VILNIAUS UNIVERSITETO DOKTORANTUROS STUDIJUY DALYKO SANDAS

Mokslo Medicinos ir sveikatos mokslai (M 000): Medicina (M 001);
sritis/ys, Visuomenés sveikata (M 004)
kryptis/ys Gamtos mokslai (N 000): Biologija (N 010)
(kodai)
Fakultetas, Medicinos fakultetas,
Institutas, Biomedicinos moksly institutas,
Katedra /Klinika | Zmogaus ir medicininés genetikos katedra
Dalyko Medicininé genetika
pavadinimas 10 kredity (270 val.)
(ECTS kreditai, val.)
Dalyko studiju Paskaitos Seminarai Konsultacijos | Individualus
budas darbas
ECTS kreditai = = 1 9
Dalyko vertinimo | Egzaminas rastu ir zodziu. Pateikiami trys atviro tipo/ probleminiai
budas (vertinama klausimai.
10 baly sistemoje)

DALYKO KURSO TIKSLAS

[sisavinti zinias apie bendruosius Seimos genetinio konsultavimo principus, mokeéti
genetinés rizikos skaiCiavimui taikomus tikimybiy désnius, atlikti rizikos
skaiCiavima_ jvairiy paveldéjimy mechanizmy atveju. Pagilinti Zinias medicininés
genetikos, diagnostinés dismorfologijos, sindromologijos, vézZio genetikos,
prenatalinés diagnostikos, klinikinés teratologijos srityse. ISmanyti paveldimy
medziagy apykaitos ligy etiologija, patogeneze, klinikinius pozymius, gydyma,
bendraklinikiniy ir biocheminiy genetiniy tyrimy rezultaty interpretacija.

PAGRINDINES DALYKO TEMOS

Genetinio konsultavimo pagrindai, rizikos skaidiavimas. Genealogijos analizé;
asmeniné anamneze; fenotipas, morfologijos elementai; fiziniai matavimai;
diferenciné diagnostika naudojant duomeny bazes; asmeny turinliy intelektine
negalia genetinio iStyrimo algoritmas; rizikos skaiCiavimo désniai; rizikos
skaiCiavimas skirtingy paveldéjimy atvejais; Bayes'o teorema; Mendelio désniai;
Hardy-Weinberg pusiausvyra; giminiy santuoka; subalansuoti chromosominiai
persitvarkymai; poligeninis, daugiaveiksnis, mitochondrinis paveldéjimai; vientéve
disomija, genominis jspaudas.

Chromosominés ligos ir genetiniai sindromai. Autosomy trisomijy sindromai; lytiniy
chromosomy skaiCiaus pokycCiy sindromai; autosomy dalinés delecijos,
duplikacijos, mikrodeleciniai sindromai; vientévés disomijos, genomo jspaudo
ligos; dazniausi genetiniai sindromai, kuriems bddinga: labai zemas Ugis,
vidutiniSkai zemas 0gis, pagreitéjes augimas, prieslaikinis senéjimas, galvos
smegeny ir/ar nervy raumeny pokyciai kartu su kitomis anomalijomis, veido ir/ar
galiniy anomalijos, osteochondrodisplazijos ir osteochondrodisplazijos su
osteopetroze, kraniosinostozé, kitos skeleto displazijos, jungiamojo audinio ligos,
hamartozés, ektoderminés displazijos; dazniausios sekvencijos ir asociacijos.
Paveldimos medziagy_apykaitos ligos (PMAL). Klasifikacija, patogenezé, klinikinis
pasireiSkimas. Visuotinis naujagimiy tikrinimas. Biocheminiai genetiniai tyrimai.
Paveldimy hipoglikemijy, metaboliniy acidoziy, laktatacidoziy, hiperamonemijy,
kepeny funkcijy sutrikimy, priezastys ir diferenciné diagnostika. Serganciyjy PMAL
prieZidra ir gydymas, prenatalinés PMAL diagnostikos galimybeés.

Medicininé genetika. Sirdies ir kraujagysliy ligos (jgimtos Sirdies ydos, paveldimos
kardiomiopatijos, Sirdies ritmo ir laidumo sutrikimai ir kt.); inksty ligos (jgimtos




Slapimo taky anomalijos, cistinés, nefrotinés, inksty kanaléliy ligos); kvépavimo
sistemos anomalijos ir ligos (cistiné fibroze, astma, plauciy emfizema, intersticinés
ir restrikcinés plauciy ligos); virskinimo trakto anomalijos ir ligos (virskinimo trakto
ir kepeny-tulzies lataky sistemos jgimtos anomalijos, Zzarnyno uzdegiminés ligos,
tulzies pigmento metabolizmo ligos); hematologinés ligos (hemoglobinopatijos,
talasemijos, anemijos, hemofilija, kiti kreséjimo sutrikimai, leukemijos, limfomos);
imuninés sistemos ligos (imunodeficitai, komplemento defektai, leukocity funkcijos
sutrikimai, sisteminé raudonoji vilkligé, reumatoidinis artritas, amiloidozé, kitos
baltymy deponavimo ligos); endokrininés sistemos ligos (hipofizés, skydliaukés,
prieskydiniy liauky, antinksCiy genetinés ligos, cukrinis diabetas); CNS anomalijos,
kognityviniai ir elgesio sutrikimai bei neurologinés ligos (nervinio vamzdelio
defektai, kitos jgimtos CNS anomalijos, intelektiné negalia, autizmo spektro
sutrikimai, Alzheimer liga, epilepsija, ataksija, paveldima spastiné paraplegija,
autonominés ir sensorinés ligos, iSsétiné sklerozé); neuroraumeninés ligos (jgimtos
raumeny distrofijos, paveldimos motorinés ir sensorinés neuropatijos, jgimtos
miopatijos, spinalinés raumeny atrofijos, motorinio neurono ligos, miastenijos,
miotoniné distrofija, jgimtos miotonijos); akiy ligos (spalvy suvokimo defektai,
regos nervo atrofija ir jgimtas aklumas, glaukoma, ragenos defektai, leSiuko
anomalijos, paveldimos tinklainés ir gyslainés degeneracijos, Zvairumas); kurtumo
genetika; kraniofacialinés srities anomalijos; odos paveldimos ligos; jungiamojo
audinio ligos (fibrilinopatijos, Ehlers-Danlos sindromas ir kt.); kauly sistemos ligos
(trapiy kauly ligos, chondrodisplazijos, kauly tankio, struktdros, mineralizacijos
sutrikimy ligos, dizostozes, atrogripozes, skeleto deformacijos ir kt.).

Vézio genetika: Monogeninio paveldéjimo onkologinés ligos (Li-Fraumeni
sindromas, Seiminis krities vézys, retinoblastoma, Seiminé adenominé polipozé,
Lynch sindromas, Seiminé melanoma, Cowden sindromas, paveldimas nepolipozinis
storojo Zzarnyno vézys); monogeninés ligos su onkologiniy ligy predispozicija (Von
Hippel Lindau sindromas, tuberoziné sklerozé, Gorlin sindromas, MEN1 ir MEN2
sindromai, neurofibromatoze, Peutz-Jeghers, Denys-Drash sindromai);
daugiaveiksnés etiologijos onkologinés ligos.

Prenataliné diagnostika (PD). Indikacijos prenataliniam genetiniam konsultavimui.
Siuolaikiniai PD metodai ir procediros. Nésciyjy tikrinimo programos. UG
galimybés nustatant vaisiaus genines ir daugiaveiksnes ligas. Pagalbiniai PD
metodai. Preimplantaciné genetiné diagnostika. Daugiaveiksniy ligy PD. Vaisiaus
terapija ir intrauteriné jgimty anomalijy korekcija. Genetinés moters ligos/buklés,
galindios apsunkinti néstumga ir/ar jtakoti vaisiaus vystymasi. Prenatalinés
diagnostikos teisiniai, bioetiniai aspektai.

Klinikiné teratologija. Galimi teratogeniniai poveikiai, baziniai teratologijos
principai; teratogenezé ir jgimtos anomalijos.
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