Тест: "Лабораторная генетика".

	Задание №1

	1.1 По аутосомно-рецессивному типу наследуются:

	[bookmark: _GoBack]Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. врожденные пороки сердца

	2)
	-
	б. эпилепсии

	3)
	-
	B. пилоростеноз

	4)
	-
	Г. семейная эмфизема легких

	5)
	+
	д. фенилкетонурия



	Задание №2

	1.2 По аутосомно-доминантному типу наследуются:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. шизофрения

	2)
	-
	б. эпилепсия

	3)
	-
	B. гипоспадия

	4)
	-
	Г. агенезия почек

	5)
	+
	д. ахондроплазия



	Задание №3

	1.3 Если один из супругов имеет группу крови А, а другой В, то у них могут рождаться дети с группой крови:
1) 0;
2) А;
3) В;
4) АВ

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 2 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 3 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 2, 3 и 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №4

	1.4 Если оба супруга, имеют группу крови АВ, то у них не может быть детей с группой крови:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. 0

	2)
	-
	б. А

	3)
	-
	B. В

	4)
	-
	Г.АВ



	Задание №5

	1.5 Рецессивной, сцепленной с Х-хромосомой, аномалией является:
1) гемофилия;
2) прогрессивная мышечная дистрофия Дюшенна;
3) недостаточность глюкозо-6-фосфатдегидрогеназы (Г-6-ФД);
4) синдром Хантера

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	Б. правильный ответ 2 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 3 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 2, 3 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №6

	1.6 У обоих супругов, имеющих группу крови 0, могут быть дети с группой крови:
1) 0;
2) А;
3) В;
4) АВ

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 1 и 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 1 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №7

	1.7 В генетическую консультацию обратилась женщина, муж которой болен гемофилией
Какой риск для детей ожидается в этом браке, если известно, что родословная самой женщины по гемофилии не отягощена?

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. все мальчики будут больны

	2)
	-
	Б. половина мальчиков будут больными

	3)
	+
	B. все дети будут здоровы независимо от пола, но девочки будут носительницами гена гемофилии

	4)
	-
	Г. все девочки будут больны

	5)
	-
	Д. половина девочек будут носительницами патологического гена



	Задание №8

	1.8 В генетическую консультацию обратилась женщина, отец которой болен гемофилией
Каков риск унаследования гемофилии для ее детей?

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. все мальчики будут здоровы

	2)
	-
	б. все мальчики будут больны

	3)
	+
	B. в среднем, половина мальчиков будут больными

	4)
	-
	г. все девочки будут больны

	5)
	-
	Д. все девочки будут носительницами патологического гена



	Задание №9

	1.9 По аутосомно-доминантному типу наследуются все перечисленные заболевания, за исключением:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. хондродистрофии

	2)
	+
	б. фенилкетонурии

	3)
	-
	B. нейрофиброматоза

	4)
	-
	г. хореи Гентингтона

	5)
	-
	д. синдрома Элерса-Данлоса



	Задание №10

	1.10 По аутосомно-рецессивному типу наследуются все перечисленные заболевания, за исключением:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. фенилкетонурии

	2)
	+
	б. синдрома Марфана

	3)
	-
	B. алкаптонурии

	4)
	-
	Г. болезни Нимана-Пика

	5)
	-
	д. галактоземии



	Задание №11

	1.11 По аутосомно-доминантному типу наследуется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. гемофилия А

	2)
	-
	Б. фенилкетонурия

	3)
	+
	B. нейрофиброматоз

	4)
	-
	г. миопатия Дюшенна

	5)
	-
	д. шизофрения



	Задание №12

	1.12 Аутосомно-рецессивное наследование характерно для всех перечисленных наследственных заболеваний, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. лейциноза

	2)
	+
	Б. хореи Гентингтона

	3)
	-
	B. синдрома Лоуренса-Муна-Барде-Билля

	4)
	-
	г. фенилкетонурии

	5)
	-
	Д. серповидно-клеточной анемии



	Задание №13

	1.13 С Х-хромосомой сцеплен ген:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. адреногенитального синдрома

	2)
	+
	б. гемофилии А

	3)
	-
	B. синдрома Клайнфельтера

	4)
	-
	г. синдрома Шерешевского-Тернера

	5)
	-
	д. синдрома геморрагической телеангиэктазии



	Задание №14

	1.14 По аутосомно-доминантному типу наследуются все перечисленные заболевания, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. синдрома Марфана

	2)
	-
	б. нейрофиброматоза

	3)
	-
	B. хореи Гентингтона

	4)
	-
	г. ахондроплазии

	5)
	+
	д. адрено-генитального синдрома



	Задание №15

	1.15 Если здоровый мужчина женат на женщине с аутосомно-рецессивной формой врожденной глухоты, и этот брак не является родственным, то риск унаследования глухоты для их детей составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. очень низкую величину (близкую к нулю)

	2)
	-
	б. 1/8

	3)
	-
	B. 1/2

	4)
	-
	г. 3/4

	5)
	-
	Д. величину, близкую к 100%



	Задание №16

	1.16 В потомстве от брака двух гетерозигот (при аутосомно-доминантном наследовании) аномальный генотип будут иметь:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. все дети

	2)
	-
	Б. никто из детей

	3)
	-
	B. 1/4 детей

	4)
	-
	г. 1/2 детей

	5)
	+
	д. 3/4 детей



	Задание №17

	1.17 Гетерозиготный носитель аномального аутосомно-рецессивного гена женился на носительнице такого же гена. Вероятность заболевания для их детей составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А.0

	2)
	-
	Б. 100%

	3)
	-
	В. 33%

	4)
	+
	Г. 25%

	5)
	-
	Д. 50%



	Задание №18

	1.18 В Х-хромосоме находятся гены следующих заболеваний:
1) гемофилии А;
2) гемофилии- В;
3) цветовой слепоты;
4) синдрома Марфана

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 2 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 1 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 1,2 и 3

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №19

	1.19 Мужчина, гомозиготный по гену талассемии, женился на носительнице того же патологического гена. Вероятность рождения здоровых детей в этом браке составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. около 0

	2)
	-
	б. 100%

	3)
	+
	B. 50%

	4)
	-
	г. 33%

	5)
	-
	д. 25%



	Задание №20

	1.20 По аутосомно-рецессивному типу наследуются все перечисленные заболевания, за исключением:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. алкаптонурии

	2)
	-
	Б. вирилизирующей гиперплазии надпочечников

	3)
	+
	B. синдрома Тернера

	4)
	-
	г. гипохромной анемии

	5)
	-
	д. фенилкетонурии



	Задание №21

	1.21 Тип наследования гемофилии:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. рецессивный, сцепленный с Х-хромосомой

	2)
	-
	б. доминантный, сцепленный с Х-хромосомой

	3)
	-
	B. аутосомно-рецессивный

	4)
	-
	г. аутосомно-доминантный

	5)
	-
	д. полигенный



	Задание №22

	1.22 Тип наследования болезни Вильсона-Коновалова:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. рецессивный, сцепленный с Х-хромосомой

	2)
	-
	б. доминантный, сцепленный с Х-хромосомой

	3)
	+
	B. аутосомно-рецессивный

	4)
	-
	г. аутосомно-доминантный

	5)
	-
	д. полигенный



	Задание №23

	1.23 При аутосомно-доминантном заболевании с пенетрантностью патологического гена у гетерозигот 60% в браке двух больных супругов аномальный фенотип будет иметь:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 25% детей

	2)
	-
	б. 45% детей

	3)
	+
	B. 55% детей

	4)
	-
	г. 65% детей

	5)
	-
	д. 95% детей



	Задание №24

	1.24 При аутосомно-доминантном заболевании с пенетрантностью патологического гена у гетерозигот 80% в браке двух больных супругов аномальный фенотип будет иметь:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 25% детей

	2)
	-
	б. 45% детей

	3)
	-
	B. 55% детей

	4)
	+
	г. 65% детей

	5)
	-
	д. 95% детей



	Задание №25

	1.25 Мутации - это:
1) изменение последовательности нуклеотидов внутри гена (генов);
2) изменение числа хромосом;
3) изменение структуры хромосомы (хромосом);
4) единичные случаи аутосомно-рецессивных заболеваний в потомстве от брака двух здоровых супругов

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 2 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 1 и 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №26

	1.26 Хромосомные аберрации могут быть вызваны:
1) гамма-лучами;
2) Х-лучами;
3) вирусами;
4) нормальными метаболитами организма человека

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 2 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 1 и 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №27

	1.27 Плейотропное действие гена проявляется при:
1) фенилке-гонурии;
2) галактоземии;
3) синдроме Марфана;

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	а. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	Б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	В. правильный ответ 2 и 3

	4)
	-
	Г. правильный ответ только 3

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №28

	1.28 Большинство наследственных нарушений метаболизма обусловлено:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. доминантными генами

	2)
	+
	б. рецессивными генами

	3)
	-
	B. цитоплазматической наследственностью

	4)
	-
	г. хромосомными трисомиями



	Задание №29

	1.29 Ультрафиолетовые лучи могут вызывать:
1) генные мутации;
2) хромосомные аберрации;
3) геномные мутации

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 1 и 2

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №30

	1.30 Лучи рентгена могут вызывать:
1) генные мутации;
2) хромосомные аберрации;
3) геномные мутации

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 1 и 2

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №31

	1.31 К агентам, вызывающим хромосомные аберрации, относятся:
1) ртуть;
2) вирусы;
3) Х-радиация

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	Г. правильный ответ 1 и 2

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №32

	1.32 Явление, при котором фрагмент одной хромосомы присоединяется к поврежденному концу другой, носит название:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. гиперплоидии

	2)
	-
	B. тетраплоидии

	3)
	-
	в. делеции

	4)
	-
	г. инверсии

	5)
	+
	д. транслокации



	Задание №33

	1.33 К агентам, вызывающим генные мутации, относятся:
1) азотистая кислота;
2) акридиновые красители
3) алкилирующие соединения

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 1 и 2

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №34

	1.34 Явление, при котором происходит разрыв хромосомы в двух местах и последующее соединение этого фрагмента, но с поворотом на 180 градусов, носит название:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. гаплоидии

	2)
	-
	б. тетраплоидии

	3)
	-
	B. делеции

	4)
	+
	г. инверсии

	5)
	-
	д. транслокации



	Задание №35

	1.35 Признаками аутосомно-доминантного наследования являются:
1) вертикальный характер передачи болезни в родословной;
2) проявление патологического состояния, независимое от пола;
3) вероятность рождения больного ребенка в браке больного и здорового супругов 50%

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 1 и 2

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №36

	1.36 Все перечисленные ферменты участвуют в процессе репарации ультрафиолетовых повреждений ДНК, за исключением:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. ДНК-полимеразы

	2)
	-
	б. эндонуклеазы

	3)
	-
	B. экзонуклеазы

	4)
	-
	г. полинуклеотидлигазы

	5)
	+
	д. лактатдегидрогеназы



	Задание №37

	1.37 Для того чтобы в потомстве проявилось расщепление признаков, подчиняющихся законам Менделя, необходимы следующие условия:
1) гетерозигота должна образовывать два типа гамет с равной вероятностью;
2) должна быть равновероятная встреча любых гамет при оплодотворении;
3) равная жизнеспособность зигот с разными генотипами

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	в. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 1 и 2

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №38

	1.38 К наиболее частым хромосомным аберрациям в материале из самопроизвольных выкидышей первого триместра беременности относятся:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. триплоидия

	2)
	-
	б. тетраплоидия

	3)
	+
	B. трисомия 21 хромосомы

	4)
	-
	г. трисомия 15 хромосомы

	5)
	-
	д. структурные аберрации



	Задание №39

	1.39 В медико-генетическую консультацию обратилась женщина, муж которой болен фосфатдиабетом (гипофосфатемией). Риск унаследовать фосфатдиабет для ее детей составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. все мальчики будут больны

	2)
	-
	б. все девочки будут здоровы

	3)
	-
	B. риск заболевания для мальчика равен 50%

	4)
	-
	г. риск заболевания для девочки равен 50%

	5)
	+
	Д. все девочки будут больны, а все мальчики здоровы



	Задание №40

	1.40 Женщина, страдающая фосфатдиабетом, обратилась в медико-генетическую консультацию по поводу прогноза потомства. Муж, консультирующейся, здоров. Риск унаследовать фосфатдиабет для ее детей составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. все девочки будут больны

	2)
	+
	б. 50% независимо от пола

	3)
	-
	B. все мальчики будут здоровыми

	4)
	-
	г. все девочки будут здоровы

	5)
	-
	Д. все мальчики будут больны



	Задание №41

	1.41 У здоровой супружеской пары родился ребенок с хондродистрофией. Вероятность того, что у второго ребенка будет хондродистрофия, составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 50% независимо от пола

	2)
	-
	б. 25% независимо от пола

	3)
	-
	B. все девочки будут больны

	4)
	-
	г. все мальчики будут больны

	5)
	+
	д. общепопуляционный риск



	Задание №42

	1.42 Генная мутация - это:
1) замена одного или нескольких нуклеотидов ДНК;
2) деления (выпадение) одного или нескольких нуклеотидов;
3) вставка (инсерция) одного или нескольких нуклеотидов;
4) перестановка нуклеотидов внутри гена

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №43

	1.43 Сцепленно с Х-хромосомой наследуются заболевания:
1) гемофилия,
2) болезнь Дауна,
3) дальтонизм,
4) фенилкетонурия,
5) ал-каптонурия.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 1, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 3 и 5

	4)
	+
	г. правильный ответ 1 и 3

	5)
	-
	д. правильный ответ 2 и 3



	Задание №44

	1.44 Причиной возникновения наследственных дефектов обмена являются:
1) изменение числа хромосом;
2) генные мутации;
3) сбалансированные транслокации

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	+
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	Г. правильный ответ 1 и 3

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №45

	1.45 Генетические рекомбинации происходят между:
1) ДНК бактерии и плазмиды;
2) ДНК вируса и клетки;
3) между ДНК хромосом в процессе мейоза

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	Г. правильный ответ 1 и 2

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №46

	1.46 В качестве векторных молекул в генетической инженерии могут быть использованы все перечисленные структуры, за исключением:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. умеренных бактериофагов

	2)
	-
	б. вирулентных бактериофагов

	3)
	+
	B. фактора фертильности (F-фактор)

	4)
	-
	Г. фактора резистентности к антибактериальным агентам (Р-фактор)



	Задание №47

	1.47 Мультифакториальная природа известна при следующих заболеваниях:
1) рак желудка;
2) сахарный диабет;
3) язва 12-перстной кишки;
4) шизофрения

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №48

	1.48 Причиной, затрудняющей клиническую диагностику хромосомных синдромов без хромосомного анализа, является:
1) отсутствие строго патогномоничных симптомов;
2) перекрывание симптомов различных хромосомных синдромов;
3) пороки развития, характерные для хромосомных синдромов, могут наблюдаться и при нормальном кариотипе;
4) вариабельность проявления хромосомных синдромов у разных больных

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №49

	1.49 Мультифакториальная природа известна при следующих врожденных аномалиях:
1) анэнцефалия и spina bifida;
2) расщелины губы и нёба;
3) ахондроплазия;
4) пилоростеноз

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 1, 2 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 3 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 2, 3 и 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2 и 4



	Задание №50

	1.50 Тип наследования гипертонической болезни:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. аутосомно-рецессивный

	2)
	-
	B. аутосомно-доминантный

	3)
	-
	В. сцепленный с Х-хромосомой

	4)
	+
	г. мультифакториальный



	Задание №51

	1.51 У грудного ребенка (2 месяца) обнаружен ринит с гнойно-кровянистыми выделениями, поражена кожа на ладонях, подошвах, вокруг рта, в области гениталий. Отмечаются поражения ЦНС, судорожный синдром. В дальнейшем возникли кератит, глухота и поражение зубной эмали. Этот симптомокомплекс характерен для:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. токсоплазмозной инфекции

	2)
	-
	б. герпетической инфекции

	3)
	+
	B. врожденного сифилиса

	4)
	-
	г. эндокринной эмбриопатии



	Задание №52

	1.52 У новорожденного наблюдаются следующие признаки: большая масса тела (5500 г), избыточное отложение жира в подкожной клетчатке, висцеромегалия (увеличены печень, сердце, селезенка), гипорефлексия, тремор конечностей, судороги. Этот симптомокомплекс характерен для:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. токсоплазмозной инфекции

	2)
	-
	б. хромосомной патологии

	3)
	-
	B. врожденного сифилиса

	4)
	+
	Г. эндокринной эмбриопатии



	Задание №53

	1.53 У новорожденного наблюдается тяжелое общее состояние: угнетение ЦНС, микроцефалия, судороги, желтуха, гепатоспленомегалия, геморрагический синдром, пневмония. Повышен уровень иммуноглобулина М. Этот симптомокомплекс характерен для:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. токсоплазмозной инфекции

	2)
	-
	Б. герпетической инфекции

	3)
	+
	B. врожденной цитомегалии

	4)
	-
	г. буллезного эпидермолиза



	Задание №54

	1.54 У новорожденного отмечаются признаки менингоэнцефали-та: рвота, беспокойство, вялость, сонливость, судороги, ригидность мышц затылка, гиперрефлексия, гидроцефалия, хориоретинит. Этот симптомокомплекс характерен для:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. буллезного эпидермолиза

	2)
	+
	б. токсоплазмоза

	3)
	-
	B. врожденного сифилиса

	4)
	-
	г. хромосомной патологии



	Задание №55

	1.55 У женщины во втором триместре беременности отмечалась субфебрильная температура, сыпь, фарингит, шейный лимфаденит. Ребенок родился с маленькой массой тела (2100 г), микроцефалией, катарактой, глухотой, врожденным пороком сердца, гепатоспленомегалией, тромбоцитопенической анемией. Этот симптомокомплекс характерен для:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. герпетической эмбриопатии

	2)
	+
	б. краснушной фетопатии

	3)
	-
	в. токсоплазмоза

	4)
	-
	Г. хромосомной патологии



	Задание №56

	1.56 У человека возможны следующие направления отбора:
1) против доминантных мутаций;
2) против рецессивных гомозигот;
3) против гетерозигот;
4) в пользу гетерозигот

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №57

	1.57 Соотношение Харди-Вайнберга используется для:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. выявления эффекта родоначальника

	2)
	+
	б. расчета частоты гетерозигот в популяции

	3)
	-
	B. расчета частоты больных в популяции

	4)
	-
	г. расчета соотношений между уровнем мутационного процесса и уровнем отбора



	Задание №58

	1.58 Для расчета пенетрантности могут быть использованы следующие методы медицинской генетики:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. популяционно-статистический

	2)
	+
	Б.генеалогический

	3)
	-
	B. близнецовый

	4)
	-
	Г. моделирование наследственных аномалий



	Задание №59

	1.59 Определение конкордантности близнецов используется для:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. оценки пенетрантности

	2)
	-
	б. оценки экспрессивности

	3)
	-
	B. оценки уровня мутационного процесса

	4)
	-
	г. расчета генных частот



	Задание №60

	1.60 Формула Хольцингера используется для определения:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. коэффициента наследуемости

	2)
	-
	б. степени пенетрантности

	3)
	-
	B. конкордантности

	4)
	-
	г. экспрессивности



	Задание №61

	1.61 Соотношение разнополых пар среди монозиготных близнецов составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. 0

	2)
	-
	б. 25%

	3)
	-
	B. 50%

	4)
	-
	г. 75%

	5)
	-
	д. 100%



	Задание №62

	1.62 Соотношение разнополых пар среди дизиготных близнецов составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 0

	2)
	-
	Б. 25%

	3)
	+
	B. 50%

	4)
	-
	г. 75%

	5)
	-
	д. 100%



	Задание №63

	1.63 Причиной появления дизиготных близнецов является:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. нарушение митоза

	2)
	+
	Б. овуляция нескольких яйцеклеток

	3)
	-
	B. разделение зиготы на две закладки

	4)
	-
	г. нарушение овуляции



	Задание №64

	1.64 Причиной появления монозиготных близнецов является:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. нарушение митоза

	2)
	-
	Б. овуляция нескольких яйцеклеток

	3)
	+
	B. разделение зиготы на две закладки

	4)
	-
	г. нарушение овуляции



	Задание №65

	1.65 В одном из регионов отмечено накопление больных с однотипным заболеванием щитовидной железы. Распределение больных в семьях не позволило сделать вывод о характере наследования. Конкордантность моно- и дизиготных близнецов оказалась практически одинаковой. В этом случае речь идет о:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. моногенном заболевании

	2)
	-
	Б. мультифакториальном заболевании

	3)
	+
	B. ненаследственном заболевании

	4)
	-
	г. хромосомном синдроме



	Задание №66

	1.66 При инфекционных заболеваниях конкордантность близнецов составляет:
1. коклюш МБ=97,1%, ДБ=92,0%
2. скарлатина МБ=54,6%, ДБ=47,1%
3. инфекционный гепатит МБ=45,5%, ДБ=18,2%
Это означает, что наибольшее генетическое предрасположение имеется при:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. коклюше

	2)
	-
	б. скарлатине

	3)
	+
	B. инфекционном гепатите



	Задание №67

	1.67 При шизофрении конкордантность монозиготных близнецов (МБ) составляет 80%, а дизиготных близнецов (ДБ) - 13%. Это связано с тем, что данное заболевание обусловлено:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. генетическими факторами

	2)
	-
	б. факторами внешней среды

	3)
	+
	B. факторами внешней среды при определенном генетическом предрасположении



	Задание №68

	1.68 Близнецовый метод в медицинской генетике используется для:
1) установления наследственного характера заболевания,
2) определения частоты патологического аллеля в популяции,
3) оценки соотносительной роли генетических и средовых факторов в развитии признака,
4) для оценки частоты возникновения мутаций,
5) для расчета пенетрантности.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 2 и 3

	3)
	+
	B. правильный ответ 3 и 5

	4)
	-
	Г. правильный ответ 4 и 5

	5)
	-
	Д. правильный ответ 1, 2, 3,4 и 5



	Задание №69

	1.69 При определении зиготности близнецов наиболее точен

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А полисимптоматический метод

	2)
	-
	Б. анализ групп крови

	3)
	-
	В. анализ дерматоглифики

	4)
	+
	Г. анализ высоко вариабельных маркеров ДНК

	5)
	-
	Д. тест по пересадке кожи



	Задание №70

	1.70 Представление об интенсивности мутационного процесса в популяции может дать
1) популяционно-статистический метод,
2) генеалогический метод,
3) молекулярно-генетический метод

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. правильный ответ 1

	2)
	-
	Б. правильный ответ 2

	3)
	-
	В. правильный ответ 3

	4)
	+
	Г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №71

	1.71 Можно говорить об определяющем значении генетических факторов в развитии признака при значении коэффициента наследуемости, равном

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 0,2-0,3

	2)
	-
	Б. 0,4-0,5

	3)
	-
	В. 0,5-0,6

	4)
	-
	Г. 0,7 -0,8

	5)
	+
	Д. 0,8- 1,0



	Задание №72

	1.72 Для панмиксной популяции большого размера характерны
1) сравнительно постоянные частоты аллелей и генотипов,
2) высокая частота родственных браков,
3) постепенный рост доли гомозигот

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	А. правильный ответ 1

	2)
	-
	Б. правильный ответ 2

	3)
	-
	В. правильный ответ 3

	4)
	-
	Г. правильный ответ 2 и 3

	5)
	-
	Д. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №73

	1.73 Для генетического изолята характерны
1) сравнительно постоянные частоты аллелей и генотипов,\
2) высокая частота родственных браков,
3) постепенный рост доли гомозигот

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. правильный ответ 1

	2)
	-
	Б. правильный ответ 2

	3)
	-
	В. правильный ответ 3

	4)
	+
	Г. правильный ответ 2 и 3

	5)
	-
	Д. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №74

	1.74 Ограничение панмиксии в популяции приводит

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. к снижению доли доминантных гомозигот

	2)
	-
	Б. к снижению доли рецессивных гомозигот

	3)
	+
	В. к снижению доли гетерозигот

	4)
	-
	Г. к установлению постоянства частот аллелей

	5)
	-
	Д. к установлению постоянства частот генотипов



	Задание №75

	1.75 Дрейф генов связан

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. с уровнем мутационного процесса

	2)
	-
	Б. с уровнем отбора

	3)
	+
	В. со случайным распределением генов в популяции малого размера

	4)
	-
	Г. с нарушением панмиксии



	Задание №76

	1.76 В двух труднодоступных горных селениях одного национального региона частоты групп крови у жителей резко отличаются. Это, по-видимому, вызвано

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. разным уровнем отбора

	2)
	+
	Б. дрейфом генов

	3)
	-
	В. разным уровнем мутационного процесса



	Задание №77

	1.77 Вновь возникшая нейтральная мутация имеет высокую вероятность быть утраченной в последующих поколениях, что, возможно, обусловлено

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. действием отбора

	2)
	+
	Б. утратой в силу статистических причин

	3)
	-
	В. изменением генных частот

	4)
	-
	Г. эффектом родоначальника



	Задание №78

	1.78 Основной особенностью генетической структуры изолятов является

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. увеличение доли гетерозигот

	2)
	-
	Б. увеличение доли доминантных гомозигот

	3)
	+
	В. увеличение доли рецессивных гомозигот



	Задание №79

	1.79 Подберите наиболее точный термин для следующего определения "Морфологический дефект органа, части тела в результате нарушения процесса развития под действием внутренних причин"

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	А. чальформация

	2)
	-
	Б. дизрупция

	3)
	-
	В. деформация

	4)
	-
	Г. дисплазия



	Задание №80

	1.80 Подберите наиболее точный термин для следующего определения: "Морфологический дефект органа, части тела в результате воздействия внешних факторов на изначально нормальный процесс развития":

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. мальформация

	2)
	+
	Б. дизрупция

	3)
	-
	B. деформация

	4)
	-
	г. дисплазия



	Задание №81

	1.81 Подберите наиболее точный термин для следующего определения: "Аномалия формы или положения тела в результате действия механических факторов без нарушения морфогенеза":

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. мальформация

	2)
	-
	б. дизрупция

	3)
	+
	B. деформация

	4)
	-
	г. дисплазия



	Задание №82

	1.82 Подберите наиболее точный термин для следующего определения: "Морфологический дефект ткани в результате нарушений тканевого морфогенеза":

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. мальформация

	2)
	-
	б. дизрупция

	3)
	-
	B. деформация

	4)
	+
	г. дисплазия



	Задание №83

	1.83 Агенезия почек возникает в результате:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. неполного морфогенеза

	2)
	-
	б. персистирующего морфогенеза

	3)
	-
	B. аномального морфогенеза



	Задание №84

	1.84 Микроцефалия возникает в результате:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. неполного морфогенеза

	2)
	-
	Б. персистирующего морфогенеза

	3)
	-
	B. аномального морфогенеза



	Задание №85

	1.85 Незаращение твердого неба возникает в результате:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. неполного морфогенеза

	2)
	-
	Б. персистирующего морфогенеза

	3)
	-
	B. аномального морфогенеза



	Задание №86

	1.86 Синдактилия возникает в результате:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. неполного морфогенеза

	2)
	-
	Б. персистирующего морфогенеза

	3)
	-
	B. аномального морфогенеза



	Задание №87

	1.87 Врожденный дефект межжелудочковой перегородки возникает в результате:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. неполного морфогенеза

	2)
	-
	Б. персистирующего морфогенеза

	3)
	-
	B. аномального морфогенеза



	Задание №88

	1.88 Экстрофия клоаки возникает в результате:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. неполного морфогенеза

	2)
	-
	Б. персистирующего морфогенеза

	3)
	-
	B. аномального морфогенеза



	Задание №89

	1.89 Нарушение поворота кишечника возникает в результате одного из перечисленных типов нарушения морфогенеза:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. неполного морфогенеза

	2)
	-
	Б. персистирующего морфогенеза

	3)
	-
	B. аномального морфогенеза



	Задание №90

	1.90 Атрезия хоан возникает в результате:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. неполного морфогенеза

	2)
	-
	Б. персистирующего морфогенеза

	3)
	-
	B. аномального морфогенеза



	Задание №91

	1.91 Дивертикул Меккеля возникает в результате:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. неполного морфогенеза

	2)
	-
	Б. персистирующего морфогенеза

	3)
	-
	B. аномального морфогенеза



	Задание №92

	1.92 Крипторхизм возникает в результате:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. неполного морфогенеза

	2)
	-
	Б. персистирующего морфогенеза

	3)
	-
	B. аномального морфогенеза



	Задание №93

	1.93 Преаурикулярные фистулы возникают в результате:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. неполного морфогенеза

	2)
	+
	б. персистирующего морфогенеза

	3)
	-
	B. аномального морфогенеза



	Задание №94

	1.94 Полидактилия возникает в результате:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. неполного морфогенеза

	2)
	+
	Б. персистирующего морфогенеза

	3)
	-
	B. аномального морфогенеза



	Задание №95

	1.95 Медиастинальная локализация щитовидной железы возникает в результате:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. неполного морфогенеза

	2)
	-
	Б. персистирующего морфогенеза

	3)
	+
	B. аномального морфогенеза



	Задание №96

	1.96 Врожденные пороки развития формируются на следующем этапе онтогенеза:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. эмбриональном

	2)
	-
	Б. плодном

	3)
	-
	B. постнатальном



	Задание №97

	1.97 Дизрупции формируются на следующем этапе онтогенеза:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. эмбриональном

	2)
	-
	б. плодном

	3)
	-
	B. постнатальном



	Задание №98

	1.98 Врожденные деформации формируются на следующем этапе онтогенеза:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. эмбриональном

	2)
	+
	Б.плодном

	3)
	-
	B. постнатальном



	Задание №99

	1.99 Колобома радужки при синдроме кошачьего глаза относится к:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. мальформациям

	2)
	-
	б. дизрупциям

	3)
	-
	B. деформациям

	4)
	-
	г. дисплазиям



	Задание №100

	1.100 Аплазия лучевой кости при синдроме TAR относится к:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. мальформациям

	2)
	-
	б. дизрупциям

	3)
	-
	B. деформациям

	4)
	-
	г. дисплазиям



	Задание №101

	1.101 Аплазия лучевой кости при талидомидной эмбриопатии относится к:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. мальформациям

	2)
	+
	б. дизрупциям

	3)
	-
	B. деформациям

	4)
	-
	г. дисплазиям



	Задание №102

	1.102 Микроцефалия при синдроме Смита-Лемли-Опитца относится к:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. мальформациям

	2)
	-
	б. дизрупциям

	3)
	-
	B. деформациям

	4)
	-
	г. дисплазиям



	Задание №103

	1.103 Микроцефалия при синдроме алкогольного плода относится к:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. мальформациям

	2)
	+
	б. дизрупциям

	3)
	-
	B. деформациям

	4)
	-
	г. дисплазиям



	Задание №104

	1.104 Экстрофия клоаки относится к:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. мальформациям

	2)
	-
	б. дизрупциям

	3)
	-
	B. деформациям

	4)
	-
	г. дисплазиям



	Задание №105

	1.105 Преаксиальная полидактилия относится к:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. мальформациям

	2)
	-
	б. дизрупциям

	3)
	-
	B. деформациям

	4)
	-
	г. дисплазиям



	Задание №106

	1.106 Сиреномелия при диабетической эмбриопатии относится к:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. мальформациям

	2)
	+
	б. дизрупциям

	3)
	-
	B. деформациям

	4)
	-
	г. дисплазиям



	Задание №107

	1.107 Микротия при талидомидной эмбриопатии относится к:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. мальформациям

	2)
	+
	б. дизрупциям

	3)
	-
	B. деформациям

	4)
	-
	г. дисплазиям



	Задание №108

	1.108 Микротия при синдроме Голденхара относится к:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. мальформациям

	2)
	-
	б. дизрупциям

	3)
	-
	B. деформациям

	4)
	-
	г. дисплазиям



	Задание №109

	1.109 Мышечная кривошея относится к:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. мальформациям

	2)
	-
	б. дизрупциям

	3)
	+
	B. деформациям

	4)
	-
	г. дисплазиям



	Задание №110

	1.110 "Лицо Поттер" при маловодий относится к:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. мальформациям

	2)
	-
	б. дизрупциям

	3)
	+
	B. деформациям

	4)
	-
	г. дисплазиям



	Задание №111

	1.111 Врожденная косолапость относится к:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. мальформациям

	2)
	-
	б. дизрупциям

	3)
	+
	B. деформациям

	4)
	-
	г. дисплазиям



	Задание №112

	1.112 Во время плодного периода формируются:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. незаращение губы

	2)
	-
	б. синдактилия

	3)
	+
	B. заднее незаращение твердого неба



	Задание №113

	1.113 Аномалию развития, не требующую лечения, следует определить, как:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. мальформацию

	2)
	-
	б. дисплазию

	3)
	+
	B. малую аномалию развития (микропризнак)



	Задание №114

	1.114 Наиболее информативна в отношении частоты малых аномалий развития одна из перечисленных частей тела:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. кисть

	2)
	-
	б. стопа

	3)
	-
	B. туловище

	4)
	+
	г. лицо



	Задание №115

	1.115 "Лицевой фенотип" является высокоинформативным признаком при синдроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A.TAR

	2)
	+
	Б. Вильямса

	3)
	-
	В. Диджордже

	4)
	-
	Г. Горлина-Гольтца



	Задание №116

	1.116 "Лицевой фенотип" является диагностическим признаком при синдроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. Тея-Сакса

	2)
	+
	б. де Ланге

	3)
	-
	B. фенилкетонурии

	4)
	-
	Г. миопатии Дюшенна



	Задание №117

	1.117 "Лицевой фенотип" является диагностическим признаком при синдроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. гемигипертрофии

	2)
	+
	б. Вивера

	3)
	-
	B. Билса-Гехта (контрактурной арахнодактилии)

	4)
	-
	г. тестикуляриой феминизации



	Задание №118

	1.118 У новорожденного, родившегося с крупным весом, при осмотре обнаружена пупочная грыжа и малая аномалия развития в виде поверхностной гемангиомы лба над переносицей типа "пятна портвейна". Ваше заключение при наличии этого симптомокомплекса:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. симптомокомплекс является вариантом нормы

	2)
	+
	Б. необходимо определение содержания глюкозы в крови

	3)
	-
	B. рекомендовать консультацию хирурга

	4)
	-
	Г. рекомендовать консультацию невропатолога



	Задание №119

	1.119 Наиболее часто сочетается с множественными врожденными дефектами развития:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. опухоль Вильмса

	2)
	-
	б. гепатобластома

	3)
	-
	B. нейробластома

	4)
	-
	г. ретинобластома

	5)
	-
	д. опухоли гонад



	Задание №120

	1.120 Реже всего сочетается с множественными врожденными дефектами развития:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. гепатобластома

	2)
	-
	б. нейробластома

	3)
	-
	B. ретинобластома

	4)
	+
	г. опухоли гонад



	Задание №121

	1.121 К мальформациям относится:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. "Лицо Поттер"

	2)
	-
	Б. килевидная грудная клетка

	3)
	-
	B. косолапость

	4)
	+
	Г. паратестикулярная локализация селезенки



	Задание №122

	1.122 Комплекс изменений в виде косолапости нижних конечностей и нарушения функции органов малого таза у ребенка со спинномозговой грыжей следует расценить, как:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. ассоциацию

	2)
	-
	б. синдром

	3)
	+
	B. секвенцию (последовательность или следствие)



	Задание №123

	1.123 Известное сочетание Y-образного незаращения твердого неба, микрогении и глоссоптоза (аномалию Пьера-Робена) следует расценить, как:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. синдром

	2)
	+
	Б. секвенцию (последовательность или следствие)

	3)
	-
	B. ассоциацию

	4)
	-
	Г. "дефект единого поля развития"



	Задание №124

	1.124 Наиболее частой причиной возникновения врожденных деформаций являются:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. механические причины

	2)
	-
	Б. врожденные пороки развития

	3)
	-
	B. функциональные нарушения



	Задание №125

	1.125 Врожденные пороки наиболее часто формируются в:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. эмбриональном периоде развития

	2)
	-
	Б. плодном

	3)
	-
	B. перинатальном

	4)
	-
	г. постнатальном



	Задание №126

	1.126 Период клеточного цикла, предназначенный для синтеза ДНК, называется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. деспирализация

	2)
	+
	б. фаза S

	3)
	-
	B. период G1

	4)
	-
	г. период G2

	5)
	-
	д. цитокинез



	Задание №127

	1.127 Специфический белок, появляющийся в клетке лишь в определенный период и "запускающий" синтез ДНК, называется

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. интерферон

	2)
	+
	Б. активатор фазы S

	3)
	-
	B. цитозоль

	4)
	-
	Г. рестриктаза

	5)
	-
	д. актин



	Задание №128

	1.128 Определенные регуляторные белки, синтезирующиеся от нуля с большой скоростью на протяжении каждого клеточного цикла и внезапно распадающиеся в середине фазы М, носят название:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. факторы роста o

	2)
	-
	б. тубулины

	3)
	+
	B. циклины

	4)
	-
	г. гистоны

	5)
	-
	Д. фибронектин



	Задание №129

	1.129 Момент в конце периода G1 при делении клеток высших организмов, когда происходит задержка клеточного деления, обозначается как:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. компартментализация

	2)
	-
	б. синхронизация

	3)
	+
	B. состояние G0 (фаза покоя)

	4)
	-
	г. активация

	5)
	-
	Д.блокада



	Задание №130

	1.130 Момент в конце периода G1, когда невозможен возврат клетки в состояние покоя и неизбежно вступление в период S, носит название

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. конъюгация

	2)
	-
	Б. М-стимуляция

	3)
	+
	B. точка рестрикции (R)

	4)
	-
	г. гашюидизация



	Задание №131

	1.131 Реплицированные хромосомы прикрепляются к митотическому веретену посредством структур, которые называются:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. теломеры

	2)
	-
	б. спутники

	3)
	-
	B. центромеры

	4)
	-
	Г. спутничные нити

	5)
	+
	д. кинетохоры



	Задание №132

	1.132 Какая стадия клеточного деления наиболее удобна для изучения хромосом?

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. профаза

	2)
	+
	б. метафаза

	3)
	-
	B. анафаза

	4)
	-
	г. интерфаза

	5)
	-
	д. телофаза



	Задание №133

	1.133 Структуры, соединяющие сестринские хроматиды и содержащие специфическую последовательность ДНК, необходимую для сегрегации хромосом, называются:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. нити веретена

	2)
	-
	б. кинетохоры

	3)
	+
	B. центромеры

	4)
	-
	г. сателлиты

	5)
	-
	Д. хромомеры



	Задание №134

	1.134 При культивировании в присутствии ФГА делятся следующие клетки крови:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. моноциты

	2)
	-
	Б. эритроциты

	3)
	-
	B. нейтрофилы

	4)
	+
	г. лимфоциты



	Задание №135

	1.135 Для исследования F-телец необходимы:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. световой микроскоп

	2)
	+
	Б. люминесцентный микроскоп

	3)
	-
	B. бинокулярная лупа

	4)
	-
	Г. электронный микроскоп

	5)
	-
	Д. фазово-контрастный микроскоп



	Задание №136

	1.136 Колхицинорая инактивация веретена останавливает митоз на стадии:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. анафазы

	2)
	+
	б. метафазы

	3)
	-
	B. телофазы

	4)
	-
	г. интерфазы

	5)
	-
	д. профазы



	Задание №137

	1.137 Молекулярная организация хромосом состоит из:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. одной молекулы ДНК

	2)
	-
	б. двух молекул ДНК

	3)
	+
	B. одной молекулы ДНК и гистонов

	4)
	-
	г. двух молекул ДНК и гистонов



	Задание №138

	1.138 Нуклеосома - это:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. участок молекулы ДНК

	2)
	-
	Б. глобула из молекул гистона

	3)
	-
	B. морфологический элемент хромосомы в 1-й профазе мейоза

	4)
	+
	г. гистоновая глобула + фрагмент молекулы ДНК



	Задание №139

	1.139 Каждая хромосома после репликации состоит из двух компонентов, называемых:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. хромомеры

	2)
	+
	б. хроматиды

	3)
	-
	B. центромеры

	4)
	-
	г. центриоли

	5)
	-
	д. спутники



	Задание №140

	1.140 Для эухроматина характерны:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. спирализация в интерфазе

	2)
	+
	Б. содержание структурных генов

	3)
	-
	B. интенсивное окрашивание по G-методике



	Задание №141

	1.141 Число хромосом в зиготе и в соматической клетке человека называется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. анеуплоидным

	2)
	-
	б. гаплоидным

	3)
	+
	B. диплоидным

	4)
	-
	г. полиплоидным

	5)
	-
	д. тетраплоидным



	Задание №142

	1.142 Половыми хромосомами называются:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. хромосомы половых клеток

	2)
	-
	Б. хромосомы, участвующие в кроссинговере

	3)
	+
	B. хромосомы, наличие которых в кариотипе определяет пол организма

	4)
	-
	Г. хромосомы, содержащие только гены, детерминирующие развития пола



	Задание №143

	1.143 Половые хромосомы можно обнаружить:
1) в половых клетках;
2) в клетках эпителия кожи;
3) в лимфоцитах

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	Б. правильный ответ 1 и 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 1 и 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №144

	1.144 Факультативный гетерохроматин характеризуется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. повсеместной распространенностью по всем хромосомам

	2)
	-
	Б. ранним временем репликации в S-периоде клеточного цикла

	3)
	-
	B. высокой транскрипционной активностью

	4)
	+
	Г. формированием лишь на определенных стадиях жизни организма в пределах только одной из пары гомологичных хромосом

	5)
	-
	д. деконденсированным состоянием в интерфазе



	Задание №145

	1.145 Инициация процесса инактивации одной их Х-хромосом в женских клетках связана:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. с особенностями их репликации

	2)
	-
	Б. с правильным прохождением делящихся соматических клеток через точку рестрикции интерфазы

	3)
	-
	B. с особенностями связывания ДНК Х-хромосом со специфическими хромосомными белками

	4)
	+
	Г. с активацией специфического гена, расположенного в пределах Х-хромосомы



	Задание №146

	1.146 Состояние X-хромосомы в мужском и женском гаметогенезе:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. всегда активна

	2)
	-
	б. всегда неактивна

	3)
	+
	B. активность запрограммирована в соответствии с состоянием процесса

	4)
	-
	Г. активность меняется в зависимости от внешних условий



	Задание №147

	1.147 К малым акроцентрикам относятся хромосомы:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. группы С

	2)
	-
	б. группы D

	3)
	-
	B. группы Е

	4)
	-
	г. группы F

	5)
	+
	д. группы G



	Задание №148

	1.148 Аутосомами называются хромосомы:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. представленные в кариотипе особей разного пола в одинаковой мере

	2)
	-
	Б. по которым кариотип особей разного пола отличается друг от друга

	3)
	-
	B. наличие которых в кариотипе определяет пол организма

	4)
	-
	г. все ответы верны

	5)
	-
	Д. все ответы не верны



	Задание №149

	1.149 Из перечисленных числовых аберраций хромосом анеуплоидной является:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. гаплоидия

	2)
	+
	Б. гиподиплоидия

	3)
	-
	B. диплоидия

	4)
	-
	г. триплоидия



	Задание №150

	1.150 В мужских гонадах можно обнаружить сперматогонии на следующих этапах онтогенеза:
1) во второй половине внутриутробного развития;
2) у новорожденного;
3) в пубертатном периоде;
4) в возрасте 40-50 лет

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №151

	1.151 В женских гонадах могут быть найдены оогонии на следующих этапах онтогенеза:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. в первой половине внутриутробного развития

	2)
	-
	б. во второй половине внутриутробного развития

	3)
	-
	B. в период новорожденности

	4)
	-
	г. в пубертатном периоде

	5)
	-
	Д. в начале менструального цикла



	Задание №152

	1.152 Второе деление мейоза в оогенезе женщины заканчивается:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. в период новорожденности

	2)
	-
	б. в период овуляции

	3)
	+
	B. в период оплодотворения яйцеклетки

	4)
	-
	г. в период имплантации зародыша

	5)
	-
	Д. на шестом месяце внутриутробного развития



	Задание №153

	1.153 Тетраплоидная клетка человека содержит:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 23 хромосомы

	2)
	-
	б. 46 хромосом

	3)
	-
	B. 69 хромосом

	4)
	+
	г. 92 хромосомы

	5)
	-
	д. 146 хромосом



	Задание №154

	1.154 Результат нерасхождения хромосом, возникшего во время митотического деления зиготы, называется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. транслокация

	2)
	-
	б. трисомия

	3)
	-
	B. инверсия

	4)
	+
	г. мозаицизм

	5)
	-
	д. поздняя репликация



	Задание №155

	1.155 Феномен однородительской дисомии в соматических: клетках подразумевает:
1) процесс нерасхождения пары гомологичных хромосом до или после оплодотворения;
2) процесс "спасения" зиготы отмоносомии через моносомную дупликацию;
3) процесс "спасения" зиготы от трисомии через псевдодисомию;
4) передачу потомству пары гомологичных хромосом только от одного из родителей

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №156

	1.156 Простое нерасхождение хромосом в мейозе - это:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. нерасхождение в первом делении мейоза

	2)
	-
	B. нерасхождение во втором делении мейоза

	3)
	-
	в. нерасхождение в обоих делениях мейоза

	4)
	+
	г. верно А и В

	5)
	-
	Д. ни одно из определений не верно



	Задание №157

	1.157 Мейоз и митоз отличаются друг от друга:
1) редукцией числа хромосом;
2) особенностями репликации;
3) перекомбинация генетического материала;
4) морфологией хромосом

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №158

	1.158 Во время кроссинговера происходит:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. редукция числа хромосом

	2)
	+
	Б. рекомбинация генетического материала

	3)
	-
	B. репликация ДНК



	Задание №159

	1.159 Удвоение генетического материала в гаметогенезе происходит:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. в профазе первого деления мейоза

	2)
	-
	б. в профазе второго деления мейоза

	3)
	-
	B. в периоде G2

	4)
	+
	Г. в периоде S



	Задание №160

	1.160 Триплоидные организмы:
1) погибают на 5-6 неделе внутриутробного развития,
2) могут рождаться живыми,
3) умирают до пятилетнего возраста,
4) имеют нормальную жизнеспособность.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 2 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 1 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2, 3

	5)
	-
	д. правильный ответ 2 и 4



	Задание №161

	1.161 Первое деление мейоза, являющееся началом развития яйцеклетки или сперматозоида, называется:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. митозом

	2)
	-
	б. амитозом

	3)
	+
	B. редукционным делением



	Задание №162

	1.162 Двойное нерасхождение хромосом в мейозе - это:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. нерасхождение в первом делении мейоза

	2)
	-
	б. нерасхождение во втором делении мейоза

	3)
	+
	B. нерасхождение в обоих делениях мейоза



	Задание №163

	1.163 Причиной возникновения триплоидии может быть:
1) нарушение гаметогенеза у матери;
2) нарушение гаметогенеза у отца;
3) нарушение гаметогенеза сразу у обоих родителей;
4) воздействие тератогенных факторов на плод

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 2 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 3 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 1 и 2

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №164

	1.164 Генетический механизм возникновения большинства анеуплоидий - это:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. кроссинговер

	2)
	-
	б. транслокация

	3)
	+
	B. нерасхождение хромосом

	4)
	-
	г. инверсия

	5)
	-
	Д. делеция



	Задание №165

	1.165 Явление, при котором фрагмент одной хромосомы присоединяется к поврежденному концу другой, называется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. гетероплоидией

	2)
	-
	б. тетраплоидией

	3)
	-
	B. делецией

	4)
	-
	г. инверсией

	5)
	+
	д. транслокацией



	Задание №166

	1.166 Инверсия - это:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. утрата генетического материала в одном плече хромосомы

	2)
	-
	б. утрата генетического материала в двух плечах хромосомы

	3)
	+
	B. перемещение генетического материала внутри одной хромосомы

	4)
	-
	Г. обмен генетическим материалом между двумя хромосомами



	Задание №167

	1.167 Делеция - это:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. перемещение генетического материала одной хромосомы на другую

	2)
	-
	Б. перемещение генетического материала внутри одной хромосомы

	3)
	+
	B. утрата хромосомой части генетического материала



	Задание №168

	1.168 К структурным несбалансированным перестройкам хромосом относятся все перечисленные, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. робертсоновских транслокаций и инверсий

	2)
	-
	B. делеций

	3)
	-
	В. кольцевых хромосом

	4)
	-
	г. дупликаций

	5)
	-
	д. изохромосом



	Задание №169

	1.169 Транслокация - это:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. перемещение генетического материала внутри одной хромосомы

	2)
	+
	Б. перемещение генетического материала одной хромосомы на другую

	3)
	-
	B. удвоение какого-либо локуса хромосомы



	Задание №170

	1.170 Клетка с одной отсутствующей или одной лишней хромосомой называется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. диплоидной

	2)
	-
	б. гаплоидной

	3)
	+
	B. анеуплоидной

	4)
	-
	г. зиготой

	5)
	-
	д. гаметой



	Задание №171

	1.171 Число хромосом в гамете человека

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. диплоидное

	2)
	-
	Б. анэуплоидное

	3)
	-
	B. полиплоидное

	4)
	+
	г. гаплоидное

	5)
	-
	Д. тетраплоидное



	Задание №172

	1.172 Число пар хромосом женщины гомологично

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 46

	2)
	-
	б. 44

	3)
	+
	B. 23

	4)
	-
	г. 22

	5)
	-
	д. 12



	Задание №173

	1.173 Причиной трисомии является:
1) нарушение расхождения хромосом в митозе;
2) нарушение расхождения хромосом в мейозе;
3) нарушение дробления яйцеклетки

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №174

	1.174 Полная моносомия - это:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. отсутствие короткого плеча хромосомы

	2)
	-
	б. отсутствие длинного плеча хромосомы

	3)
	+
	B. отсутствие всей хромосомы

	4)
	-
	Г. появление дополнительной хромосомы

	5)
	-
	д. наличие двух клонов клеток



	Задание №175

	1.175 Мозаицизм описан у больных:
1) с болезнью Дауна;
2) стрисомией 18 хромосомы;
3) с синдромом Шерешевского-Тернера

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	+
	Г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №176

	1.176 Гетерогаметным называется:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. пол, в диплоидной клетке которого имеются одинаковые половые хромосомы

	2)
	+
	Б. пол, в диплоидной клетке которого имеются две разные половые хромосомы

	3)
	-
	B. интерсексуальный организм



	Задание №177

	1.177 Мозаицизм по половым хромосомам может быть результатом:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. нерасхождения хромосом во время мейоза

	2)
	+
	Б. нерасхождения хромосом в митозе на ранних стадиях дробления зиготы

	3)
	-
	B. нерасхождения хромосом при делении соматической клетки



	Задание №178

	1.178 К сбалансированным транслокациям относятся:
1) реципрокные;
2) нереципрокные;
3) робертсоновские

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	+
	Г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №179

	1.179 Нерасхождение хромосом может:
1) произойти в мейозе;
2) произойти в митозе;
3) затрагивать как половые хромосомы, так и аутосомы

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	+
	Г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №180

	1.180 Хромосомный набор клетки человека, состоящий из 48 хромосом, носит название:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. полиплоидного

	2)
	-
	б. моносомного

	3)
	-
	B. трисомного

	4)
	+
	Г. анеуплоидного

	5)
	-
	д. тришюидного



	Задание №181

	1.181 При анализе метафазных пластинок найдено 9 клеток с нормальным кариотипом 46,XX, а также две с трисомией 21 хромосомы. Цитогенетически это состояние трактуется как:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. нормальный кариотип

	2)
	-
	Б. мозаииизм

	3)
	-
	В. трисомия по 21 хромосоме

	4)
	-
	Г. необходимо провести онтогенетическое обследование родителей

	5)
	+
	Д. необходимо увеличить число анализируемых метафазных пластинок, а также привлечь методы анализа интерфазных ядер с помощью проб специфической ДНК



	Задание №182

	1.182 Тельце Барра лучше всего видно в клетке на стадии:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. метафазы

	2)
	-
	б. анафазы

	3)
	-
	B. телофазы

	4)
	+
	г. интерфазы



	Задание №183

	1.183 Мозаицизм может быть обнаружен:
1) при трисомии 13 хромосомы;
2) при трисомии 18 хромосомы;
3) при синдроме Клайнфельтера

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №184

	1.184 В гаметогенезе женщины с синдромом трисомии X могут образоваться гаметы с аномальным числом хромосом. Этот вариант нерасхождения можно обозначить как:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. первичное нерасхождение

	2)
	+
	б. вторичное нерасхождение

	3)
	-
	B. третичное нерасхождение

	4)
	-
	г. двойное нерасхождение

	5)
	-
	д. последовательное нерасхождение



	Задание №185

	1.185 В гаметогенезе здорового мужчины, носителя сбалансированной робертсоновской транслокации 21/14, часть гамет образуется с аномальным хромосомным набором. Это явление обозначается, как

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. первичное нерасхождение

	2)
	-
	б. вторичное нерасхожденне

	3)
	+
	B. третичное нерасхождение

	4)
	-
	Г. последовательное нерасхождение



	Задание №186

	1.186 В клетках 10-дневного зародыша женского пола можно определить следующее число телец Барра:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. одно

	2)
	-
	б. два

	3)
	-
	B. три

	4)
	+
	Г. ни одного



	Задание №187

	1.187 Один ген средней величины состоит из следующего числа нуклеосом:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. одной

	2)
	-
	б. двух

	3)
	-
	B. трех-четырех

	4)
	+
	Г. пяти-шести

	5)
	-
	д. ни одной



	Задание №188

	1.188 Периодами жизненного цикла клетки являются:
1) Gl, G2, S;
2) S мейоз;
3) митоз;
4) интерфаза

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №189

	1.189 Классы гистонов, входящие в состав хроматина:
1) Н2А;
2) Н2В;
3) НЗ-Н4;
4) Н1

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №190

	1.190 Хромосомы эукариот состоят из:
1) ДНК;
2) РНК;
3) гисто-новых белков;
4) негистоновых белков

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ I

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1. 2, 3 и 4



	Задание №191

	1.191 Фазы митоза по алфавиту:
1) анафаза;
2) метафаза;
3) профаза;
4) телофаза. Расположите их в правильном порядке по времени

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 2, 3, 4 и 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 1, 3, 4 и 2

	3)
	+
	B. правильный ответ 3, 2, 1 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 3, 2, 4 и 1

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №192

	1.192 Основные события, происходящие в телофазе митоза - это:
1) реконструкция ядра,
2) образование ядрышка,
3) деспирализация хромосом,
4) исчезновение веретена,
5) цитотомия.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 3 и 5

	2)
	-
	б. правильный ответ 1, 2 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 3, 4 и 5

	4)
	+
	г. правильный ответ 2, 3 и 4

	5)
	-
	Д. правильный ответ 1, 2, 3, 4 и 5



	Задание №193

	1.193 К структурным изменениям с вовлечением только одной хромосомы относятся:
1) делеции,
2) кольцевые хромосомы,
3) дупликации,
4) изохромосомы,
5) инверсии.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 2, 4 и 5

	4)
	-
	г. правильный ответ 1, 3 и 5

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2, 3, 4 и 5



	Задание №194

	1.194 Основные события, происходящие в профазе митоза - это:
1) появление хромосом;
2) образование веретена;
3) исчезновения ядрышка;
4) исчезновение ядерной мембраны

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №195

	1.195 Процентная доля аномальных гамет, образующихся при простом нерасхождении хромосом в первом делении мейоза, составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 5%

	2)
	-
	б. 10%

	3)
	-
	B. 25%

	4)
	-
	Г. 50%

	5)
	+
	д. 100%



	Задание №196

	1.196 Процентная доля аномальных гамет, образующихся при простом нерасхождении хромосом во втором делении мейоза, составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 5%

	2)
	-
	б. 10%

	3)
	-
	B. 25%

	4)
	+
	г. 50%

	5)
	-
	д. 100%



	Задание №197

	1.197 Существуют следующие типы транслокаций:
1) реципрокные;
2) нереципрокные;
3) типа центрического соединения

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	+
	Г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №198

	1.198 Процент аномальных гамет, образующихся в результате последовательного нерасхождения хромосом в мейозе, составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 5%

	2)
	-
	б. 10%

	3)
	-
	B. 25%

	4)
	-
	г. 50%

	5)
	+
	д. 100%



	Задание №199

	1.199 К факторам, влияющим на частоту числовых аномалий хромосом, относятся:
1) геногип родителей;
2) возраст родителей;
3) элиминация аномальных гамет;
4) пол

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №200

	1.200 К сбалансированным аномалиям кариотипа родителей, которые могут привести к образованию гамет с несбалансированным кариотипом, относятся:
1) инверсия парацентрическая;
2) инверсия перицентрическая;
3) транслокация реципрокная;
4) транслокация робертсоновская

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №201

	1.201 Структурные перестройки с вовлечением двух и более хромосом - это:
1) транслокации реципрокные;
2) транслокации нереципрокные;
3) транслокации робертсоновские

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	+
	Г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №202

	1.202 К группам хромосом, которые имеют или могут иметь спутники, относятся:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. В и С

	2)
	-
	б. С и D

	3)
	-
	B. B и D

	4)
	-
	г. С и G

	5)
	+
	д. D и G



	Задание №203

	1.203 Гаплоидный набор человека имеет следующее число хромосом:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. 23

	2)
	-
	б. 46

	3)
	-
	B. 47

	4)
	-
	г. 69



	Задание №204

	1.204 Диплоидный набор человека имеет следующее число хромосом:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 23

	2)
	+
	б. 46

	3)
	-
	B. 47

	4)
	-
	г. 69



	Задание №205

	1.205 Анеуплоидный набор человека имеет следующее число хромосом:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 23

	2)
	-
	б. 46

	3)
	+
	B. 47

	4)
	-
	г. 69



	Задание №206

	1.206 Триплоидный набор человека имеет следующее число хромосом:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 23

	2)
	-
	б. 46

	3)
	-
	B. 47

	4)
	+
	г. 69



	Задание №207

	1.207 К группе F относятся следующие пары хромосом:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 1 и 2

	2)
	-
	б. 7 и 8

	3)
	-
	B. 13 и 14

	4)
	+
	г. 19 и 20



	Задание №208

	1.208 В нормальном кариотипе человека существуют морфологические типы хромосом:
1) метацентрики;
2) субметацентрики;
3) акроцентрики

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №209

	1.209 К группе D относятся следующие пары хромосом:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 5, 12 и 13

	2)
	+
	б. 13,14 и 15

	3)
	-
	B. 12, 1, 3 и 14

	4)
	-
	г. 5, 12, 13, 14 и 15



	Задание №210

	1.211 При частичных трисомиях возможны следующие цитогенетические находки:
1) несбалансированные транслокации;
2) инверсии;
3) маркерные хромосомы;
4) несбалансированные транслокации и маркерные хромосомы

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №211

	1.212 При частичных моносомиях возможны следующие цитогенетические находки, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. делеций

	2)
	-
	Б. кольцевых хромосом

	3)
	-
	B. инверсий

	4)
	+
	Г. сбалансированных транслокаций

	5)
	-
	д. несбалансированных транслокаций



	Задание №212

	1.213 Известны следующие варианты количественных изменений хромосом человека, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. моносомии

	2)
	-
	б. трисомии

	3)
	-
	B. тетрасомии

	4)
	-
	г. полиплоидии

	5)
	+
	д. гаплоидии



	Задание №213

	1.214 Молекула тРНК:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. служит затравкой при репликации ДНК

	2)
	+
	б. имеет форму "трилистника"

	3)
	-
	B. является компонентом рибосомы

	4)
	-
	г. не перемещается за пределы ядра

	5)
	-
	Д. является записью структуры полипептидной цепи



	Задание №214

	1.215 Если в ДНК аминокислота лейцин кодируется триплетом ЦАА, то комплементарным кодоном мРНК будет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А.АЦЦ

	2)
	+
	б. ГУУ

	3)
	-
	В. УУА

	4)
	-
	Г. ЦЦГ

	5)
	-
	Д. УАЦ



	Задание №215

	1.216 Последовательность аминокислот в полипептидной цепи определяется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. конформацией рибосомных белков

	2)
	+
	Б. последовательностью нуклеотидов мРНК

	3)
	-
	B. последовательностью нуклеотидов тРНК

	4)
	-
	Г. активностью ферментов посттрансляционной модификации

	5)
	-
	д. последовательностью нуклеотидов рРНК



	Задание №216

	1.217 Фермент, катализирующей репликацию ДНК - это:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. РНК-полимераза

	2)
	+
	б. ДНК-полимераза

	3)
	-
	B. обратная транскриптаза

	4)
	-
	г. РНК-лигаза

	5)
	-
	Д. ДНК-жираза



	Задание №217

	1.218 Перекладины в двойной спирали ДНК образованы.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. парами фосфатов

	2)
	+
	б. парами азотистых оснований

	3)
	-
	B. парами нитратов

	4)
	-
	г. фосфатом и сахаром

	5)
	-
	д. сахаром и азотистым основанием



	Задание №218

	1.219 Триплет - это:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. три аминокислоты в полипептидной цепи

	2)
	-
	б. кэпирование 5'-конца мРНК

	3)
	+
	B. три рядом расположенные нуклеотида ДНК, кодирующие одну аминокислоту

	4)
	-
	Г. три адениновых нуклеотида в поли-А-хвосте

	5)
	-
	д. аномальная трехнитевая структура ДНК



	Задание №219

	1.220 В ДНК встречаются следующие комплементарные пары

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. Т-Г и А-Т

	2)
	+
	Б. А-Т и Г-Ц

	3)
	-
	B. Г-Ц и А-Ц

	4)
	-
	г. А-Ц и Ц-А

	5)
	-
	д. Ц-А и Т-Г



	Задание №220

	1.221 Нуклеотид состоит из:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. фосфата и азотистого основания

	2)
	+
	Б. сахара, фосфата и азотистого основания

	3)
	-
	B. аминокислоты и азотистого основания

	4)
	-
	г. сахара и фосфата



	Задание №221

	1.222 В синтезе полипептидной цепи участвуют:
1) рибосомы,
2) лизосомы,
3) мРНК,
4) аминоацил-тРНК,
5) ядерная мембрана.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 3, 4 и 5

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 4 и 5

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 3 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 2, 4 и 5



	Задание №222

	1.223 "Фабриками белка" в клетке являются:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. рибосомы

	2)
	-
	Б. митохондрии

	3)
	-
	B. цитоплазма

	4)
	-
	г. пероксисомы

	5)
	-
	д. лизосомы



	Задание №223

	1.224 Первичная структура белковой молекулы - это:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. структура отдельной аминокислоты

	2)
	+
	Б. порядок аминокислот в полипептидной цепи, определяемый генетическим кодом

	3)
	-
	B. пространственное расположение отдельных участков полипептидной цепи

	4)
	-
	Г. пространственное взаиморасположение полипептидных цепей



	Задание №224

	1.225 Экзон - это:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. кодон мРНК

	2)
	-
	Б. единица транскрипции

	3)
	+
	B. участок гена, кодирующий последовательность зрелой мРНК

	4)
	-
	г. участок гена без комплементарной последовательности в зрелой мРНК

	5)
	-
	Д. последовательность, расположенная до стартовой точки транскрипции



	Задание №225

	1.226 Реализация наследственной информации в клетке эукариот происходит в следующем направлении:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. белок - ДНК - РНК

	2)
	-
	б. РНК - ДНК - белок

	3)
	+
	B. ДНК - РНК - белок

	4)
	-
	г. Белок - РНК - ДНК



	Задание №226

	1.227 Регуляция синтеза белка возможна на этапах:
1) транскрипции ДНК;
2) созревания про-РНК;
3) транспорта РНК из ядра в цитоплазму;
4) трансляции мРНК

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №227

	1.228 Процессинг - это:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. связывание репрессора с оператором

	2)
	-
	б. удвоение ДНК

	3)
	+
	B. созревание про-РНК в ядре

	4)
	-
	Г. ассоциация большой и малой субъединиц рибосомы



	Задание №228

	1.229 Секвенирование ДНК представляет собой:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. определение последовательности аминокислот в продукте структурного гена

	2)
	+
	Б. определение последовательности нуклеотидов ДНК

	3)
	-
	B. метод "сортировки" хромосом

	4)
	-
	г. исследование взаимодействия ДНК с белками



	Задание №229

	1.230 Для рестрикционных эндонуклеаз характерно все перечисленное, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. "защиты" бактериальной клетки от чужеродной ДНК

	2)
	-
	б. расщепления ДНК в специфических сайтах

	3)
	-
	B. применения для получения рекомбинантных ДНК

	4)
	-
	Г. использования для идентификации и анализа генов

	5)
	+
	д. регуляции экспрессии структурных генов



	Задание №230

	1.231 Ктеточными органеллами, в которых происходит в-окисление жирных кислот, являются:
1) лизосомы;
2) пероксисомы;
3) митохондрии

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	Г. правильный ответ 1 и 2

	5)
	+
	д. правильный ответ 2 и 3



	Задание №231

	1.232 При первичной гипероксалурии нарушается:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. глутаропый метаболизм

	2)
	-
	б. биосинтез плазмалогенов

	3)
	+
	B. глиоксилатный метаболизм

	4)
	-
	г. катаболизм простагландинов

	5)
	-
	Д. окисление пипеколовой кислоты



	Задание №232

	1.233 Составной частью молекулы цереброзидов являются все перечисленные соединения, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. церамида

	2)
	-
	Б. сиаловых кислот

	3)
	-
	B. углеводов

	4)
	+
	Г. фосфатидилхолина



	Задание №233

	1.234 Гены митохондриальной ДНК не кодируют:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. рРНК

	2)
	-
	Б. тРНК

	3)
	-
	B. белков комплекса дыхательной депи

	4)
	+
	Г. белков пируватдегидрогеназного комплекса



	Задание №234

	2.1 Двойственное строение гениталий наблюдается при синдроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. чистой дисгенезии гонад

	2)
	-
	Б. полной тестикулярной феминизации

	3)
	-
	B. Тернера

	4)
	-
	Г. Клайнфельтера

	5)
	+
	Д. неполной тестикулярной феминизации



	Задание №235

	2.2 Несоответствие генетического и фенотипического пола наблюдается при синдроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. Клайнфельтера

	2)
	-
	б. Тернера

	3)
	-
	B. Лоуренса-Муна-Барде-Бидля

	4)
	+
	г. тестикулярной феминизации

	5)
	-
	д. Нунан



	Задание №236

	2.3 Для выявления нарушений аминокислотного обмена наиболее информативен метод:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. цитогенетическое исследование

	2)
	-
	Б. исследование белкового спектра плазмы крови

	3)
	+
	B. исследование мочи и крови на свободные аминокислоты

	4)
	-
	Г. клинико-генеалогические данные: наличие в семье двух сибсов со сходной симптоматикой



	Задание №237

	2.4 Показанием к назначению цитогенетического исследования являются:
1) гиподонтия,
2) высокий рост,
3) гирсутизм,
4) гипогенитализм,
5) врожденный порок сердца.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ I и 5

	3)
	+
	B. правильный ответ 2 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 3 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 3 и 5



	Задание №238

	2.5 Показанием для направления на цитогенетическое исследование является:
1) умственная отсталость в степени легкой дебильности,
2) высокий рост,
3) раннее половое созревание,
4) гипогенитализм,
5) врожденный порок сердца.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 5

	3)
	+
	B. правильный ответ 2 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 3 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 3 и 5



	Задание №239

	2.6 Аномалии хромосомного набора обнаруживают при синдроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. чистой дисгенезии гонад

	2)
	-
	Б. полной тестикулярной феминизации

	3)
	-
	B. неполной тестикулярной феминизации

	4)
	+
	г. смешанной дисгенезии гонад

	5)
	-
	Д. неполной маскулинизации



	Задание №240

	2.7 Девушка 18 лет, рост 167 см, физически развита по возрасту, занимается спортом, Вторичные половые признаки отсутствуют. Наружные половые органы развиты правильно. При УЗИ органов малого таза выявлена гипоплазия матки, трубы и гонады в виде тяжа. Психика и интеллект в норме. При исследовании хромосом обнаружен кариотип 46,XY. Наиболее вероятный диагноз:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. синдром тестикулярной феминизации (полный)

	2)
	-
	б. синдром тестикулярной феминизации (неполный)

	3)
	-
	B. синдром Тернера

	4)
	+
	Г. синдром чистой дисгенезии гонад

	5)
	-
	д. адреногенитальный синдром



	Задание №241

	2.8 Дородовую диагностику пола плода следует рекомендовать при:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. адреногенитальном синдроме

	2)
	-
	б. синдроме Нунан

	3)
	+
	B. синдроме тестикулярной феминизации

	4)
	-
	г. синдроме Дауна



	Задание №242

	2.9 Неправильное строение наружных гениталий и низкая продукция гормонов, продуцируемых гонадой, встречается у больных:
1) при синдроме Клайнфельтера,
2) при синдроме чистой дисгенезии гонад,
3) при синдроме тестикулярной феминизации,
4) при синдроме 45,X/46,XY,
5) при моносомии Х0

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 3 и 5

	2)
	+
	б. правильный ответ 1 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 2 и 5

	4)
	-
	г. правильный ответ 4 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 1 и 3



	Задание №243

	2.10 Умственная отсталость является наиболее характерным признаком при синдроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. Клайнфельтера

	2)
	-
	б. трипло-Х

	3)
	-
	B. 45,X/46,XY

	4)
	+
	Г. фрагильной Х-хромосомы

	5)
	-
	д. Тернера



	Задание №244

	2.11 При прогрессирующей мышечной дистрофии Дюшенна:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. в любой стадии заболевания диагностируется выраженное увеличение уровня сывороточной креатинкиназы

	2)
	-
	Б. уровень креатинкиназы особенно заметно увеличен в период нарастания клинических симптомов

	3)
	+
	B. уровень креатинкиназы наиболее повышен в доклинической стадии заболевания

	4)
	-
	Г. уровень креатинкиназы наиболее высок в конечной стадии заболевания

	5)
	-
	Д. уровень креатинкиназы постепенно повышается с момента проявления первых признаков до конечной стадии заболевания



	Задание №245

	2.12 Для спинальной амиотрофии Верднига-Гофманахарактерно:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. повышение уровня сывороточной креатинкиназы

	2)
	-
	Б. врожденные нарушения в строении мышечного волокна

	3)
	+
	B. поражение нервного волокна

	4)
	-
	Г. компенсаторные мышечные гипертрофии



	Задание №246

	2.13 В семье родилось двое детей с прогрессирующей мышечной дистрофией Дюшенна. Во время следующей беременности проведена биопсия хориона. Обнаружен набор хромосом XXY, причем, дополнительная Х-хромосома имела отцовское происхождение. Риск развития прогрессирующей миодистрофии у ребенка составляет:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100%

	2)
	-
	б. 50%

	3)
	-
	B. 25%

	4)
	+
	Г. величину, близкую к общепопуляционному уровню



	Задание №247

	2.14 К врачу-генетику обратился здоровый мужчина 28 лет, родной дядя пробанда с синдромом тестикулярной феминизации. При наступлении беременности у его жены следует рекомендовать:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. анализ хромосомного набора плода

	2)
	-
	б. определение пола плода

	3)
	-
	B. цитогенетическое исследование ребенка после рождения

	4)
	+
	Г. обычное наблюдение без специальных генетических обследований.



	Задание №248

	2.15 Больной 28 лет среднего роста, гиперстенического телосложения. В детстве оперирован по поводу стволовой формы гипоспадии. Гениталии развиты по мужскому типу. Мошонка развита удовлетворительно, оба яичка обычных размеров, дрябловаты. Выражена пигментация гениталий. Рост волос на лобке ярко выражен, тип оволосения мужской. Рост волос на лице начался в 17-18 лет, волосяной покров на лице развит. Женат с 25 лет. Жена обследована, здорова, беременностей не было. Для уточнения диагноза больному в первую очередь необходимо провести:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. рентгенологическое исследование

	2)
	-
	б. цитогенетическое исследование

	3)
	-
	B. определение уровня половых гормонов

	4)
	-
	Г. ультразвуковое исследование органов малого таза

	5)
	+
	д. спермограмму



	Задание №249

	2.16 Мальчик 6 лет родился от 2 срочных родов в глубокой асфиксии, проводились реанимационные мероприятия. До 6 лет развивался с выраженной психомоторной задержкой. Получал стимулирующее лечение. Голову держать начал после 6 месяцев, стоит с 1 года, ходит с 1,5 лет. С первых месяцев жизни отмечено увеличение размеров головы. В 1,5 года был назначен очередной курс лечения церебролизином. На фоне лечения появились судороги, которые не прекратились и после отмены лечения, но стали реже, 2-3 раза в месяц. Общее состояние ребенка ухудшилось, перестал самостоятельно ходить, стал вялым, перестал проявлять интерес к окружающему. Постепенно к 2 годам появились признаки положительной динамики в развитии, стал самостоятельно ходить, после двух лет появились отдельные слова, в 5 лет короткие фразы из 2-3 слов. При осмотре в 6 лет физическое развитие соответствует возрасту, череп гидроцефальной формы с выраженными лобными буграми. Телосложение правильное. Слабо выражен подкожный жировой слой. Нижние конечности тонкие, мышцы дряблые на ощупь, в суставах переразгибание. Интеллект ребенка снижен до степени дебильности. Слух, зрение и глазное дно в норме. Со стороны внутренних органов патологии не выявлено. Определите показания к специальным генетическим обследованиям:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. показано исследование кариотипа (для исключения патологии числа и структуры хромосом)

	2)
	-
	Б. показан биохимический скрининг мочи и крови для исключения наследственных болезней аминокислотного обмена

	3)
	-
	B. показано и цитогенетическое, и биохимическое обследование

	4)
	+
	г. показаний к специальным лабораторным обследованиям нет



	Задание №250

	2.17 По направлению невропатолога в медико-генетический кабинет обратились родители девочки 5 лет для уточнения предварительного диагноза мышечной дистрофии Дюшенна. Девочка, родилась с массой 2750 г, длиной тела 47 см. До года развивалась с небольшой задержкой физического и моторного развития. В 2 года была установлена задержка психического, речевого и моторного развития. К 2,5 годам развитие девочки соответствовало развитию 2-летнего ребенка. В 3 года появились жалобы на утомляемость, отказывалась от подвижных игр. При обследовании в неврологическом отделении был поставлен предположительный диагноз прогрессирующей мышечной дистрофии типа Дюшенна, однако родители отказались от обследования в специализированном учреждении. В 5 лет обратились повторно. Девочка практически самостоятельно почти не ходила. По физическому развитию соответствовала 3-3,5 годам, интеллект снижен. Врожденный порок сердца - дефект межжелудочковой перегородки. С целью подтверждения или исключения диагноза Х-сцепленной рецессивной миодистрофии девочку необходимо:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. направить на биохимическое исследование активности креатинфосфокиназы

	2)
	-
	Б. направить на скрининг мочи и крови для исследования аминокислотного обмена

	3)
	+
	B. назначить цитогенетическое исследование

	4)
	-
	Г. ограничиться сбором клинико-генеалогических данных

	5)
	-
	д. направить пробанда без дополнительных обследований в специализированное учреждение



	Задание №251

	2.18 Мальчик 14 лет наблюдается у врача по поводу судорожных припадков. В последнее время стал неусидчивым на уроках, появились сильные головные боли, которые часто сопровождаются рвотой. Телосложение правильное. Кожа бледно-розовая с участками гиперпигментации на груди, спине, конечностях, шее. Множественные пигментные пятна полиморфны по форме и величине, не выступают над уровнем кожи. При пальпации в толще кожи определяются подкожные узелки, безболезненные, не спаянные с окружающей тканью, величиной от горошины до 1,5-2,0 см. Учится в массовой школе, программу осваивает с трудом. Наиболее вероятно ребенок страдает:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. генуинной эпилепсией

	2)
	-
	б. диффузным липоматозом

	3)
	+
	B. нейрофиброматозом Реклингаузена

	4)
	-
	г. нарушением липидного обмена

	5)
	-
	д. нарушением аминокислотного обмена



	Задание №252

	2.19 Мальчик 13 лет до 4-х лет развивался удовлетворительно. В 4 года у него появились судороги, стал отставать от сверстников в психическом развитии. В 7,5 лет пошел в 1 класс массовой школы, с большим трудом освоил программу 1 -го класса, во 2 классе стал очень расторможенным, не усваивал программу, был переведен в школу со вспомогательной программой. При осмотре выявлено правильное телосложение, на коже лица - зернистые высыпания, напоминающие угревидную сыпь, ногти ломкие, расслаиваются на концах, в поясничной области участки шершавой кожи, маленькие очаги гипо- и гиперпигментации. На рентгенограмме черепа определяются участки мелких кальцификатов, на глазном дне определяются мелкие опухолевидные образования. Половое развитие соответствует возрасту. Проводимые лечебные мероприятия малоэффективны. Наиболее вероятно у ребенка:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. токсоплазмоз

	2)
	-
	Б. нарушение аминокислотного обмена

	3)
	+
	B. туберозный склероз

	4)
	-
	г. нейрофиброматоз

	5)
	-
	д. склеродермия



	Задание №253

	2.20 Какой метод исследования следует применить с целью уточнения диагноза, при подозрении на нейрофиброматоз:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. клинико-генеалогический

	2)
	-
	б. цитогенетический

	3)
	-
	B. биохимический

	4)
	-
	г. гистохимический



	Задание №254

	2.21 Низкий рост наиболее характерен для:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. синдрома 47,XXX

	2)
	-
	б. синдрома 47,XXY

	3)
	-
	B. синдрома 47,XYY

	4)
	+
	г. синдрома Нунан

	5)
	-
	д. синдрома Беквита-Видемана



	Задание №255

	2.22 Для синдрома Марфана характерны все указанные признаки, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. аномалии органа зрения

	2)
	-
	б. высокого роста

	3)
	-
	B. аномалии развития сердечно-сосудистой системы

	4)
	+
	г. аномалии в системе хромосом

	5)
	-
	Д. менделируюшего характера передачи



	Задание №256

	2.23 Мужчина 27 лет высокого роста страдает миопией средней степени, быстрой утомляемостью. У больного проявляются странности характера, он с трудом окончил 8 классов средней школы, затем нигде учиться не смог. Женат с 24 лет, но беременностей у жены не было. При обследовании супругов установлено, что жена практически здорова, у пробанда выявлена азооспермия. Наиболее вероятная патология:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. числовые аномалии аутосом

	2)
	-
	б. синдром Марфана

	3)
	+
	B. числовые аномалии половых хромосом

	4)
	-
	г. синдром тестикулярной феминизации



	Задание №257

	2.24 Сочетание следующих признаков позволяет исключить синдром Шерешевского-Тернера:
1) низкий рост,
2) высокий рост,
3) умственная отсталость,
4) гипогенитализм,
5) порок сердца.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 5

	3)
	-
	B. правильный ответ 3 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 2 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 3 и 5



	Задание №258

	2.25 У мальчика 11 лет выявлены следующие клинические признаки: низкий рост, складчатая широкая шея, эпикант, птоз, килевидная деформация грудной клетки, врожденный порок сердца, крипторхизм; недоразвитие полового члена, сниженный интеллект. Следует поставить диагноз:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. синдром Дауна

	2)
	-
	б. синдром XYY

	3)
	-
	B. синдром Мартина-Белла

	4)
	+
	г. синдром Нунан

	5)
	-
	Д. синдром Прадера-Вилли



	Задание №259

	2.26 Для синдрома EEC (эктродактилия, эктодермальная дисплазия, расщелина губы и неба) характерен тип наследования:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. аутосомно-рецессивный

	2)
	-
	б. аутосомно-доминантный

	3)
	-
	B. Х-сцепленный

	4)
	-
	Г. хромосомная аномалия

	5)
	-
	д. мультифакториальныи



	Задание №260

	2.27 Для синдрома COFS (Пенья-Шокейра) характерен тип наследования:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	А. аутосомно-рецессивный

	2)
	-
	б. аутосомно-доминантныи

	3)
	-
	в. Х-сцепленный Г хромосомная аномалия

	4)
	-
	д. мхльтифакториальный



	Задание №261

	2.28 Для синдрома Корнелии де Ланге характерен тип наследования:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. аутосомно-рецессивный

	2)
	-
	б. аутосомно-доминантный

	3)
	-
	B. Х-сцепленный

	4)
	-
	г. хромосомная аномалия

	5)
	+
	д. тип наследования не уточнен



	Задание №262

	2.29 Задержка психомоторного развития, гипотония мышц и катаракта характерны для:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. фенилкетонурии

	2)
	-
	Б. синдрома Верднига-Гоффмана

	3)
	+
	B. синдрома Лоу

	4)
	-
	Г. синдрома Ленца

	5)
	-
	д. синдрома Марфана



	Задание №263

	2.30 Один из перечисленных ниже синдромов нельзя диагностировать с помощью исследования клеток амниотической жидкости:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. синдром Дауна

	2)
	+
	Б. синдром Меккеля

	3)
	-
	B. болезнь Тея-Сакса

	4)
	-
	Г. мукополисахаридоз I типа



	Задание №264

	2.31 Пренатальная диагностика с помощью молекулярных зондов возможна при:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. синдроме Апера

	2)
	-
	Б. синдроме Дубовитца

	3)
	+
	B. хорее Гентингтона

	4)
	-
	г. синдроме Меккеля

	5)
	-
	Д. синдроме алкогольного плода



	Задание №265

	2.32 В первом браке у женщины 33 лет родился ребенок с транслокационной формой болезни Дауна. Кариотип женщины без патологии. При втором браке со здоровым мужчиной в случае беременности ей следует провести:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. исследование кариотипа плода

	2)
	+
	Б. исследование уровня альфафетопротеина

	3)
	-
	B. исследование с помощью молекулярных зондов



	Задание №266

	2.33 Непереносимость продуктов, содержащих злаковые протеины, характерна для:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. муколипидоза

	2)
	-
	б. гипотиреоза

	3)
	-
	B. фенилкетонурии

	4)
	-
	г. муковисцидоза

	5)
	+
	Д. целиакии



	Задание №267

	2.34 Для врожденного гипотиреоза характерны:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. повышенная потливость

	2)
	-
	б. непереносимость жиров

	3)
	-
	B. жидкий, неустойчивый стул

	4)
	+
	Г. отставание костного возраста от паспортного

	5)
	-
	д. раннее закрытие родничка



	Задание №268

	2.35 Хромосомная нестабильность характерна для:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. синдрома Клайнфельтера

	2)
	-
	б. синдрома Прадера-Вилли

	3)
	+
	B. синдрома Луи-Бар

	4)
	-
	Г. синдрома Беквита-Видемана



	Задание №269

	2.36 Наличие гепатоспленомегалии ставит под сомнение диагноз:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. мукополисахаридоза

	2)
	-
	б. болезни Гоше

	3)
	-
	B. синдрома Беквита-Видемана

	4)
	-
	г. иммунодефицитных состояний

	5)
	+
	Д. синдрома де Тони-Дебре-Фанкони



	Задание №270

	2.37 Макроглоссия не характерна:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. для муколипидоза

	2)
	-
	б. для гликогеноза

	3)
	-
	B. для гипотиреоза

	4)
	-
	г. для синдрома Беквита-Видемана

	5)
	+
	д. для аномалии Пьера Робена



	Задание №271

	2.38 Наличие у ребенка аномалий развития может быть расценено как:
1) врожденное заболевание;
2) наследственный синдром;
3) мультифакториальный дефект;
4) результат тератогенного воздействия

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №272

	2.39 Спорадические случаи наследственного заболевания это:
1) фенокопии;
2) свежие мутации;
3) сегрегирующие дефекты

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	в. правильный ответ 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1 и 2

	5)
	-
	д. правильный ответ 2 и 3



	Задание №273

	2.40 Признаками наследственных заболеваний в целом являются:
1) вовлечение в патологический процесс нескольких систем и органов,
2) сегрегация симптомов в семьях,
3) микроаномалии и нормальные варианты фенотипа в роли диагностических признаков,
4) высокая температура тела,
5) недоношенность.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильно 1, 2 и 4

	2)
	-
	б. правильно 2, 3 и 4

	3)
	+
	B. правильно 1, 2 и 3

	4)
	-
	г. правильно 2, 3 и 5

	5)
	-
	Д. правильный ответ 1, 2, 3, 4 и 5



	Задание №274

	2.41 Основными признаками наследственных заболеваний являются:
1) недоразвитие или чрезмерное развитие отдельных частей тела,
2) небольшой разброс во времени манифестации симптомов заболевания,
3) прогрессирование патологического процесса,
4) положительный эффект от лечения,
5) благоприятный прогноз жизни.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильно 1, 2 и 4

	2)
	-
	б. правильно 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильно 1, 3 и 5

	4)
	+
	г. правильно 1, 2 и 3

	5)
	-
	д. правильно 3, 4 и 5



	Задание №275

	2.42 Общими признаками хромосомных болезней являются:
1) низкая масса тела при доношенной беременности,
2) сочетание умственной отсталости с врожденными пороками развития,
3) сокращение продолжительности жизни,
4) депигментация кожи,
5) специфический запах мочи.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильно 1, 2 и 4

	2)
	-
	б. правильно 2, 3 и 4

	3)
	+
	B. правильно 1, 2 и 3

	4)
	-
	г. правильно 2, 4 и 5

	5)
	-
	Д. правильный ответ 1, 2, 3, 4 и 5



	Задание №276

	2.43 Термин "синдром" включает в себя следующие понятия:
1) устойчивое сочетание пороков развития разных систем и органов;
2) описание у нескольких больных разными авторами;
3) уникальное описание фенотипа;
4) один порок развития индуцирует появление других аномалий

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 1 и 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 2 и 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 1 и 2



	Задание №277

	2.44 Заместительная терапия используется при
1) фенилкетонурии,
2) муковисцидозе,
3) агаммаглобулинемии,
4) непереносимости лактозы,
5) гепатоцеребральной дегенерации

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 4

	3)
	+
	B. правильный ответ 2 и 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 3 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 4 и 5



	Задание №278

	2.45 Для лечения больных с синдромом Шерешевского-Тернера используются анаболические гормоны и эстрогены. Такое лечение является:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	А. симптоматическим

	2)
	-
	Б. патогенетическим

	3)
	-
	в. этиологическим



	Задание №279

	2.46 Диетотерапия при непереносимости лактозы является:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. симптоматическим методом лечения

	2)
	-
	б. этиологическим лечением

	3)
	+
	B. патогенетическим лечением



	Задание №280

	2.47 Заместительная терапия при сахарном диабете является:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. симптоматическим методом лечения

	2)
	-
	Б. этиологическим лечением

	3)
	+
	в. патогенетическим лечением



	Задание №281

	2.48 Заместительная терапия дает хороший терапевтический эффект при
1) лейкодистрофии,
2) врожденном вывихе бедра,
3) гипотиреозе,
4) целиакии,
5) миоплегии.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	+
	B. правильный ответ 3 и 4

	4)
	-
	Г. правильный ответ 1, 2 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2 и 5



	Задание №282

	2.49 К мультифакториальным заболеваниям относятся:
1) хромосомные болезни,
2) изолированные врожденные пороки развития,
3) синдром множественных врожденных пороков развития.
4) хронические инфекции,
5) хронические неинфекционные заболевания взрослых

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. правильный ответ 1 и 2_\

	2)
	-
	Б. правильный ответ 3 и 5

	3)
	+
	В. правильный ответ 2 и 5

	4)
	-
	Г. правильный ответ 1, 3 и 4

	5)
	-
	Д. правильный ответ 1, 2, 3, 4 и 5



	Задание №283

	2.50 В наименьшей степени связано с наследственным предрасположением одно из следующих заболеваний:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. шизофрения

	2)
	-
	Б. сахарный диабет

	3)
	-
	B. бронхиальная астма

	4)
	-
	г. язвенная болезнь

	5)
	+
	д. брюшной тиф



	Задание №284

	2.51 При мультифакториальных заболеваниях родословные по характеру семейного накопления могут напоминать:
1) аутосомно-доминантное наследование;
2) аутосомно-рецессивное наследование;
3) рецессивное наследование, оцепленное с полом;
4) доминантное наследование, сцепленное с полом

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	Г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №285

	2.52 Для мультифакториальных заболеваний характерна зависимость повторного риска в семьях:
1) от числа больных в семье;
2) от тяжести заболевания у пробанда;
3) от пола пробанда

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	в. правильный ответ 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №286

	2.53 Наследственная предрасположенность при мультифакториальных болезнях более всего связана:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. с географическими различиями частоты

	2)
	-
	Б. с социально-экономическими различиями частоты

	3)
	-
	B. с сезонностью заболеваемости и рождения больных

	4)
	+
	Г. с семейным накоплением в зависимости от степени родства с пробандом

	5)
	-
	Д. с изменениями частоты заболевания по годам



	Задание №287

	2.54 Следующий фактор риска при мультифакториальном наследовании в большей степени связан с ролью внешней среды:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. различия заболеваемости по полу

	2)
	-
	Б. расовые и этнические различия в заболеваемости

	3)
	-
	В. различия в конкордантности моно- и дизиготных близнецов

	4)
	-
	Г. кровное родство родителей

	5)
	+
	Д. географические вариации частоты у представителей одной расовой группы и национальности



	Задание №288

	2.55 При мультифакториальных заболеваниях в разных семьях повторный риск может быть:
1) низким (0-5%);
2) средним (5-15%);
3) высоким (выше 15%)

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	в. правильный ответ 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №289

	2.56 Первая специфическая хромосомная патология была описана при синдроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. "кошачьего крика"

	2)
	+
	б. Дауна

	3)
	-
	B. Шерешевского-Тернера

	4)
	-
	г. трисомии 18

	5)
	-
	Д Клайнфельтера



	Задание №290

	2.57 Для болезни Дауна нехарактерен один из перечисленных ниже признаков:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. небольшой рост

	2)
	-
	Б. деформированные уши

	3)
	-
	B. порок сердца

	4)
	+
	г. тазовая почка

	5)
	-
	Д. косой разрез глаз



	Задание №291

	2.58 Частота болезни Дауна среди новорожденных составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 1:500

	2)
	+
	Б. 1:600-1200

	3)
	-
	B. 1:1500-2000

	4)
	-
	г. 1:2000-3000

	5)
	-
	д. 1:5000



	Задание №292

	2.59 Частота рождения детей с хромосомными синдромами увеличивается с возрастом матери во всех случаях, за исключением синдромов:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. Шерешевского-Тернера

	2)
	-
	Б. Клайнфельтера

	3)
	-
	B. Дауна

	4)
	-
	г. Патау

	5)
	-
	Д. Эдвардса



	Задание №293

	2.60 Более 50% больных с болезнью Дауна имеют:
1) мышечную гипотонию;
2) низкий рост;
3) IQ от 25 до 50%

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	+
	Г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №294

	2.61 Болезнь Дауна может являться результатом:
1) транслокации;
2) мозаицизма;
3) регулярной трисомии

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	В. правильный ответ 1 и 2

	4)
	-
	г. правильный ответ 2 и 3

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №295

	2.62 Для болезни Дауна патогномоничны:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. эпикант

	2)
	+
	Б. пятна Брушфильда

	3)
	-
	B. пороки сердца



	Задание №296

	2.63 Общими признаками для трисомии 21 и 18 хромосом являются:
1) пороки сердца;
2) число хромосом 47;
3) отставание в физическом и психическом развитии

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	Б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 2 и 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №297

	2.64 Семейная передача чаще обнаруживается при:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. анеуплоидиях

	2)
	+
	Б. частичных трисомиях

	3)
	-
	B. частичных моносомиях



	Задание №298

	2.65 Частота полисомии Y среди новорожденных мальчиков составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 1:500

	2)
	+
	Б. 1:1000

	3)
	-
	В. 1:3000

	4)
	-
	Г. 1:7000

	5)
	-
	Д. 1:40000



	Задание №299

	2.66 У больных с синдромом Клайнфельтера можно обнаружить:
1) кариотип XXY;
2) кариотип XXXY;
3) хроматин-положительные клетки

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 2 и 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №300

	2.67 У больных с кариотипом 47,XXY встречается:
1) гинекомастия;
2) умственная отсталость;
3) бесплодие

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 2 и 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №301

	2.68 Клиническая картина синдрома Клайнфельтера у новорожденных мальчиков:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. лимфатический отек

	2)
	-
	б. гинекомастия

	3)
	-
	B. расщелина неба

	4)
	-
	Г. аномалия наружных гениталий

	5)
	+
	д. практически нормальный фенотип



	Задание №302

	2.69 Родился ребенок с гениталиями промежуточного типа. Для определения генетического пола ребенка необходимо:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. определить уровень 17-кетостероидов в моче ребенка

	2)
	-
	б. исследовать кариотип ребенка

	3)
	+
	B. исследовать половой хроматин ребенка

	4)
	-
	г. исследовать половой хроматин матери

	5)
	-
	д. исследовать кариотип матери



	Задание №303

	2.70 Характерные признаки синдрома Шерешевского-Тернера:
1) высокий рост;
2) крыловидные складки на шее;
3) отсутствие вторичных половых признаков;
4) олигофрения

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 1 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 2 и 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 2 и 3



	Задание №304

	2.71 Синдром Шерешевского-Тернера диагностируется обычно в пубертатном периоде и характеризуется:
1) аменореей,
2) половым инфантилизмом;
3) низким ростом;
4) выраженным снижением интеллекта

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	а. правильный ответ 1, 2 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 1, 3 и 4

	3)
	-
	в. правильный ответ 2, 3 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №305

	2.72 Для больных с синдромом трисомии-Х характерно все перечисленное, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. вторичной аменореи

	2)
	-
	б. олигофрении

	3)
	+
	B. крыловидной складки на шее

	4)
	-
	г. двух телец Барра



	Задание №306

	2.73 Для синдрома Шерешевского-Тернера характерно все перечисленное, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. низкого роста

	2)
	+
	Б. высокого процентного содержания клеток с тельцами Барра

	3)
	-
	B. вальгусных изменений суставов

	4)
	-
	г. первичной аменореи



	Задание №307

	2.74 У женщин с синдромом трисомии-X обычно наблюдают:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. низкий рост

	2)
	-
	Б. первичную аменорею

	3)
	+
	B. снижение интеллекта

	4)
	-
	г. клетки без телец Барра

	5)
	-
	д. пороки сердца



	Задание №308

	2.75 У женщин с синдромом трисомии-Х часто находят:
1) бесплодие;
2) умственную отсталость;
3) первичную аменорею;
4) высокий рост

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2, 3 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 2 и 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 2 и 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 1 и 2



	Задание №309

	2.76 У больного с кариотипом 46,XY/47,XXY отмечают:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. маленький рост

	2)
	-
	Б. аномалии наружных гениталии

	3)
	+
	B. гинекомастию



	Задание №310

	2.77 Синдром Патау характеризуется всем перечисленным, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. ранней смерти больного

	2)
	+
	б. аномалий гениталий

	3)
	-
	B. расщелины губы и неба

	4)
	-
	г. порока сердца



	Задание №311

	2.78 У девочки с синдромом Патау можно обнаружить:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. хроматин-отрицательные клетки

	2)
	+
	б. олигофрению и аномалии развития глаз

	3)
	-
	B. нормальную продолжительность жизни

	4)
	-
	г. кошачий крик



	Задание №312

	2.79 У больных с синдромом Эдвардса обнаруживают:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. гермафродитизм

	2)
	-
	б. кошачий крик

	3)
	-
	B. аномалии половых хромосом

	4)
	+
	г. трисомию по 18 хромосоме

	5)
	-
	д. ожирение



	Задание №313

	2.80 Для больных с синдромом Эдвардса характерны:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. микрогнатия и пороки сердца

	2)
	-
	б. синдактилия

	3)
	-
	B. нормальная продолжительность жизни

	4)
	-
	г. крыловидная складка на шее



	Задание №314

	2.81 Синдром Эдвардса:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. встречается так же часто, как болезнь Дауна

	2)
	+
	б. может быть связан с возрастом матери

	3)
	-
	B. обусловлен частичной моносомией 18 хромосомы



	Задание №315

	2.82 Характерные клинические признаки синдрома Эдвардса
1) микрогнатия;
2) указательный палец расположен поверх третьего и/или пятый палец находится поверх четвертого;
3) пороки сердца

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	+
	Г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №316

	2.83 При истинном гермафродитизме:
1) гонады представлены яичником и яичком;
2) вторичные половые признаки смешаны;
3) отмечается первичное бесплодие

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1,2 и 3



	Задание №317

	2.84 При синдроме Клайнфельтера у больных находят:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	а. гонады, имеющие гистологическую картину яичника.

	2)
	-
	б. наружные гениталии промежуточного типа

	3)
	+
	В. гинекомастию



	Задание №318

	2.85 Частота синдрома трисомии-Х среди новорожденных девочек составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 1:500

	2)
	+
	б. 1:700

	3)
	-
	В.1:1200

	4)
	-
	г. 1:3000

	5)
	-
	д. 1:5000



	Задание №319

	2.86 Частота синдрома Шерешевского-Тернера среди новорожденных девочек составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 1:1000

	2)
	+
	б. 1:3000

	3)
	-
	B. 1:5000

	4)
	-
	г. 1:15000

	5)
	-
	Д. 1:40000 - 50000



	Задание №320

	2.87 Частота синдрома Клайнфельтера среди новорожденных мальчиков составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 1:500

	2)
	+
	Б. 1:1000

	3)
	-
	В. 1:3000

	4)
	-
	г. 1:5000

	5)
	-
	д. 1:10000



	Задание №321

	2.88 Люди с реципрокной транслокацией обычно:
1) бесплодны;
2) фенотипически нормальны;
3) имеют нормальный интеллект;
4) выявляются только через аномальное потомство

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 1, 2 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 3 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 2, 3 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №322

	2.89 При синдроме "кошачьего крика" в кариотипе больного находят:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 47 хромосом

	2)
	-
	Б. частичную трисомию 5 хромосомы

	3)
	-
	B. аномалии половых хромосом

	4)
	-
	Г. множественные разрывы хромосом

	5)
	+
	д. частичную моносомию 5 хромосомы



	Задание №323

	2.90 При синдроме Патау в кариотипе больного находят:
1) делецию 5 хромосомы:
2) 47 хромосом;
3) 7 хромосом в группе D (при рутинной окраске);
4) трисомию по 13 хромосоме

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 1, 2 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 3 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 2, 3 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №324

	2.91 Для больных с делецией длинного плеча 21 хромосомы характерны:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. расщелина губы и/или неба

	2)
	-
	Б. лимфатический отек кистей и стоп

	3)
	+
	B. ранняя смертность



	Задание №325

	2.92 При ложном мужском гермафродитизме наблюдают следующие признаки:
1) феминизацию в пубертатном периоде;
2) больные всегда стерильны;
3) кариотип 46,XY;
4) кариотип 46,ХХ

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 3 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №326

	2.93 Все больные с ложным женским гермафродитизмом:
1) имеют выраженное снижение интеллекта;
2) хроматин-положительны;
3) имеют хромосомную конституцию 46.ХХ;
4) бесплодны

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 1, 2 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 3 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 2, 3 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №327

	2.94 Частота синдрома Эдвардса среди новорожденных составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 1:500

	2)
	-
	б. 1:2000

	3)
	-
	B. 1:5000

	4)
	+
	г. 1:7000

	5)
	-
	д. 1:12000



	Задание №328

	2.95 У живорожденных детей не встречается:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. частичная делеция длинного плеча 18 хромосомы

	2)
	-
	Б. делеция короткого плеча 18 хромосомы

	3)
	-
	В. изохромосома подлинным плечам 18 хромосомы

	4)
	-
	Г. частичная делеция 21 хромосомы

	5)
	+
	Д. моносомия по 2 хромосоме



	Задание №329

	2.96 Частота синдрома Патау среди новорожденных составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 1:500

	2)
	-
	б. 1:3000

	3)
	-
	B. 1:5000

	4)
	+
	г. 1:7000

	5)
	-
	д. 1:12000



	Задание №330

	2.97 Какое число F-телец можно обнаружить у мальчика с болезнью Дауна?

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 0

	2)
	+
	б. 1

	3)
	-
	B. 2

	4)
	-
	г. 3

	5)
	-
	д. 4



	Задание №331

	2.98 Мозаицизм X0/XX характеризуется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. развитием наружных мужских гениталий

	2)
	-
	б. значительной умственной отсталостью

	3)
	-
	B. высоким ростом

	4)
	-
	Г. хромосомной нестабильностью

	5)
	+
	Д. возможными клиническими проявлениями синдрома Шерешевского-Тернера



	Задание №332

	2.99 Общим признаком для больных с несбалансированными структурными перестройками хромосом является:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. умственная отсталость

	2)
	-
	б. гидроцефалия

	3)
	-
	B. аномалии скелета



	Задание №333

	2.100 Синдром, вызванный аномалией половых хромосом - это синдром:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. Шерешевского-Тернера

	2)
	-
	б. "кошачьего крика"

	3)
	-
	B. Орбели



	Задание №334

	2.101 Нормальный хромосомный набор находят у больных
1) синдромом Штурге-Вебера;
2) миопатией Дюшенна;
3) синдромом Эдвардса;
4) синдромом "кошачьего крика"

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 1 и 2

	5)
	-
	д. правильный ответ 2 и 3



	Задание №335

	2.102 У больных с синдромом Шерешевского-Тернера наблюдаются все перечисленные симптомы, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	А.бесплодия

	2)
	-
	б. первичной аменореи

	3)
	+
	в. высокого роста

	4)
	-
	Г. лимфатического отека кистей и стоп в периоде новорожденности



	Задание №336

	2.103 Для синдрома Клайнфельтера характерны все перечисленные симптомы, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	А.бесплодия

	2)
	-
	б. гипогонадизма

	3)
	+
	в. низкого роста

	4)
	-
	г. гинекомастии



	Задание №337

	2.104 Мальчик пяти лет отстает в умственном и физическом развитии. Рост низкий, умеренная тучность, конечности короткие с короткими, широкими ладонями, стопами, пальцами. Пятый палец руки не достигает основания ногтевой фаланг четвертого. Брахицефалия, шея короткая, толстая, уши маленькие низко расположенные, разрез глаз косой, с эпикантом, язык большой, не помещается во рту. Крипторхизм
Наиболее вероятный диагноз:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. синдром Дауна

	2)
	-
	б. синдром Нунан

	3)
	-
	B. синдром Шерешевского-Тернера

	4)
	-
	г. гипофизарный нанизм

	5)
	-
	д. синдром Лоуренса-Барде-Бидля



	Задание №338

	2.105 Мальчик пяти лет отстает в умственном и физическом развитии. Рост низкий, умеренная тучность, конечности короткие с короткими, широкими ладонями, стопами, пальцами. Пятый палец руки не достигает основания ногтевой фаланг четвертого. Брахицефалия, шея короткая, толстая, уши маленькие низко расположенные, разрез глаз косой, с эпикантом, язык большой, не помещается во рту. Крипторхизм.
Наиболее вероятная находка при хромосомном анализе описанного выше больного

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 46,XY

	2)
	+
	Б. трисомия хромосомы 21

	3)
	-
	B. трисомия хромосомы 20

	4)
	-
	г. 45,Х0

	5)
	-
	Д. частичная делеция хромосомы 21



	Задание №339

	2.106 Мальчик пяти лет отстает в умственном и физическом развитии. Рост низкий, умеренная тучность, конечности короткие с короткими, широкими ладонями, стопами, пальцами. Пятый палец руки не достигает основания ногтевой фаланг четвертого. Брахицефалия, шея короткая, толстая, уши маленькие низко расположенные, разрез глаз косой, с эпикантом, язык большой, не помещается во рту. Крипторхизм
_При этом заболевании имеются следующие признаки, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. высокой вероятности заболевания острой лейкемией

	2)
	+
	б. отслойки сетчатки, подвывиха хрусталика

	3)
	-
	B. поперечной ладонной борозды

	4)
	-
	г. врожденных пороков сердца



	Задание №340

	2.107 Мальчик пяти лет отстает в умственном и физическом развитии. Рост низкий, умеренная тучность, конечности короткие с короткими, широкими ладонями, стопами, пальцами. Пятый палец руки не достигает основания ногтевой фаланг четвертого. Брахицефалия, шея короткая, толстая, уши маленькие низко расположенные, разрез глаз косой, с эпикантом, язык большой, не помещается во рту. Крипторхизм.
Лечение больного включает:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. препараты, стимулирующие обмен веществ в нервной ткани

	2)
	-
	б. препараты печени

	3)
	-
	B. заместительную терапию половыми гормонами

	4)
	-
	г. кортикостероиды

	5)
	-
	Д. заместительную терапию гормонами гипофиза



	Задание №341

	2.108 Мальчик пяти лет отстает в умственном и физическом развитии. Рост низкий, умеренная тучность, конечности короткие с короткими, широкими ладонями, стопами, пальцами. Пятый палец руки не достигает основания ногтевой фаланг четвертого. Брахицефалия, шея короткая, толстая, уши маленькие низко расположенные, разрез глаз косой, с эпикантом, язык большой, не помещается во рту. Крипторхизм.
Прогноз заболевания:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. для жизни неблагоприятный

	2)
	-
	Б. полная компенсация в результате терапии

	3)
	+
	B. умственная отсталость

	4)
	-
	Г. снижение олуха в зрелом возрасте

	5)
	-
	д. развитие атаксии в зрелом возрасте



	Задание №342

	2.109 К врачу обратилась девушка 17 лет с низким ростом и отсутствием месячных. При обследовании выявлены: бочкообразная грудная клетка, соски расположены низко и широко расставлены, втянуты, наружные половые органы женского типа, оволосение слабое, молочные железы не развиты, четвертый и пятый пальцы ног укорочены, высокое небо. Половой хроматин отрицательный.
Вероятный диагноз:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. синдром Рокитанского-Кюстера

	2)
	+
	б. синдром Шерешевского-Тернера

	3)
	-
	B. адреногенитальный синдром

	4)
	-
	г. трисомия Х-хромосомы

	5)
	-
	д. синдром тестикулярной феминизации



	Задание №343

	2.110 К врачу обратилась девушка 17 лет с низким ростом и отсутствием месячных. При обследовании выявлены: бочкообразная грудная клетка, соски расположены низко и широко расставлены, втянуты, наружные половые органы женского типа, оволосение слабое, молочные железы не развиты, четвертый и пятый пальцы ног укорочены, высокое небо. Половой хроматин отрицательный.
У больной ожидается выявление кариотипа:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. 45,Х0

	2)
	-
	Б. 45,Х0/46,XY

	3)
	-
	B. 46,XX

	4)
	-
	г. 46,XY

	5)
	-
	д. 47,XXX



	Задание №344

	2.111 К врачу обратилась девушка 17 лет с низким ростом и отсутствием месячных. При обследовании выявлены: бочкообразная грудная клетка, соски расположены низко и широко расставлены, втянуты, наружные половые органы женского типа, оволосение слабое, молочные железы не развиты, четвертый и пятый пальцы ног укорочены, высокое небо. Половой хроматин отрицательный.
У больной также можно ожидать выявление всех перечисленных аномалий, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. коарктации аорты

	2)
	-
	б. обшего остеопороза

	3)
	+
	B. долихостеномелии

	4)
	-
	г. кожных ксантом

	5)
	-
	Д. телеангиэктазий



	Задание №345

	2.112 К врачу обратилась девушка 17 лет с низким ростом и отсутствием месячных. При обследовании выявлены: бочкообразная грудная клетка, соски расположены низко и широко расставлены, втянуты, наружные половые органы женского типа, оволосение слабое, молочные железы не развиты, четвертый и пятый пальцы ног укорочены, высокое небо. Половой хроматин отрицательный.
Больной назначается лечение:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. заместительная терапия эстрогенами

	2)
	-
	Б. заместительная терапия кортикостероидами

	3)
	-
	B. заместительная терапия андрогенами

	4)
	-
	г. витаминотерапия

	5)
	-
	д. симптоматическая терапия



	Задание №346

	2.113 К врачу обратилась девушка 17 лет с низким ростом и отсутствием месячных. При обследовании выявлены: бочкообразная грудная клетка, соски расположены низко и широко расставлены, втянуты, наружные половые органы женского типа, оволосение слабое, молочные железы не развиты, четвертый и пятый пальцы ног укорочены, высокое небо. Половой хроматин отрицательный.
Прогноз заболевания:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. восстановление детородной функции

	2)
	+
	б. бесплодие

	3)
	-
	B. полное восстановление вторичных половых признаков и детородной функции

	4)
	-
	Г. детородная функция восстановится, но половина дочерей будут больны

	5)
	-
	Д. смерть в молодом возрасте



	Задание №347

	2.114 Мужчина 22 лет, обратился в медико-генетическую консультацию по поводу сниженной половой потенции и полового влечения. Больной высокого роста, с непропорционально длинными конечностями. Наружные половые органы сформированы правильно. Вторичные половые признаки развиты слабо, оволосение на лобке по женскому типу. Половой хроматин положительный. Родители здоровы.
Наиболее вероятный диагноз:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. синдром Марфана

	2)
	+
	б. синдром Клайнфельтера

	3)
	-
	B. синдром Сотоса

	4)
	-
	г. адреногенитальный синдром

	5)
	-
	д. синдром Беквита-Видемана



	Задание №348

	2.115 Мужчина 22 лет, обратился в медико-генетическую консультацию по поводу сниженной половой потенции и полового влечения. Больной высокого роста, с непропорционально длинными конечностями. Наружные половые органы сформированы правильно. Вторичные половые признаки развиты слабо, оволосение на лобке по женскому типу. Половой хроматин положительный. Родители здоровы.
Хромосомный анализ наиболее вероятно выявит кариотип

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 46,XY

	2)
	+
	б. 47,XXY

	3)
	-
	B. 46,XY/46,XX

	4)
	-
	г. 46,XY/45,ХО

	5)
	-
	д. 46,XX



	Задание №349

	2.116 Мужчина 22 лет, обратился в медико-генетическую консультацию по поводу сниженной половой потенции и полового влечения. Больной высокого роста, с непропорционально длинными конечностями. Наружные половые органы сформированы правильно. Вторичные половые признаки развиты слабо, оволосение на лобке по женскому типу. Половой хроматин положительный. Родители здоровы.
При этом заболевании, кроме указанных, возможны также следующие отклонения от нормы, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. крипторхизма

	2)
	-
	Б. умственной отсталости

	3)
	+
	B. синдактилии

	4)
	-
	г. луче-локтевого синостоза

	5)
	-
	д. гинекомастии



	Задание №350

	2.117 Мужчина 22 лет, обратился в медико-генетическую консультацию по поводу сниженной половой потенции и полового влечения. Больной высокого роста, с непропорционально длинными конечностями. Наружные половые органы сформированы правильно. Вторичные половые признаки развиты слабо, оволосение на лобке по женскому типу. Половой хроматин положительный. Родители здоровы.
Тип генетического дефекта у больного:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. моногенный, сцепленный с Х-хромосомой

	2)
	-
	б. моногенный, аутосомно-рецессивный

	3)
	-
	B. моногенный, доминантный с неполной пенетрантностью

	4)
	-
	г. полигенный

	5)
	+
	Д. хромосомная аномалия



	Задание №351

	2.118 Мужчина 22 лет, обратился в медико-генетическую консультацию по поводу сниженной половой потенции и полового влечения. Больной высокого роста, с непропорционально длинными конечностями. Наружные половые органы сформированы правильно. Вторичные половые признаки развиты слабо, оволосение на лобке по женскому типу. Половой хроматин положительный. Родители здоровы.
У больного есть младший брат семилетнего возраста. Вероятность проявления у него аналогичного заболевания составляет

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 10%

	2)
	-
	б. 25%

	3)
	-
	B. 50%

	4)
	-
	г. 100%

	5)
	+
	Д. менее 1%



	Задание №352

	2.119 У женщины с изохромосомой-Х по длинному плечу могут быть выявлены следующие признаки, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. первичной аменореи

	2)
	-
	б. отсутствия вторичных половых признаков

	3)
	-
	B. низкого роста

	4)
	+
	г. олигодактилии



	Задание №353

	2.120 К наследственным синдромам, сопровождающимся нестабильностью кариотипа, относятся все перечисленные, за исключением:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. синдрома Луи-Бар

	2)
	+
	Б. синдрома де Тони-Дебре-Фанкони

	3)
	-
	B. пигментной ксеродермы

	4)
	-
	г. анемии Фанкони

	5)
	-
	Д. синдрома Блюма



	Задание №354

	2.121 Дополнительная Y-хромосома у мужчин наблюдается при синдроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. Клайнфельтера

	2)
	+
	б. полисомии-Y

	3)
	-
	B. Дауна

	4)
	-
	г. Патау

	5)
	-
	Д. Эдвардса



	Задание №355

	2.122 Бесплодие обычно наблюдается при:
1) синдроме Клайн-фельтера;
2) синдроме Тернера (ХО);
3) синдроме Марфана;
4) тестикулярной феминизации

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2, 3 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 1, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 2, 3 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №356

	2.123 У больных с истинным гермафродитизмом могут быть обнаружены кариотипы:
1) 46,ХХ/46,XY;
2) 45,ХО/46,XY;
3) 46,ХХ/47,XXY;
4) 45,ХО/46,XX

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2, 3 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 1, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 2, 3 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2 и 4



	Задание №357

	2.124 Кариотип у девочки с синдромом "кошачьего крика" может быть записан в виде:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 46,XX, del(4p)

	2)
	+
	б. 46,XX, del(5p)

	3)
	-
	B. 46,XX, del(6p)



	Задание №358

	2.125 Кариотип мальчика с синдромом Вольфа-Хиршхорна может быть записан в виде:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. 46,XY, del(4p)

	2)
	-
	б. 46,XY, del(5p)

	3)
	-
	B. 46,XY, del(6p)

	4)
	-
	г. 46,XY, del(7p)



	Задание №359

	2.126 "Филадельфийская хромосома" может быть обнаружена в клетках больного при:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. болезни Дауна

	2)
	-
	Б. синдроме "кошачьего крика"

	3)
	+
	B. хроническом миелолейкозе

	4)
	-
	г. синдроме Блюма

	5)
	-
	Д. синдроме Прадера-Вилли



	Задание №360

	2.127 Самый характерный признак умственной отсталости с ломкой Х-хромосомой:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. четкая клиническая картина заболевания

	2)
	-
	б. дефект интеллекта у лиц женского пода

	3)
	-
	B. морфологическое изменение Х-хромосомы (fra-X) во всех исследуемых метафазных клетках

	4)
	+
	Г. морфологическое изменение Х-хромосомы (fra-X) в 10-30% исследуемых клеток

	5)
	-
	Д. прямые корреляции между частотой клеток с fra-X-хромосомой и степенью умственной отсталости у больных



	Задание №361

	2.128 Феномен "fra(X)" при синдроме Мартина-Белла патогенетически связан с амплификацией следующих тринуклеотидных повторов:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A.AAG

	2)
	-
	б. GAG

	3)
	-
	в. TTG

	4)
	-
	г. GTC

	5)
	+
	д. CGG



	Задание №362

	2.129 Число амплифицированных тринуклеотидных повторов при носительстве мутантного гена FMR1 у мужчин трансмиттеров составляет:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. от 1 до 5

	2)
	-
	б. от 5 до 50

	3)
	+
	B. от 50 до 200

	4)
	-
	г. от 20 и выше



	Задание №363

	2.130 Клиническая картина заболевания при синдроме ломкой X-хромосомы, обусловленном мутациями в участке FRAXA, включает все перечисленные признаки, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. умственной отсталости

	2)
	+
	б. врожденной тугоухости

	3)
	-
	B. долихоцефального черепа

	4)
	-
	Г. увеличения размеров кистей и стоп

	5)
	-
	д. макроорхидизма



	Задание №364

	2.131 Для клинического проявления болезней, обусловленных экспансией тринуклеотидных повторов, характерны все перечисленные признаки, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. феномена антиципации

	2)
	-
	Б. гиперметилирования в промоторной области

	3)
	-
	B. изменений нервно-психического статуса

	4)
	-
	Г. четкой корреляции между фенотипическим проявлением заболевания и числом повторов

	5)
	+
	Д. множественных врожденных пороков развития



	Задание №365

	2.132 Геномный импринтинг - специфический отпечаток пола родителя на ранних стадиях развития приводит:
1) к различиям в экспрессии гомологичных материнских и отцовских аллелей,
2) к передаче изменений в экспрессии генов следующим клеточным поколениям,
3) к изменению дозы генов, контролирующих рост эмбриона,
4) к сдвигу в соотношении полов в сторону мальчиков,
5) к увеличению частоты спонтанных абортов

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. правильный ответ 1, 2, 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 1, 2, 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 3, 4, 5

	4)
	-
	г. правильный ответ 2, 3, 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2, 5



	Задание №366

	2.133 Проявления геномного импринтинга четко доказаны при:
1) синдроме Прадера-Вилли;
2) синдроме Энгельмана;
3) хорее Гентингтона;
4) робертсоновских транслокациях

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №367

	2.134 Термин "болезни импринтинга" подразумевает:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. мультифакториальные заболевания

	2)
	-
	б. патологию митохондриальных генов

	3)
	+
	B. заболевания, обусловленные родительским типом унаследованного патологического гена

	4)
	-
	Г последствия радиоактивного воздействия на геном



	Задание №368

	2.135 Микроструктурными перестройками хромосом могут сопровождаться:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. синдром Меккеля

	2)
	-
	Б. синдром Франческетти

	3)
	+
	B. синдром Лангера-Гидеона

	4)
	-
	г. синдром Нунан



	Задание №369

	2.136 Основной хромосомной характеристикой клеток опухолей человека является.

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. их кариотипическая однородность

	2)
	-
	б. диплоидный хромосомный набор

	3)
	-
	B. наличие одинаковых хромосомных маркеров в опухолях разного происхождения

	4)
	+
	Г. наличие специфических "горячих" точек повреждения определенных хромосом в клетках опухолей одинакового гистогенеза



	Задание №370

	2.137 В основе возникновения хромосомной нестабильности при синдромах Блюма, анемии Фанкони, атаксии-телеангиактазии, пигментной ксеродермы лежат:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. неблагоприятные воздействия на клетки плода в раннем эмбриогенезе

	2)
	-
	B. неправильное расхождение хромосом при митозе

	3)
	-
	в. модификационные изменения ДНК

	4)
	-
	Г. мутации генов, кодирующих синтез белков веретена деления клеток

	5)
	+
	Д. генная мутация, вызывающая дефект репарации ДНК



	Задание №371

	2.138 К заболеваниям с повышенной онкологической предрасположенностью относятся все перечисленные, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. синдрома Беквита-Видемана

	2)
	-
	б. пигментной ксеродермы

	3)
	+
	B. синдрома Марфана

	4)
	-
	г. синдрома Луи-Бар

	5)
	-
	д. синдрома Дауна



	Задание №372

	2.139 Злокачественная трансформация клеток связана:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. со специфической вирусной инфекцией

	2)
	-
	б. со старением клеток

	3)
	-
	B. с изменением характера репликации отдельных хромосом

	4)
	-
	г. с действием ионизирующей радиации

	5)
	+
	Д. с экспрессией различных онкогенов



	Задание №373

	2.140 Хромосомные перестройки, сопровождающие процесс малигнизации, как правило:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. происходят случайно

	2)
	-
	Б. являются идентичными в одинаковых опухолях у разных больных

	3)
	-
	B. формируются единовременно, не подвергаясь изменениям в процессе опухолевой прогрессии

	4)
	+
	Г. характеризуются определенным спектром количественных и структурных изменений кариотипа



	Задание №374

	2.141 Онкогены это:
1) гены исключительно вирусного происхождения,
2) аналоги нормальных клеточных генов, функционирующих на определенных этапах развития организма,
3) фрагменты генома, специфически связанные со злокачественной трансформацией клетки

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. верно 1 и 2

	2)
	+
	б. верно 2 и 3

	3)
	-
	B. верно 1 и 3

	4)
	-
	г. верно 1, 2 и 3



	Задание №375

	2.142 Механизмы участия онкогенов в процессе опухолеобразования включают все перечисленное, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. активации протоонкогена

	2)
	+
	б. инактивации протоонкогена

	3)
	-
	B. формирования химерных генов

	4)
	-
	г. амплификации

	5)
	-
	Д. структурных мутаций протоонкогена



	Задание №376

	2.143 Процесс канцерогенеза индуцируется:
1) рецессивными мутациями специфичных генов-супрессоров злокачественности;
2) доминантными мутациями онкогенов;
3) специфическими хромосомными перестройками;
4) длительной персистенцией в организме человека ряда распространенных вирусов

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №377

	2.144 Гены-супрессоры злокачественности это:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. специфически активированные в процессе канцерогенеза фрагменты генома

	2)
	-
	Б. гены, прекращающие рост опухоли

	3)
	-
	B. гены, обнаруживаемые в клетках лишь на поздних этапах озлокачествления

	4)
	+
	Г. инактивированные мутантные варианты нормальных генов, регулирующих скорость нормального клеточного деления



	Задание №378

	2.145 Повышенный уровень аммиака в крови наблюдается при:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. гиперпролинемии

	2)
	-
	Б. ксантуреновой ацидурии

	3)
	+
	B. аргинин-янтарной ацидурии и цитруллинемии

	4)
	-
	г. лейцинозе

	5)
	-
	Д. при всем перечисленном



	Задание №379

	2.146 При гомоцистинурии, вызванной дефектом цистатионин-бета-синтазы, повышен уровень следующих аминокислот в моче:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. глицина и цистина

	2)
	+
	Б. метионина и гомоцистина

	3)
	-
	B. цистина и аргинина

	4)
	-
	Г. метионина и аргинина

	5)
	-
	д. глицина и гомоцистина



	Задание №380

	2.147 У больного с синдромом Леша-Найяна в биологических жидкостях накапливается:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	а. мочевина

	2)
	+
	Б. мочевая кислота

	3)
	-
	В. гипоксантин

	4)
	-
	Г. фумаровая кислота

	5)
	-
	Д. фенилмолочная кислота



	Задание №381

	2.148 Тип наследования синдрома Леша-Найяна:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. аутосомно-рецессивный

	2)
	-
	б. аутосомно-доминантный

	3)
	+
	B. Х-сцепленный рецессивный

	4)
	-
	Г. аутосомно-доминантный с неполной пенетрантностью

	5)
	-
	д. полигенный



	Задание №382

	2.149 Дефектным ферментом при синдроме Леша-Найяна является:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. глюкозо-6-фосфатаза

	2)
	-
	б. гексозаминидаза А

	3)
	-
	B. глюкозо-6-фосфатдегидрогеназа

	4)
	-
	г. сукцинатлиаза

	5)
	+
	д. гипоксантин-гуанин-фосфорибозилтрансфераза



	Задание №383

	2.150 Тип наследования синдрома Санфилиппо:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. аутосомно-доминантный

	2)
	+
	б. аутосомно-рецессивный

	3)
	-
	B. Х-сцепленный доминантный

	4)
	-
	г. Х-сцепленный рецессивный

	5)
	-
	д. полигенный



	Задание №384

	2.151 Клиническими признаками синдрома Леша-Найяна являются:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. приступы гипогликемии натощак

	2)
	+
	Б. почечно-каменная болезнь, поражение ЦНС, патология суставов

	3)
	-
	B. скелетные дисплазии

	4)
	-
	Г. рвота, диарея, гипотрофия



	Задание №385

	2.152 При лейцинозе в крови повышен уровень перечисленных аминокислот, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. валина

	2)
	-
	б. лейцина

	3)
	+
	B. метионина

	4)
	-
	г. изолейцина



	Задание №386

	2.153 Дефектный фермент при болезни "кленового сиропа":

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. декарбоксилаза аминокислот с разветвленной цепью

	2)
	-
	б. глюкозо-6-фосфатаза

	3)
	-
	B. тирозиназа

	4)
	-
	Г. В6-зависимая кинурениназа

	5)
	-
	д. сукцинатлиаза



	Задание №387

	2.154 Наследственная недостаточность глюкозо-6-фосфатдегид-рогеназы относится к:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. нарушениям углеводного обмена

	2)
	-
	б. нарушениям минерального обмена

	3)
	-
	B. болезням накопления

	4)
	+
	г. эритроцитарным ферментопатиям

	5)
	-
	д. дефектам транспортных белков



	Задание №388

	2.155 К гистидинемии приводит дефект:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. глюкозо-6-фосфатазы

	2)
	+
	б. гистидазы

	3)
	-
	B. аргиназы

	4)
	-
	г. урокиназы

	5)
	-
	д. декарбоксилазы аминокислот с разветвленной цепью



	Задание №389

	2.156 Симптомокомплекс тирозинемии с гепаторенальной дисфункцией включает в себя все перечисленное, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. анорексии, рвоты и диареи

	2)
	-
	Б. гепатоспленомегалии и желтухи

	3)
	-
	B. вторичной тубулопатии

	4)
	+
	Г. нарушения полового развития



	Задание №390

	2.157 Манифестация недостаточности сульфитоксидазы:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. возникает от периода новорожденности до 1-2 лет

	2)
	-
	б. связана с введением прикорма

	3)
	-
	B. может провоцироваться острой респираторно-вирусной инфекцией

	4)
	-
	Г. возникает в период пубертата

	5)
	-
	Д. возникает на третьем десятилетии жизни



	Задание №391

	2.158 Синдром Кнаппа-Комровера наследуется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. аутосомно-рецессивно

	2)
	-
	б. аутосомно-доминантно

	3)
	-
	B. Х-сцепленно рецессивно

	4)
	-
	г. Х-сцепленно доминантно

	5)
	-
	д. тип наследования не установлен



	Задание №392

	2.159 Синдром Леша-Найяна относится к наследственным нарушениям:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	д. углеводного обмена

	2)
	-
	б. обмена аминокислот

	3)
	+
	в. обмена пуринов

	4)
	-
	г. функций пероксисом



	Задание №393

	2.160 Повреждающим фактором при болезни Вильсона-Коновалова является:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. повышение уровня метаболитов пуринового обмена

	2)
	+
	б. отложение меди в тканях

	3)
	-
	B. наличие кольца Кайзера-Флейшера



	Задание №394

	2.161 Для клиники муковисцидоза характерно все перечисленное, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. мекониального илеуса

	2)
	-
	б. патологии бронхолегочной системы

	3)
	-
	B. обильного жирного стула

	4)
	-
	Г. кистофиброза поджелудочной железы

	5)
	+
	Д. задержки психомоторного развития



	Задание №395

	2.162 К лизосомным болезням не относится:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. болезнь Тея-Сакса

	2)
	-
	б. маннозидоз

	3)
	-
	B. фукозидоз

	4)
	-
	г. сиалидоз

	5)
	+
	д. тирозиноз



	Задание №396

	2.163 В основе наследственной непереносимости сахарозы лежит генетический дефект:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. лизосомного фермента

	2)
	-
	б. фермента гликолиза

	3)
	+
	B. дисахаридазы клеток кишечного эпителия

	4)
	-
	г. фермента гликолиза углеводов



	Задание №397

	2.164 Дефектным ферментом при алкаптонурии является:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. гистидаза

	2)
	+
	Б. оксидаза гомогентизиновой кислоты

	3)
	-
	B. аргиназа

	4)
	-
	Г. глюкозо-6-фосфатаза

	5)
	-
	д. В6-зависимая кинурениназа



	Задание №398

	2.165 Для клиники алкаптонурии не характерны:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. охроноз

	2)
	-
	б. потемнение мочи на воздухе

	3)
	-
	B. артриты, артрозы

	4)
	+
	г. поражение ЦНС



	Задание №399

	2.166 Основными клиническими чертами Гурлер-подобного фенотипа являются все перечисленные, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. грубых черт лица

	2)
	-
	Б. поражения сердечно-сосудистой системы

	3)
	-
	B. контрактур суставов

	4)
	+
	Г. вторичной тубулопатии

	5)
	-
	Д. патологии опорно-двигательного аппарата



	Задание №400

	2.167 Основными клиническими чертами Моркио-подобного фенотипа является все перечисленное, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. костных дисплазий

	2)
	-
	б. карликовости

	3)
	-
	B. патологии сердечно-сосудистой системы

	4)
	+
	г. нарушений формирования гонад



	Задание №401

	2.168 Симптомокомплексу синдрома Марфана присущи:
1) поражение паренхимы почек,
2) патология органа зрения,
3) скелетные дисплазий,
4) сердечно-сосудистая патология,
5) задержка психомоторного развития.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	+
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 3, 4 и 5

	4)
	-
	г. правильный ответ 1, 4 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 2, 4 и 5



	Задание №402

	2.169 Для клинических проявлений нарушений в цикле мочевины характерны:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. рвота и гипераммониемия после приема белковой пищи

	2)
	-
	б. костные дисплазий

	3)
	-
	B. мочекаменная болезнь

	4)
	-
	Г. сердечно-сосудистая патология



	Задание №403

	2.170 Нарушения в цикле мочевины сопровождаются:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. наличием кетокислот в моче

	2)
	-
	б. протеинурией

	3)
	+
	B. гипераммониемией

	4)
	-
	г. триглицеридемией

	5)
	-
	Д. повышением уровня глюкозы в крови



	Задание №404

	2.171 Для фенилкетонурии характерно все перечисленное, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. умственной отсталости

	2)
	+
	Б. патологии опорно-двигательного аппарата

	3)
	-
	B. экзематозных проявлений

	4)
	-
	Г. слабый пигментации кожи и волос



	Задание №405

	2.172 Классическая форма фенилкетонурии связана с генетическим дефектом фермента:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. галактозидазы

	2)
	-
	Б. дигидроптеридинредуктазы

	3)
	-
	B. дигидрофолатредуктазы

	4)
	+
	Г. фенилаланингидроксилазы

	5)
	-
	Д. оксидазы гомогентизиновой кислоты



	Задание №406

	2.173 Для диагностики фенилкетонурии применяются все перечисленные методы, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. микробиологического ингибирования (тест Гатри)

	2)
	-
	б. высокоэффективной жидкостной хроматографии

	3)
	+
	B. культивирования фибробластов

	4)
	-
	г. флуориметрии

	5)
	-
	Д. колориметрии



	Задание №407

	2.174 Заболевания, подлежащие скринингу среди новорожденных, должны отвечать всем перечисленным критериям, кроме одного:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. высокая частота заболевания в популяции

	2)
	-
	Б. наличие лабораторного метода, пригодного для применения при массовых обследованиях

	3)
	+
	B. наличие разработанного метода дородовой диагностики

	4)
	-
	г. тяжелое заболевание

	5)
	-
	д. наличие эффективного способа лечения



	Задание №408

	2.175 Скрининг новорожденных нецелесообразен при одном из следующих заболеваний:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. врожденный гипотиреоз

	2)
	-
	Б. недостаточность 21-гидроксилазы

	3)
	-
	B. муковисцидоз

	4)
	-
	Г. недостаточность биотинидазы

	5)
	+
	д. болезнь Фабри



	Задание №409

	2.176 Для выявления наследственных нарушений аминокислотного обмена используют все перечисленные методы, кроме одного:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. микробиологическое ингибирование (тест Гатри)

	2)
	-
	б. высокоэффективная жидкостная хроматография

	3)
	+
	B. электрофорез гемоглобина

	4)
	-
	г. флуориметрия

	5)
	-
	д. колориметрия



	Задание №410

	2.177 Диетотерапию фенилкетонурии начинают при уровне фенилаланина в крови выше:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 5 мг%

	2)
	+
	б. 10 мг%

	3)
	-
	B. 15 мг%

	4)
	-
	г. 20 мг%



	Задание №411

	2.178 Диеторезистентные формы фенилкетонурии:
1) составляют 2-3% от всей фенилкетонурии,
2) являются следствием дефекта фенилаланингидроксилазы,
3) являются следствием недостатка тетрагидробиоптерина,
4) не имеют клинических проявлений

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	+
	б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 3 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 2 и 3



	Задание №412

	2.179 Отметьте заболевание, не относящееся к пероксисомным болезням

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. болезнь Нимана-Пика

	2)
	-
	б. болезнь Рефсума

	3)
	-
	B. акаталаземия

	4)
	-
	Г. неонатальная адренолейкодистрофия



	Задание №413

	2.180 Синдром Цельвегера в грудном возрасте может напоминать проявления:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. синдрома Дауна

	2)
	-
	б. синдрома Шейе

	3)
	-
	B. метахроматической лейкодистрофии

	4)
	-
	г. болезни Тея-Сакса



	Задание №414

	2.181 Синдром Кернса-Сейра является результатом:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. делеций митохондриальной ДНК

	2)
	-
	Б. точковых мутаций митохондриальной ДНК

	3)
	-
	B. дефектов межгеномной коммуникации

	4)
	-
	Г. мутаций генов ядерной ДНК, кодирующих митохондриальные ферменты



	Задание №415

	2.182 Синдромы MELAS и MERRF наследуются

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. по аутосомно-доминантному типу

	2)
	-
	б. по аутосомно-рецессивному типу

	3)
	-
	B. сцепленно с X-хромосомой

	4)
	+
	г. только по материнской линии



	Задание №416

	2.183 К митохондриальным болезням не имеют отношения:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	а. нарушения окисления жирных кислот

	2)
	-
	Б. нарушения пируватдегидрогеназного комплекса

	3)
	-
	в. дефекты ферментов дыхательной цепи

	4)
	+
	Г. дефекты расщепления гликогена



	Задание №417

	2.184 Многообразие клинических проявлений при нарушениях ферментов дыхательной цепи обусловлено всем, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. повышения уровня аммиака в биологических жидкостях

	2)
	-
	б. двойственного кодирования ферментов дыхательной цепи

	3)
	-
	B. различной чувствительности тканей к недостатку АТФ

	4)
	-
	Г. неодинакового распределения мутантной mtДНК в разных тканях



	Задание №418

	2.185 Отметьте неправильное утверждение из следующих, касающихся дефекта среднецепочечной ацил-КоА-дегидрогеназы

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. встречается чаще других форм нарушений окисления жирных кислот

	2)
	-
	Б. в 90% случаев обусловлен одной точковой мутацией

	3)
	+
	B. включает в себя патологию костной ткани

	4)
	-
	Г. характеризуется острыми приступами гипокетотической гипогликемии натощак

	5)
	-
	Д. относится к синдрому "внезапной смерти"



	Задание №419

	2.186 Основной биохимический критерий классической болезни Рефсума:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. нарушение синтеза плазмалогенов

	2)
	-
	б. накопление ОДЦЖК

	3)
	+
	B. накопление фитановой кислоты

	4)
	-
	г. накопление пипеколовой кислоты

	5)
	-
	д. накопление желчных кислот



	Задание №420

	2.187 Скринирующими критериями для нарушений ферментов дыхательной цепи являются все перечисленные, кроме:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. определения лактата и пирувата

	2)
	-
	б. определения кетоновых тел

	3)
	+
	B. определения мочевины и мочевой кислоты



	Задание №421

	2.188 Гипераммониемия характерна для следующих заболеваний, кроме одного:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. недостаточность карбамилфосфатсинтетазы

	2)
	-
	б. цитруллинемия

	3)
	-
	B. аргининянтарная ацидурия

	4)
	-
	г. гипераргининемия

	5)
	+
	Д. алкаптонурия



	Задание №422

	2.189 Диагностическими тестами для выявления нарушений цикла мочевины являются:
1) определение уровня аммиака в крови
2) исследование спектра аминокислот крови,
3) определение креатинина мочи.

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 2 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 1 и 3



	Задание №423

	2.190 Фенилкетонурию с недостаточностью ВН4 диагностируют:
1) оральным введением ВН4,
2) исследованием уровня фенилаланина в крови,
3) исследованием концентрации фенилпировиноградной кислоты в моче,
4) анализом спектра птеринов

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 3 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 1 и 4



	Задание №424

	2.191 Ребенок двух лет резко отстает в умственном и физическом развитии, мышечный тонус повышен, отмечаются судороги, децеребрационная ригидность. При офтальмологическом исследовании обнаружена атрофия зрительного нерва, в области макулы "вишневая косточка". Клинический диагноз - лейкодистрофия. Для дополнительного обследования больного необходимо провести:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. электрофорез гликозаминогликанов

	2)
	+
	Б. определение активности лизосомных гликозидаз

	3)
	-
	B. исследование концентрации меди в моче

	4)
	-
	Г. гистохимическое исследование мышечных волокон



	Задание №425

	2.192 Девочка пяти лет с легкой задержкой умственного развития попала в больницу с переломом отростка позвонка. В анамнезе уже был перелом. При обследовании выявлен подвывих хрусталика. Какое наследственное заболевание прежде всего необходимо исключить?

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. несовершенный остеогенез

	2)
	-
	б. синдром Марфана

	3)
	-
	B. фосфатдиабет

	4)
	+
	Г. гомоцистинурию

	5)
	-
	Д. аспартилглюкозаминурию



	Задание №426

	2.193 Для этого необходимо применить лабораторное исследование:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. исследовать концентрацию оксипролина в моче

	2)
	+
	Б. исследовать спектр аминокислот в биологических жидкостях

	3)
	-
	B. определить активность лизосомных ферментов

	4)
	-
	г. провести электрофорез гликозаминогликанов



	Задание №427

	2.194 У молодых и здоровых супругов родился ребенок, у которого на шестой день жизни появились рвота и понос. Он отказывается от кормления. Иногда отмечается потливость. Некоторое время спустя развилась катаракта, увеличилась в размерах печень. Необходимо исключить наследственное заболевание:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. гликогеноз

	2)
	+
	Б. галактоземию

	3)
	-
	B. непереносимость лактозы

	4)
	-
	г. синдром Сан-Филиппо



	Задание №428

	2.195 Для этого необходимо лабораторное исследование:
1) спектра углеводов в моче и крови,
2) активности лизосомных ферментов,
3) активности галактозо-1-фосфатуридилтрансферазы,
4) уровня галактозо-1-фосфата,
5) спектра аминокислот крови

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. правильный ответ 1, 3, 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3, 5

	3)
	-
	B. правильный ответ 2, 4, 5

	4)
	-
	г. правильный ответ 2, 3, 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 4, 5



	Задание №429

	2.196 К лизосомным болезням относится следующий гликогеноз:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. болезнь Мак-Ардля

	2)
	+
	Б. гликогеноз II типа, болезнь Помпе

	3)
	-
	B. гликогеноз I типа, болезнь Гирке

	4)
	-
	г. болезнь Кори

	5)
	-
	д. болезнь Херса



	Задание №430

	2.197 Для лизосомных болезней характерно все перечисленное, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. системного характера заболевания

	2)
	-
	б. прогредиентного течения

	3)
	-
	B. накопления веществ различной природы в лизосомах

	4)
	+
	г. нарушения полового развития



	Задание №431

	2.198 Основным патогенетическим звеном всех типов гликогенозов является:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. дефект синтеза гликогена

	2)
	+
	Б. дефект расщепления гликогена

	3)
	-
	B. дефекты ферментов пентозо-фосфатного цикла

	4)
	-
	Г. дефекты синтеза углеводсодержащих биополимеров

	5)
	-
	д. дефекты расщепления гликозаминогликанов



	Задание №432

	2.199 Для печеночной формы гликогенозов характерно все перечисленное, кроме-

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. гипогликемии

	2)
	-
	Б. поражения печени

	3)
	-
	B. метаболического ацидоза

	4)
	+
	г. вторичной тубулопатии

	5)
	-
	Д. подъема уровня жирных кислот в крови



	Задание №433

	2.200 Основным методом лечения фенилкетонурии, обусловленной дефектом дигидроптеридинредуктазы, является:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. диетотерапия с ограничением фенилаланина

	2)
	-
	б. введение необходимых аминокислот

	3)
	-
	B. введение В6

	4)
	-
	Г. лечение биотином

	5)
	+
	Д. введение ВН4 в сочетании с диетотерапией



	Задание №434

	2.201 К дефектам пуринового обмена следует отнести:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. оротацидурию

	2)
	-
	Б. синдром Рефсума

	3)
	+
	B. синдром Леша-Найяна

	4)
	-
	Г. адренолейкодистрофию

	5)
	-
	д. маннозидоз



	Задание №435

	2.202 Синдром Цельвегера (церебро-гепаторенальный синдром) относят к:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. хромосомным болезням

	2)
	-
	б. лизосомным болезням

	3)
	-
	B. состояниям, обусловленным тератогенными факторами

	4)
	+
	г. пероксисомным болезням



	Задание №436

	2.203 Клиническую картину галактоземии, принято объяснять токсическим действием:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. галактозы

	2)
	+
	Б. галактозо-1- фосфата и галактитола

	3)
	-
	B. лактозы

	4)
	-
	Г. всего перечисленного

	5)
	-
	Д. ничего из перечисленного



	Задание №437

	2.204 К. нарушениям обмена моносахаридов относятся:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. непереносимость сахарозы

	2)
	-
	б. непереносимость лактозы

	3)
	+
	B. галактоземия

	4)
	-
	г. гликогенозы

	5)
	-
	Д. недостаточность глюкозо-6-фосфатдегидрогеназы



	Задание №438

	2.205 Основным методом лечения классической формы фенилкетонурии является:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. введение в организм витамина В6

	2)
	-
	б. энзимотерапия

	3)
	+
	B. диета с ограничением фенилаланина

	4)
	-
	г. диета с ограничением тирозина

	5)
	-
	Д. введение в организм тетрагидробиоптерина



	Задание №439

	2.206 Для клинической картины галактоземии характерно все перечисленное, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. желудочно-кишечных проявлений

	2)
	-
	б. патологии печени

	3)
	+
	B. патологии опорно-двигательного аппарата

	4)
	-
	г. поражения ЦНС

	5)
	-
	Д. поражения почек



	Задание №440

	2.207 Врожденная непереносимость лактозы проявляется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. в период новорожденности

	2)
	-
	б. в период введения прикорма

	3)
	-
	B. к концу первого года жизни

	4)
	-
	г. в возрасте 3-5 лет

	5)
	-
	Д. в период пубертата



	Задание №441

	2.208 Наследственная непереносимость фруктозы выявляется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. в период новорожденности

	2)
	+
	б. при введении прикорма

	3)
	-
	B. к концу первого года жизни

	4)
	-
	г. в возрасте 3-5 лет

	5)
	-
	Д. в период пубертата



	Задание №442

	2.209 Причинами синтеза аномальных гемоглобинов могут быть:
1) точковые мутации;
2) делеции;
3) вставки;
4) неправильный кроссинговер;
5) внутриутробные инфекции

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 2, 3, 4 и 5 o

	2)
	-
	б. правильный ответ 1, 3, 4 и 5

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 2, 4 и 5

	4)
	-
	г. правильный ответ 1,2, 3, 4 и 5

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №443

	2.210 Серповидноклеточная анемия обусловлена:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. изменением первичной структуры б-цепей гемоглобина

	2)
	+
	б. изменением первичной структуры в-цепей гемоглобина

	3)
	-
	B. дефектом мембраны эритроцитов

	4)
	-
	Г. недостаточностью синтеза б-цепей гемоглобина

	5)
	-
	д. недостаточностью синтеза в-цепей гемоглобина



	Задание №444

	2.211 б-талассемия обусловлена:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. изменением первичной структуры б-цепей гемоглобина

	2)
	-
	б. изменением первичной структуры в-цепей гемоглобина

	3)
	-
	B. дефектом мембраны эритроцитов

	4)
	+
	Г. недостаточностью синтеза б-цепей гемоглобина

	5)
	-
	д. недостаточностью синтеза в-цепей гемоглобина



	Задание №445

	2.212 в-талассемия обусловлена:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. изменением первичной структуры б-цепей гемоглобина

	2)
	-
	б. изменением первичной структуры в-цепей гемоглобина

	3)
	-
	B. дефектом мембраны эритроцитов

	4)
	-
	Г. недостаточностью синтеза б-цепей гемоглобина

	5)
	+
	д. недостаточностью синтеза в-цепей гемоглобина



	Задание №446

	2.213 Иминоглицинурию относят к наследственным нарушениям:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. обмена аминокислот

	2)
	-
	б. обмена металлов

	3)
	-
	B. функции лизосом

	4)
	+
	Г. системы мембранного транспорта

	5)
	-
	д. обмена пиримидинов



	Задание №447

	2.214 Врожденная непереносимость лактозы наследуется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. аутосомно-рецессивно

	2)
	-
	б. аутосомно-доминантно

	3)
	-
	B. Х-сцепленно рецессивно

	4)
	-
	г. Х-сцепленно доминантно

	5)
	-
	д. мультифакториально



	Задание №448

	2.215 Характерные признаки болезней накопления гликозаминогликанов (ГАГ):
1) повышение экскреции ГАГ с мочой,
2) повышение экскреции креатинина,
3) внутриклеточное накопление ГАГ,
4) избыточный синтез ГАГ,
5) увеличение экскреции мочевой кислоты.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2 ,

	2)
	+
	б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 2 и 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 3 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 4 и 5



	Задание №449

	2.216 Муковисцидоз относят к наследственным нарушениям:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. обмена аминокислот

	2)
	-
	б. обмена металлов

	3)
	-
	B. функций лизосом

	4)
	+
	Г. системы мембранного транспорта

	5)
	-
	Д. обмена пиримидинов



	Задание №450

	2.217 Мальчик пяти лет, первый ребенок и молодых здоровых родителей. Внешний вид: выпуклый, нависающий лоб, нос плоский с широкой переносицей. Губы утолщенные, рот открыт. Гипертелоризм, густые жесткие волосы, зубы мелкие, редкие. Голос хриплый, дыхание шумное, страдает ринофарингитами. Туловище короткое, выражен грудной кифоз. Пальцы кистей полусогнуты, подвижность суставов ограничена. Живот большой, гепатомегалия, пупочная грыжа, небольшое помутнение роговицы. Мальчик вял, замкнут, отстает в умственном развитии.
Наиболее вероятный диагноз:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. болезнь Гирке

	2)
	+
	Б. мукополисахаридоз

	3)
	-
	B. болезнь Тея-Сакса

	4)
	-
	Г. болезнь Нимана-Пика

	5)
	-
	д. адренолейкодистрофия



	Задание №451

	2.218 Мальчик пяти лет, первый ребенок и молодых здоровых родителей. Внешний вид: выпуклый, нависающий лоб, нос плоский с широкой переносицей. Губы утолщенные, рот открыт. Гипертелоризм, густые жесткие волосы, зубы мелкие, редкие. Голос хриплый, дыхание шумное, страдает ринофарингитами. Туловище короткое, выражен грудной кифоз. Пальцы кистей полусогнуты, подвижность суставов ограничена. Живот большой, гепатомегалия, пупочная грыжа, небольшое помутнение роговицы. Мальчик вял, замкнут, отстает в умственном развитии.
Для уточнения диагноза необходимо провести следующие лабораторные исследования:
1) исследование структуры гликогена,
2) тест с цетилпиридинхлоридом,
3) исследование активности лизосомных ферментов,
4) гистохимическое исследование стернального пунктата,
5) электрофорез гликозаминогликанов мочи.

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	+
	B. правильный ответ 2, 3 и 5

	4)
	-
	г. правильный ответ 3, 4 и 5



	Задание №452

	2.219 Мальчик пяти лет, первый ребенок и молодых здоровых родителей. Внешний вид: выпуклый, нависающий лоб, нос плоский с широкой переносицей. Губы утолщенные, рот открыт. Гипертелоризм, густые жесткие волосы, зубы мелкие, редкие. Голос хриплый, дыхание шумное, страдает ринофарингитами. Туловище короткое, выражен грудной кифоз. Пальцы кистей полусогнуты, подвижность суставов ограничена. Живот большой, гепатомегалия, пупочная грыжа, небольшое помутнение роговицы. Мальчик вял, замкнут, отстает в умственном развитии.
Лечение этого заболевания предусматривает:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. диетотерапию

	2)
	+
	Б. симптоматическое лечение

	3)
	-
	B. гормонотерапию

	4)
	-
	г. витаминотерапию

	5)
	-
	д. спленэктомию



	Задание №453

	2.220 Ребенку в результате подробного биохимического обследования поставлен диагноз: генерализованная форма гликогеноза. Лечение этого заболевания предусматривает:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. заместительную терапию

	2)
	-
	б. диетотерапию с ограничением углеводов

	3)
	-
	B. введение аминокислот

	4)
	+
	Г. эффективного лечения не разработано



	Задание №454

	2.221 У внешне здорового ребенка на пятый день после рождения началась рвота, появилось неритмическое дыхание, развился цианоз кожных покровов, гипертония мыши, кома. Ребенок отказывается от груди, его моча имеет необычный запах. Тест с треххлорным железом имеет синий цвет.
Наиболее вероятный диагноз:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. болезнь Гурлера

	2)
	-
	б. галактоземия

	3)
	-
	B. фенилкетонурия

	4)
	+
	г. лейциноз

	5)
	-
	Д. недостаточность сульфитоксидазы



	Задание №455

	2.222 У внешне здорового ребенка на пятый день после рождения началась рвота, появилось неритмическое дыхание, развился цианоз кожных покровов, гипертония мыши, кома. Ребенок отказывается от груди, его моча имеет необычный запах. Тест с треххлорным железом имеет синий цвет.
В результате лабораторного обследования можно ожидать:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. повышения экскреции гликозаминогликанов (ГАГ) с мочой

	2)
	+
	б. повышения уровня аминокислоте разветвленной цепью

	3)
	-
	B. наличия сульфитов в моче

	4)
	-
	Г. повышения уровня фенилаланина

	5)
	-
	д. сдвига в формуле крови



	Задание №456

	2.223 У внешне здорового ребенка на пятый день после рождения началась рвота, появилось неритмическое дыхание, развился цианоз кожных покровов, гипертония мыши, кома. Ребенок отказывается от груди, его моча имеет необычный запах. Тест с треххлорным железом имеет синий цвет.
Риск повторного рождения больного ребенка в этой семье составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100%

	2)
	-
	б. 50%

	3)
	+
	B. 25%

	4)
	-
	г. 3-6%

	5)
	-
	Д. намного менее 1%



	Задание №457

	2.224 У молодого человека в возрасте 20 лет развился инфаркт миокарда, приступы стенокардии с 18 лет. Ксантомы в области локтевых суставов. Уровень холестерина в крови - 500 мг%. Отец, и мать больного также страдают стенокардией. Наиболее вероятный диагноз:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. болезнь Нимана-Пика

	2)
	-
	б. болезнь Гоше

	3)
	-
	B. гиперлипопротеинемия I типа

	4)
	+
	Г. гиперлипопротеинемия II а типа

	5)
	-
	д. лейкодистрофия



	Задание №458

	2.225 Ребенок 2-х лет резко отстает в умственном развитии, мышечный тонус повышен, отмечаются судороги, децеребрационная ригидность. Зрительный нерв атрофирован, в области макулы вишнево-красное пятно. Дедушка и бабушка ребенка - двоюродные сибсы. Наиболее вероятно можно заподозрить у ребенка:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. муковисцидоз

	2)
	-
	Б. гомоцистинурию

	3)
	-
	B. синдром Гурлера

	4)
	+
	г. болезнь Тея-Сакса

	5)
	-
	д. миопатию Дюшенна



	Задание №459

	2.226 Суданофильная лейкодистрофия наследуется:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. аутосомно-рецессивно

	2)
	-
	б. аутосомно-доминантно

	3)
	+
	B. сцепленно с Х-хромосомой

	4)
	-
	г. мультифакториально



	Задание №460

	2.227 В основе развития клинической картины всех типов лейко-дистрофии лежит:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. жировая дистрофия нервных клеток

	2)
	-
	Б. интоксикация аномальными метаболитами

	3)
	+
	B. демиелинизация нервных клеток

	4)
	-
	Г. накопление липопротеинов в плазме крови



	Задание №461

	2.228 Родителям ребенка с болезнью Тея-Сакса сообщено о необходимости пренатальной диагностики прл наступлении следующей беременности. Биохимическое исследование заключается в определении активности:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. арилсульфатазы А

	2)
	+
	б. гексозаминидазы А

	3)
	-
	B. липопротеиновой липазы

	4)
	-
	г. сфингомиелиназы

	5)
	-
	д. щелочной фосфатазы



	Задание №462

	2.229 Врач медико-генетической консультации сообщил родителям ребенка с болезнью Нимана-Пика о необходимости пренатальной диагностики при следующей беременности. Биохимическое исследование заключается в определении активности:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. арилсульфатазы А

	2)
	-
	б. гексозаминидазы А

	3)
	-
	B. липопротеиновой липазы

	4)
	+
	г. сфингомиелиназы

	5)
	-
	Д. щелочной фосфатазы



	Задание №463

	2.230 При болезни Вильсона нарушен обмен:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. меди

	2)
	-
	Б. холестерина

	3)
	-
	B. калия

	4)
	-
	г. билирубина

	5)
	-
	д. триглицеридов



	Задание №464

	2.231 Больные гепатоцеребральной дистрофией получают препараты, связывающие и выводящие медь из организма. Такое лечение является:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. симптоматическим

	2)
	+
	б. патогенетическим

	3)
	-
	B. этиологическим



	Задание №465

	2.232 У мальчика 12 лет имеются гиперкинезы, мышечная ригидность, увеличение печени. Нарастание симптомов происходило в течение 2,5 лет. Предположительный диагноз - гепато-церебральная дегенерация. Для подтверждения диагноза необходимо провести:
1) исследование уровня прямого билирубина,
2) исследование уровня непрямого билирубина,
3) определение меди в моче,
4) определение экскреции мукополисахаридов,
5) определение церулоплазмина в крови

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 2 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 3 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 3, 4 и 5



	Задание №466

	2.233 К болезням мальабсорбции можно отнести:
1) галактоземию,
2) непереносимость сахарозы,
3) фруктоземию,
4) фукозидоз,
5) абе-талипопротеинемию.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 2, 4 и 5

	4)
	-
	г. правильный ответ 3, 4 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 3 и 5



	Задание №467

	2.234 Ребенок трех лет госпитализирован по поводу пневмонии, вознишей у него уже в третий раз. Отмечен постоянный приступообразный кашель, одышка, цианоз. Ребенок имеет низкий для своего возраста вес. Кал обильный, серого цвета, содержит много нейтральных жиров. Старший брат больного умер в возрасте 5 лет от пневмонии. Родители здоровы. Наиболее вероятный диагноз:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	а. целиакия

	2)
	+
	б. муковисцидоз

	3)
	-
	в. дисахаридазная недостаточность

	4)
	-
	Г. абеталипопротеинемия

	5)
	-
	Д. галактоземия



	Задание №468

	2.235 Средняя частота встречаемости муковисцидоза среди новорожденных в России составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 1:3000

	2)
	+
	б. 1:7000

	3)
	-
	B. 1:20000

	4)
	-
	г. 1:50000

	5)
	-
	д. 1:10000



	Задание №469

	2.236 Подтвердить диагноз муковисцидоза возможно:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. нагрузкой глиадином

	2)
	-
	Б. исследованием креатинина в моче

	3)
	-
	B. тонкослойной хроматографией белков плазмы крови

	4)
	+
	г. определением электролитов в поте

	5)
	-
	Д. определением уровня липопротеинов в плазме крови



	Задание №470

	2.237 Для муковисцидоза характерны следующие симптомы:
1) низкий вес при рождении,
2) патология бронхо-легочной системы,
3) недостаточность пищеварительных ферментов,
4) отставание в психическом развитии,
5) спастические параличи.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 1, 3 и 4

	3)
	+
	B. правильный ответ 2 и 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 1, 3 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 4 и 5



	Задание №471

	2.238 II тип гиперлипопротеинемии наследуется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. аутосомно-рецессивно

	2)
	+
	б. аутосомно-доминантно

	3)
	-
	B. сцепленно с Х-хромосомой

	4)
	-
	Г. мультифакториально

	5)
	-
	д. сцепленно с Y-хромосомой



	Задание №472

	2.239 I тип гиперлипопротеинемии наследуется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. аутосомно-рецессивно

	2)
	-
	б. аутосомно-доминантно

	3)
	-
	B. сцепленно с Х-хромосомой

	4)
	-
	г. мультифакториально

	5)
	-
	Д. сцепленно с Y-хромосомой



	Задание №473

	2.240 К болезням накопления не относятся:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. галактоземия

	2)
	-
	Б. болезнь Той-Сакса

	3)
	-
	B. болезнь Помпе

	4)
	-
	г. синдром Хантера

	5)
	-
	д. фукозидоз



	Задание №474

	2.241 При накоплении гликогена в лизосомах возникает:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. гепато-церебральная дистрофия

	2)
	+
	б. болезнь Помпе

	3)
	-
	B. метахроматическая лейкодистрофия

	4)
	-
	г. миопатия Дюшенна

	5)
	-
	Д. адреногенитальный синдром



	Задание №475

	2.242 В семье родилось два ребенка с болезнью Гоше (острая инфантильная форма). Вероятность, что и третий ребенок будет болен, составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100%

	2)
	-
	б. 50%

	3)
	+
	B. 25%

	4)
	-
	г. 10%

	5)
	-
	д. менее 1%



	Задание №476

	2.243 При болезнях Гоше и Нимана-Пика отмечаются тяжелый неврологические расстройства, глубокая умственная отсталость. Причиной поражения центральной нервной системы в этих случаях является:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. накопление липопротеинов в плазме крови

	2)
	-
	Б. интоксикация нервных клеток аномальными метаболитами

	3)
	+
	B. дегенерация жировой ткани нервных клеток

	4)
	-
	г. нарушение структуры миелиновой оболочки



	Задание №477

	2.244 При болезни Гоше в нервных клетках накапливается:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. сфингомиелин

	2)
	-
	б. ганглиозид СМ1

	3)
	-
	B. ганглиозид СМ2

	4)
	-
	г. церамид

	5)
	+
	д. глюкоцереброзид



	Задание №478

	1.245 При болезни Нимана-Пика в нервных клетках откладывается:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	а. сфингомиелин

	2)
	-
	б. ганглиозид СМ1

	3)
	-
	в. ганглиозид СМ2

	4)
	-
	г. церамид

	5)
	-
	д. глюкоцереброзид



	Задание №479

	2.246 При болезни Тея-Сакса, в клетках мозга откладывается:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	д. сфингомиелин

	2)
	-
	Б. ганглиозид СМ1

	3)
	+
	в. ганглиозид СМ2

	4)
	-
	г. церамид

	5)
	-
	д. глюкоцереброзид



	Задание №480

	2.247 Одно из перечисленных заболеваний является синдромом мальабсорбции:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. фенилкетонурия

	2)
	+
	б. муковисцидоз

	3)
	-
	B. серповидноклеточная анемия

	4)
	-
	г. болезнь Кнаппа-Комровера

	5)
	-
	д. болезнь Тея-Сакса



	Задание №481

	2.248 В диагностике муковисцидоза имеет значение определение:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. аминокислот в плазме крови

	2)
	-
	б. холестерина в крови

	3)
	-
	B. содержания триглицеридов

	4)
	+
	г. электролитов в поте

	5)
	-
	Д. меди в моче



	Задание №482

	2.249 Диетотерапия эффективна при:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. лейкодистрофии

	2)
	-
	б. синдроме Помпе

	3)
	-
	B. б-талассемии

	4)
	+
	Г. непереносимости сахарозы

	5)
	-
	д. синдроме Криглера-Найяра



	Задание №483

	2.250 Частота гепатоцеребральной дистрофии в популяции составит:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 1:3000

	2)
	-
	б. 1:10000

	3)
	-
	B. 1:25000

	4)
	-
	г. 1:50000

	5)
	+
	д. 1:100000



	Задание №484

	2.251 Основными клиническими симптомами при гепато-церебральной дистрофии являются:
1) поражение опорно-двигательног аппарата,
2) экстрапирамидные нарушения мышечного тонуса, гиперкинезы,
3) поражение печени,
4) стеаторея,
5) парез нижних конечностей.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 3, 4 и 5

	4)
	+
	г. правильный ответ 2 и 3

	5)
	-
	Д. правильный ответ 1, 2, 3, 4 и 5



	Задание №485

	2.252 Для подтверждения диагноза гепато-церебральной дистрофии используются следующие методы:
1) определение содержания меди в моче,
2) определение спектра аминокислот в крови и ликворе,
3) определение активности церулоплазмина в крови,
4) определение уровня триглицеридов в крови,
5) определение экскреции гликоза-миногликанов.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 3, 4 и 5

	4)
	+
	г. правильный ответ 1 и 3

	5)
	-
	д. правильный ответ 2, 4 и 5



	Задание №486

	2.253 Селективный скрининг - это:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. обследование всех новорожденных

	2)
	-
	Б. обследование людей, населяющих данный регион

	3)
	+
	B. обследование группы риска по данному заболеванию



	Задание №487

	2.254 Болезнь накопления гликогена преимущественно поражает:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. печень, мышцы

	2)
	-
	б. печень и мозг

	3)
	-
	B. поджелудочную железу и головной мозг

	4)
	-
	г. поджелудочную железу и яички

	5)
	-
	Д. мышцы и кости



	Задание №488

	2.255 У больного имеется гепатоспленомегалия и большие ретикулярные клетки, содержащие глюкоцереброзиды, в мазке стернального пунктата. В этом случае наиболее вероятен диагноз:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. метахроматическая лейкодистрофия

	2)
	+
	б. болезнь Гоше

	3)
	-
	B. ретикулоклеточная саркома в сочетании с диабетом

	4)
	-
	г. болезнь накопления гликогена

	5)
	-
	Д. наследственная гиперхиломикронемия



	Задание №489

	2.256 При болезни Тея-Сакса:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	а. большинство больных - выходцы из Италии

	2)
	-
	б. головной мозг не поражается

	3)
	+
	В. большинство больных погибает в течение первых 2-3 лет жизни

	4)
	-
	Г. диетические меры паллиативны

	5)
	-
	Д. характерна диарея



	Задание №490

	2.257 Главными признаками болезни Гирке являются:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. гепатомегалия и гипергликемия

	2)
	-
	б. спленомегалия и гипергликемия

	3)
	-
	B. макроглоссия и гипогликемия

	4)
	+
	г. гепатомегалия и гипогликемия

	5)
	-
	д. гепатомегалия и макроглоссия



	Задание №491

	2.258 При галактоземии наблюдается все перечисленное, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. недостаточности галактоза- 1-фосфатуридилтрансферазы

	2)
	-
	б. катаракты

	3)
	-
	B. гепатомегалии

	4)
	+
	Г. недостаточности галактозо-6-фосфатазы



	Задание №492

	2.259 Основными биохимическими изменениями при болезни Гартнепа являются:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. кишечный транспорт аминокислот

	2)
	-
	б. нарушение всасывания гликогена

	3)
	-
	B. ренальный транспорт аминокислот

	4)
	-
	г. недостаточное накопление гликогена

	5)
	+
	д. правильно А и В



	Задание №493

	2.260 Для гомоцистинурии характерны следующие признаки, кроме одного:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. умственная отсталость

	2)
	-
	Б. миопия и смещение хрусталика

	3)
	-
	B. тромбоэмболии сосудов

	4)
	-
	Г. марфаноподобного фенотипа

	5)
	+
	д. катаракты



	Задание №494

	2.261 Врожденная метгемоглобинопатия может быть вызвана:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. недостаточностью энзима диафоразы

	2)
	-
	б. недостаточностью каталазы

	3)
	-
	B. наличием аномального гемоглобина S

	4)
	-
	г. наличием аномального гемоглобина Е



	Задание №495

	2.262 Болезнь "кленового сиропа" обычно сопровождается:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. остеопорозом

	2)
	-
	Б. накоплением гликогена в клетках

	3)
	-
	B. нарушением закладки гонад

	4)
	+
	г. характерным запахом мочи



	Задание №496

	2.263 Классическая форма фенилкетонурии лечится диетой с низким содержанием:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. фенилглицина

	2)
	-
	Б. 2-4-динитрофенилгидразина

	3)
	-
	B. фенилгидразина

	4)
	+
	г. фенилаланина



	Задание №497

	2.264 Синдром Леша-Найяна включает все перечисленное, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. умственного недоразвития

	2)
	-
	б. членовредительства

	3)
	-
	B. повышения содержания в биологических жидкостях мочевой кислоты

	4)
	+
	Г. повышения концентрации в моче фенилпировиноградной кислоты



	Задание №498

	2.265 При галактоземии следует избегать употребление всего перечисленного, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. лактозы

	2)
	-
	б. молока

	3)
	-
	B. галактозы

	4)
	+
	г. яиц



	Задание №499

	2.266 Основные признаки болезни Хартнупа:
1) пеллагроподоб-ные изменения кожи;
2) атаксия;
3) фотодерматоз;
4) повышенная экскреция индольных соединений с мочой

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №500

	2.267 При синдроме Цельвегерз наблюдаются все перечисленные признаки, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. черепно-лииевых аномалий

	2)
	-
	Б. поражения печени и желудочно-кишечного тракта

	3)
	+
	B. панцитопении

	4)
	-
	Г. тяжелых неврологичеких нарушений

	5)
	-
	д. отсутствия пероксисом в печени



	Задание №501

	2.268 Снижение количества пероксисом в печени не наблюдается при:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	а. синдроме Цельвегера

	2)
	+
	б. цельвегероподобным синдроме

	3)
	-
	В. ризомелической точечной хондродисплазии

	4)
	-
	Г. детской болезни Рефсума

	5)
	-
	Д. неонатальной адренолейкодистрофии



	Задание №502

	2.269 Болезнь Гоше 1 типа встречается:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. преимущественно в западноевропейской популяции

	2)
	-
	б. преимущественно в славянской популяции

	3)
	+
	B. преимущественно в популяции евреев-ашкенази

	4)
	-
	г. с равной частотой во всех этнических группах

	5)
	-
	Д. в японской популяции



	Задание №503

	2.270 Симптом "вишневой косточки" на глазном дне встречается при:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. гликопротеинозах

	2)
	-
	Б. мукополисахарндозах

	3)
	-
	B. цистинозе

	4)
	-
	Г. недостаточности ферментов дыхательной цепи



	Задание №504

	2.271 Дифференциальную диагностику при болезнях недостаточности ферментов дыхательной цепи необходимо проводить:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. с хромосомными синдромами

	2)
	+
	Б. нервно-мышечными заболеваниями

	3)
	-
	B. пероксисомными заболеваниями

	4)
	-
	г. лизосомными заболеваниями

	5)
	-
	Д. факоматозами



	Задание №505

	2.272 При благоприятном течении синдром Пирсона может трансформироваться:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. в синдром MELAS

	2)
	-
	б. в синдром MERRF

	3)
	-
	B. в синдром NARP

	4)
	+
	Г. в синдром Кернса-Сейра

	5)
	-
	д. в синдром MCAD



	Задание №506

	2.273 За развитие семейной гипертрофической кардиомиопатии ответственны гены:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. сердечных калиевых каналов

	2)
	-
	б. сердечных натриевых каналов

	3)
	-
	B. липопротеинов низкой плотности

	4)
	-
	г. липопротеинов высокой плотности

	5)
	+
	д. сократительных белков миокарда



	Задание №507

	2.274 При синдроме Романо-Уорда диагностически значимых, показателем является продолжительность QTc:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. свыше 400 мс

	2)
	+
	б. свыше 460 мс

	3)
	-
	B. свыше 500 мс

	4)
	-
	Г. увеличенная более, чем на 5% по сравнению с нормой

	5)
	-
	д. увеличенная более, чем на 10% по сравнению с нормой



	Задание №508

	2.275 Популяционная частота синдрома удлиненного интервала QT составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. 1:7 000

	2)
	-
	б. 1:10 000

	3)
	-
	B. 1:25 000

	4)
	-
	г. 1:50 000

	5)
	-
	д. 1:100 000



	Задание №509

	3.1 В семье родился ребенок со спинномозговой грыжей. При следующей беременности целесообразно применить такие методы дородовой диагностики:
1) определение кариотипа плода;
2) определение уровня альфа-фетопротеина в амниотической жидкости;
3) определение пола плода;
4) ультразвуковое исследование

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 1 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 2 и 3

	5)
	+
	д. правильный ответ 2 и 4



	Задание №510

	3.2 Противопоказанием к проведению амниоцентеза являются:
1) возраст матери старше 40 лет,
2) послеоперационные рубцы,
3) болезнь Помпе у предыдущего ребенка,
4) локализация плаценты на передней брюшной стенке,
5) инфекционные заболевания, перенесенные одним из супругов.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 3 и 5

	4)
	+
	г. правильный ответ 2 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 3 и 5



	Задание №511

	3.3 В амниотической жидкости, полученной при амниоцентезе (без культивирования клеток), можно провести все перечисленные исследования, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. биохимического исследования метаболитов

	2)
	-
	б. исследования активности ферментов

	3)
	-
	B. определения альфа-фетопротеина

	4)
	+
	г. исследования кариотипа



	Задание №512

	3.4 Известно, что беременная женщина является носительницей гена гемофилии. Этой женщине могут быть рекомендованы следующие методы пренатальной диагностики:
1) ультразвуковое исследование,
2) определение альфа-фетопротеина в крови у матери,
3) определение пола плода,
4) исследование крови плода,
5) фетоскопия.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	+
	B. правильный ответ 3 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 2 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 1 и 5



	Задание №513

	3.5 Первая беременность у молодой женщины закончилась рож дением ребенка с анэнцефалией. При следующей беременности ей можно рекомендовать:
1) исследование биопсии хориона,
2) амнио, центез и культивирование амниотических клеток,
3) ультразвуковое исследование,
4) фетоамниографию,
5) исследование альфа-фетопротеина в крови матери.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 3, 4 и 5

	4)
	+
	г. правильный ответ 3 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 2 и 4



	Задание №514

	3.6 Ультразвуковое исследование может выявить анэнцефалию на сроке беременности:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 12-14 недель

	2)
	+
	б. 14-22 недели

	3)
	-
	B. 30-32 недели

	4)
	-
	Г. после 32 недель



	Задание №515

	3.7 Основанием для проведения пренатальной диагностики является:
1) рождение ребенка с трисомным вариантом болезни Дауна у молодых родителей,
2) рождение ребенка с дефектом невральной трубки,
3) носительство матерью Х-сцепленного заболевания,
4) рождение ребенка с недифференцированной олигофренией,
5) возраст матери 38 лет

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 2 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 2, 3 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 4 и 5



	Задание №516

	3.8 Уровень альфа-фетопротеина может быть повышен в крови у женщины на 16-18 неделе беременности при следующих заболеваниях плода:
1) синдром Клайнфельтера,
2) анэнцефалия,
3) гидроцефалия,
4) спинномозговая грыжа,
5) синдром Гирке.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	+
	B. правильный ответ 2 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 1, 3 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 3, 4 и 5



	Задание №517

	3.9 Пренатальная диагностика с последующим биохимическим исследованием амниотических клеток может быть рекомендована при:
1) болезни Тея-Сакса,
2) болезни Помпе,
3) синдроме Гурлера,
4) муковисцидозе,
5) целиакии.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 4

	2)
	+
	б. правильный ответ 1, 2 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 2, 3 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 3, 4 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 4, 5



	Задание №518

	3.10 Повышенный уровень альфа-фетопротеина в амниотической жидкости может быть выявлен при:
1) анэнцефалии,
2) спинномозговой грыже,
3) синдроме Шерешевского-Тернера,
4) синдроме Дауна,
5) мукополисахаридозе II типа.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	+
	B. правильный ответ 1 и 2

	4)
	-
	Г. правильный ответ 3, 4 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ I, 4 и 5



	Задание №519

	3.11 Проведение пренатального биохимического исследования целесообразно в следующих случаях:
1) у обоих супругов доказано гетерозиготное носительство;
2) повторное невынашивание беременности;
3) рождение предыдущего ребенка с болезнью Сандхофа (установлен ферментативный дефект);
4) установлено носительство матерью гена гемофилии;
5) предыдущий ребенок болен целиакией.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	+
	B. правильный ответ 1, 3 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 3, 4 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 2, 4 и 5



	Задание №520

	3.12 Пренатальное исследование кариотипа плода целесообразно в следующих случаях:
1) аутосомная трисомия у предыдущего ребенка (родители молодые);
2) перицентрическая инверсия в кариотипе отца;
3) возраст матери более 37 лет;
4) частичная трисомия транслокационного происхождения у предыдущего ребенка,
5) множественные пороки развития у предыдущего ребенка при нормальном кариотипе

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	+
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 3 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 1, 3 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 1,2 и 5



	Задание №521

	3.13 Проводить биопсию хориона целесообразно:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. на 7-10 неделе беременности

	2)
	-
	б. на 10-12 неделе беременности

	3)
	-
	B. на 12-16 неделе беременности

	4)
	-
	г. на 16-20 неделе беременности

	5)
	-
	д. после 20 недель беременности



	Задание №522

	3.14 В культивированных клетках амниотической жидкости, полученной при амниоцентезе, можно провести все перечисленные иследования, кроме одного:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. определение Х- и Y-полового хроматина

	2)
	-
	б. исследование активности ферментов

	3)
	-
	B. определение кариотипа

	4)
	+
	г. определение альфа-фетотопротеина



	Задание №523

	3.15 В некультивированных клетках амниотической жидкости полученных в результате амниоцентеза, можно:
1) определить уровен альфа-фетотопротеина;
2) исследовать активность ферментов;
3) исследовать кариотип;
4) определить Х- и Y-половой хроматин

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	B. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	г. правильный ответ 1 и 4

	4)
	-
	д. правильный ответ 2 и 3

	5)
	+
	д. правильный ответ 2 и 4



	Задание №524

	3.16 Основным показанием для исследования кариотипа плода: целью пренатальной диагностики являются:
1) рождение ребенка с множественными врожденными пороками развития;
2) носительство одним из родителей сбалансированной структурной перестройки;
3) мозаицизм у одного из родителей;
4) ишемическая болезнь сердца у одного из родителей;
5) врожденный вывих бедра у предыдущего ребенка

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	+
	B. правильный ответ 1, 2 и 3

	4)
	-
	Г. правильный ответ 3, 4 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 4 и 5



	Задание №525

	3.17 Основными критериями для показаний и проведению пренатальной диагностики являются:
1) повышенный генетический риск наследственного заболевания в семье;
2) тяжелый характер заболевания;
3) отсутствие удовлетворительного метода лечения;
4) наличие точного внутриутробного диагностического теста

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 2 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 2, 3 и 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №526

	3.18 Методические подходы к пренатальной диагностике должны отвечать следующим требованиям:
1) высокая точность метода;
2) небольшая опасность осложнений:
3) небольшой срок беременности;
4) минимальная продолжительность анализа

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 2 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 2, 3 и 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №527

	3.19 Ошибки при определении кариотипа плода могут быть связаны:
1) с клональным характером роста клеток амниотической жидкости;
2) с мозаицизмом клеток плода;
3) с физиологической полиплоидией культивируемых клеток;
4) с загрязнением образцов вод клетками материнского происхождения

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 2 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 2, 3 и 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №528

	3.20 Самыми важными показаниями к проведению цитогенетической пренатальной диагностики плода являются:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. наличие в семье предыдущего ребенка с хромосомной патологией

	2)
	-
	Б. угроза прерывания беременности

	3)
	-
	B. вирусное заболевание, перенесенное матерью в 1-2 триместре беременности

	4)
	+
	Г. наличие семейной сбалансированной хромосомной перестройки у одного из родителей



	Задание №529

	3.21 Опасность загрязнения клеток плода клетками материнского организма характерна для следующих способов пренатальной диагностики:
1) амниоцентеза;
2) культивирования клеток хориона
3) культивирования клеток плаценты;
4) исследования прямых препаратов ворсин хориона;
5) исследования культуры лимфоцитов плода

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	+
	B. правильный ответ 2 и 5

	4)
	-
	г. правильный ответ 3, 4 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 3 и 5



	Задание №530

	3.22 Быстрота, оперативность и воспроизводимость исследования характерны для цитогенетической пренатальной диагностики путем:
1) культивирования клеток амниотической жидкости;
2) культивирования клеток хориона;
3) культивирования клеток плаценты;
4) приготовления прямых препаратов ворсин хориона;
5) культивирования лимфоцитов плода

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 3, 4 и 5

	4)
	+
	г. правильный ответ 4 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №531

	3.23 В первом триместре беременности ультразвуковое исследование проводят с целью:
1) определения сроков беременности;
2) выявления резорбции плода;
3) диагностики грубых врожденных пороков развития

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 2 и 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №532

	3.24 Во втором триместре беременности ультразвуковое исследование проводят со всеми перечисленными целями, кроме одной:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. скрининг врожденных пороков развития у плода

	2)
	+
	б. биопсия хориона

	3)
	-
	B. проведение амниоцентеза

	4)
	-
	г. биопсии кожи плода



	Задание №533

	3.25 Наибольшая разрешающая способность фетоскопии проявляется:
1) при визуальном изучении плода;
2) при взятии крови плода;
3) при биопсии кожи плода

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	Г. правильный ответ 1, 2 и 3

	5)
	+
	д. правильный ответ 2 и 3



	Задание №534

	3.26 Методические подходы к пренатальной диагностике должны отвечать всем требованиям кроме одного:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. высокая точность метода

	2)
	-
	Б. небольшая опасность осложнений

	3)
	-
	B. небольшой срок беременности

	4)
	+
	г. первая беременность у женщины



	Задание №535

	3.27 Абсолютным показанием для прерывания беременности является:
1) коревая краснуха в первом триместре беременности;
2) хронический алкоголизм матери;
3) лечение антибластическими препаратами

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	+
	Г. правильный ответ 1, 2 и 3

	5)
	-
	д. правильный ответ 2 и 3



	Задание №536

	3.28 Критериями оценки показаний для пренатальной диагностики являются:
1) повышенный генетический риск в семье;
2) тяжелый характер заболевания;
3) наличие точного внутриутробного диагностического теста

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3-

	4)
	+
	Г. правильный ответ 1 и 2

	5)
	-
	д. правильный ответ 1 и 3



	Задание №537

	3.29 Проведение ультразвукового исследования с целью выявления врожденных пороков развития у плода и прерывания беременности целесообразно в сроки:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. до 12 недель

	2)
	-
	б. 12-14 недель

	3)
	+
	B. 16-18 недель

	4)
	-
	г. 28-30 недель

	5)
	-
	д. 30-40 недель



	Задание №538

	3.30 Основной путь выделения меди из организма в норме:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. выделение с мочой

	2)
	+
	б. выделение с калом

	3)
	-
	B. выделение с потом



	Задание №539

	3.31 Для лабораторной диагностики муковисцидоза применяется все перечисленное, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. определения иммунореактивного трипсина

	2)
	-
	б. определения электролитов пота

	3)
	-
	B. выявления жира в кале

	4)
	-
	Г. определения активности пищеварительных ферментов в кале

	5)
	+
	д. теста с цетилпиридинхлоридом



	Задание №540

	3.32 Общим биохимическим показателем для всех форм фенилкетонурии является:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. повышение уровня фенилаланина

	2)
	-
	б. повышение уровня тирозина

	3)
	-
	B. снижение активности дегидрофолатредуктазы

	4)
	-
	г. дефект восстановления ВН<sub>4</sub>.



	Задание №541

	3.33 Диагностическим лабораторным критерием фенилкетонурии является:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. подъем уровня фенилгидразина

	2)
	+
	б. гиперфенилаланинемия

	3)
	-
	B. лейкоцитоз

	4)
	-
	Г. повышение уровня тирозина

	5)
	-
	Д. подъем уровня гомогентизиновой кислоты



	Задание №542

	3.34 В моче здорового человека преобладает следующий тип гли-козаминогликанов:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. гепарансульфат

	2)
	+
	Б. хондроитинсульфат

	3)
	-
	B. дерматансульфат

	4)
	-
	г. кератансульфат



	Задание №543

	3.35 Основная фракция гемоглобина взрослого человека НЬА представляет собой:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. мономер

	2)
	-
	б. димер

	3)
	-
	B. тример

	4)
	+
	г. тетрамер

	5)
	-
	д. пентамер



	Задание №544

	3.36 Проба Фелинга выявляет наличие в моче:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. кетоновых тел

	2)
	-
	б. фенилаланина

	3)
	+
	B. фенилкетокислот

	4)
	-
	г. фенилгидразина

	5)
	-
	д. гомогентизиновой кислоты



	Задание №545

	3.37 Тирозин является предшественником всего ниже перечисленного, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	д. тироксина

	2)
	-
	б. катехоламинов

	3)
	-
	в. меланина

	4)
	+
	г. кинуренина

	5)
	-
	д. трийодтиронина



	Задание №546

	3.38 К. функциям пероксисом относят все перечисленное, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. катаболизма жирных кислот с длинной цепью

	2)
	-
	Б. бета-окисления дикарбоновых кислот, катаболизма фитановой кислоты

	3)
	-
	B. окисления полиаминов, распада пипеколовой кислоты

	4)
	-
	г. синтеза желчных кислот и плазмалогенов

	5)
	+
	Д. метаболизма липопротеинов низкой плотности



	Задание №547

	3.39 Для диагностики болезней накопления гликозаминоглика-нов используются следующие методы:
1) выявление дефектного фермента,
2) электрофорез гликозаминогликанов,
3)тест с цетидилпи-ридинхлоридом,
4) определение мочевой кислоты,
5) тонкослойная хроматография аминокислот.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 3, 4 и 5

	4)
	-
	г. правильный ответ 2, 4 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 3 и 4



	Задание №548

	3.40 С помощью флуориметрии установлено, что уровень фенилаланина в крови новорожденного - 15 мг%. Лечебная тактика по отношению к этому ребенку включает:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. назначение диеты с ограничением фенилаланина при биохимическом контроле за лечением

	2)
	-
	Б. только наблюдение педиатра

	3)
	-
	B. витаминотерапию с помощью В<sub>6</sub>

	4)
	-
	г. введение тирозина



	Задание №549

	3.41 Основным методом определения натрия в потовой жидкости является:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. титрометрия

	2)
	-
	б. колориметрия

	3)
	+
	B. пламенная фотометрия

	4)
	-
	г. спектрофотометрия



	Задание №550

	3.42 У ребенка в возрасте 3 месяца (в период введения прикорма) возникло тяжелое состояние - рвота, диарея, периодические состояния гипогликемической комы. Проба Бенедикта - положительная, на тонкослойной хроматографии углеводов крови и мочи - одна полоса. Окраска - анилинфталат.
Наиболее вероятный диагноз:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. галактоземия

	2)
	+
	Б. непереносимость фруктозы

	3)
	-
	B. непереносимость лактозы

	4)
	-
	г. гликогеноз

	5)
	-
	д. непереносимость сахарозы



	Задание №551

	3.43 У ребенка в возрасте 3 месяца (в период введения прикорма) возникло тяжелое состояние - рвота, диарея, периодические состояния гипогликемической комы. Проба Бенедикта - положительная, на тонкослойной хроматографии углеводов крови и мочи - одна полоса. Окраска - анилинфталат.
Для уточнения диагноза необходимо выполнить:
1) количественное определение фруктозы в крови,
2) количественное определение лактозы в крови,
3) определение активности фруктозо-1-фос-фаталвдолазы,
4) исследовать структуру гликогена,
5) применить окраску хроматограммы на фруктозу.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 4

	2)
	+
	б. правильный ответ 1, 3 и 5

	3)
	-
	B. правильный ответ 2, 4 и 5

	4)
	-
	г. правильный ответ 3, 4 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 2, 3 и 4



	Задание №552

	3.44 Установлено, что уровень фенилаланина в крови новорожденного составляет мг%. Дальнейшая тактика по отношению к этому ребенку:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. назначение диеты с ограничением фенилаланина при биохимическом контроле за лечением

	2)
	+
	Б. биохимический контроль за уровнем фенилаланина крови

	3)
	-
	B. только наблюдение педиатра

	4)
	-
	г. в наблюдении нет необходимости

	5)
	-
	д. необходимо лечение с помощью ВН<sub>4</sub>



	Задание №553

	3.45 К методам массового просеивания на фенилкетонурию относится все перечисленное, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. автоматической флуориметрии

	2)
	-
	б. теста Гатри

	3)
	-
	B. тонкослойной хроматографии

	4)
	+
	Г. определения спектра аминокислот на аминокислотном анализаторе



	Задание №554

	3.46 Проба Феллинга положительна во всех перечисленных случаях, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. алкаптонурии

	2)
	-
	Б. фенилкетонурии

	3)
	-
	B. тирозинемии

	4)
	+
	Г. цитруллинемии

	5)
	-
	Д. желтухи различной этиологии



	Задание №555

	3.47 После нагрузки галактозой уровень глюкозы в нормальной крови:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. повысится

	2)
	-
	б. понизится

	3)
	-
	B. не изменится



	Задание №556

	3.48 С помощью тонкослойной хроматографии в крови в норме выявляется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. лактоза

	2)
	+
	б. глюкоза

	3)
	-
	B. мальтоза

	4)
	-
	г. фруктоза

	5)
	-
	д. галактоза



	Задание №557

	3.49 На хроматограмме углеводов крови (окраска - анилинфталат) - два пятна. Одно из них свидетельствует в норме о присутствии:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. глюкозы

	2)
	-
	б. фруктозы

	3)
	-
	B. галактозы

	4)
	-
	г. сахарозы

	5)
	-
	Д. лактозы



	Задание №558

	3.50 На хроматограмме углеводов крови (окраска - анилинфталат; - два пятна. В данном случае подозревать непереносимость фруктозы:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. можно

	2)
	+
	б. нельзя

	3)
	-
	B. однозначного ответа нет



	Задание №559

	3.51 Тест с цетилпиридинхлоридом не позволяет поставить диагноз:
1) синдрома Санфилиппо;
2) синдрома Шейе;
3) синдрома Хан-тера;
4) ганглиозидоза M1

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2. 3 и 4



	Задание №560

	3.52 Мочевая кислота является:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. метаболитом пиримидинового обмена

	2)
	-
	б. предшественником катехоламинов

	3)
	+
	B. метаболитом пуринового обмена

	4)
	-
	Г. антиоксидантом клеточного окисления

	5)
	-
	д. конечным продуктом расщепления белков



	Задание №561

	3.53 Сера выводится из организма в виде:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. сульфита

	2)
	-
	б. сульфида

	3)
	+
	B. сульфата

	4)
	-
	г. цистина

	5)
	-
	Д. цистотионина



	Задание №562

	3.54 Не содержит серу:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. цистин

	2)
	+
	б. пролин

	3)
	-
	B. метионин

	4)
	-
	г. цистеин

	5)
	-
	д. гомоцистеин



	Задание №563

	3.55 Аминокислоты, входящие в состав белков:
1) являются L-формами,
2) являются D-формами,
3) являются рацематом D- и L-форм,
4) имеют амино- и карбоксильную группы,
5) имеют кетог-руппу:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. правильный ответ 1 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 2 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 4 и 5

	4)
	-
	г. правильный ответ 2 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 1 и 3



	Задание №564

	3.56 В цикле мочевины участвует аминокислота:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. лейцин

	2)
	-
	б. пролин

	3)
	+
	B. аргинин

	4)
	-
	Г. триптофан

	5)
	-
	д. гистидин



	Задание №565

	3.57 В цикле мочевины не участвует аминокислота:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. цитруллин

	2)
	+
	б. серии

	3)
	-
	B. аргинин

	4)
	-
	г. орнитин



	Задание №566

	3.58 Дигидроптеридин редуктаэа катализирует следующую реакцию:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. дезаминирование тирозина

	2)
	-
	б. гидроксилирование фенилаланина

	3)
	+
	B. восстановление тетрагидробиоптерина

	4)
	-
	г. окисление гомогентизиновой кислоты

	5)
	-
	Д. йодирование тирозина



	Задание №567

	3.59 Фенилаланингидроксилаза характеризует следующую реакцию:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. дезаминирование тирозина

	2)
	+
	б. гидроксилирование фенилаланина

	3)
	-
	B. восстановление тетрагидробиотерина

	4)
	-
	г. окисление гомогентизиновой кислоты

	5)
	-
	Д. йодирование тирозина



	Задание №568

	3.60 Нормальная концентрация фенилаланина в крови составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. 1-2 мг%

	2)
	-
	б. 3-4 мг%

	3)
	-
	B. 5-6 мг%

	4)
	-
	г. 7-8 мг%

	5)
	-
	д. 9-10 мг%



	Задание №569

	3.61 Метаболическая кооперация представляет собой:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. определение активности ферментов одной метаболической цепи

	2)
	-
	Б. токсическое действие патологических метаболитов

	3)
	+
	B. коррекцию метаболического дефекта при совместном культивировании клеток с наследственными дефектами по различным ферментам



	Задание №570

	3.62 Методом количественного анализа спектра аминокислот в биологических жидкостях является:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. тонкослойная хроматография аминокислот

	2)
	+
	Б. применение автоматического анализатора аминокислот

	3)
	-
	B. колориметрические методы

	4)
	-
	г. пламенная фотометрия



	Задание №571

	3.63 Для диагностики лизосомных болезней используется все перечисленное, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. исследования активности лизосомных ферментов

	2)
	-
	Б. выявления продуктов дефектного катаболизма содержимого лизосом

	3)
	-
	B. метода "метаболического кооперирования"

	4)
	+
	Г. определения концентрации электролитов в биологических жидкостях



	Задание №572

	3.64 Для пренатальной диагностики гемоглобинопатии используются:
1) электрофорез гемоглобина в образцах крови плода;
2) анализ ДНК клеток ворони хориона;
3) ультразвуковое исследование печени плода;
4) анализ кариотипа клеток ворони хориона

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2, 3 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 3 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 1 и 3

	5)
	+
	д. правильный ответ 1 и 2



	Задание №573

	3.65 Воспроизводимость результатов лабораторных исследований подразумевает:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. соответствие результатов повторных определений в одном и том же материале друг другу

	2)
	-
	Б. соответствие среднего значения результатов повторных определений одного и того же материала должной (номинальной) величине

	3)
	-
	B. способность метода измерять лишь тот компонент или компоненты, для определения которых он предназначен



	Задание №574

	3.66 Правильный ответсть результатов лабораторных исследований подразумевает:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. соответствие результатов повторных определений в одном и том же материале друг другу

	2)
	+
	Б. соответствие среднего значения результатов повторных определений одного и того же материала должной (номинальной) величине

	3)
	-
	B. способность метода измерять лишь тот компонент или компоненты, для определения которых он предназначен.



	Задание №575

	3.67 Аналитическая специфичность любого метода подразумевает:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. соответствие результатов определений в одном и том же материале друг другу

	2)
	-
	Б. соответствие среднего значения результатов повторных определений одного и того же материала должной (номинальной) величине

	3)
	+
	B. способность метода измерять лишь тот компонент или компоненты, для определения которых он предназначен.



	Задание №576

	3.68 Признаки, характерные для ферментов:
1) не расходуются в процессе катализа,
2) активны в широком диапазоне рН,
3) являются белками,
4) устойчивы к действию ингибиторов,
5) обладают высокой специфичностью.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	+
	б. правильный ответ 1, 3 и 5

	3)
	-
	B. правильный ответ 2, 4 и 5

	4)
	-
	г. правильный ответ 2, 3 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 3, 4 и 5



	Задание №577

	3.69 Кофермент представляет собой:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. холофермент

	2)
	+
	Б. небелковый компонент фермента, легко диссоциирующий из комплекса с белком

	3)
	-
	B. белковый компонент фермента.



	Задание №578

	3.70 Активный центр фермента представляет собой:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. область взаимодействия фермента с антителом

	2)
	+
	Б. область молекулы фермента, в которой происходит связывание и превращение субстрата

	3)
	-
	B. составляет большую часть молекулы фермента.



	Задание №579

	3.71 Иммуноферментный анализ (ИФА), представляет собой:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. иммунологический анализ антигенов и антител, основанный на реакции преципитации

	2)
	+
	Б. иммунохимический анализ, при котором для выявления комплекса антиген-антитело используют конъюгаты антител и антигенов с ферментами

	3)
	-
	B. иммунохимический метод, сочетающий принципы электрофореза и иммунодиффузии

	4)
	-
	Г. метод исследования взаимодействия антитела с антигеном, при котором в один из компонентов вводят радиоактивную метку.



	Задание №580

	3.72 Радиоиммунный анализ (РИА) представляет собой:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. иммунологический анализ антигенов и антител, основанный на реакции преципитации

	2)
	-
	Б. иммунохимический анализ, при котором для выявления комплекса антиген-антитело используют конъюгаты антител и антигенов с ферментами

	3)
	-
	B. иммунохимический метод, сочетающий принципы электрофореза и иммунодиффузии.

	4)
	+
	Г. метод исследования взаимодействия антитела с антигеном, при котором в один из компонентов вводят радиоактивную метку.



	Задание №581

	3.73 Выделяют следующие уровни подтверждения диагноза наследственной болезни обмена:
1) количественное исследование поврежденного метаболического пути,
2) количественная оценка и характеристика мутантного белка,
3) исследование степени дифференцированности клеток органа,
4) изучение физиологических параметр ров работы органов,
5) исследование мутантного гена.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 3, 4 и 5

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 2, 4 и 5



	Задание №582

	3.74 Блоттинг ДНК по Саузерну представляет собой:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. плавление ДНК

	2)
	+
	Б. перенос денатурированной ДМ на нитроцеллюлозный фильтр для последующей гибридизации

	3)
	-
	B. присоединение поли-А-последовательности к 3'-концу эукариотической РНК

	4)
	-
	Г. ультрацентрифугирование в градиенте плотности



	Задание №583

	3.75 Для молекулярно-генетической диагностики наследственных болезней можно использовать олигонуклеотидные зонды, комплементарные:
1) последовательности нормального гена или его фрагменту;
2) последовательности мутантного гена или его фрагменту;
3) последовательностям, сцепленным с мутантным геном

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 2 и 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3

	5)
	-
	д. правильный ответ 1.



	Задание №584

	3.76 Признаки белкового продукта, дефект которого лежит в основе муковисцидоза:
1) биотинзависимость
2) регуляция транспорта хлоридов в клетках эпителия;
3) мембраносвязанность;
4) является Na<sup>+</sup>,К<sup>+</sup>-АТФ-азой

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	д. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	в. правильный ответ 1 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 2 и 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 2 и 3 .



	Задание №585

	3.77 К методам, с помощью которых можно получать значительное количество фрагмента ДНК, относятся:
1) гибридизация по Саузерну;
2) полимеразная цепная реакция (ПЦР);
3) рестрикция;
4) клонирование ДНК

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 1 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 2 и 3

	5)
	+
	д. правильный ответ 2 и 4.



	Задание №586

	3.78 Для прямых методов ДНК-диагностики необходимо знать все, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. "горячих" точек гена

	2)
	-
	Б. последовательности генетического кода

	3)
	+
	B. полиморфных ДНК-маркеров

	4)
	-
	г. диагноза заболевания

	5)
	-
	Д. типа наследования заболевания



	Задание №587

	3.79 Косвенные методы ДНК-диагностики используются для:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. подтверждения диагноза

	2)
	-
	Б. определения конкретной мутации поврежденного гена

	3)
	+
	B. определения факта наследования хромосомы, несущей поврежденный ген

	4)
	-
	Г. подтверждения типа наследования заболевания

	5)
	-
	д. регистрации мутации de novo.



	Задание №588

	3.80 Точность косвенных методов ДНК-диагностики зависит от всего, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. числа использованных полиморфных маркеров

	2)
	-
	Б. расположения маркеров по отношению к гену заболевания

	3)
	-
	B. частоты рекомбинационных событий на участке локализации гена

	4)
	-
	Г. удаленности маркеров от гена заболевания

	5)
	+
	д. типа наследования болезни.



	Задание №589

	3.81 Для получения ДНК на основе выделенной РНК используется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. ДНК- полимераза

	2)
	-
	б. лигаза

	3)
	-
	B. рестриктаза

	4)
	+
	г. обратная транскриптаза

	5)
	-
	д. протеиназа



	Задание №590

	3.82 Миграция молекул ДНК в геле зависит от всего, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. конформации молекулы ДНК

	2)
	-
	б. длины молекулы ДНК

	3)
	-
	B. концентрации геля

	4)
	-
	г. напряженности электрического поля

	5)
	+
	д. освещенности.



	Задание №591

	3.83 Методом, позволяющим определить последовательность оснований в нуклеотидной цепи, является:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. блот-гибридизация

	2)
	-
	Б. пульсирующий гель-электрофорез

	3)
	-
	B. секвенирование

	4)
	-
	Г. множественная амплификация

	5)
	+
	Д. аллель-специфическая гибридизация.



	Задание №592

	3.84 В состав реактивной смеси для амплификации входит все, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. нуклеотидфостфатов

	2)
	-
	б. ДНК-полимеразы

	3)
	-
	B. ионов магния

	4)
	-
	г. геномной ДНК

	5)
	+
	д. ДНК-лигазы.



	Задание №593

	3.85 Укажите неверную характеристику гена мышечной дистрофии Дюшенна

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. это самый протяженный из известных генов

	2)
	-
	Б. ген расположен в области генома с повышенной частотой рекомбинантных событий

	3)
	-
	B. большую часть гена занимают интроны

	4)
	-
	г. ген кодирует синтез белка дистрофина

	5)
	+
	д. ген расположен в 7 хромосоме



	Задание №594

	3.86 Удельный вес мутации ДF508 в российской популяции составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 95%

	2)
	-
	Б. 80%

	3)
	+
	B. 50%

	4)
	-
	Г. 32%

	5)
	-
	Д. 12%



	Задание №595

	3.87 Ген CFRT локализован:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. в 12 хромосоме

	2)
	+
	б. в 7 хромосоме

	3)
	-
	B. в Х-хромосоме

	4)
	-
	г. в 4 хромосоме

	5)
	-
	д. в 5 хромосоме



	Задание №596

	3.88 Мутация ДF<sub>508</sub> - это:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. делеция фенилаланина в 508 положении последовательности гена

	2)
	+
	Б. делеция фенилаланина в 508 положении аминокислотной цепи

	3)
	-
	B. замена фенилаланина на триптофан

	4)
	-
	Г. амплификация трех нуклеотидов, кодирующих фенилаланин



	Задание №597

	3.89 рН крови в норме составляет:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 6,85-7,0

	2)
	-
	б. 7,0-7,35

	3)
	+
	B. 7,35-7,45

	4)
	-
	г. 7,45-7.80



	Задание №598

	3.90 Символ рН означает:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. концентрацию Н<sup>+</sup>

	2)
	-
	б. концентрацию ОН

	3)
	+
	B. отрицательный десятичный логарифм Н<sup>+</sup>

	4)
	-
	г. соотношение Н<sup>+</sup>/ОН



	Задание №599

	3.91 К основным буферным системам организма относится все перечисленное, кроме:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. системы угольной кислоты

	2)
	-
	б. фосфатной системы

	3)
	-
	B. системы белков крови

	4)
	+
	Г. системы мембранного транспорта



	Задание №600

	3.92 Основными методами, применяемыми для массового просеивания на врожденный гипотиреоз, являются:
1) иммуноферментныв анализ,
2) изоэлектрофокусирование,
3) энзимодиагностика,
4) радиоиммунный анализ,
5) хроматографические методы.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	+
	B. правильный ответ 1 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 3 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 1 и 5



	Задание №601

	3.93 Иммуноферментный анализ является основным методом массового просеивания:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. на врожденный гипотиреоз

	2)
	-
	б. на фенилкетонурию

	3)
	-
	B. на галактоземию

	4)
	-
	г. органические ацидурии



	Задание №602

	3.94 Для гомогентизиновой кислоты характерны все перечисленные особенности, кроме одной:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. может быть идентифицирована и количественно измерена с помощью хроматографических методов

	2)
	-
	Б. является промежуточным метаболитом обмена фенилаланина

	3)
	-
	B. является промежуточным метаболитомобмена тирозина

	4)
	+
	г. накапливается при гомоцистинурии



	Задание №603

	3.95 Газожидкостная хроматография применяется в диагностике всех перечисленных заболеваний, кроме:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. аргининянтарной ацидурии

	2)
	-
	б. алкаптонурии

	3)
	-
	B. изовалериановая ацидурии

	4)
	+
	г. болезни Тея-Сакса

	5)
	-
	д. метилмалоновой ацидурии



	Задание №604

	3.96 Основными методами диагностики аргинин-янтарной ацидурии являются:
1) газожидкостная хроматография;
2) исследование спектра аминокислот;
3) исследование уровня аммиака в крови после белковой нагрузки;
4) исследование водорода в выдыхаемом воздухе

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1 и 2

	4)
	-
	г. правильный ответ 2 и 3

	5)
	+
	д. правильный ответ 1 и 3



	Задание №605

	3.97 В системе СИ не применяется:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. моль в секунду

	2)
	-
	б. наномоль

	3)
	+
	B. миллиграмм-процент

	4)
	-
	г. микрограмм



	Задание №606

	3.98 Гликоген:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. представляет собой полимерглюкозы

	2)
	-
	б. имеет ветвящуюся структуру

	3)
	+
	B. присутствует в продуктах растительного происхождения

	4)
	-
	г. является источником глюкозы организма

	5)
	-
	Д. имеет наибольшую концентрацию в ткани печени и мышцах.



	Задание №607

	3.99 Гликозаминогликаны:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. являются составной частью гликогена

	2)
	-
	б. расщепляются кислыми гликозидазами

	3)
	-
	B. расщепляются влизосомах

	4)
	-
	Г. в совокупности с белковым кором образуют гликозаминопротеогликаны

	5)
	-
	Д. являются сложными гетерополисахаридами



	Задание №608

	3.100 Женщине с незначительной дисфункцией яичников проведено исследование полового хроматина и найдено 8% клеток с тельцем Барра. Тактика врача:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. направить больную на исследование кариотипа

	2)
	-
	б. повторить исследование полового хроматина

	3)
	-
	B. выставить клинический диагноз синдрома Шерешевского-Тернера



	Задание №609

	3.101 В хромосомном анализе нуждаются женщины с отягощенным акушерским анамнезом, которые имеют:
1) детей с множественными врожденными пороками развития,
2) спонтанные аборты в первом триместре беременности,
3) детей с хромосомными синдромами,
4) мертворождения и раннюю детскую смертность в анамнезе,
5) детей с умственной отсталостью вследствие ядерной желтухи.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 5

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 5

	3)
	+
	B. правильный ответ 1, 2, 3 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 1, 3 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2, 3, 4 и 5



	Задание №610

	3.102 Исследование полового хроматина ребенку с аномально развитыми наружными гениталиями следует провести:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. на второй день после рождения

	2)
	-
	б. на третий день после рождения

	3)
	+
	B. через пять дней после рождения

	4)
	-
	г. через десять дней после рождения

	5)
	-
	д. не ранее, чем через месяц после рождения



	Задание №611

	3.103 У молодой женщины произошло 5 спонтанных абортов. Для установления причин прерывания беременностей необходимо провести исследование:
1) полового хроматина женщины,
2) X-полового хроматина мужа,
3) Y-полового хроматина мужа,
4) кариотипа женщины,
5) кариотипа ее мужа.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 1, 2 и 5

	3)
	-
	B. правильный ответ 3 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 4 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 3 и 5



	Задание №612

	3.104 Исследование кариотипа целесообразно:
1) женщине с дисфункцией яичников;
2) хроматин-отрицательной девочке;
3) ребенку с множественными пороками развития;
4) ребенку с изолированным врожденным пороком сердца

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 1 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 2 и 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 2 и 3



	Задание №613

	3.105 Исследование Х-полового хроматина показано:
1) бесплодному мужчине,
2) ребенку с болезнью Дауна,
3) ребенку с расщелиной губы и неба,
4) мальчику с олигофренией,
5) новорожденному с истинной пренатальной гипотрофией и множественными пороками развития.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 2 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 3 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 1 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 2 и 5



	Задание №614

	3.106 Ниже перечислены несколько ситуаций направления больных на исследование полового хроматина (тельца Барра). Укажите то из них, которое сделано ошибочно.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. женщина 40 лет с ранним климаксом

	2)
	-
	Б. мальчике адрено-генитальным синдромом

	3)
	-
	B. ребенок с олигофренией

	4)
	-
	Г. молодая женщина с первичной аменореей

	5)
	-
	д. бесплодный мужчина



	Задание №615

	3.107 У женщины небольшого роста с олигоменореей в буккальном эпителии обнаружено 6% телец Барра и высказано предположение о мозаичном варианте синдрома Шерешевского-Тернера. Это предположение можно подтвердить определением:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. величины телец Барра

	2)
	+
	Б. кариотипа лимфоцитов крови

	3)
	-
	B. числа F-телец

	4)
	-
	Г. экскреции половых гормонов.



	Задание №616

	3.108 Исследование кариотипа необходимо проводить во всех перечисленных случаях, за исключением одного:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. ребенок с множественными пороками развития

	2)
	-
	б. женщина с привычными выкидышами

	3)
	-
	B. хроматин-отрицательная девочка

	4)
	+
	Г. ребенок с изолированной расщелиной губы и неба.



	Задание №617

	3.109 Х-половой хроматин необходимо исследовать:
1) всем новорожденным,
2) детям, обучающимся во вспомогательной школе,
3) женщинам, страдающим бесплодием,
4) новорожденным, с аномалиями наружных гениталий,
5) детям с множественными пороками развития.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 1, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 3,4 и 5

	4)
	+
	г. правильный ответ 2, 3 и 4

	5)
	-
	Д. правильный ответ 1, 2, 3,4 и 5.



	Задание №618

	3.110 Из перечисленных больных целесообразно исследовать половой хроматин (тельце Барра): 
1) у ребенка 5 месяцев с отставанием в психомоторном развитии и множественными пороками развития,
2) у ребенка с наружными гениталиями промежуточного типа,
3) у молодого бесплодного мужчины,
4) у ребенка с болезнью Дауна,
5) у больного миопатией Дюшенна.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 4 и 5

	4)
	+
	г. правильный ответ 2 и 3

	5)
	-
	Д. правильный ответ 1, 2, 3,4 и 5



	Задание №619

	3.111 Из числа больных, обратившихся к врачу-гинекологу, целесообразно направить на исследование полового хроматина:
1) девушку первичной аменореей,
2) женщину с привычными выкидышами
3) женщину, страдающую бесплодием,
4) женщину с 3-х недельной задержкой менструации,
5) женщину с фибромиомой.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 2 и 3

	3)
	+
	B. правильный ответ 1 и 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 3 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 4 и 5.



	Задание №620

	3.112 Укажите, кто из больных ошибочно направлен к врачу-цитогенетикудля исследования кариотипа:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. женщина, имевшая 3 спонтанных аборта

	2)
	-
	б. хроматин-положительньш мальчик

	3)
	-
	B. женщина, родившая ребенка с регулярной трисомией 21 хромосомы

	4)
	+
	Г. ребенок с псориазом

	5)
	-
	Д. мужчина, у которого родился сын с транслокационной формой болезни Дауна.



	Задание №621

	3.113 Прометафазные хромосомы принято исследовать для:
1) уточнения точек разрыва при структурных аномалиях хромосом;
2) диагностики синдромов, с микроструктурными перестройками хромосом;
3) установления диагноза анеуплоидии;
4) уточнения диагноза частичной моносомии

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 3 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 2 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 1 и 3

	5)
	+
	д. правильный ответ 1 и 2.



	Задание №622

	3.114 Для хронического миелоидного лейкоза характерны:
1) наличие филадельфийской хромосомы;
2) транслокация между 22 и 9 хромосомой;
3) частичнаямоносомия 21 хромосомы;
4) транслокация между хромосомами 5 и 17

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 3 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 2 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 1 иЗ

	5)
	+
	д. правильный ответ 1 и 2



	Задание №623

	3.115 У больных с истинным гермафродитизмом могут быть обнаружены следующие варианты кариотипа:
1) 46,XX/46,XY;
2) 45,Х0/46,XY;
3) 46,XX/47,XXY;
4) 47,XXY;
5) 47,XYY.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 3 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 3, 4 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 2, 3, 4 и 5



	Задание №624

	3.116 Элиминация организмов с аномальными кариотипами при беременности чаще всего происходит

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. до 12 недель

	2)
	-
	Б. с 12 по 12 неделю

	3)
	-
	B. с 15 по 24 неделю

	4)
	-
	г. с 24 по 40 неделю



	Задание №625

	3.117 Основными показаниями для проведения исследования кариотипа плода при дородовой диагностике являются все перечисленные ниже, кроме одного:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. структурной перестройки хромосомы у одного из родителей

	2)
	-
	б. наличия мозаицизма у одного из родителей

	3)
	-
	B. возраста матери старше 35 лет

	4)
	+
	Г. рождения ребенка с изолированным пороком сердца



	Задание №626

	3.118 У трех членов семьи (все мужского пола) диагностирована умственная отсталость, сопровождающаяся характерными чертами лица и макроорхидизмом. Цитогенетическое их обследование следует провести:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. дифференциальным окрашиванием метафазных хромосом по G-методу

	2)
	-
	Б. дифференциальным окрашиванием метафазных хромосом по Q-методу

	3)
	+
	B. специальной обработкой, позволяющей выявлять на препаратах ломкую (фрагильную) Х-хромосому

	4)
	-
	Г. равномерным окрашиванием хромосомных препаратов



	Задание №627

	3.119 Минимальное число интерфазных ядер, необходимое для определения процентного содержания полового хроматина составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. до 20

	2)
	-
	б. 50

	3)
	+
	B. 100

	4)
	-
	г. 150

	5)
	-
	д. 300



	Задание №628

	3.120 Обработка культуры клеток гипотоническим раствором необходима:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. для увеличения числа митозов

	2)
	-
	Б. для задержки делящихся клеток на стадии метафазы

	3)
	+
	B. для получения хорошего разброса хромосом

	4)
	-
	Г. для лучшего окрашивания хромосомных препаратов



	Задание №629

	3.121 Колхицин при приготовлении хромосомных препаратов используется:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. для увеличения числа митозов

	2)
	+
	Б. для накопления клеток, находящихся в стадии метафазы

	3)
	-
	B. для получения хорошего разброса хромосом

	4)
	-
	Г. для улучшения качества дифференциальной окраски хромосом



	Задание №630

	3.122 Для постановки культуры периферической крови необходимы все перечисленные ингредиенты, кроме одного:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. среды Игла

	2)
	+
	Б. раствора глюконата кальция

	3)
	-
	B. сыворотки крови

	4)
	-
	Г. фитогемагглютинина

	5)
	-
	д. антибиотиков.



	Задание №631

	3.123 Индивиды со следующими кариотипами имеют одно F-тельце:
1) 46,XY;
2) 47,XXY;
3) 47,XYY;
4) 48,XXXY;
5) 48,XXYY

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 2, 3 и 5

	4)
	-
	г. правильный ответ 3, 4 и 5

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2 и 4



	Задание №632

	3.124 Хроматин-положительные клетки (одно тельце Барра) свидетельствуют о присутствии в кариотипе:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. одной Х-хромосомы

	2)
	+
	б. двух Х-хромосом

	3)
	-
	B. трех Х-хромосом

	4)
	-
	г. одной Y-хромосомы

	5)
	-
	д. двух Y-хромосом.



	Задание №633

	3.125 В яйцеклетке можно обнаружить следующее число телец Барра:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. одно

	2)
	-
	б. два

	3)
	-
	B. три

	4)
	+
	г. ни одного.



	Задание №634

	3.126 При исследовании индивидуумов с кариотипами 46.ХХ: 47,XXY; 48,XXYY может быть получен следующий результат:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. одно тельце полового хроматина

	2)
	-
	б. два тельца полового хроматина

	3)
	-
	B. три тельца полового хроматина

	4)
	-
	Г. четыре тельца полового хроматина

	5)
	-
	Д. тельца полового хроматина отсутствуют.



	Задание №635

	3.127 При исследовании индивидуумов с кариотипами 46,XY; 45,Х0; 47,XYY может быть получен следующий результат:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. одно тельце полового хроматина

	2)
	-
	б. два тельца полового хроматина

	3)
	-
	B. три тельца полового хроматина

	4)
	-
	Г. четыре тельца полового хроматина

	5)
	+
	Д. тельца полового хроматина отсутствуют



	Задание №636

	3.128 В клетках вагинального эпителия здоровой женщины имеется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. одно тельце Барра

	2)
	-
	б. два тельца Барра

	3)
	-
	B. три тельца Барра

	4)
	-
	Г. четыре тельца Барра

	5)
	-
	д. ни одного тельца Барра



	Задание №637

	3.129 В соматических клетках здорового мужчины имеется:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. одно тельце Барра

	2)
	-
	б. два тельца Барра

	3)
	-
	B. три тельца Барра

	4)
	-
	Г. четыре тельца Барра

	5)
	+
	д. ни одного тельца Барра



	Задание №638

	3.130 Возможный результат исследования полового хроматина у больной с синдромом Шерешевского-Тернера:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. тельца Барра отсутствуют

	2)
	-
	б. одно тельце Барра

	3)
	-
	B. два тельца Барра

	4)
	-
	г. три тельца Барра

	5)
	-
	Д. четыре тельца Барра



	Задание №639

	3.131 Два F-тельца имеют индивиды со следующими кариотипами:
1) 46,ХХ;
2) 47,XXY;
3) 47,XYY;
4) 48,XXXY;
5)48,XXYY.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 3 и 4

	4)
	+
	г. правильный ответ 3 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 2 и 5



	Задание №640

	3.132 Одно тельце Барра имеют индивиды со следующими карио-типами:
1) 46,XY;
2) 47,XXY;
3) 47,XYY;
4) 48,XXXY;
5) 48,XXYY

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 2 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 4 и 5

	4)
	+
	г. правильный ответ 2 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 1 и 4.



	Задание №641

	3.133 Два тельца Барра имеют индивиды со следующими карио-типами:
1) 47,XXY;
2) 47,XYY;
3) 47,ХХХ;
4) 48,XXYY;
5) 48,XXXY

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2 и 4

	3)
	+
	B. правильный ответ 3 и 5

	4)
	-
	г. правильный ответ 3 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 1 и 4



	Задание №642

	3.134 Показанием к применению метода анализа прометафазных хромосом является:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. вирусное заболевание, перенесенное матерью в 1-2 триместре беременности

	2)
	-
	Б. наличие в семье детей с синдромами аутосомной трисомии

	3)
	-
	B. наличие в кариотипе пробанда с МВПР "экстремальных" вариантов хромосомного полиморфизма при С-окраске хромосом

	4)
	+
	Г. наличие у пробанда с комплексом МВПР "подозрительных" картин дифференцированности отдельных хромосом кариотипа в ранних метафазах.



	Задание №643

	3.135 Главным ограничением в применении метода анализа прометафазных хромосом является:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. трудоемкость методики постановки культуры крови

	2)
	-
	б. отсутствие четких клинических показаний

	3)
	-
	B. невозможность использования в массовом цитогенетическом скрининге

	4)
	+
	Г. вариабельность и гетероморфизм гомологичных хромосом по степени выраженности в них отдельных G-сегментов



	Задание №644

	3.136 Анализ прометафазных хромосом позволяет:
1) выявлять микроструктурные аномалии при определенных синдромах с комплексом МВПР;
2) устанавливать новые клинико-цитогенетические параллели для синдромов с неуточненным типом наследования;
3) уточнять характер перестройки и размеры участков хромосом, вовлеченных в дисбаланс кариотипа;
4) проводить пренатальную диагностику хромосомных аномалий у плодов с МВПР

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №645

	3.137 При дифференциальном окрашивании метафазных хромосом можно обнаружить

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 200 G-сегментов

	2)
	+
	б. 350 G-сегментов

	3)
	-
	B. 600 G-сегментов

	4)
	-
	Г. 800 G-сегментов

	5)
	-
	Д. 1200 G-сегментов.



	Задание №646

	3.138 При дифференциальном окрашивании прометафазных хромосом можно обнаружить:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 200 G-сегментов

	2)
	-
	б. 350 G-сегментов

	3)
	-
	B. 600 G-сегментов

	4)
	+
	г. 800 G-сегментов

	5)
	-
	д. 1200 G-сегментов.



	Задание №647

	3.139 Микроделеции хромосомы 15 при синдроме Прадера-Вилли могут быть обнаружены методом:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. Q-окрашивания метафазных хромосом

	2)
	-
	б. С-окрашивания метафазных хромосом

	3)
	-
	B. R-окрашивания метафазных хромосом

	4)
	+
	г. G -окраски прометафазных хромосом



	Задание №648

	3.140 Микроструктурные аномалии кариотипа могут быть выявлены:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. с помощью электронно-микроскопического исследования хромосом

	2)
	-
	Б. с помощью G-окрашивания метафазных хромосом

	3)
	-
	B. с помощью методов тонкого радиоавтографического анализа

	4)
	-
	г. применением методов комбинации дифференциального окрашивания метафазных хромосом (G-,Q-, R- и др.)

	5)
	+
	Д. с помощью применения методов G-окрашивания при анализе прометафазных хромосом



	Задание №649

	3.141 Понятие картирования генома человека включает в себя:
1) изучение тонкой структуры гена;
2) определение групп сцепления;
3) построение детальных хромосомных карт;
4) выяснение полного генетического состава всех хромосом человека

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ I

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4.



	Задание №650

	3.142 С помощью гибридизации соматических клеток в культуре могут быть картированы:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. любые последовательности ДНК

	2)
	+
	Б. гены, фенотипическая экспрессия которых обнаруживается биохимическими методами

	3)
	-
	B. гены, не обладающие проявлением в виде белкового продукта



	Задание №651

	3.143 Диагностическая значимость применения метода молекулярно-цитогенетической "гибридизации" состоит:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. в диагностике отдельных биохимических дефектов

	2)
	-
	б. в рестрикционном анализе структуры гена

	3)
	-
	B. в клонировании отдельных гибридных молекул ДНК

	4)
	+
	Г. в картировании отдельных генов непосредственно на хромосомных препаратах



	Задание №652

	3.144 Практическое использование ДНК-зондов в молекулярно-генетических исследованиях генома человека предусматривает:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. диагностику хромосомной патологии

	2)
	-
	Б. полное молекулярное описание мутаций при различных наследственных дефектах

	3)
	+
	B. определение пола и характера хромосомной аномалии у будущего плода в пренатальной диагностике.



	Задание №653

	3.145 Хромосомоспецифические зонды ДНК - это:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. ДНК хромосомных фрагментов разной длины

	2)
	+
	Б. клонированные фрагменты ДНК, характерные для определенных хромосом

	3)
	-
	B. клонированные последовательности сателлитной ДНК

	4)
	-
	г. фрагменты ДНК, содержащие только структурные гены.



	Задание №654

	3.146 Применение молекулярно-цитогенетических методов диагностики с помощью хромосомоспецифических проб ДНК позволяет:
1) выявить происхождение добавочных маркерных хромосом или минихромосом;
2) определить сложный хромосомный мозаицизм при невысоком содержании аномальных клеток в кариотипе;
3) идентифицировать хромосомы, вовлеченные в сложные перестройки;
4) уточнить точки разрывов аномальных хромосом

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №655

	4.1 Профилактика наследственных болезней осуществляется:
1) на прегаметическом уровне;
2) на презиготическом уровне;
3) на пренатальном уровне;
4) на постнатальном уровне

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ I

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №656

	4.2 Основными видами профилактики наследственных болезней являются:
1) медико-генетическое консультирование;
2) пренатальная диагностика;
3) скрининг новорожденных на наследственные дефекты;
4) диспансеризация групп повышенного генетического риска

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №657

	4.3 На генетическую структуру популяции оказывают влияние следующие факторы:
1) инбридинг;
2) миграция;
3) дрейф генов;
4) мутация и отбор

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №658

	4.4 Функциями медико-генетической консультации на современном этапе являются:
1) определение прогноза потомства,
2) уточнение диагноза,
3) пропаганда медико-генетических знаний среди врачей и населения,
4) лечение заболеваний,
5) активное выявление больных в популяции.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	+
	B. правильный ответ 1, 2 и 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 3, 4 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ I, 2, 3, 4 и 5



	Задание №659

	4.5 В понятие медико-генетический прогноз входят:
1) определение степени генетического риска,
2) оценка медицинских и социальных последствий заболевания,
3) возможность применения методов пренатальной диагностики,
4) назначение лечения,
5) рекомендация методов контрацепции

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	+
	B. правильный ответ 1, 2 и 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 2, 3 и 4

	5)
	-
	д. правильный ответ 3, 4 и 5



	Задание №660

	4.6 Правильность медико-генетического прогноза зависит:
1) от точности диагноза,
2) от адекватности применения методов расчета риска,
3) от знакомства врачей-генетиков с новейшей литературой,
4) от результатов исследования,
5) от продолжительности жизни больного.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1,2 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	+
	B. правильный ответ 1, 2 и 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 2, 4 и 5

	5)
	-
	д. правильный ответ 3, 4 и 5



	Задание №661

	4.7 К. факторам, стимулирующим положительное решение консультирующихся о дальнейшем деторождении, относятся:
1) возможность коррекции дефекта,
2) небольшая тяжесть дефекта,
3) поздняя манифестация заболевания,
4) психическое заболевание у пробанда,
5) невозможность пренатальной диагностики

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 2, 4 и 5

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3

	5)
	-
	д. правильный ответ 3, 4 и 5



	Задание №662

	4.8 К факторам; отрицательно влияющим на решение консультирующихся о дальнейшем деторождении, относятся:
1) невозможность пренатальной диагностики;
2) психическое заболевание пробанда и его проживание в семье;
3) большая продолжительность жизни больного;
4) невозможность коррекции патологии

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4

	5)
	+
	Д. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №663

	4.9 Медико-генетичеекое консультирование с точки зрения организации здравоохранения должно отвечать следующим требованиях
1) равномерное распределение медико-генетических консультаций по территории;
2) оснащение функционирующих консультаций современным оборудованием,
3) планомерная подготовка кадров медицинских генетиков

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	+
	Г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №664

	4.10 Медико-генетическое консультирование с социальной точки зрения выполняет следующие функции:
1) объяснение в доступной форме смысла медико-генетического прогноза;
2) помощь в принятии правильного решения по поводу дальнейшего деторождения;
3) помощь в реализации правильного решения

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	+
	Г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №665

	4.11 Уровень понимания медико-генетической информации зависит:
1) от образовательного уровня консультирующихся;
2) от мотивации обращения;
3) от формы патологии у пробанда

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	+
	Г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №666

	4.12 Заключительная беседа с консультирующимся по поводу патологии у ребенка должны включать:
1) присутствие двух супругов,
2) присутствие только матери,
3) использование наглядных пособий,
4) продолжительность беседы не менее 30 мин,
5) письменное заключение

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. правильный ответ 1, 3 и 4

	2)
	-
	б. правильный ответ I и 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 2 и 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 1, 2 и 4

	5)
	-
	Д. правильный ответ 1, 2, 3, 4 и 5



	Задание №667

	4.13 Консультируется женщина с полидактилией. Ее мать здорова, а у отца также имеется полидактилия. Со стороны матери все родственники здоровы. У бабушки по линии отца полидактилия. Дедушка по линии отца и все его родственники здоровы. Вероятность рождения у этой женщины детей с полидактилией, если она выйдет замуж за здорового мужчину, составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100%

	2)
	+
	б. 50%

	3)
	-
	B. 25%

	4)
	-
	г. 10%

	5)
	-
	Д. около 0%



	Задание №668

	4.14 У здоровых родителей, не состоящих в кровном родстве, родился сын с ахондроплазией. В родословной других случаев заболевания не выявлено. Вероятность повторного рождения больного ребенка в данном браке составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. около 0%

	2)
	-
	б. 10%

	3)
	-
	B. 25%

	4)
	-
	г. 50%

	5)
	-
	д. 100%



	Задание №669

	4.15 У здоровых родителей, не состоящих в кровном родстве, родился сын с ахондропластической карликовостью. В родословной других случаев заболевания не выявлено. Вероятность рождения больного ребенка у пробанда в его будущем браке со здоровой женщиной составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. около 0%

	2)
	+
	б. 50%

	3)
	-
	B. 25%

	4)
	-
	г. 10%

	5)
	-
	д. 100%



	Задание №670

	4.16 В браке состоят мужчина и женщина с ахондропластической карликовостью. У мужа есть здоровый брат и сестра с тем же заболеванием. Их отец болен, а мать здорова. У жены оба родных брата и сестра здоровы, как и их родители. Вероятность рождения больного ребенка в браке двух пораженных родителей составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100%

	2)
	+
	б. 75%

	3)
	-
	B. 50%

	4)
	-
	г. 25%

	5)
	-
	д. около 0%



	Задание №671

	4.17 В браке состоят мужчина и женщина с ахондропластической карликовостью. У мужа есть здоровый брат и сестра с тем же заболеванием. Их отец болен, а мать здорова. У жены оба родных брата к сестра здоровы, как и их родители. Вероятность рождения больного ребенка у больной сестры в браке со здоровым мужчиной составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100%

	2)
	-
	б. 75%

	3)
	+
	B. 50%

	4)
	-
	г. 25%

	5)
	-
	Д. около 0%



	Задание №672

	4.18 Пробанд (больная мозжечковой атаксией женщина) имеет двух здоровых братьев, одного больного брата и двух здоровых сестер. Отец пробанда и его родственники здоровы, мать больна. Дедушка по материнской линии болен, а бабушка здорова. Вероятность рождения больных детей у пробанда, если она выйдет замуж за здорового мужчину, составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. около 0%

	2)
	-
	б. 100%

	3)
	-
	B. 75%

	4)
	+
	г. 50%

	5)
	-
	д. 25%



	Задание №673

	4.19 Пробанд (больная катарактой женщина) имеет здорового брата. Отец болен катарактой, мать и его родственники здоровы. Бабушка по линии отца здорова, а дедушка болен. Прадед (отец дедушки) также страдал катарактой. Вероятность того, что у пробанда могут родиться больные дети, если она выйдет замуж за гетерозиготного по катаракте этого же типа мужчину, составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. все дети будут больны

	2)
	+
	б. 75%

	3)
	-
	B. 50%

	4)
	-
	г. 25%

	5)
	-
	д. около 0%



	Задание №674

	4.20 Пробанд страдает дефектом ногтей и коленной чашечки, его брат здоров. Это заболевание было у отца пробанда и дедушки по отцу. Вероятность того, что у пробанда может родиться ребенок с дефектом ногтей и коленной чашечки, если он вступает в брак со здоровой женщиной, составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. все дети будут больны

	2)
	-
	б. 75%

	3)
	+
	B. 50%

	4)
	-
	г. 25%

	5)
	-
	д. около 0%



	Задание №675

	4.21 Гемофилия наследуется по Х-сцепленному доминантному типу. Пробанд (больной мужчина) женат на своей родственнице, отец которой также болен гемофилией. Вероятность рождения больных детей в этом браке составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100% для сыновей и 0% для дочерей

	2)
	+
	б. 50% независимо от пола

	3)
	-
	B. 50% для сыновей и 0% для дочерей

	4)
	-
	г. 25% независимо от пола

	5)
	-
	д. 0% независимо от пола



	Задание №676

	4.22 Муковисцидоз наследуется по аутосомно-рецессивному типу. Вероятность рождения больного ребенка у здоровых родителей, если они уже имеют трех детей (здоровую дочь, одного здорового сына и одного больного сына), составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. все дети будут здоровы

	2)
	-
	б. 50%

	3)
	+
	B. 25%

	4)
	-
	Г. риск для мальчиков 50%, а девочки будут здоровы

	5)
	-
	д. все дети будут больны



	Задание №677

	4.23 Вероятность рождения еще одного больного ребенка у здоровых родителей, которые имеют трех больных муковисцидозом детей, составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. все дети будут больны

	2)
	-
	б. 50%

	3)
	+
	B. 25%

	4)
	-
	Г. риск для мальчиков 50%, девочки будут здоровы

	5)
	-
	д. все дети будут здоровы



	Задание №678

	4.24 В небольшой популяции с высокой частотой аутосомно-рецессивного альбинизма больной мужчина вступает в брак со здоровой женщиной, мать которой поражена тем же заболеванием, а отец здоров. Риск рождения больного ребенка в этом браке составляет:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. все дети будут больны

	2)
	+
	б. 50%

	3)
	-
	B. 25%

	4)
	-
	г. все дети будут здоровы



	Задание №679

	4.25 В небольшой популяции с высокой частотой аутосомно-рецессивного альбинизма больная женщина вступает в брак со здоровым мужчиной, родители которого также здоровы, а дед по отцовской линии был альбиносом. Риск рождения больного ребенка в этоу браке составляет:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. все дети будут больны

	2)
	-
	б. 50%

	3)
	+
	B. 25%

	4)
	-
	Г. все дети будут здоровы



	Задание №680

	4.26 Больной альбинизмом вступает в брак со здоровой женщиной, брат которой страдает той же формой альбинизма. Риск для их ребенка составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. все дети будут больны

	2)
	-
	б. 3/4

	3)
	-
	B. 2/3

	4)
	+
	г. 1/3

	5)
	-
	д. 1/6



	Задание №681

	4.27 Оба супруга здоровы, но каждый из них имеет сибсов, пораженных одинаковой аутосомно-рецессивной формой пигментного ретинита (у мужа больны брат и сестра, а у жены больна сестра). Риск рождения больного ребенка в данном браке составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. все дети будут больны

	2)
	-
	б. 3/4

	3)
	-
	B. 2/3

	4)
	-
	г. 4/9

	5)
	+
	д. 1/9



	Задание №682

	4.28 В семье, где у отца вторая, резус-положительная группа крови, а у матери третья, резус-положительная, родился ребенок с первой резус-отрицательной группой крови. Вероятность того, что у следующего ребенка будет четвертая резус-положительная группа крови, составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 4/9

	2)
	-
	б. 1/9

	3)
	+
	B. 3/16

	4)
	-
	г. 1/16

	5)
	-
	д. 1/11



	Задание №683

	4.29 Женщина имеет двух сыновей, больных мышечной дистрофией Дюшенна и здоровую дочь. Риск рождения еще одного больного сына составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100%

	2)
	+
	б. 50%

	3)
	-
	B. 25%

	4)
	-
	г. 12,5%

	5)
	-
	Д. все мальчики будут здоровы



	Задание №684

	4.30 Женщина имеет двух сыновей, больных мышечной дистрофией Дюшенна, и здоровую дочь. Риск рождения больного сына у дочери, консультирующейся, составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100%

	2)
	-
	б. 50%

	3)
	+
	B. 25%

	4)
	-
	г. 12,5%

	5)
	-
	Д. все мальчики будут здоровы.



	Задание №685

	4.31 Дочь гемофилика имеет двух здоровых сыновей и одну здоровую дочь. Риск рождения больного сына у консультирующейся составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. риск для сына отсутствует

	2)
	+
	б. 50%

	3)
	-
	B. 25%

	4)
	-
	г. 12.5%

	5)
	-
	д. 100%.



	Задание №686

	4.32 Дочь гемофилика имеет двух здоровых сыновей и одну здоровую дочь. Риск заболевания для ее внука от дочери составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. риск для сына отсутствует

	2)
	-
	б. 50%

	3)
	+
	B. 25%

	4)
	-
	г. 12,5%

	5)
	-
	д. 100%



	Задание №687

	4.33 Консультирующаяся женщина страдает фосфатдиабетом. У нее есть две больных фосфатдиабетом сестры и два здоровых брата. Мать пробанда здорова. Отец и его родная сестра страдают фосфатдиабетом, а еще два их брата здоровы. Фосфатдиабетом страдала бабушка по отцовской линии, ее сестра и отец, а два брата бабушки и их дети были здоровы. Вероятность рождения больного ребенка у пробанда составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100%

	2)
	+
	б. 50%

	3)
	-
	B. 25%

	4)
	-
	Г. все мальчики будут больны, девочки здоровы.

	5)
	-
	д. все девочки будут больны, мальчики здоровы.



	Задание №688

	4.34 Фосфатдиабет передается по Х-сцепленному доминантному типу. Вероятность рождения больного ребенка у больного мужчины составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100%

	2)
	-
	б. 50%

	3)
	-
	B. 25%

	4)
	-
	Г. все мальчики будут больны, девочки здоровы

	5)
	+
	д. все девочки будут больны, мальчики здоровы.



	Задание №689

	4.35 Мужчина, страдающий атрофией мышц голени типа Шарко-Мари, консультируется по поводу прогноза потомства. Он женат на здоровой женщине, имеет двух здоровых и одну больную сестру, а также больного брата. Отец пробанда и все родственники отца здоровы. Мать больна, имеет трех больных сестер и трех здоровых братьев. Дедушка по материнской линии болен, бабушка здорова. Больной брат пробанда женат на здоровой женщине и имеет двух больных дочерей. Вероятность рождения больного ребенка у пробанда составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100%

	2)
	-
	б. 0%

	3)
	-
	B. 25%

	4)
	-
	Г. все мальчики будут больны, девочки здоровы

	5)
	+
	д. все девочки будут больны, мальчики здоровы.



	Задание №690

	4.36 Здоровый юноша, имеющий четырех здоровых братьев, консультируется по поводу прогноза потомства. Его мать и отец здоровы. У матери есть две здоровые сестры, один здоровый брат, а два ее брата умерли от мышечной дистрофии Дюшенна. Вероятность рождения больных детей у консультирующегося составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. все мальчики будут больны, девочки здоровы

	2)
	-
	б. все девочки будут больны, мальчики здоровы

	3)
	-
	B. 50%

	4)
	-
	г. 25%

	5)
	+
	Д. риск пренебрежимо мал (общепопуляционный)



	Задание №691

	4.37 Пробанд страдает глухотой. Его сестра, мать и отец с нормальным слухом. У матери пробанда три сестры с нормальным слухом и один глухой брат. Сестры матери замужем за здоровыми мужчинами. У одной из них также есть глухой сын. Бабушка пробанда по линии матери здорова, ее муж здоров. У этой бабушки три здоровых сестры, один здоровый и один глухой брат. Жена пробанда здорова, но имеет глухого брата и двух здоровых сестер. Родители жены здоровы, но мать имела глухого брата. Супруги из одного поселка. Вероятность того, что в семье пробанда может родиться глухой ребенок, составляет.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100% независимо от пола

	2)
	-
	б. 75% независимо от пола

	3)
	+
	B. 50% независимо от пола

	4)
	-
	Г. все мальчики больны, девочки здоровы

	5)
	-
	д. все девочки больны, мальчики здоровы



	Задание №692

	4.38 У человека локус резус-фактора сцеплен с локусом, определяющим форму эритроцитов, мутантный аллель которого обусловливает эллиптоцитоз. Резус-положительная принадлежность крови и эл-липтоцитоз являются доминантными признаками. Один из супругов гетерозиготен по обоим признакам. При этом резус-положительность он унаследовал от одного, родителя, а эллиптоцитоз от другого. Второй супруг резус-отрицателен и имеет нормальные эритроциты. Вероятность того, что у этой супружеской пары родится резус-положительный ребенок с нормальными эритроцитами, составляет:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100%

	2)
	+
	б. 50%

	3)
	-
	B. 25%

	4)
	-
	Г. соответствует популяционной частоте



	Задание №693

	4.39 Синдром дефекта ногтей и коленной чашечки определяется аутосомно-доминантным геном. Близко с ним находится локус группы крови по системе AB0. Муж имеет группу крови А, а также страдает дефектом ногтей и коленной чашечки. Известно, что его отец был с группой крови 0 и не имел аномалий, а мать с группой крови АВ имела эти дефекты. Жена, имеющая группу крови 0, здорова. Вероятность того, что в семье консультирующихся родится ребенок, который будет иметь группу крови В и дефект ногтей и коленной чашечки, составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100%

	2)
	+
	б. 50%

	3)
	-
	B. 25%

	4)
	-
	г. 10%

	5)
	-
	д. все дети будут здоровы



	Задание №694

	4.40 У человека катаракта и полидактилия обусловлены аутосомно-доминантными генами (почти не обнаруживающими кроссинговера). Однако, сцепленные аллели представлены в популяции в равновесном состоянии, т.е., ген катаракты может сочетаться с геном нормального строения кисти и наоборот. Женщина унаследовала катаракту от своей матери, а полидактилию от отца. Ее муж нормален в отношении обоих признаков. У их детей скорее всего можно ожидать:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. одновременного появления катаракты и полидактилии

	2)
	-
	б. отсутствия обоих этих признаков

	3)
	-
	B. все дети будут страдать полидактилией

	4)
	-
	г. все дети будут страдать катарактой

	5)
	+
	Д. 50% детей этой женщины будут страдать катарактой, а 50% - полидактилией.



	Задание №695

	4.41 У человека катаракта и полидактилия обусловлены аутосомно-доминантными генами (почти не обнаруживающими кроссинговера). Однако, сцепленные аллели представлены в популяции в равновесном состоянии, т.е., ген катаракты может сочетаться с геном нормального строения кисти и наоборот. Муж здоров, его жена гетерозиготна по обоим признакам, мать жены страдает катарактой и полидактилией, а отец ее был здоров. Можно ожидать, что в этой семье:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. все дети будут здоровы

	2)
	-
	Б. все дети будут страдать катарактой и полидактилией

	3)
	-
	B. 50% вероятности того, что дети будут страдать только полидактилией

	4)
	-
	Г. 50% вероятности того, что дети будут страдать только катарактой

	5)
	+
	Д. 50% детей будут страдать двумя наследственными заболеваниями, а 50% будут полностью здоровыми



	Задание №696

	4.42 Классическая гемофилия и дальтонизм наследуются как рецессивные признаки, сцепленные с Х-хромосомой. Частота рекомбинации между генами составляет около 10%. Девушка, отец которой страдает одновременно гемофилией и дальтонизмом, а мать и все ее родственники здоровы, выходит замуж за здорового мужчину. Вероятности рождения мальчиков с разными вариантами фенотипа в этом браке составляют:
1) вероятность одновременного унаследования обоих заболеваний или одновременного отсутствия обоих заболеваний по 50%;
2) вероятность одновременного унаследования и гемофилии и дальтонизма 45%;
3) вероятность отсутствия обоих заболеваний 45%;
4) вероятность унаследования только гемофилии 5%;
5) вероятность унаследования только дальтонизма 5%

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	Г. правильный ответ 4 и 5

	5)
	+
	Д. правильный ответ 2, 3, 4 и 5



	Задание №697

	4.43 Полиморфные фрагменты ДНК длиной 1,3 и 1,8 килобаз (тысяч пар оснований), определяемые в результате рестрикционного анализа, соответствуют двум аллелям маркерного локуса, сцепленного с геном гемофилии В. В родословной пробанд (больной мальчик) имеет фрагмент 1,8 кб, его здоровый брат -1,3 кб, их сестра гетерозиготна по ПДРФ - 1,3 и 1,8. Мать также гетерозиготна (1,3 и 1,8), отец имеет аллель 1,3 Кб. Дед пробанда по материнской линии также страдал гемофилией. Вероятность рождения больного ребенка у сестры пробанда (вероятность кроссинговера не учитывается) составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. все мальчики будут больны

	2)
	-
	б. все мальчики будут здоровы

	3)
	-
	B. все девочки будут больны

	4)
	+
	Г. 50% мальчиков будут больны, а 50% - здоровы

	5)
	-
	д. Все варианты неверны



	Задание №698

	4.44 Мужчина, оперированный в детстве по поводу ретинобластомы и происходящий из семьи, отягощенной этим заболеванием в предыдущих поколениях, женат на здоровой женщине. Из литературных данных известно, что пенетрантность патологического доминантного гена составляет около 0,7. Риск заболевания для их детей составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100% дети будут больны

	2)
	-
	б. 70%

	3)
	+
	B. 35%

	4)
	-
	г. 17,5%

	5)
	-
	Д. популяционный риск



	Задание №699

	4.45 Здоровая женщина, мать которой была больна ретинобластомой, состоит в браке со здоровым мужчиной из семьи, не отягощенной этим заболеванием. Риск для потомства в этом браке (с учетом пенетрантности гена, равной 0,7) составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100%

	2)
	-
	б. 70%

	3)
	-
	B. 16%

	4)
	+
	г. 8%

	5)
	-
	Д. популяционный риск



	Задание №700

	4.46 В большой родословной, включающей более 400 человек с наследственной передачей аутосомно-доминантного синдрома Элерса-Данлоса, выявлено 92 больных. В 12 случаев прослеживалось прямое наследование в трех поколениях. В двух таких случаях в промежуточном поколении заболевание отсутствовало (больны дед или бабушка и внуки). Пенетрантность гена заболевания составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 19%

	2)
	-
	б. 38%

	3)
	-
	B. 64%

	4)
	+
	г. 83%

	5)
	-
	д. 96%



	Задание №701

	4.47 Здоровая женщина, два родных брата которой больны гемофилией, состоит в браке со здоровым мужчиной и имеет одного здорового сына. Вероятность заболевания для следующего мальчика в этом браке составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 50%

	2)
	-
	б. 25%

	3)
	-
	B. 20%

	4)
	+
	г. 16%

	5)
	-
	д. 10%



	Задание №702

	4.48 Глухонемой мужчина (аутосомно-рецессивная форма) собирается жениться на своей здоровой двоюродной сестре. Вероятность рождения глухонемого ребенка в этом браке составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 1/2

	2)
	-
	б. 1/4

	3)
	+
	B. 1/8

	4)
	-
	г. 1/16

	5)
	-
	д. риск соответствует частоте заболевания в популяции



	Задание №703

	4.49 Глухонемой мужчина (аутосомно-рецессивная форма) собирается жениться на своей здоровой двоюродной сестре. Вероятность рождения в этом браке больного ребенка с аутосомно-рецессивным заболеванием (суммарный риск для глухоты и других заболеваний, не считая летальных эквивалентов) составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. около 50%

	2)
	-
	б. около 30%

	3)
	+
	B. около 20%

	4)
	-
	г. около 10%

	5)
	-
	д. риск популяционный



	Задание №704

	4.50 Дед страдал альбинизмом, который определяется аутосомно-рецессивным геном. Риск для потомства его внуков (двоюродных брата и сестры, состоящих в родственном браке) составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 1/2

	2)
	-
	б. 1/4

	3)
	-
	B. 1/8

	4)
	+
	г. 1/16

	5)
	-
	д. 1/32



	Задание №705

	4.51 Дед страдал альбинизмом, который определяется аутосомно-рецессивным геном. Полный риск для потомства его внуков (двоюродных брата и сестры, состоящих в родственном браке, с учетом данного заболевания, других рецессивных заболеваний и летальных эквивалентов, а также популяционного риска) составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. около 70% -

	2)
	-
	б. около 50%

	3)
	-
	B. около 40%

	4)
	+
	г. около 25%

	5)
	-
	д. около 10%



	Задание №706

	4.52 Здоровый мужчина, родная сестра которого страдает фенил-кетонурией, намеревается жениться на своей здоровой двоюродной сестре. Вероятность рождения ребенка с фенилкетонурией у данной супружеской пары составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. примерно 70%

	2)
	-
	б. примерно 20%

	3)
	-
	B. примерно 12%

	4)
	+
	г. примерно 4%

	5)
	-
	д. риск популяционный



	Задание №707

	4.53 Здоровый мужчина, родная сестра которого страдает фенилкетонурией, намеревается жениться на своей здоровой двоюродной сестре. Суммарный риск рождения больного ребенка у данной супружеской пары (без учета летальных эквивалентов) составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. примерно 70%

	2)
	-
	б. примерно 30%

	3)
	+
	B. примерно 15%

	4)
	-
	г. примерно 5%

	5)
	-
	д. около 0%



	Задание №708

	4.54 Здоровая девушка выходит замуж за своего двоюродного брата, мать которого (тетка невесты) страдала атаксией-телеангиэктазией (синдром Луи-Бар). Вероятность рождения в этом браке ребенка с синдромом Луи-Бар составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. около 75%

	2)
	-
	б. около 50%

	3)
	-
	B. около 25%

	4)
	-
	г. около 15%

	5)
	+
	д. около 8%



	Задание №709

	4.55 Суммарный риск рождения больного ребенка (с учетом всех факторов, включая летальные эквиваленты) в этом браке составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. около 80%

	2)
	-
	б. около 60%

	3)
	-
	B. около 50%

	4)
	+
	г. около 30%

	5)
	-
	д. около 10%



	Задание №710

	4.56 В браке состоят здоровые двоюродные сибсы. Отец мужа болен аутосомно-рецессивной формой миопатии. Жена приходится ему двоюродной сестрой по материнской линии, где больных миопатией не было. Вероятность того, что у данной супружеской пары родится ребенок с миопатией, составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 50%

	2)
	-
	б. 35%

	3)
	-
	B. 25%

	4)
	-
	г. 10%

	5)
	+
	Д. риск приближается к популяционному уровню



	Задание №711

	4.57 В браке состоят здоровые двоюродные сибсы. Отец мужа болен аутосомно-рецессивной формой миопатии. Жена приходится ему двоюродной сестрой по материнской линии, где больных миопатией не было. Суммарный риск неблагоприятного исхода беременности (включая рецессивные заболевания, летальные эквиваленты и популяционный риск любой патологии) в этом браке составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. около 70%

	2)
	-
	б. около 50%

	3)
	-
	B. около 40%

	4)
	+
	г. около 20%

	5)
	-
	д. около 5%



	Задание №712

	4.58 В семье имеется единственный случай заболевания пигментным ретинитом у мальчика. Родители и другие родственники здоровы. Пигментный ретинит может наследоваться по аутосомно-доминантному, аутосомно-рецессивному и Х-сцепленному рецессивному типу, а также проявляться в виде фенокопий. Соотношение этих форм в популяции следующее:
1) аутосомно-рецессивные - 50%,
2) ауто-сомно-доминантные - 15%,
3) Х-сцепленные - 5%,
4) фенокопий - 30%. Повторный риск заболевания для сибсов больного мальчика равен:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 72%

	2)
	-
	б. 48%

	3)
	-
	B. 26%

	4)
	+
	г. 13%

	5)
	-
	д. 7,5%



	Задание №713

	4.59 В семье имеется единственный случай заболевания пигментным ретинитом у мальчика. Родители и другие родственники здоровы. Пигментный ретинит может наследоваться по аутосомно-доминантному, аутосомно-рецессивному и Х-сцепленному рецессивному типу, а также проявляться в виде фенокопий. Соотношение этих форм в популяции следующее:
1) аутосомно-рецессивные - 50%,
2) ауто-сомно-доминантные - 15%,
3) Х-сцепленные - 5%,
4) фенокопий - 30%.
Повторный риск заболевания для будущих детей пробанда равен:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 72%

	2)
	-
	б. 48%

	3)
	-
	B. 26%

	4)
	-
	г. 13%

	5)
	+
	д. 7,5%



	Задание №714

	4.60 Из 84000 детей, родившихся в течение 5 лет в панмиксной популяции, у 210 обнаружен патологический рецессивный признак. Частота нормального аллеля А в данной популяции составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. 95%

	2)
	-
	б. 85%

	3)
	-
	B. 50%

	4)
	-
	г. 9,5%

	5)
	-
	д. 5%



	Задание №715

	4.61 Из 84000 детей, родившихся в течение 5 лет в панмиксной популяции, у 210 обнаружен патологический рецессивный признак. Частота патологического аллеля а в данной популяции составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 95%

	2)
	-
	б. 85%

	3)
	-
	B. 50%

	4)
	-
	г. 9,5%

	5)
	+
	д. 5%



	Задание №716

	4.62 Из 84000 детей, родившихся в течение 5 лет в панмиксной популяции, у 210 обнаружен патологический рецессивный признак. Частота гетерозигот Аа в данной популяции составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 95,5%

	2)
	-
	б. 60,5%

	3)
	-
	B. 22,5%

	4)
	+
	г. 9,5%

	5)
	-
	д. 2,5%



	Задание №717

	4.63 Наследственная метгемоглобинопатия обусловлена аутосомно-рецессивным геном и встречается среди эскимосов Аляски с частотой 0,09%. Частота аллеля А в данной популяции состаатет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. 97%

	2)
	-
	б. 85%

	3)
	-
	B. 55%

	4)
	-
	Г. около 6%

	5)
	-
	Д. 3%



	Задание №718

	4.64 Наследственная метгемоглобинопатия обусловлена аутосомно-рецессивным геном и встречается среди эскимосов Аляски с частотой 0,09%. Частота аллеля а в данной популяции составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 97%

	2)
	-
	б. 85%

	3)
	-
	B. 55%

	4)
	-
	г. около 6%

	5)
	+
	Д. 3%



	Задание №719

	4.65 Наследственная метгемоглобинопатия обусловлена аутосомно-рецессивным геном и встречается среди эскимосов Аляски с частотой 0,09%. Частота гетерозиготных носителей Аа в данной популяции составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 97%

	2)
	-
	б. 85%

	3)
	-
	B. 55%

	4)
	+
	Г. около 6%

	5)
	-
	Д. 3%



	Задание №720

	4.66 Среди населения Европы амавротическая семейная идиотия Тея-Сакса встречается с частотой 0,04 на 1000 новорожденных. Частота патологического аллеля а в популяции составит:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 5%

	2)
	-
	б. 3%

	3)
	-
	B. 2%

	4)
	-
	г. 1%

	5)
	+
	д. 0,6%



	Задание №721

	4.67 Среди населения Европы амавротическая семейная идиотия Тея-Сакса встречается с частотой 0,04 на 1000 новорожденных. Частота нормального аллеля А в популяции составит:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 90%

	2)
	-
	б. 95%

	3)
	-
	B. 97%

	4)
	-
	г. 99%

	5)
	+
	д. 99,4%



	Задание №722

	4.68 Среди населения Европы амавротическая семейная идиотия Тея-Сакса встречается с частотой 0,04 на 1000 новорожденных. Частота гетерозигот Аа в популяции составит:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 10%

	2)
	-
	б. 5%

	3)
	-
	B. 3%

	4)
	+
	г. 1,2%

	5)
	-
	д. 0,8%



	Задание №723

	4.69 Среди населения Европы цистинурия встречается с частотой 0,06 на 1000 новорожденных. Частота патологического аллеля а в популяции составит:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	а. 5%

	2)
	-
	Б. 3%

	3)
	-
	В. 2%

	4)
	-
	г. 1,6%

	5)
	+
	д. 0,8%



	Задание №724

	4.70 Среди населения Европы цистинурия встречается с частотой 0,06 на 1000 новорожденных. Частота нормального аллеля А в популяции составит:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 90%

	2)
	-
	б. 95%

	3)
	-
	B. 97%

	4)
	-
	г. 99%

	5)
	+
	д. 99,2%



	Задание №725

	4.71 Среди населения Европы цистинурия встречается с частотой 0,06 на 1000 новорожденных. Частота гетерозигот Аа в популяции составит:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 10%

	2)
	-
	б. 6%

	3)
	-
	B. 4%

	4)
	+
	г. 2,4%

	5)
	-
	д. 1,6%



	Задание №726

	4.72 Среди населения Европы цистиноз встречается с частотой 0,01 на 1000 новорожденных. Частота патологического аллеля а в популяции составит:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 5%

	2)
	-
	Б. 3%

	3)
	-
	B. 2%

	4)
	-
	г. 0,8%

	5)
	+
	д. 0,3%



	Задание №727

	4.73 Среди населения Европы цистиноз встречается с частотой 0,01 на 1000 новорожденных. Частота нормального аллеля А в популяции составит:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 90%

	2)
	-
	б. 95%

	3)
	-
	B. 97%

	4)
	-
	г. 99%

	5)
	+
	д. 99,7%



	Задание №728

	4.74 Среди населения Европы цистиноз встречается с частотой 0,01 на 1000 новорожденных. Частота гетерозигот Аа в популяции составит:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 10%

	2)
	-
	б. 5%

	3)
	-
	B. 1,5%

	4)
	-
	г. 0,9%

	5)
	+
	д. 0,6%



	Задание №729

	4.75 В популяции за 8 лет родилось 500 000 новорожденных, среди которых обнаружено 45 больных с фенилкетонурией. Частота гетерозиготных носителей составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 10%

	2)
	-
	б. 5%

	3)
	-
	B. 4%

	4)
	-
	г. 2,5%

	5)
	+
	д. 1,9%



	Задание №730

	4.76 Известно, что соотношение резус-положительных и резус-отрицательных лиц равно 84% и 16% (резус-отрицательная принадлежность наследуется по рецессивному типу). Частота доминантного аллеля R+ в популяции составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 75%

	2)
	-
	б. 70%

	3)
	+
	B. 60%

	4)
	-
	г. 50%

	5)
	-
	д. 40%



	Задание №731

	4.77 Известно, что соотношение резус-положительных и резус-отрицательных лиц равно 84% и 16% (резус-отрицательная принадлежность наследуется по рецессивному типу). Частота рецессивного аллеля г- в популяции составляет.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 60%

	2)
	-
	б. 50%

	3)
	+
	B. 40%

	4)
	-
	г. 25%

	5)
	-
	д. 10%



	Задание №732

	4.78 У дочери облигатной носительницы гена мышечной дистрофии Дюшенна при обследовании активности сывороточной креатинкиназы содержание энзима в крови составило 50 ме/л (такая активность у носительниц встречается в 6 раз реже, чем у нормальных гомозигот). Вероятность носительства гена миодистрофии для этой женщины составит

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 50%

	2)
	-
	б. 25%

	3)
	+
	B. 14,3%

	4)
	-
	г. 10,5%

	5)
	-
	д. 5,7%



	Задание №733

	4.79 У дочери облигатной носительницы гена мышечной дистрофии Дюшенна при обследовании активности сывороточной креатинкиназы содержание энзима в крови составило 50 ме/л (такая активность у носительниц встречается в 6 раз реже, чем у нормальных гомозигот). Вероятность рождения у нее больного сына, страдающего мышечной дистрофией Дюшенна, составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 25%

	2)
	-
	б. 12,5%

	3)
	+
	B. 7,15%

	4)
	-
	г. 5,25%

	5)
	-
	д. 2,85%



	Задание №734

	4.80 Женщина, больна Х-сцепленным доминантным фосфатдиабетом. Она обратилась в медико-генетическую консультацию за прогнозом потомства. Из анамнеза выяснено, что у пробанда есть две больных фосфатдиабетом сестры и два здоровых брата. Отец пробанда страдает фосфатдиабетом, мать здорова. Один из двоюродных братьев женщины по отцовской линии также болен фосфатдиабетом. Вероятность рождения больного ребенка у пробанда составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. 50% независимо от пола

	2)
	-
	б. 25% независимо от пола

	3)
	-
	B. 10% независимо от пола

	4)
	-
	г. все дочери будут больны, а сыновья здоровы

	5)
	-
	д. все сыновья будут больны, а дочери - носительницы патологического гена.



	Задание №735

	4.81 Женщина, больна Х-сцепленным доминантным фосфатдиабетом. Она обратилась в медико-генетическую консультацию за прогнозом потомства. Из анамнеза выяснено, что у пробанда есть две больных фосфатдиабетом сестры и два здоровых брата. Отец пробанда страдает фосфатдиабетом, мать здорова. Один из двоюродных братьев женщины по отцовской линии также болен фосфатдиабетом. Вероятность рождения больного ребенка у больного двоюродного брата пробанда составляет.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 50% независимо от пола

	2)
	-
	Б. 25% независимо от пола

	3)
	+
	В. 10% независимо от пола

	4)
	-
	Г. все дочери будут больны, а сыновья здоровы

	5)
	-
	Д. все сыновья будут больны, а дочери - носительницы патологического гена



	Задание №736

	4.82 Здоровый мужчина, родная сестра которого страдает фенил-кетонурией, намеревается жениться на двоюродной непораженной сестре. Вероятность того, что у данной супружеской пары может родиться ребенок с фенилкетонурией, составляет

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 25%

	2)
	-
	Б. 15%

	3)
	-
	В. 10%

	4)
	+
	Г. 4%

	5)
	-
	Д. риск популяционный



	Задание №737

	4.83 Здоровая женщина выходит замуж за своего двоюродного брата, мать которого страдает атаксией Фридрейха. Мать консультирующейся и ее родной брат (отец мужа) здоровы. Вероятность рождения больного атаксией ребенка у консультирующейся при частоте распространения атаксии в популяции 1:50000 составит

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 25%

	2)
	-
	Б. 10%

	3)
	-
	В. 5%

	4)
	+
	Г. менее 1%



	Задание №738

	4.84 Здоровая женщина выходит замуж за своего здорового двоюродного брата, отец которого страдал легкой формой гистидинемии. Отец жениха является родным братом матери консультирующейся. Общие для супругов бабушка и дедушка здоровы. Вероятность рождения ребенка с гистидинемией у консультирующейся составит:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А 1/4

	2)
	-
	Б 1/8

	3)
	+
	В 1/12

	4)
	-
	Г 1/20

	5)
	-
	Д риск популяционный.



	Задание №739

	4.85 У брачной четы, имеющей здоровых предков, родились две здоровые дочери, а третья страдает амавротической идиотией. Родная сестра мужа и родной брат жены также собираются вступить в брак друг с другом. Вероятность рождения ребенка с амавротической идиотией составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 1/4;

	2)
	-
	Б. 1/6;

	3)
	-
	В. 1/8;

	4)
	+
	Г. 1/16;

	5)
	-
	Д. риск популяционный.



	Задание №740

	4.86 В медико-генетическую консультацию обратились здоровые супруги (двоюродные брат и сестра). Все их прямые предки здоровы. Сестра общего для их супругов дедушки была альбиносом. Брат жены женат на сестре мужа, они имеют троих детей: здоровых мальчика и девочку и девочку, страдающую альбинизмом.вероятность рождения ребенка с альбинизмом в семье консультирующихся составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 25%

	2)
	-
	Б. 15%

	3)
	-
	В. 10%

	4)
	+
	Г. около 6%

	5)
	-
	Г. риск популяционный



	Задание №741

	4.87 Здоровая неродственная супружеская пара, происходящая из близких районов сельской местности, обратилась к генетику по поводу прогноза потомства. Из анемнеза выяснено, что дядя и тетя женщины по материнской линии страдали болезнью Вильсона-Коновалова (гепатолентикулярной дегенерацией). У мужа есть здоровые брат и сестра, а еще одна сестра болеет болезнью Вильсона-Коновалова. Вероятность рождения ребенка с болезнью Вильсона-Коновалова в семье консультирующихся составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 1/4;

	2)
	-
	Б. 1/6;

	3)
	-
	В. 1/12;

	4)
	+
	Г. 1/18;

	5)
	-
	Д. риск популяционный.



	Задание №742

	4.88 Здоровая женщина обратилась в медико-генетическую консультацню за прогнозом потомства. Она вышла замуж за мужчину, у которого от первого брака имеются двое детей с фенилкетонурией. Среди родственников консультирующейся больных фенилкетонурией не выявлено. Частота распространения фенилкетонурии среди новорожденных в популяции равна 1:10000. Вероятность рождения в данном браке ребенка с фенилкетонурией составляет:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 5%

	2)
	-
	Б. 3%

	3)
	-
	B. 1%

	4)
	+
	г. 0,5%



	Задание №743

	4.89 У женщины, имеющей здорового сына, два родных брата умерли от мышечной дистрофии Дюшенна. При исследовании сывороточной креатинкиназы у нее обнаружена концентрация фермента 130 ме/л, которая в 25 раз чаще бывает у носительниц, чем в норме. Вероятность гетерозиготного носительства гена миодистрофии для женщины составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 100%

	2)
	-
	б. 96%

	3)
	+
	B. 92%

	4)
	-
	г. 88%

	5)
	-
	д. 50%



	Задание №744

	4.90 У женщины, имеющей здорового сына, два родных брата умерли от мышечной дистрофии Дюшенна. При исследовании сывороточной креатинкиназы у нее обнаружена концентрация фермента 130 ме/л, которая в 25 раз чаще бывает у носительниц, чем в норме. Риск заболевания для второго сына этой женщины составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 50%

	2)
	-
	б. 48%

	3)
	+
	B. 46%

	4)
	-
	г. 44%

	5)
	-
	д. 25%



	Задание №745

	4.91 Дочь гемофилика имеет четырех здоровых сыновей и высокую активность антигемофильного глобулина (VIII фактора), которая в 200 раз чаще встречается в нормальной популяции, чем у носительниц патологического гена. Вероятность рождения больного гемофилией сына у этой женщины составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. 50%

	2)
	-
	б. 25%

	3)
	-
	B. 10%

	4)
	-
	г. 5%

	5)
	-
	д. менее 1%



	Задание №746

	4.92 Прабанд - мальчик с выраженными проявлениями несовершенного остеогенеза, имеет множественные повторные переломы. Его родители практически здоровы. У матери при клиническом обследовании обнаружена интенсивная голубая окраска склер и незначительное снижение слуха. Такие же симптомы выявлены у брата матери, а еще одна их сестра здорова, имеет нормальный слух и обычную окраску склер. Дед пробанда по материнской линии также имел сниженный слух и несколько переломов трубчатых костей. Повторный риск рождения больного ребенка у родителей пробанда составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 75%

	2)
	+
	б. 50%

	3)
	-
	B. 25%

	4)
	-
	г. 10%

	5)
	-
	Д. популяционный риск



	Задание №747

	4.93 Прабанд - мальчик с выраженными проявлениями несовершенного остеогенеза, имеет множественные повторные переломы. Его родители практически здоровы. У матери при клиническом обследовании обнаружена интенсивная голубая окраска склер и незначительное снижение слуха. Такие же симптомы выявлены у брата матери, а еще одна их сестра здорова, имеет нормальный слух и обычную окраску склер. Дед пробанда по материнской линии также имел сниженный слух и несколько переломов трубчатых костей. Риск рождения больного ребенка у здоровой тетки пробанда по материнской линии составляет:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 50

	2)
	-
	б. 25%

	3)
	-
	B. 10%

	4)
	+
	Г. популяционный риск



	Задание №748

	4.94 Известно, что среди носителей гена хореи Гентинггона проявление заболевания по возрасту распределяется следующим образом: к 35 годам заболевают 20% из них, к 50 годам - 60% и к 65 годам - 90%. Вероятность заболевания хореей на протяжении предстоящей жизни для сына в возрасте 35 лет больного отца составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 50%

	2)
	+
	б. 44%

	3)
	-
	B. 28,5%

	4)
	-
	г. 25%

	5)
	-
	д. 9%



	Задание №749

	4.95 Известно, что среди носителей гена хореи Гентинггона проявление заболевания по возрасту распределяется следующим образом: к 35 годам заболевают 20% из них, к 50 годам - 60% и к 65 годам - 90%. Вероятность заболевания хореей на протяжении предстоящей жизни для сына в возрасте 50 лет больного отца составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 50%

	2)
	-
	б. 44%

	3)
	+
	B. 28,5%

	4)
	-
	г. 25%

	5)
	-
	д. 9%



	Задание №750

	4.96 Известно, что среди носителей гена хореи Гентинггона проявление заболевания по возрасту распределяется следующим образом: к 35 годам заболевают 20% из них, к 50 годам - 60% и к 65 годам - 90%. Вероятность заболевания хореей на протяжении предстоящей жизни для сына в возрасте 65 лет больного отца составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А.50%;

	2)
	-
	б. 44%

	3)
	-
	в. 28,5%

	4)
	-
	г. 25%

	5)
	+
	Д. 9%



	Задание №751

	4.97 При исследовании ребенка с болезнью Дауна установлено, что у него имеется транслокация 21/15. У отца имеется та же транслокация в сбалансированном состоянии. Риск повторного рождения больного ребенка составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. 2-3%

	2)
	-
	б. 10-11%

	3)
	-
	B. 15-20%

	4)
	-
	г. 25%

	5)
	-
	Д. рождение больного ребенка исключено



	Задание №752

	4.98 У одного из родителей ребенка с болезнью Дауна выявлена сбалансированная транслокация 21/21 (общее число хромосом равно 45). Риск повторного рождения больного ребенка в данной семье составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 10%

	2)
	-
	Б. 25%

	3)
	-
	В 50%

	4)
	+
	г. 100%

	5)
	-
	д. рождение больного ребенка исключено



	Задание №753

	4.99 У матери ребенка с болезнью Дауна была выявлена сбалансированная транслокация 21/13. Риск повторного рождения больного ребенка в данной семье составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 3-5%

	2)
	+
	Б. 10-11%

	3)
	-
	К. 15-20%

	4)
	-
	Г. 25%

	5)
	-
	Д. рождение больного ребенка исключено



	Задание №754

	4.100 Вероятность повторного рождения ребенка с синдромом Эдвардса у молодых родителей, имеющих нормальный кариотип, составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. пренебрежительно малую величину (близкую к 0%)

	2)
	+
	Б. 1%

	3)
	-
	В 10-11%

	4)
	-
	Г. 25%

	5)
	-
	Д. 50%



	Задание №755

	4.101 У одного из родителей ребенка с синдромом Патау была обнаружена транслокация 13/13. Риск повторного рождения больного ребенка в семье составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. менее 1%

	2)
	-
	б. 10%

	3)
	-
	в. 25%

	4)
	-
	г. 50%

	5)
	+
	д. 100%



	Задание №756

	4.102 У ребенка молодых родителей с нормальным кариотипом обнаружена мозаичная форма трисомии 8. Риск повторного рождения больного ребенка составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 100%

	2)
	-
	б. 50%

	3)
	-
	в. 25-30%

	4)
	-
	г. 10-15%

	5)
	+
	Д. 1%



	Задание №757

	4.103 Мальчик с болезнью Дауна имеет карнотип 46.XY, (14; 21). Кариотип родителей в норме. Повторный риск рождения больного ребенка составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 100%

	2)
	-
	б. 50%

	3)
	-
	в. 25-30%

	4)
	-
	г. 10-15%

	5)
	+
	Д. 1%



	Задание №758

	4.104 Повторный риск рождения больного ребенка в семье, где отец имеет мозаичный кариотип с 15% клеток 47.XYY, а карнотип матери нормальный, составляет.

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 100%

	2)
	-
	б. 50%

	3)
	-
	в. 25-30%

	4)
	+
	Г. 10-15%

	5)
	-
	Д. 1%



	Задание №759

	4.105 Второй ребенок молодых родителей родился с синдромом "кошачьего крика" и кольцевой хромосомой 5. Кариотипы обоих родителей и их первого ребенка нормальны. Риск рождения еше одного больного ребенка составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 100%

	2)
	-
	Б. 50%

	3)
	-
	В. 25%

	4)
	-
	Г. 10-15%

	5)
	+
	Д. 1%



	Задание №760

	4.106 Укажите, сколько телец Барра можно обнаружить в клетках вагинального эпителия девочки с синдромом Патау:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. тельца Барра отсутствует

	2)
	+
	б. одно тельце Барра

	3)
	-
	B. два тельца Барра

	4)
	-
	г. три тельца Барра

	5)
	-
	Д. четыре тельца Барра



	Задание №761

	4.107 В буккальном эпителии мальчика с болезнью Дауна может быть обнаружено

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. одно F-тельце

	2)
	-
	б. два F-тельца

	3)
	-
	B. три F-тельца

	4)
	-
	Г. четыре F-тельца

	5)
	-
	д. ни одного F-тельца



	Задание №762

	4.108 У молодых родителей с нормальным кариотипом родился ребенок с болезнью Дауна (регулярная трисомия по 21 хромосоме). Повторный риск рождения ребенка с болезнью Дауна в этой семье составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 0,5%

	2)
	+
	б. 1,0%

	3)
	-
	B. 10%

	4)
	-
	г. 15%

	5)
	-
	д. 25%



	Задание №763

	4.109 Риск рождения ребенка с болезнью Дауна у матери старше 40 лет составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 1:10000

	2)
	-
	б. 1:1000

	3)
	-
	В. 1:100

	4)
	+
	г. 1:50

	5)
	-
	д. 1:20



	Задание №764

	4.110 Главной целью мониторинга врожденных пороков развития является:

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. обнаружение новых тератогенов

	2)
	-
	б. определение частоты врожденных пороков развития

	3)
	-
	B. лечение выявленных больных



	Задание №765

	4.111 Сбор данных для мониторинга ВПР осуществляется на основе следующих подходов:
1) когортный,
2) по обращаемости,
3) метод "случай-контроль"

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 2 и 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №766

	4.112 Мониторинг врожденных пороков развития эффективен в популяции с уровнем рождаемости в год:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 1000

	2)
	-
	б. 5000

	3)
	-
	B. 10000

	4)
	+
	Г. 20000 и выше



	Задание №767

	4.113 Для определения исходной частоты врожденных пороков развития (базовой линии) размер исследуемой выборки новорожденных должен составлять не менее:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	А. 10 тысяч

	2)
	+
	б. 20 тысяч

	3)
	-
	B. 30 тысяч i

	4)
	-
	г. 40 тысяч !

	5)
	-
	д. 50 тысяч



	Задание №768

	4.114 Флюктуация частоты врожденных пороков развития означает.
1) появление нового тератогена,
2) обнаружение давно существующего тератогена,
3) проявление случайной флюктуации

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	+
	б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 2 и 3



	Задание №769

	4.115 Периконцепционная профилактика проводится:
1) до наступления беременности.
2) в ближайшие сроки после наступления беременности,
3) в течение всей беременности,
4) в течение всей жизни

	Выберите один из 3 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 2 и 3



	Задание №770

	4.116 Показаниями для проведения периконцепционной профилактики являются:
1) рождение ребенка с врожденными пороками развития в анамнезе,
2) спонтанные аборты,
3) хронические заболевания родителей,
4) моногенные заболевания родителей

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 2 и 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №771

	4.117 Наиболее эффективным методом периконцепционной профилактики является:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. санация очагов инфекции у родителей

	2)
	-
	Б. устранение потенциальных тератогенов и мутагенов

	3)
	-
	B. синхронизация репродуктивных процессов

	4)
	+
	Г. диетотерапия, витаминотерапия, приём фолиевой кислоты



	Задание №772

	4.118 В медико-генетическую консультацию обратилась супружеская пара, у которой родился ребенок с дефектом невральной трубки. Тактика врача генетика может быть следующей:
1) ограничиться рекомендацией следующей беременности в связи с низким повторным риском,
2) провести периконцепционную профилактику,
3) провести пренатальную диагностику,
4) не рекомендовать дальнейшее деторождение

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	+
	B. правильный ответ 2 и 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 4



	Задание №773

	4.119 Критериями для определения показаний к пренатальной диагностике являются:
1) повышенный генетический риск,
2) тяжелый характер заболевания, оправдывающий прерывание беременности,
3) отсутствие удовлетворительного метода лечения,
4) наличие точного метода диагностики.
Проранжируйте их по степени важности:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1, 2, 3, 4

	2)
	+
	б. правильный ответ 1, 2, 4, 3

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 3, 2, 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 1, 4, 2,3

	5)
	-
	д. правильный ответ 1, 4, 3, 2



	Задание №774

	4.120 УЗИ плода с целью скрининга на врожденные пороки развития проводится на следующих сроках беременности:
1) 10-14 недель,
2) 15-19 недель,
3) 20-24 недель,
4) после 23 недель

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1 и 2

	2)
	-
	б. правильный ответ 1 и 3

	3)
	+
	B. правильный ответ 2 и 3

	4)
	-
	г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №775

	4.121 В первом триместре беременности применим следующий метод инвазивной пренатальной диагностики:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. амниоцентез

	2)
	+
	б. биопсия хориона

	3)
	-
	B. кордоцентез

	4)
	-
	г. фетоскопия



	Задание №776

	4.122 Из перечисленных методов инвазивной пренатальной диагностики диагностику хромосомных болезней и аномалий позволяют осуществлять:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. амниоцентез

	2)
	-
	Б. биопсия хориона

	3)
	-
	B. кордоцентез

	4)
	+
	Г. все перечисленные методы

	5)
	-
	Д. на один из перечисленных методов



	Задание №777

	4.123 Пренатальная диагностика синдрома Дауна на популяционном уровне наиболее эффективна с помощью определения в крови матери следующих показателей:
1) альфафетопротеина,
2) хорионического гонадотропина,
3) неконъюгированного эстриола,
4) клеток плода

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. правильный ответ 1,2,3

	2)
	-
	б. правильный ответ 2, 3, 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 3, 4

	4)
	-
	Г. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №778

	4.124 При проведении пренатального скрининга по материнским сывороточным факторам у беременной женщины обнаружены следующие показатели: АФП - ниже нормы, ХГЧ - выше нормы, НЭ - ниже нормы. При таких результатах можно предположить, что у плода имеется следующая патология:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	а. хромосомное заболевание;

	2)
	-
	б. дефект нервной трубки (анэнцефалия, spina bifida и т.п.)

	3)
	-
	в. расщелина губы и/или неба

	4)
	-
	г. множественные врожденные пороки развития



	Задание №779

	4.125 Требования, предъявляемые к программам неонатального скрининга:
1) доступность лечения выявленных больных,
2) высокая частота заболеваний в популяции,
3) экономическая выгода,
4) небольшой размер популяции

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. правильный ответ 1, 2 и 3

	2)
	-
	б. правильный ответ 1, 3 и 4

	3)
	-
	B. правильный ответ 1, 2 и 4

	4)
	-
	г. правильный ответ 1, 2, 3 и 4



	Задание №780

	4.126 Оптимальный размер популяции для функционирования одной межобластной медико-генетической консультации составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. 1-1,5 млн.

	2)
	-
	б. 2-3 млн.

	3)
	-
	B. 4-6 млн.

	4)
	+
	г. 8-10 млн.

	5)
	-
	Д. более 10 млн.



	Задание №781

	4.127 Оптимальный размер популяции для функционирования одного консультативного кабинета по медицинской генетике составляет:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. 1-1,5 млн.

	2)
	-
	B. 2-3 млн.

	3)
	-
	в. 3-4 млн.

	4)
	-
	Г. 5-6 млн.

	5)
	-
	д. более 10 млн.



	Задание №782

	4.128 При обнаружении носительства патологического гена ил хромосомы у здоровых лиц в медико-генетической консультации и формация сообщается:

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. носителю патологического гена или хромосомы

	2)
	-
	б. родственникам

	3)
	-
	B. в поликлинику по месту жительства

	4)
	-
	г. по месту работы



	Задание №783

	4.129 При обнаружении "ложного" отцовства, что принципиально изменит прогноз потомства, тактика врача-генетика в медико-генетической консультации следующая:

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	+
	A. генетический риск сообщается только женщине

	2)
	-
	б. информацию о риске получает муж

	3)
	-
	B. беседа проводится с двумя супругами

	4)
	-
	г. муж получает информацию без учета "ложного" отцовства

	5)
	-
	д. информацию о риске получают родственники



	Задание №784

	4.130 На принятие решения о продолжении деторождения поел медико-генетического консультирования влияют следующие факторы:
1) величина генетического риска;
2) тяжесть заболевания;
3) наличие детей в семье

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	+
	Г. правильный ответ 1, 2 и 3



	Задание №785

	4.131 С психологической точки зрения проведение медико-генетического консультирования в связи с рождением ребенка с врожденной наследственной патологией целесообразно:
1) сразу после рож дения,
2) через шесть месяцев;
3) через год и более

	Выберите один из 5 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	-
	Г. правильный ответ 1, 2 и 3

	5)
	+
	д. правильный ответ 2 и 3



	Задание №786

	4.132 Эффективность медико-генетического консультирования зависит от:
1) квалификации врача-генетика;
2) мотивации обращающихся;
3) оснащенности лабораторий медико-генетического кабинета и консультаций

	Выберите один из 4 вариантов ответа:

	1)
	-
	A. правильный ответ 1

	2)
	-
	б. правильный ответ 2

	3)
	-
	B. правильный ответ 3

	4)
	+
	г. правильный ответ 1, 2 и 3



