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HACHOPT ®OHJIA OHEHOYHbBIX CPEACTB
OCHOBHOMH NpodeccroHanbHoi 00pa30BaTeIbHON MPOTrpaMMBbI BBICILIEr0 00pa30BaHUs —
MporpaMMbl OpauHaTYypsI 1o crienuanbHocTH 31.08.30 «I'eneTuxay

KonTtpomupyemsbie pa3aenbt
JUCIIATUTAHBI

Wunexc
KOHTPOIHUPYEMOH
KOMITETEHIINH (WITH
e€ yacTn)

O11eHOYHBIE
cpezcTBa

Crioco06 KOHTp OIS

HauMCHOBAHHUC

B1.5.1.1 I'eneruka yenosexka

YK-1
[K-1
IK-2
I1K-5
I1K-6
IK-7
I1K-9
IK-11
[K-12

- BOIIPOCBI
- TCCThI
- 3a]aun

- YCTHO
- TECTUPOBaHHE
- YCTHO

b1.b.1.2 MenuumMHCcKas reHeTUKa

YK-1
IK-1
[K-2
[1K-5
[1K-6
[K-7
I1K-9
IK-11
[1K-12

- BOIIPOCHI
- TECTBI
- 3a]1a4uu

- YCTHO
- TECTUPOBAHHE
- YCTHO

B1.b.1.3 Knunnueckast reHeTHKa

YK-1
I1K-1
[1K-2
[IK-5
[1K-6
[IK-7
IK-9
[IK-11
[K-12

- BOIIPOCHI
- TECTBI
- 3a7a4n

- YCTHO
- TECTUPOBAHUE
- YCTHO

B1.5.1.4 HoBrle KOHIIENTINHT B
TeHETHKE U 3[[PaBOOXPAHECHHUU

YK-1
[K-1
[K-2
[IK-5
[1K-6
[K-7
[K-9
[IK-11
MK-12

- BOIIPOCHI
- TECTHI
- 3371241

- YCTHO
- TECTUPOBAHUE
- YCTHO

TPEBOBAHMUA K PE3YJIbTATAM OCBOEHUA JTUCIHUITJIMHBI

B.1.b.1 «I'eneTuxka»

Ne
n/n

Homep/
HHIEKC
KOMIIe-
TEHIIUU

Conep:xanue
KOMIIeTeHIUH (WU ee
4acTH)

B pe3ysbTate u3yueHust yueOHoOii IUCHUILIMHBI 00y4Yalonmecst

JOJI2KHBI

3HaTh

Ymernb

Baagern

YK-1 TOTOBHOCTH K

COBPCMCHHBIC

aJICKBATHO OLICHMBATH

YMEHHUEM PEryIspHO

3




abcTpakTHOMY TIpeACTaBIICHNs 00 nHpopmanuro OLICHUBATh
MBIIJICHUIO, aHAJIHU3Y, OCHOBHBIX MEJIIKO- COBPEMEHHOE
CHHTE3Y TTOTTIOKEHHSAX TeHETHYECKOT0 COCTOSIHHE
TCHETHKH YellOBEKa, | XapakTepa, METUINHCKOH
HaIpaBJICHUAX TIOJTYYSHHYIO U3 TeHETHKH C y4ETOM
pasBuTHus MEIUIMHCKOHN 1 TIOSIBJICHHST HOBBIX
MEIUIHCKOMN Ouonornaeckon TEXHOJIOTUH 1
TEHETHKH B pa3HbIX | JIUTEPATYpHl, a TAKKE | HAKOIJICHUS
CcTpaHax yepes CMU TEOPETUUECKUX
MIpeICTaBIICHMIA;
CIIOCOOHOCTB K
HAaIMCaHHIO
JIUTEpaTypHBIX
0030p0oB B 00JaCTH
TEHETUKH YeJIOBeKa
TOTOBHOCTE K TIPHHIHIIBL chopMynnpoBath COCTaBHUTb
OCYLIECTBIIEHHIO npopUIaKTUKH PEKOMEH/IALIH 10 mporpamMmy
KOMILIEKCa HACJIEeACTBEHHBIX NePBUUHOM 1 po(UIAKTHKH
MEPOMPHATHIH, bonesueit BTOPUYHON T€HETUYECKH
HalpaBJICHHBIX Ha npoHITaKTHKE JICTePMUHUPOBAHHOMN
COXpaHCHHUE 1 OOJBHBIX € TaTOJIOTHH
YKpETUICHUE 3/I0POBBSI U HAC/TC/ICTBEHHOI
BKJTFOYAIOIHX B ceOst HaToNorueit
(dbopmupoBanme
3JI0pOBOr0 0Opasa
YKH3HH, PEAYIPEKICHNE
BO3HUKHOBEHHS 1 (VJIH)
K-1 pacrnpocTpaHeHHUs
3a00JI€BAHMM, X
PaHHIOIO TUaTHOCTHKY,
BBISIBJICHHE TIPHYKH U
YCIIOBUH UX
BO3HUKHOBEHHUS U
pa3BUTHSL, a TAKXKE
HAaIpaBJICHHbIX Ha
YCTpaHEHUE BPEJHOTO
BIIMSAHMS Ha 3/I0POBbE
4eJoBeka (haKTopoB
Cpenpl ero OOUTaHuUs
TOTOBHOCTB K CKPUHHMHI OBBIE UHTEPIPETHPOBATh MapIupyTH3auueii
MIPOBEICHUIO IporpamMMsl MO pe3yJIbTaThl TAIMEHTa ¢
PO MITaKTHIECKUX BBISIBJICHUIO CKPUHMHTA IpenoIaraeMo
K-2 MEMIHHCKAX OCMOTPOB, | HAC/EACTBEHHOH 1 HACIIE/ICTBEHHOM 1
JVMCTIIaHCepH3aluu BPOXIEHHON BPOXKIEHHOI
OCYIIIECTBIICHUIO MIaTONIOTHN HATONOrHE
JMCIIAHCEPHOT O
HaOIIOEHNS
TOTOBHOCTH K COBPEMEHHYIO chopMyHpoBaTh BJIaJIETh KIIMHUKO-
OTPEACIECHHIO Y KITacCU(PHKAIAIO U [peBaPUTEbHbIH TeHEAJIOTHIECKUM
TIAI[EHTOB mbbepeHIMATBHYIO | 1yaryos MeTooM (coOpaTh
TIATOJIOTHIECKUX JMarHOCTHKY XPOMOCOMHOI CeMeiHbIN aHaMHE3,
COCTOSIHMH, CHMIITOMOB, | OCHOBHBIX HATONOIUH 1 rpadyecKku
CHH/IPOMOB HaCJIeICTBEHHBIX HEKOTOPBIX HauGoIee n300pa3uTh U
K-S 3a00IeBaHAM, 3a0oneBaHUi; PaCIPOCTPaHEHHBIX TIPOaHAII3UPOBATH
HO30JIOTHIECKNX ()OPM B | TCHETHIECKUE MOHOIEHHO POROCIOBHYIO;
COOTBETCTBHH C (haKTOpPBI ATHONOTHUHI HACIIEYIOLIIXCS BJIAJIETh
MexnyHapomHoi Y TIaToreHesa CHH/POMOB 1 ANropUTMaMHu
CTATHCTHYECKOH HaCJIeICTBEHHBIX 3a6071eBaHMi, MOJIEKYISIpHO-
KIaccupuKaIen OoIesHeH; OIIPEACITHT TE€HETHYECKOI
GonesHe u mpoodieMm, TTOKA3aHMS IS HEOOXOIUMOCTD JIMarHOCTHKH
CBSI3aHHBIX CO 37I0POBBEM | TPOBEICHUS JOTIOTHHTETHHOTO HaCJIEJCTBEHHBIX




[IUTOTEHETHYECKOTO | oOciemoBaHus, 3a00JICBaHHIA;
o0cIte1oBaHuS, BKITFOYAst BIIAJICTh METOJIIKON
CICTIMATBHOTO MOJICKYJISIPHO- aHaJIn3a Pe3yIbTaToB
OMOXUMIYECKOTO TCHETHYCCKUE MOJICKYJISIPHO-
o0cITeToBaHUs METOJIBI TCHETUYECKUX TECTOB;
HCCIICIOBAHHS;
MIPOBOJTUTH
KOIIUPOBKY
3a00JeBaHYS B
cootBercTBuu ¢ MKb
TOTOBHOCTH K BEJICHUIO 1 | COBPEMCHHBIC 000CHOBATh TAKTUKY | HaBBIKOM
JICYCHUIO MTAI[ICHTOB C METO/IBI JICUCHUS JieueHHs: OOIBHOTO COCTaBJICHUS
HACJICICTBCHHBIMU OOJIBHBIX C pebeHKa ¢ JieueOHO-
3a00JICBaHUSAMU HACIICICTBECHHOMN HACJICICTBECHHBIM MPOQIIIAKTHYECKUX
MaToJIOTHeid, 3a0oneBaHueM (Ha peKOMeH 1Al
TPUHITAIIBI JIOMY, B JICTCKOM
peabmnTanuu CHCIAATN3UPOBAHHOM
OOJIBHBIX C YUPEKICHUH,
K-6 TeHEeTHYECKUMU CTaIoHape);
00JIe3HAMU OLICHUTH
3¢ GEKTUBHOCTD
Tepanuu; pa3padboTaTh
TUTaH
peadMIINTAIIOHHOM
TEepanry NanrueHTOB C
HaCJICACTBCHHBIMU
3a00JICBaHUSIMHU
TOTOBHOCTh K OKa3aHHIO | ILIEJW U 33aJa4uu YMETbh OIPEICITUTh MeToJaMu pacuéra
MEIIMKO-TeHETHYECKOM MEJTUKO- TIOKa3aHMsI ISl TEHETUYECKOT0 PUCKa;
MIOMOILN TEHETUYECKOro WHBa3MBHOMN HaBBIKOM PabOThI C
KOHCYJIbTUPOBaHUSI NpeHaTalbHOMI perucrpamu
JIMarHOCTHKH; YMETh | TALUEHTOB C PEAKUMHU
IIK-7 IIPOBECTU MENUKO- 3a00JIEBAHUAMU,
TEHETUYECKYIO BJIaJIETh HABBIKOM
KOHCYJIbTAIINIO0 UCIIONb30BaHHUS
MEXTyHapOIHBIX 0a3
JIAaHHBIX B cepe
TeHETHKHU
TOTOBHOCTB K OCHOBHBIE Ha3HAYKTh HABBIKAMH BBISBJICHHS
MIPUMEHEHHIO KIIMHUYECKHE peadIUTalMOHHbIE MAIUEHTOB C
JIeKapCTBEHHOM, TPOSIBJICHUSI TIPU MEpOTPHUSITHS JUICILIa3uen
HEMEIMKAMEeHTO3HOU JUCILIA3UH MAIKEeHTaM C COCIMHHUTENBHOM
Tepanuu u APYrux COCTUHUTEIBHOM JUACILIa3uen TKaHH, OCHOBHBIMU
K-9 METOZOB y MAIIHEHTOB, TKaHH; TPUHIUIIBI COCTUHUTEIBHOM METOaMU
HYXJAIOIUXCS B peabunuTanuu TKaHH peaduuTau
MEIUIIMHCKOM MAIMEHTOB C
peabunuranym IUCIIa3ueE
COEIUHUTEIILHOMN
TKaHH
TFOTOBHOCTh K HOPMATHBHBIC aHaNM3UPOBATh HABBIKOM
MIPUMEHEHHUIO OCHOBHBIX | OKYMEHTHI, 3(hHeKTHBHOCTH oopMIIeHHS THITOBOH
MPUHIIMIIOB OPraHU3alUN | PEryIUPYIONIHe paboThl MEANKO- YUYETHO-OTUETHOM
U yrpaBiieHus B cepe pabory mMeauko- TCHETUYECKON MEIUINHCKOM
OXpaHbI TCHETUYECKON KOHCYJIbTAllNH, JIOKyMEHTAI[1U B
3JI0POBbSI TPAXKIAH, B ciryObl; TIpaBHiIa KaOuHeTa MEUKO- MEIUIMHCKUX
IK-11 | MeauIuHCKUX BHYTPEHHETO TEHETUYECKOr0 OpraHu3aIusIx
OpTaHU3AIMIX U UX TPYAOBOTO KOHCYITbTHP OBaHHUS
CTPYKTYPHBIX pacnopsinxka;
TTO/pa3ICIICHUSIX TpaBwiIa 10 OXpaHe
TpyJa U MOKapHOi
0e30IMacHOCTH;
CaHWTapHEIC




MpaBHIa K HOPMBI
(YHKIIMOHUPOBaHHS
YIPEKICHUS
3IIPAaBOOXPaHCHHS;
npaBmia
IKCIUTyaTaAl[N
OPITEXHHUKHU U
MEIUIIMHCKOTO
000pyI0BaHUS
CBOETo pabouero
MeCTa; OCHOBBI
TPYAOBOTO
3aKOHO/IATENbCTBA;
OpraHH3aIIHI0
KOHTPOJISI KauecTBa
71a00paTOPHBIX

HaCeJIeHUs, a TaKXKe
¢dhopmynbl pacuera
4acToT ajljieneil B
TOMYJISIIAN

HCCJIETOBaHMIA;

MOPSZIOK U

OCHOBHBIE

TpeOOBaHus K €ro

MIPOBEIEHUIO
TOTOBHOCTh K YYaCTHIO B | COBPEMEHHBIE aJICKBaTHO BJIaJICTh METOAAMU
OIICHKE KayecTBa METOIMKHU HCITI0JIb30BAaTh CTaTHCTUYECKOU
OKa3aHUs MEIUIIMHCKOU BBIYUCIICHUS U METOBI 00paboTKH
MOMOILLIY C aHaJIM3a OCHOBHBIX CTaTUCTUYECKOM OHOMETUIMHCKON
UCTIOJIb30BaHUEM ME/IUKO- 00paboTku 1is nHpopmanuu

9 [K-1p | CCHOBHBIX MEHKO- JeMorpapHIeCKux pelieHus
) CTaTUCTUYECKUX ToKa3aTenei npoeccroHaIbHBIX

ToKa3aTeNneu COCTOSIHUSA 3[1I0pOBbs | 3az1a4

1. KoHTpoJibHbIe MEPONIPUATHS U MPUMEHsIeMble OLIEeHOYHbIE CPeCTBA JIJIs
NMPOMeXKYTOUYHOM aTtTecTauuu no aucuuiviude b1.b.1 «I'eneruka»

1-cemecTp:
Ne | Unnekc | HaumeHoBaHKe KOHTPOJIbHBIX MEPOTIPUSTHI
komreT | TectupoBanue CobecenoBanue | Boimonnenue | Pemenue 3amau
SHITUHN MPAKTHYECKUX
HABBIKOB
HanmenoBaHmne MatepraioB OLIEHOUYHBIX CPEJCTB
TecTbl Bonpocsl AJTOpUTMBI 3anauu
cobeceoBaHUS | MPAKTUYECKUX
HABBIKOB
Ne 3ananus
1. YK-1 1-24, 125-144, 1-124 1-25 1-33
267-294, 521-600
2. I1K-1 25-80 112-115, 123 13 10, 24
4. I1K-2 81-100 110-116 24-25 10, 15, 19-20
5. IK-5 118-145 20-109 1, 5-11, 14~ 1-4, 9, 11-14, 28, 30,
15,17-18,23 | 33
6. I1K-6 40-60 52, 110-116, 19, 25 27-29
122




7. I1K-7 101-155 52,110-120 2,4,12,21-22 | 5,7,16-18, 21, 27
8. I1K-9 40-60 52, 110-116, 19, 25 29
122
9. IK-11 | 92, 98, 102, 103, 48-52, 124 16, 21-22 19, 24, 27, 30-31
108, 236, 247, 332
10. | IIK-12 |9, 92, 105, 114, 110, 111, 114, 11, 17,23 27
144 115, 124
2-ceMecTp:
Ne Nunekc | HamMeHOBaHME KOHTPOJIBHBIX MEPONIPUATHN
KoMmrrere | TectupoBaHUE CobecenoBanue | Boimonnenue | Pemenue 3amau
HITUU MPAKTHYECKUX
HaBbIKOB
HaumenoBaHne MarepraioB OIEHOUHBIX CPEJICTB
TecThl Bomnpocsl AJTOpPUTMBI 3agaun
cobecenoBaHMs | MPAKTUYECKHUX
HaBbIKOB
Ne 3ayanns
1. YK-1 1-24, 125-144, 1-124 1-25 1-33
267-294, 521-600
2. I1K-1 25-80 112-115, 123 13 10, 24
4. I1K-2 81-100 110-116 24-25 10, 15, 19-20
S. I1K-5 118-145 20-109 1,5-11, 14— 1-4, 9, 11-14, 28, 30,
15,17-18,23 |33
6. I1K-6 40-60 52, 110-116, 19, 25 27-29
122
7. I1K-7 101-155 52, 110-120 2,4,12,21-22 | 5,7,16-18, 21, 27
8. I1K-9 40-60 52, 110-116, 19, 25 29
122
9. I1K-11 92, 98, 102, 103, | 48-52, 124 16, 21-22 19, 24, 27, 30-31
108, 236, 247,
332
10. | [IK-12 9,92, 105, 114, 110, 111, 114, 11, 17,23 27
144 115, 124
3-cemecTp:
Ne WNupexc HaunmeHoBaHMe KOHTPOJIbHBIX MEPONPUATUH
komnereHl | TecrupoBanue | CobecenoBanue | Beimonnenue | Pemenue 3amau
uu IIPAKTUYECKUX
HAaBBIKOB
HaumeHoBaHMe MaTepraioB OLIEHOYHBIX CPEICTB
TecTel Bomnpocsl ANropuT™MbI 3anauu
co0eceJoBaHUs | MPAKTHYECKUX
HAaBBIKOB
Ne 3ananus
1. YK-1 1-24,125-144, | 1-124 1-25 1-33
267-294, 521-
600
2. I1K-1 25-80 112-115, 123 13 10, 24




4. I1K-2 81-100 110-116 24-25 10, 15, 19-20
o. IIK-5 118-145 20-109 1, 5-11, 14-15, | 14, 9, 11-14, 28, 30,
17-18, 23 33
6. I1K-6 40-60 52, 110-116, 19, 25 27-29
122
7. I1K-7 101-155 52,110-120 2,4,12,21-22 | 5,7,16-18, 21, 27
8. I1K-9 40-60 52, 110-116, 19, 25 29
122
9. [K-11 92, 98, 102, 48-52, 124 16, 21-22 19, 24, 27, 30-31
103, 108, 236,
247, 332
10. | [IK-12 9,92, 105, 114, | 110, 111, 114, 11, 17,23 27
144 115, 124

2. KpuTepIm OICHKH, IIKAJIbI OLICHUBAHUA

2.1. Kputepuu onieHUBaHHUs TECTOBBIX 3a/IaHMIi:

«OTJIMYHO» - KOJTUYECTBO IOJIOKUTEILHBIX OTBETOB 91% 1 00/1ee MakcMMAaILHOTO Oaia TecTa.
«Xopomuo» - KOJIMYECTBO TOJOXKHUTEIBHBIX O0TBETOB OT 81% m0 90% makcumansHOTO Oana
TecTa.

«Y/10BJI€TBOPUTEJIBLHO» - KOJMYECTBO TIOJIOKHUTEIBbHBIX OTBEeTOB oT 71% mo 80%
MaKCHUMaJILHOI'O Oajia Tecra.

«HeynoB1eTBOPUTEIBLHO» - KOJTUYECTBO MOJOKUTEIBHBIX OTBETOB MeHee 71% mMakcuMaabHOTO
Oamia Tecra.

2.2. Kputepuu oueHNBaHUS 0TBETOB HA BONPOCHI YCTHOI'O co0eceJOBAHMS:

«OTaMYHO» - BCECTOPOHHEE, CHCTEMaTHdeckoe M IIyOoKoe 3HaHHMe Yy4eOHOro MmaTepuala,
OCHOBHO U JIOTIOJTHUTEIBHOU JTUTEPATyPhl, B3aUMOCBSI3M OCHOBHBIX MOHATUN AUCHUILIUHBI B UX
3HaYeHUW Uil mpuoOperaemoil mpodeccuu. IlposBieHue TBOpPUECKHUX CIOCOOHOCTEH B
MMOHUMAaHHHU, U3JI0KEHUH U UCIIOJIb30BaHUU Y4eOHO-ITPOrPaMMHOTO MaTepHuaia.

«Xopowo» - MoJHOE 3HAHME Y4eOHOro MaTepuana, OCHOBHOM PEKOMEHIOBAHHOW K 3aHATHIO.
OOyyaromuiics MOKa3bIBa€T CHCTEMHBIN XapakTep 3HaHUN MO AUCHUIUIUHE U CHOCOOEH K
CaMOCTOSITEJILHOMY TIOIMOJIHEHUI0O M OOHOBJICHHMIO B XOJ€ JajbHeilmeld ydeOHON paboThl U
npodeccuoHaNbHOM 1A TEIbHOCTH.

«Y10BJIETBOPUTEJILHO» - 3HaHHEe YydyeOHOro marepuaia B oObeMe, HEOOXOAUMOM st
JabHENIIIEr0 OCBOCHUS AUCLIUILIUHBI, 3HAKOM C OCHOBHOW JIUTEpaTypoil, peKOMEHAOBAHHOU K
3aHsaTHI0. O0yYaromuics A0MycKaeT MOTPEIIHOCTH, HO 00s1afjaeT HeoOXOJUMBIM 3HAHUSAMU IS
WX YCTpaHEHUS O]l PyKOBOACTBOM IIperoaBaTers.

«HeynoB/1eTBOPUTEJIBLHO» - OOHAPYKUBAIOTCS CYILIECTBEHHBIE MPOOEbl B 3HAHUSX OCHOBHOTO
y4eOHOro MaTepuana, T0MyCKaloTCs MPUHIIUIHATbHbIE OIIMOKU IIPU OTBETE HA BOIIPOCHI.

2.3. Kputepuu onieHuBaHMs BHINOJHEHHUS AJITOPUTMA NPAKTHYECKOI0 HABBIKA:
«OTIAMYHO» - TPaBWIBHO OIpeesieHa IeJb HaBblKa, paboTy BBINOJIHEHA B MOJIHOM O0beMe ¢
coOuroIeHeM Heo0X0AUMOM MOCeA0BaTeNbHOCTH AeHCTBHM. CaMOCTOSTEIbHO U PALIMOHATIBHO
BBIOpAHO M MOJTrOTOBJIEHO HE00X0aAUMOe 000pyAOBaHUE, BCE JICHCTBUS MPOBEIEHBI B YCIOBHIX
U pexHuMax, oO0ecreyuBalOIIMX IOJIyYeHHE HAWIydlIMX pe3yiapTaroB. HaydHo rpamMoTHO,
JIOTUYHO OIHCaHbl HaOMOZeHHUs M c(OPMHUPOBaHbI BHIBOJBI. B mpencraBieHHOM (parmente
MEIUIMHCKOTO  JOKYMEHTa MpPaBWIBHO M  aKKypaTHO  BBINOJHEHBl BCE  3allHCH,
MHTEPIPETUPOBAHBI PE3YIIbTATHI.




[TpogeMOHCTPHPOBAHBI OPraHU3AIMOHHO-TPYIOBBIE YMEHHS (TOAJep)KaHue YHCTOTHI pabovero
MECTa U TOPSIIOK Ha CTOJIE, SKOHOMHOE MCIOIb30BaHUE PACXOTHBIX MATEPHAIIOB).

HaBpik ocymiecTBisieT Mo IUIaHy C y4eTOM TEXHMKH O€30MacHOCTH W MpaBUi paboThl C
MaTepuagaMu ¥ 000py0BaHHUEM.

«Xopo1io» - OpANHATOP BBITOJIHWI TPEOOBAHUS K OLIEHKE «5», HO:

QITOPUTM TIPOBOJMJI B YCIOBHUSX, HE OOECIIEYMBAIOIIMX JOCTATOYHOW pPEe3yJbTaTUBHOCTH,
JOTYCTHJI JIBa-TPU HEJI04YeTa WM 0ojiee OJHOM rpyOoi OIMIMOKK M OJTHOTO HEJA0YeTa, allTOPUTM
MPOBEACH HE TMOJHOCTBIO WM B OINMCAHWU JOMYIIEHB HETOYHOCTH, BBIBOJBI CJICIAHBI
HETIOJIHEIE.

«Y10BJIETBOPHUTEIbHO» - OPJMHATOP MPABHIBFHO OMPEACIHII 1IeJh HAaBBIKA; paOOTY BBITIOIHSIET
NPaBUJIBHO HE MEHEE YeM HAloJIOBUHY, OJHAKO OOBEM BBINOJHEHHOW YacTH TaKOB, YTO
MO3BOJISICT TIOJYYUTh TPABHIBHBIC PE3YIBTAThl W BBIBOJBI [0 OCHOBHBIM, MPUHITUITHAIEHO
BAYKHBIM 3aJlauaM palboThl, og00p 000pynoBaHus, 0OBEKTOB, MAaTEPUAJIOB, a TaKXKe padOTHI 10
Hayalxy ajaropuTMa IMpOBET C MOMOUIBIO MPENOaBaTelis; WIM B XOJ€ TMPOBEICHHUS aITOPHTMAa
OBLIN JOTYIIEHBI OIUOKH B OTIMCAaHUH PE3YNIbTATOB, ((OPMYITHPOBAHUH BHIBOJIOB.

AJTOPUTM TIPOBOAMIICS B HEPAIIMOHAIBHBIX YCIOBHSX, YTO MPHUBEJIO K MOJTYICHUIO PE3yIbTaTOB
¢ 00JbIIeH MOrPENIHOCTHIO; WU NMPHU O(QOPMIIEHUH JOKYMEHTAllMM ObUIM JOMYIIEHbI B OOIIeH
CII0O)KHOCTH He OoJiee IBYX OMIMOOK HE NMPHHIMIHAIHHOTO JUIS JaHHOW paboTHI XapakTepa, HO
MOBJIMSIBIIMX HA PE3YNIbTAT BBIMOJHEHUS; HE BHIITOJIHEH COBCEM WIIH BBHITIOJHEH HEBEPHO aHAITN3
pe3ynbTaToOB; JOMyIeHa T'pyOas OMMOKY B XOJe anroputMa (B oObsSCHEHHH, B O(GOPMIICHUU
JTOKYMEHTAIH, B COOJIIOJICHUN TIPAaBHJI TEXHUKH O€30TIACHOCTH TpH paboTe ¢ MaTepuanaMu U
000pyI0BaHNUEM ), KOTOPAst UCTIPABIIACTCS 1O TPEOOBAHUIO TIPETIOIaBATEIIS.
«HeynoBJIeTBOPUTEILHO» - HE ONpEICICHA CAMOCTOSATENHHO IIeNb MPAKTHUYECKOTO HaBBIKA:
BBITIOJTHEHA PA0OTy HE TMOJHOCTHIO, HE TOJrOTOBJICHO HYXHOE O000pyIOoBaHHE H OO0BEM
BBITIOJIHEHHOW YacTH pabOThl HE MO3BOJISIET C/IeNIaTh MPABUIIbHBIX BBIBOJIOB; B X0OJI€ aIrOPUTMA U
npu  OQOpPMIIGHHH JOKyMEHTAallud OOHapyXWIHCh B COBOKYIHOCTH BC€ HEIOCTaTKH,
OTMEYCHHBIC B TPeOOBAHUAX K OIEHKE «3»; MOomyIeHsbl ABe (M 0ojee) rpyObie OomUOKH B XOJ€
anropuTMa, B OOBsICHEHWH, B odopmieHUM pabOTh, B COOJIOJEHUM TIPABUI TEXHUKH
0€30macHOCTH TIpU paboTe C BEIIECTBAMH W 000PYIOBaHHWEM, KOTOPHIE HE MOXKET HCIPABUTH
Jake 1o TpeOOBaHUIO MPernoaaBaTels.

2.4. Kputepuu olleHMBAHUA 32/1a4M:

«OTaMYHO» - TIPaBUJIbHBIE OTBETHI JJaHBI Ha BCE BOIPOCHI, BHIIIOJHEHBI BCE 3a/laHUS, OTBETHI
U3JI05KEHBI JIOTUYHO U TOJHO.

«Xopouo» - TpaBWIbHBIE OTBETHI JJaHBI Ha BCE BOIPOCHI, BHIMOJIHEHbI BCE 3aJaHMs, MOJHOTA
OTBETA COCTaBJIsIeT 2/3.

«Y10BJIETBOPUTEJILHO» - TPAaBWIbHbIE OTBETHl JaHbl Ha 2/3 BOMPOCOB, BBIMOJHEHBI 2/3
3a/laHui, OONBIIMHCTBO (2/3) OTBETOB KpAaTKHE, HEPA3BEPHYTHIC.

«HeyoB/1€TBOPUTEJIBLHO» - TIPABWIbHBIE OTBETHl JIaHBI HA MEHEE 72 BOMPOCOB, BHITIOJIHEHBI
MeHee Y4 3ajaHuil, OTBEThl KpaTKUe, HEPa3BEPHYTHIE, «CIIydalHbIE).

3. OneHo4HbIe CPeACTBA
3.1. TecTnl

1.V gyenoBeka 4MCIO XPOMOCOM B AUILJIOUTHOM Habope:
a) 48
0) 46
B) 23
r) 56

2.ABTOopamu nByxcnupansHoil Mogenu JHK saBasroTcs:



a) Koppenc u Yepmak
0) Yorcon u Xonmc
B) XKako6 1 MoHo

r) Yorcon u Kpux

3.1HK B uenoBeueckoi KJIE€TKE COJIEPKUTCS B CIEAYIOLIUX OpraHeiax:
a) anmmapar ["osbmxu

0) sapo

B) LUTOIJIA3MaTHUYECKUN PETUKYITYM

I') MUTOXOHAPUU

4.B npouecce TpaHKpUILIUU 00pa3yeTcs:

a) MPHK

0) npePHK (nepBuunsiii PHK-tpanckpunr)
B) kJIHK

I') MOJIUIIENITHAHAS LIETb

5.CTpyKTypHBINA MOTUMOP(})HU3M TeHOMA 00ECTICUNBAETCS 32 CUET:
a) OJTHOHYKJICOTUIHBIX mosumMopdu3moB (SNP)

0) Bapuaruii 6osbimux cermeHToB JJHK (CNV)

B) JIeJIEUi ¥ HHCEPIHI OTACIbHBIX HyKIIeoTH10B (indel)

6.'eHOMHAs TaKTHIIOCKOTIHS HarOOJIee YacTo MPOBOAUTCS ITyTEM aHAJH3a:
a) TPYIII KPOBH

6) HLA-noxycoB

B) OJHOHYKJICOTHIHBIX TTOJUMOP(HHU3MOB

') MUKPOCATEJUTUTHBIX MapKEePOB

7.HacnencTBeHHast OTATOIIEHHOCTD YEJIOBEUECKOU MOMYISIIUYA BKITIOYAET B ce0s
a) HAKOIUICHHBIC B MPOIIECCE IBOJIIOIUHU MATOJOTHYECKUE MYTaIlUN

0) BHOBb BO3HHMKAIONIE MYTAIIMH B COMAaTHYCCKUX KIETKAX

B) BHOBb BO3HHUKAIOIIME MYTAIlUH B TIOJIOBBIX KJIETKaX

8./loJ1s1 HaCIEICTBEHHBIX U BPOXKACHHBIX O0JIC3HEH Cpeii MPUYUH CMEPTH eTel Ha 1 -M roxy

JKHN3HU COCTABJIACT.
a) 50%

6) 70%

B) 25%

r) 5%

9.Yuncno u3BECTHBIX KIIMHHYSCKUX (1)OpM HaCJICACTBCHHBIX 3a00J1€BaHUM COCTABIISET IMPUMCPHO:

a) 1o 3000

0) 4000-4500

B) 6000-10 000

r) 80 000-100 000

10.I'eHOMHBIH HUMITPUHTHUHT IPUBOAUT K CICAYIOIMINM IOCIICACTBUSAM:
a) pas3iinuusaM B SKCIIPECCUH TOMOJIOTUYHBIX MATCPUHCKHUX U OTHOBCKUX ajenen

6) nepeaadyc U3MEHEHHUH B OKCHPCCCHUU T'CHOB CIICAYIOIIUM KJIICTOYHBIM MMOKOJICHUAM

B) HU3MCHCHUIO NO3bl TCHOB, KOHTPOJHUPYIOUIUX POCT 3M6pI/IOHa
T) CABUT'Y B COOTHOIICHHWU I1OJIOB B CTOPOHY MAJIbYUKOB
,Z[) YBCIIMYCHUIO YaCTOTHI CIIOHTAHHBIX a60pTOB
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11.HeraruBHas eBreHHMKa - 9TO:

a) pa3zesl FTeHETUKU YEeJIOBEKa M0 U3YyYEHUIO MPUYUH yXYIUIEHUS IPUPO/IbI YETIOBEKA,

0) 0CBOOOK/ICHHIE YEIOBEYECTBA OT HACIIEACTBEHHON MATOJIOTHH ITyTeM HACHUIHCTBCHHON
CTEpHIN3AIUU

B) YJIy4IIEHHE IPUPOIBI YEIOBEKa IMyTeM 0TOOpa TyUIIUX NPEACTaBUTEINICH YeI0BEYeCTBA H X
Hpe[[HO‘ITI/ITeJII)HOFO paSMHO)KeHI/IH

') HACWJIBCTBEHHOE OTPAHUYICHHIE PETPOTYKTUBHOM CBOOO b YeIOBEKA

12.HoHceHc-MyTaus MU Ha3bIBAOTCS:

a) MyTallu{, IPUBOIAIINE K 3aMEHE OJHON aMUHOKHCIIOTHI Ha IPYTyIO
0) MyTaIuu CO CJABUTOM PaMKU CUHUTHIBAHUS

B) MyTalliH, IPUBOJSIINE K BOSHUKHOBEHHUIO CTOM-KOJIOHA

') MyTalliy, 3aTparuBarolue caiT crutaiicuara

13.Ilommnonaus:

a) I3MEHCHHE YUCJIa XPOMOCOM, KpPAaTHOE TaIIONIHOMY Habopy
0) U3MEHEHHE YUCIIa OTACIBHBIX XPOMOCOM

0) 0OBIYHO HECOBMECTHUMA C )KU3HBIO

B) OTHOCHUTCSI K TEHOMHBIM MYTaIlHsIM

14.K HapymeHusaM CTpyKTYpbl XPOMOCOM OTHOCSIT:
a) aHEYTIJIONIHIO

0) MOJTUTLIIONTUIO

B) JIEJCIIUU

T') TPaHCJIOKAIlUN

15.BosBIIMHCTBO HACIEICTBEHHBIX HAPYIICHUI MeTaboIu3Ma 00yCI0BIICHO:
a) TOMHUHAHTHBIMHU F€HaMU

0) perecCuBHBIMU I'€HAMU

B) LUTOIJIa3MaTHYECKON HACIIECTBEHHOCTHIO

') XPOMOCOMHBIMU TPHUCOMUSIMU

16.bone3ns Bunscona-KonoBanoBa cBsizana ¢ neekTom:
a) meapTpancnopTupyronei ATDa3br

0) uepynomnigazMuHa

B) CYMEPOKCHIIUCMYTa3bI

') OpHUTHHKapOamowmiTpaHnchepasbl

17.IIpranHO BOSHUKHOBEHHS HACJIECTBEHHBIX Ie()EKTOB OOMEHA SBIISIOTCS:
a) U3MEHEHHE YMCIIa XPOMOCOM

0) MyTaluu reHoB

B) cOallaHCUPOBaHHbIE TPAHCIOKALH

18.511M3HEOBBIN METO]T UCTIONIb3YETCS IS

a) OLICHKM BKJIa/1a TEHETUUYECKUX (PaKTOPOB B pa3BUTHE 3a00JI€BaHUS
0) OLIEHKU YpPOBHSI MYTallHOHHOTO Tpoliecca

B) pacyeTra reHHbIX 4acTOT

19.B 01HOM M3 pEernoHOB OTMEUEHO HAaKOIJICHHE OOJIBHBIX C OJTHOTUITHBIM 3a00JI€BaHUEM
IIMUTOBHUIHOM keJie3bl. KOHKOPIaHTHOCTh MOHO- 1 IM3UTOTHBIX OJIN3HEIIOB OKa3alach
IIPaKTUYECKHU OJMHAKOBOW. B 3TOM cilyuae peub uzer o:
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a) MOHOT'€HHOM 3a00JIeBaHUU

0) MynbTH(haKTOpUATHFHOM 3200JICBaHUN
B) HEHACJIEACTBEHHOM 3a00JI€BaHUU

I') XpOMOCOMHOM CHHJPOME

20.ITpu onpeneneHnn 3UroTHOCTH OJIM3HELIOB HAaNOOJIEE TOUEH:
a) MOJIMCUMITTOMATHYECKUI METOT

0) aHaM3 TPYNI KPOBU

B) aHAJINU3 JIEPMATOTIU(UKU

I') aHaJIM3 BBICOKOBapuadenpHbiX MapkepoB JJHK

1) TECT I10 TIEpPecaKe KOKHU

21. /15 maHMUKCHOM MOTYJISIIIUKA OOJIBIIIOTO pa3Mepa XapaKTepPHBI:
a) CPaBHUTEJIBHO MOCTOSIHHBIE YAaCTOTHI ajljiesiel U T€HOTUIIOB

0) BbICOKAs 4aCTOTa POJCTBEHHBIX OpaKoOB

B) IIOCTENIEHHBIM POCT A0JIM FTOMO3ZUIOT

22 Jlpeii¢ reHOB CBSA3aH:

a) C ypOBHEM MYTAIMOHHOTO IpoIecca

0) ¢ ypoBHEM oTOOpa

B) CO CITyJaiflHBIM paclpe/ie]ICHHEM T'eHOB B TIOMYJISIIMHA MAJIOTO pa3Mepa
T') C HapyIIEHUEM MTAaHMUKCUH

23. «DddexT ocHOBATESN:

a) umeet 3HaueHue i JJHK-auarnoctuku

0) XapaKTEpEeH M1l HEKOTOPBIX TOIYJISIIHI

B) CBSI3aH C COIMAIBHOM MUJTH TeorpauiecKoil H30IAIHeH

24.OCHOBHOM 0COOCHHOCTHIO TEHETHUECKOU CTPYKTYPBI H30JISITOB SIBJISICTCS:
a) yBEJIIMYEHHE JIOJIU T€TEPO3UTOT

0) yBelIMYeHHE 0JIM JOMUHAHTHBIX TOMO3UTOT

B) YBEIMYEHUE JIOJIU PELIECCUBHBIX TOMO3UTOT

25.Koraa HanboJsiee 4acTo MPOSIBIISIFOTCS CAMIITOMBI HACIIEJICTBEHHOTO 3a00JIeBaHUs,
CBSI3aHHOTO C AeeKToM (hepMeHTa:

a) BO BHYTPUYTPOOHOM MEPHUO/IE

0) B mepuo/ ¢ poxkacHHs 10 1 roma

B) B JIETCKOM Bo3pacte (10 14 ner)

r) c 15 mo 50 ner

26.3a00neBaHus, NOVISKAIINE CKPHHUHTY CPEIM HOBOPOXKJICHHBIX, JOJDKHBI OTBEYATh BCEM
NEePEeYHCICHHBIM KPUTEPHUSIM, KPOME OJJHOTO:

a) BBICOKasl 4acTOTa 3a00JIeBaHUS B MOMYJISALUH

0) Hanmu4ue J1abopaTOPHOIO METO/A, IPUTOTHOTO Il IPUMEHEHHS IIPU MacCOBBIX
o0cIie10BaHUX

B) HaJMuue pa3paboTaHHOTO METO/1a I0POI0BOM AMArHOCTUKU

r) Ham4ue 3pPEeKTUBHOTO CrI0co0a JeUeHHS

27.CeneKTUBHBIN CKPUHUHT — 3TO:

a) o0cie[0BaHNE BCEX HOBOPOKAECHHBIX

0) oOciieoBaHue O, HACENAIONINX JaHHBIA PErHOH

B) 00CiIeZIOBaHKE TPYIIIBI PUCKA IO JAHHOMY 3a00JIEBaHUIO
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28.I1pu HAKOIJIEHUU IVIMKOI'€HA B IM30COMAaX BO3HUKAET:
a) renaTorepedpabHas TUCTPOPus

0) 6one3ns [Tomme

B) METaXpOMaTHYECKasl JICHKOAUCTPOPHS

r) Muonatus [romenna

1) aIp€HOTCHUTAJIHBIN CUHAPOM

29.11pu Gosie3nu ['omie B HEPBHBIX KIIETKAaX HAKATUIMBACTCS:
a) cuHrOMHEETTUH

0) raarmuosua GM 1

B) ranriuo3us GM 2

I') LepaMul

1) TIIOKOIIepeOpo3u ]

30.I[I/IaFHOCTI/I‘-ICCKI/IMI/I TECTaMU JIS BBIABIICHUS Hap}/'IIIeHI/Iﬁ IHUKJIa MOYEBHUHBI SIBJISAIOTCA.

a) OTpeJIeNICHNE YPOBHS aMMHUaKa B KPOBH
0) uccieoBaHNe CIIEKTPa aMUHOKHUCIIOT KPOBH
B) Ompe/ieNieHne KpeaTHHUHA MOYH

31.Myramuu — 3T0:

a) U3MEHEHHE 0CIIeJIOBATEIbHOCTH HYKJICOTUIOB BHYTPHU I'eHa (F€HOB);
0) U3MEHEHHE YUCIIa XPOMOCOM;

B) U3MEHEHHUE CTPYKTYPHI XPOMOCOMBI (XPOMOCOM)

32.MyTtanuu MOTYT BO3HUKATh BCJIEACTBUE ACUCTBUS CICAYIONIUX (PaKTOPOB:
a) MIOHU3UPYIOIIEe U3ITYyICHUE

0) MEXaHUYECKOE BO3/ICUCTBUE

B) XUMHUYECKHE BEIIECTBA

T') BUPYCHI

33.I'eHeTHYECKAsk TETEPOTCHHOCTh KIIMHUYECKU CXOXKUX 3a00JieBaHH 00YyCIIOBJICHA!
a) pa3HBIMU AJUIEJISIMU OJTHOTO I'eHa,

0) MyTaIusIMH B Pa3HBIX JIOKYCaX;

B) B3aUMO/ICHCTBUEM I€HETUYCCKONH KOHCTUTYIIUU M CPEIIbI

34.HykneoTuaHble 3aMEHBbI:

a) MOTYT NMPUBOAUTH K HOHCEHC-MYTaLIUAM

0) MOTYT 3aTparuBaTh MPOIIECC CIUTAlCUHTa

B) MOTYT U3MEHSTh CBOMCTBA KOJAUPYEMOTO OenKa
T') BCEr/a MaToTreHHBI

35.C,[[BI/IF paMKH CUUTBIBAHUSA BO3ZHUKACT IIPU:

a) MHUCCCHC-MYTAallUuAX

6) MUKPOACIICHUAX, KPAaTHBIM TPEM HYKJICOTUAAM
B) MHUKPOACIICHUAX, HC KPATHBIX TPEM HYKIICOTHAaM
r) HOHCCHC-MYTalluAgX

36./luHamMnuecKre MyTaI|u:

a) MyTalllM, KOTOPbIE BOZHUKAIOT C BHICOKOM YacCTOTOM

0) CBsI3aHBI C YBEJIMUEHUEM UHUCIIa HYKIEOTHIHBIX TOBTOPOB
B) SBJIAIOTCS IPUYMHOM OOJIe3HeH IKCIIaHCuu
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') HE UMEIOT MEUIIUMHCKOTO 3HAUCHHS

37.Cniopannieckuii cirydail HacleACTBEHHON O0JIE3HU — 3TO:

a) MaIMeHT C HACJIEJCTBEHHOW 00JIe3HBI0, BIIEPBbIE 0OPATUBIIMICS 32 MEAUIIUHCKON TTOMOIIBIO;
0) mepBbIii CiTyyail ayTOCOMHO-IOMUHAHTHOM MJIM XPOMOCOMHOM 00JI€3HU B POJIOCIIOBHOI;

B) €IMHCTBEHHBIN CITy4ail TaHHON HACJIECTBEHHOW OOJIE3HH B POJIOCIOBHOI;

T') MAlMEHT C HACJIEACTBEHHON 00JIE3HBIO, HMEIOLIUH 3I0POBBIX POAUTEIICH.

38.K HacnencTBeHHBIM JeeKTaM CUCTEMBI (aroruro3a OTHOCSATCS:
a) cunapoM Buckorra-Ongpuya

0) arammarsio0Oynust bpyrona

B) XpOHMUYECKUI I'PaHyIOMAaTO3

r) curapom Yenpsika-Xaramm

39.HacnencrBeHHast OTATOMIEHHOCTh YEIOBEYECKON MOMYIISIIUN BKITFOUAET B CeOS:
a) HAaKOIUICHHBIE B ITPOLIECCE IBOJIIOLMH ATOJIOTNYECKUE MYyTalluN

6) BHOBb BO3HUKAIOIIWEC MYyTAallUM B COMAaTUUCCKUX KIJICTKaX

B) BHOBb BO3HUKAIOIIWEC MyTallMX B IIOJIOBBIX KIICTKAX.

40.Bce nepeuncieHHble epMEHThI y4aCTBYIOT B MPOIIECCE perapaii yabTpaproIeTOBbIX
noBpexaeHuil JIHK, 3a nuckimrouennem:

a) JIHK-nmonumepassl

0) SHIOHYKJICa3hI

B) 9K30HYKJICa3bI

I') HOJMHYKJICOTH UINTa3bl

1) TaKTaTAECTUAPOreHAa3bl

41.TepatoreHHbM 3G (HEKTOM 001a1at0T CICTYIOIINE JICKAPCTBEHHBIE CPEJICTBA:
a) aCTIMpHH

0) IPOTUBOAMMIICTITUYECKUE TIPErapaThl

B) uHruouTOpHl AIID

r) BapdapuH

1) aHTUOMOTUKHU

42 Tlonbepurte Hanboiee TOYHBIM TEPMUH IS CISAYIOMIETO onpeaeneHus: "AnomManus Gopmbl
WM TOJIOKEHHMS TeJla B pe3yabTaTe ISHCTBUS MeXaHnYecKuX (hakTopoB 0e3 HapyIIeHus
Mopdorenesa':

a) ManbhopMarnus

0) qu3pymnus

B) nedopmarius

T') TUCTIA3HS

43.Ha xakoM 3Tamne oHTOreHe3a (popMHUPYIOTCS BPOXKIEHHbIE TIOPOKU Pa3BUTHUSA?
a) SMOPHOHAIBHOM

0) 10 THOM

B) TMIOCTHATAIEHOM

44 OCHOBHBIE TPYIIIBI TEPATOTEHHBIX (DAKTOPOB ITO:
a) JICKApCTBEHHBIC CPEJICTBA U XUMHUUCCKUE BEIIECTBA
0) MOHHU3UPYIOIIEE U3ITyUYEeHUE
B) HH(EKIUU
') METa0OJUYECKUE HAPYIIICHUS ¥ BPEIHbIC IPUBBIYKU OEpPEeMEHHOM
14



45.Haunbonee nHpopMaTUBHA B OTHOIICHWU YAaCTOTHI MAJIBIX aHOMAJIMI Pa3BUTHS OJTHA U3
IIEPEYMCIICHHBIX YacTel Tena:

a) KUCTh

0) crorma

B) TYJIOBHILE

T) JIMLO

46.Puck poxxsieHus peOeHKa ¢ U30JIMPOBAHHBIM pacIlleIUIeHUeM Ir'yObl 1 HEOA JJIsl ceMenHOM
napbl, y KOTOpOH yxke ecTb peOEHOK ¢ OJJHOCTOPOHHUM PaCIEIUIEHUEM COCTaBJISET:

a) 1%

0) 4%

B) 10%

r) 25%

47 Ilpuem ¢oaneBoi KMUCIOTHI BO BpeMsi O€pEMEHHOCTH HalpaBieH Ha IPO(UIaKTHKY:
a) XpOMOCOMHBIX 00JIe3HEH

0) nedeKToB 3apareHus HepBHOM TPYyOKH

B) MOHOT'€HHBIX 3a00JI€BaHU

T') IOPOKOB Cep/Iia

48.B kauecTBe MapKepHBIX OCITKOB B IMIPEHATATFHOM OMOXHMHYECKOM CKPHHHHTE HUCTIOIB3YIOT:
a) PAPP-A

0) ADII

B) XI'U

T') IepYyJIOIIa3MHUH

49 Tlpu3HakaMu HAaCJIEACTBEHHBIX 3a00JIEBAHUN B 1I€JIOM SIBJISTFOTCSI:

a) BOBJICUCHHE B MATOJIOTUYECKUN MPOIIECC HECKOJIBKUX CHCTEM M OPTaHOB
0) cerperamus CAMIITOMOB B CEMBSX

B) MHO>KECTBEHHbBIE MUKPOAQHOMAJIMH PA3BUTHS

I') HEIOHOIIIEHHOCTh

50.Tepmun "cuaapom" BKIIOYAET B ceOsl CIICTYIOIINE TTOHSITHS:

a) YCTOWYMBOE COYETAaHUE TTOPOKOB PA3BUTHS PA3HBIX CUCTEM M OPraHOB;
0) omrcaHue y HECKOJIbKUX OOJIbHBIX pa3HBIMU aBTOPAMHU;

B) YHUKAJIbHOE ONMCaHUe (PEHOTHUIIA;

T') OJHH MOPOK PA3BUTHUS HHAYLIUPYET MOSBICHUE APYTUX aHOMAJIHA

51.IIpumepamu 3aboneBaHnll ¢ X-CLHEIICHHBIM PEIIECCHBHBIM THIIOM HACJICAOBAHHS SBIISIOTCSL:
a) ¢pocdaraunader

6) 6oe3up Mapgana

B) MuoaucTpodus/lromenna

r) remodunus A

52.Tun Hacnen0BaHMs HACTECCTBEHHBIX OMYXOJIEBBIX CHHIPOMOB:
a) ayTOCOMHO-JIOMUHAHTHBII

0) ayTOCOMHO-PELECCUBHBIH

B) CIIETIJICHHBIH C I1OJIOM

I') MyJbTU(AKTOPUATIEHBIN

53.T'ensl HACJICACTBCHHBIX PAKOB YYaCTBYIOT B:
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a) penapauuu JJTHK

0) peryisiuuu rIuKoIn3a

B) KJIETOUHOM METa00IH3Me

') CHHTE3€ CTPYKTYPHBIX O€JIKOB

54.J1n1s1 BBISIBICHUS MyTallUi UCHIOJIB3YETCS:
a) UMMYHOTUCTOXUMHUS

0) cepoJIoruYecKuii aHaIH3

B) OaKTEPUOJIOTHUECKUN METO]]

T') QJIEKTPOHHAsI MUKPOCKOTIHSI

n) [P

55.Marepuanom Jjisi TOMCKa HACJIEICTBEHHBIX MYTaIllUM SIBIISIETCS:
a) OIyXo0JeBasi TKaHb

0) KpoBb

B) Moua

I') CIIOHA

1) OMOTICUHHBIN MaTepuan

56.ITenerpantHOCTh MyTaruii reHa BRCAI cocrasmnser:
a) 100%

0) 25%

B) 50%

r) 80%

57.Haubonee 4acThIMU Pa3HOBUIHOCTSIMHU HACJICICTBEHHBIX OITYXOJIEBBIX CHHIIPOMOB SIBIISTFOTCSL:
a) cunapom JIn-Opaymerun

0) HaCIeACTBEHHBIN paK MOJIOYHOM >KeJIe3bl W/UIIN SHIHUKOB

B) cunapom Ileiitna-Merepca

r) curapom JlnHua

58.HacnencTBeHHBIH CHHIPOM C pa3BUTHEM 0a3aJIbHOKICTOYHBIX KAPIITHOM KOXH U
OJIOHTOTEHHBIMH KHCTaMH:

a) cuaapoM JImH4a

0) cunapom ['opimHa

B) cunapom Kaynen

r) cuaapom MEN1

59.HaCHeﬂCTBeHHbIﬁ CBETJIOKJIETOYHBINA PaK IMOYKHU CBA3aH C I[e(beKTOM CJICAYHOIIUX I'CHOB:
a) RET

6) VHL

B) SDHA

r) MLH1

60.310pOBBIM HOCUTENBHUIIAM MMATOT€HHBIX MyTaluii B reHax BRCA1/2 pekoMeH0BaHO:
a) peryisipHoe camooOcie[oBaHne

0) Y31 MOOYHBIX XKeje3

B) MPT MONOYHBIX Kene3

r) npodunakTudeckoe yiajieHne MOJOYHBIX JKee3

1) poQUIAKTUYECKUI TpHeM JIEKapCTBEHHBIX IPENapaToB

61.HacnencTBeHHbBIE OMyXOJIH XapaKTePU3YIOTCS:
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a) paHHUM BO3PacTOM BO3HUKHOBEHHMS

0) COMYTCTBYIOIIEH CepIeUHO-COCYAUCTOM MaToJIOTHeH

B) HAJIMUMEM MPO(HECCHOHAIBHBIX BPEAHOCTEH

I') TeHJICHIIMEH K OMaTepaJbHOMY NOPaKEHUIO B CIIy4ae MapHbIX OPraHoB

62.J1oJ1s1 HaCTIEICTBEHHBIX M BPOXKACHHBIX OOJIE3HEH Cpei MPUYUH CMEPTH JIeTel Ha 1-M roay
YKU3HU COCTaBJISET:

a) 50%;

6) 70%;

B) 25%);

r) 5%

63.I eHeTHYECKUH UMIIPUHTHHT - 3TO:

a) «MapKHUPOBKa JIOKYCa XPOMOCOM OJTHOTO M3 POAUTENEH;

0) BUJI TeHETUYECKOW aMATH (Harpumep, 0e3yclioBHbIE pe(IeKChl);
B) COCTaBJIEHHE KapT XPOMOCOM.

64.PermimpoBaHHbBIe XPOMOCOMBI IIPUKPETIISIOTCS K MUTOTHYECKOMY BEPETEHY MTOCPEICTBOM
CTPYKTYp, KOTOpbIE€ Ha3bIBAIOTCS:

a) TeJIoMephl

0) CIyTHUKH

B) LEHTPOMEPHI

') KHHETOXOPbI

65.MynbTudakropraibHas TPUPOIa U3BECTHA TIPH CICTYIOMHUX 3a00JI€BaHUSIX:
a) paK >KelyJKa;

0) caxapHbIi TUaA0ET

B) si3Ba 12-TepCTHOM KUIIIKH;

T) mu30ppeHust

66.1lcnmakus:

a) SIBJISICTCS ayTOUMMYHHBIM 3200JICBaHUEM

0) SBJISICTCS MOHOTEHHBIM 3a00JIEBaHHEM

B) PHCK aCCOIMUPOBAH C OIPEICIICHHBIMY rariotunamMu HLA
') METOJIOM JICYCHHMSI SIBJICTCS OC3TIIIOTEHOBAS IUeTa

67.Peanu3ariu HaClEICTBEHHOM MPEAPACIONIOKEHHOCTH K THIIEPTOHHYECKOM 00JIe3HU
MPETSATCTBYIOT:

a) 3aHATHS QU3KYIBTYpPOH;

0) SMOLIMOHANIbHBIE HATPY3KH;

B) IIPaBWJIBHOE YEepEIOBAHKE TPY/a U OT/IbIXA;

I') yoTpebIeHne aJIKoros

68.K 0oJie3HsIM ¢ MyabTH()AKTOPHUATBHO 00YCIOBIEHHON MPEAPACIIONOKEHHOCTBIO:
a) FreMOXpOMaTo3

0) ncopuas

B) Oosie3nb Bunbcona-KonoBanoBa

r) 6bone3np bexTepena

69.Haubosee pacrpocTpaHSHHBIH THIT HACJIE0BAHKSI TUTIEPTOHUYECKOM 00JIe3HU:
a) ayTOCOMHO-PEIIECCUBHBII
0) ayTOCOMHO-IOMUHAHTHBIN
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B) CLEIUIEHHBIN ¢ X-XpOMOCOMOM
T') MyJIbTU(AKTOPUATIEHBIN

70.IIpenaranbHasi AMArHOCTUKA C IPUMEHEHUEM MOJICKYJISIPHO-TEHETHYECKIX METOI0B
BO3MOJKHA IIPH CIETYIONINX 3a00JIeBaHUSAX:

a) cuHApOM Armepa

0) xopest ['enTHHTTOHA

B) MYKOBHCIIH/I03

r) eTanbHBIA ATKOTOIBHBIA CHHIPOM

71.JlueroTepanus IpU HENEPEHOCHMOCTH JIAKTO3HI SIBJISICTCS
a) CHMIITOMAaTHYECKAM METOJIOM JICUCHHUS

0) STHOJIOTUYECKUM JICUCHHEM

B) MATOTCHETHYECKUM JICUCHUEM

72.K MynbTH()aKTOPHATIHHBIM 3200JI€BaHUSIM OTHOCSTCS:
a) XpOMOCOMHBIE OOJIE3HH

0) U30JIUPOBAHHBIE BPOXKACHHBIC IOPOKH PA3BUTHUS

B) XpOHHYECKHE UH(PEKINN

') XpOHHYECKHE HeNH(EKIIMOHHBIE 3a00JI€BaHNUs B3POCIIBIX

73. ]l MyabTH(DAKTOPHATHHBIX 3a00ICBaHII BEIMYMHA TOBTOPHOTO PUCKA B CEMbSIX 3aBHUCHT
oT:

a) ynciia OOJBHBIX B CEMbE;

0) TspKecTH 3a00JeBaHus Y MpoOaHa;

B) IoJia mpoo6ania

74.YacTtoTa poxKaeHUs JeTel ¢ XpOMOCOMHBIMU CHHIPOMAaMHU YBEITMYUBAETCS C BO3PACTOM
MaTepH BO BCEX CIyYasiX, 32 HCKIIOYEHUEM CHUHIPOMOB:

a) lllepemeBckoro-Tepuepa

0) Knaitnpenbrepa

B) [layHa

r) [TaTay

1) DaBapiaca

75.K crienududeckum npu3Hakam cuHapoMa JlayHa oTHOCSATCS:
a) SMHUKAHT

0) nmarHa bpamdribaa

B) TIOPOKH Cep/lia

I') YeThIpeXIalIbleBas JIAJOHHAS CKJIaIKa

76.Y 607abHBIX ¢ cuHApoMoM KraitHdenbTepa MOXXHO 0OHAPYKUTH:
a) kapuotun XXY

6) xkapuotun XXXY

B) XpOMaTHH-TIOJIOKHUTEIbHbBIE KIETKU

r) kapuotun XYY

77.11pu cungpome Knaiingdenbrepa y 6071bHBIX HAXOIAT:

a) TOHA/Ibl, UMEIOIIME TUCTOJIOTUYECKYIO KapTUHY SSMYHUKA
0) Hapy>XHbIE TEHUTAINH IPOMEKYTOUYHOTO THIIA

B) THHEKOMACTHIO
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78.Hocurenu peuunpoKHbIX TPAHCIOKAIUI 0OBIYHO:
a) OeCIuIoTHBI

0) heHOTUIMHYECKN HOPMATHHBI

B) UIMEIOT HOPMAaJIbHBII MHTEIUIEKT

T') BBISIBJISIFOTCS TOJIBKO Y€pe3 aHOMaJIbHOE MOTOMCTBO

79.B xapuotune 00JpHOTO CHHAPOMOM [latay npucyTCTBYIOT:
a) JeNenus XpOMOCOMBI 5

0) 47 xpomocom

B) TPUCOMHUS 11O XpoMmocome 13

I') TpUCOMUs 10 Xpomocome 18

80.00mmM npu3HaKoM JUTst OOJTBHBIX C HeCOATaHCHPOBAHHBIMHU CTPYKTYPHBIMH TTEPECTPOHKaMHU
XPOMOCOM SIBJISIETCSI:

a) YMCTBEHHAsi OTCTAJIOCTh

0) ruapouedanus

B) aHOMAJIMH CKeJleTa

81.VY GosbHEIX ¢ curapoMoM IlleperneBckoro-TepHepa HAOMIOIAIOTCS BCE TIEPEUHCIICHHBIC
CUMIITOMBI, KpOME:

a) 6ecrutoaus

0) MepBUYHON aMEHOPEH

B) BBICOKOT'O pOCTa

r) TUMaTHYECKOTro OTeKa KUCTEH U CTOI B IEPUO/I€ HOBOPOKICHHOCTH

82.MyxunHa 22 net, oOpaTHICsS B MEAUKO-TEHETHUECKYIO KOHCYIBTAIIUIO TT0 TTOBOIY
CHMKEHHOU MOJIOBOM MOTEHILIMH U MTOJIOBOTO BiIeUeHUsA. BOIBHOI BBICOKOTO pOCTa, C
HEMPOMOPLUHUOHAIBHO JTMHHBIMU KOHEUHOCTSIMH. HapyXHble 10JI0BbIE OpraHbl CPOPMUPOBAHBI
MpaBWJIbHO. BTOpUYHbIE MOI0BbIE MPU3HAKU Pa3BUTHI €1a00, OBOJIOCEHHE Ha JIOOKE 10
)KeHckomy Tumy. [10710BOM XpoMaTHH MOJI0XKUTEIbHBIN. PomuTenu 3q0poBsl. Hanbonee
BEPOSITHBIN IMArHo3:

a) cuaapom Mapdana

0) cunapom Knaitndensrepa

B) cunapom Cortoca

T') aJpeHOTeHUTAIbHBINA CUHIPOM

1) cuHapoMm beksurta-Bunemana

83.I'pyObie 4epThl TUIa YACTO HAOIIOJAIOTCS MPHU CIIEIYIOMNX 3a00JIeBaHUIX:
a) MyKOIIOJIMCaXapuI03bl

0) MyKOBUCIIHI03

B) OoJie3Hb Pabpu

84.K HacienCcTBEHHBIM CHHAPOMAaM, COTTPOBOKIAIOIIMMCS XPOMOCOMHOM HECTAaOMIIBHOCTHIO
OTHOCSTCS BCE MepEUHCICHHBIE, 32 NCKITIOUEHUEM:

a) cunapoma Jlyu-bap

0) cunapoma nie Tonu-Jledpe-PankoHn

B) MMUTMEHTHOM KCEPOAECPMBI

r) anemun ®aHKOHU

1) cunapoma biayma

85.Haubomee yacToii reHeTHUeCKOW NPUIMHOM rHnepTpopuIecKoi KapIMOMHUOTIATUH Y JIeTel
1o 10 ner aBnsercs:
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a) muosuctpodus/lromenna

0) MeTUIMAaIOHOBAsIALUAYPHUS

B) cunapom Hynan

') MyTalluy B T€HAX CApKOMEPHBIX OEJIKOB

86."dunanensduiickas XxpoMocoma'" MOKET OBITh BBISIBIICHA TIPH:
a) 6osie3nn [layna

0) cuHIpOoMe "KOIIavybero Kpuka'

B) XpOHMUYECKOM MUEJIOJIEUKO3€e

r) cunapome biroma

n) cunapome Ipanepa-Bunnmu

87.Haubomnee 4acToif TeHETHUECKOW TPUIMHON YMCTBEHHON OTCTAIOCTH Y MY)KUHH SIBIISICTCS:
a) cunapom JlayHa

0) cunnpom PyOunmTeitna-Tenoun

B) cuHapom TépHepa

r) cunapom MaptuHa-benn

88.MuKpOXpOMOCOMHBIE IEPECTPOUKH (MUKPOIEICIINN, MUKPOTYTUTUKAIINH, TPAHCIOKAIIUH
HEOOJBIIHNX YIaCTKOB XPOMOCOM) BBISIBIISTFOTCS C TIOMOIIBIO:

a) KapUOTHITUPOBAHUSI

0) aHanM3a MOJOBOTrO XpOMaTHHA

B) MOJICKYJISIPHO-ITUTOT€HETHUECKUX METOI0B

89.Ywucno tpunykneotaanpix CGG- MOBTOPOB MpH HOCUTEILCTBE MyTaHTHOTO TeHa FMR1 y
MY>KUYHH-TPAHCMUTTEPOB COCTABJISIET:

a) 1-5

6) 5-50

B) 50-200

r) 6omee 200

90. 1151 3a00J1eBaHMi, CBI3aHHBIX ¢ MyTalusiMu MuToxoHapuanbHoi JIHK xapakrepHo:
a) nopaxenue [[HC u MpIedHoi TKaH!

0) Hacie0BaHUE 110 MATEPUHCKOM TMHUU

B) HACJIEIOBAHHE 0 OTIIOBCKOW JTMHUU

T') MOpakeHHUE JIUIl 000€ero moJja

91.K MUTOXOHIPUATBHBIM 0OJIC3HSIM HE HMEIOT OTHOLICHHUS:
a) HApYIICHHUS OKUCIICHUS KUPHBIX KUCIIOT

0) HapyIIeHUs TUPYBATICTUAPOTEHAZHOTO KOMILICKCa

B) neeKThl (PEpPMEHTOB JIbIXaTEIHHOM SN

r) nedeKThl pacIIeTIeHUs TIIHKOTeHa

92.CpenHss yacToTa BCTPEYaEeMOCTH MYKOBHCIIM/I03a CPEIN HOBOPOKICHHBIX B Poccuu
COCTaBIISIET:

a) 1:3000

6) 1:7000

B) 1:20000

r) 1:10000

93.BposxeHHble 3a00J1€BaHUS - 3TO:
a) 3a0oneBaHus, 00YCIIOBJICHHBIE MyTalllel T€HOB;
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0) 3a00JieBaHusI, IPOSBISIONINECS HA 1-M rOly KU3HU
B) 3a00JIeBaHUS, TPOSBIISIFOIIUECS IIPH POXKICHHUH;
r) 3a00JICBaHus, HE MO IIAIOIINECS JICYCHUIO

94.T'eneTnyeckas reTepOreHHOCTh KIIMHUYECKU CXO0XKUX 3a00JIeBaHH 00YyCIIOBJICHA!
a) pa3HbIMH AJUIETSIMU OJTHOTO I'€Ha;

0) MyTalusMHU B Pa3HBIX JIOKYCaX;

B) B3aMMO/JIEHCTBUEM I'€HETUUECKON KOHCTUTYLIUU U CPEbI.

95.Cnopannveckuii cirydaid HacJIeACTBEHHOW OOJIE3HH - 3TO:

a) MAIMEeHT C HACJIEJCTBEHHOW O0JIE3HBIO, BIIEPBbIE 0OPATUBIIMICS 32 METUIIMHCKOHN TOMONIBIO;
0) nmepBbIi CiTydail ayTOCOMHO-IOMUHAHTHON MJIM XPOMOCOMHOM 0O0JIE3HU B POJAOCIOBHO;

B) €IMHCTBEHHBIN Ccllydail JaHHOI HACIEeICTBEHHOM 00JIE3HU B POJIOCIOBHOM;

T') MAIMEHT C HACJIEJCTBEHHON O0JIE3HBIO, HMEIONTUH 3I0POBBIX POJAUTEIICH.

96.IIpeHaranbHbII OMOXUMUYECKAN CKPUHUHT HANPaBIICH HA BHISIBIICHHE:
a) MOHOT€HHBIX 3a00JIeBaHUI

0) XpOMOCOMHBIX 3a00JI€BaHUI

B) Ie(eKTOB 3apallleHus] HEPBHOU TPyOKH

97.YBenuueHue TOMIUHBI BOPOTHUKOBOTO MpocTpancTBa Ha Y3U ¢ 10 no 14 Henemo
OEpPEMEHHOCTH MOXET CIIY’)KHUTh MapKEPOM:

a) XpOMOCOMHBIX 00JIe3HEeN

0) MOHOTEHHBIX 3a00JICBaHUI

B) TEPATOTEHHBIX BO3JACUCTBUI

98.K mokazaHusM JUTst TPOBEACHUS] HHBA3UBHOU NMPEHATAIBHON TUArHOCTHKH OTHOCSITCS:
a) HAIMYKE y CYNPYKECKOU Mmapbl peOeHKa UITH TIJ10]1a ¢ XPOMOCOMHBIMU 0OJIC3HAMU

0) BeICOKHI puck Oosie3nu JlayHa 1o pe3yinbTaTaM KOMOMHUPOBAHHOTO CKPUHUHTA

B) CEMEWHOE HOCUTEILCTBO XPOMOCOMHBIX MEPECTPOCK

I') HAJIMYHE B CEMbE peOCHKA C MHOXKECTBEHHBIMU BPOXKJICHHBIMHA IOPOKAMU Pa3BHTHUS

99.buorncus xoproHa 00BIYHO MPOBOJAMTCS Ha CPOKE:
a) 10-12 vepenp
0) 13-14 nenenp
B) 15-22 Henenu

100.Marepuanom Jisi MPOBEACHUS JOMMILIAHTAIIUOHHON JUATHOCTUKHU SIBJISICTCS:
a) KpOBb MaTepH

0) GmacTomepbl

B) TIOJISIPHBIC TEIbIIA

I') KJIETKH T1J10]1a

101.Yacrota nocuteneit amnens Lys1307 rena APC B rpymnme 6071bHBIX KOJIOPEKTATBHBIM PAKOM
cocrasisieT 7 u3 45, a B rpynne 310poBbix — 310 u3 4452, PaccunraiiTe OTHOCUTEIBHBIA PUCK
Pa3BUTHS KOJOPEKTAIBHOTO paka JJisi HOCUTENeH YKa3aHHOTO aules:

a) 15

0) 2.4

B) 7

r) 1.2

102. Yemy nocssien npoekt «kENCODE»:
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a) aHAJIM3Y KOJMPYIOUINX MOCIE0BATEIbHOCTEH TeHOMA
0) aHaM3y QYHKIIMOHAIBHBIX JIEMEHTOB r'eHOMa
B) QHAJIU3Y MOBTOPSIOLINXCS NOCIIEI0BATEIBHOCTEN reHOMa

103. Ipoekt «I'enom uenoseka» (HumanGenomeProject) ObL1 3aBepiieH B
a) 1990 rony
0) 2015 roxy
B) 2004 rony

104. VickmounTe JUIIHEE:

a) TapreTHOE CEKBEHUPOBAHNUE

0) MOJIHO’K30MHOE CEKBEHHPOBaHUE
B) cekBeHHpoBaHue 1o CeHrepy

l") MOJIHOT€HOMHOC CCKBCHHUPOBAHUC

105. «Dddext ocHOBaTE:

a) umeet 3Hauenue g JJHK-aunarnoctuku

0) XapaKTEpeH M1l HEKOTOPBIX TOIYJISIIHI

B) CBSI3aH C COIMAIBHOM UJTH TeOrpauIecKoil H30IAIHei

106.0OcHOBHOM 0COOEHHOCTHIO T€HETUIECKOH CTPYKTYPHI H30JISTOB SBISICTCS:
a) YBEJIIMYCHUE JIOJIA TE€TEPO3UTOT

0) yBEeITMYCHHE JI0JU JIOMUHAHTHBIX TOMO3UTOT

B) YBEJIMYCHHE JIOJIM PEIIECCUBHBIX TOMO3UTOT

107.Korna HanboJsiee 4acTo MPOSBIISIOTCS CHMITOMBI HACIEICTBEHHOTO 3a00JIeBaHUs,
CBSI3aHHOTO C AepeKkToM (hepMeHTa:

a) BO BHYTPUYTPOOHOM IEpHOIC

0) B mepuo/ ¢ poxkaeHus 10 1 roaa

B) B JIETCKOM Bo3pacte (10 14 ner)

r) c 15 mo 50 et

108.3ab0eBanus, MOAJICKAIINE CKPHHUHTY CPEI HOBOPOXKJACHHBIX, TOJDKHBI OTBEYATh BCEM
MIEPEYHCICHHBIM KPUTEPHSIM, KPOME OJTHOTO:

a) BBICOKasl 4acTOTa 3a00JICBaHUS B MOMYJISIHH

0) HayM4Ke J1aboPATOPHOTO METO/IA, IIPUTOTHOTO ISl IPUMEHEHHS TIPU MacCOBBIX
o0cienoBaHuAX

B) HaJIMUKE pa3pabOTaHHOTO METO/A JOPOJIOBOM JUArHOCTHKH

r) Hanuue 3GHEeKTHBHOTO criocoba JeUeHHs

109.Peanu3zamyu HacaeCTBEHHOM MPEAPACIONOKEHHOCTH K TUTIEPTOHNYECKOH O0JIe3HH
IPENSTCTBYIOT:

a) 3aHATUS QPU3KYIBTYPOIl;

0) SMOIIMOHAJIbHBIE HArpy3KU;

B) MPaBUJIHHOE YEPEAOBAHNE TPY/a M OT/bIXA;

T') ynoTpeOiIeHne aaKoTr oIS

110.K 6o0ne3HaIM ¢ MyIbTH(PAKTOPHATIBLHO 00YCIIOBIEHHON MPEAPaCcOI0kKEHHOCTHIO:
a) FeMOXpoMaTo3
0) rcopuas
B) OoJie3nb Bunbcona-KoHnoBanoBa
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r) 6ose3ub bexrepena

111.HaunGonee pacrpoCTpaHEHHBIH THI HACIEAOBAHUS TUIIEPTOHUYECKON OO0JIe3HU!
a) ayTOCOMHO-PELIECCUBHBIN

0) ayTOCOMHO-IOMUHAHTHBIN

B) CLEIUIEHHBIN ¢ X-XpOMOCOMOM

T') MyIbTU(AKTOPUATEHBIN

112.K noka3aHusM IJ1sl IPOBEACHNSI MHBA3UBHOM NMPEHATAIBHOM TUAarHOCTUKU OTHOCSITCSL:
a) HAJIMYKE y CYNPYKECKOU Mapbl pedeHKa WU TIJ10/1a ¢ XPOMOCOMHBIMU 00JI€3HAMHU

0) BeICOKHI prck Oone3nu [layHa 1o pe3ynbprataM KOMOMHHPOBAHHOTO CKPHHUHTA

B) CEMEMHOE HOCUTEIHCTBO XPOMOCOMHBIX MEPECTPOEK

I') HaJIM4YKe B CEMbE peOEHKa C MHOKECTBEHHBIMH BPO>K/IEHHBIMU TOPOKAMU PA3BUTHS

113. I'ensr mutoxouapuansuoit JIHK He koaupytot:
a) OEJIKM 3JIEKTPOH-TPAaHCIOPTHOM Lienu

6) TPHK

B) pPHK

r) OeJIKM MUPYBATIAETUIPOTr€HA3HOTO KOMILJIEKCa

114.]Tons HACIEICTBEHHBIX M BPOXKJIECHHBIX OOJIE3HEH Cpei MPUYUH CMEPTH AeTer Ha 1-M romy
JKU3HU COCTABIISACT:

a) 50%;

6) 70%);

B) 25%;

r) 5%

115.I'eneTnuecKnii IMIPUHTHHT - 3TO:

a) «KMapKUPOBKa» JIOKyca XpOMOCOM OJTHOTO U3 POJUTEICH;

0) BU] F€eHETHYECKOM TaMATH (Harpumep, 0e3yCclIOBHBIC PEIICKCHI);
B) COCTaBJICHHE KaPT XPOMOCOM.

116.PerummipoBaHHbBIC XPOMOCOMBI IPUKPEILUISIOTCS K MUTOTUYECKOMY BEPETEHY IMOCPEICTBOM
CTPYKTYP, KOTOPbIE HA3bIBAOTCS:

a) TEJIOMEPBI

0) CIIyTHUKH

B) LIGHTPOMEPHI

I') KHHETOXOPBI

117. B 4ncno HacneACTBEHHBIX OMTHOOK METab0In3Ma, TECTUPYEMBIX TIPH MacCOBOM
HEOHATaJIbHOM CKPUHHMHTIE, BXOJIHT:

a) raaKTO3eMHs

0) UUTPYIITMHEMHUS

B) TUIIEPIIIUKEMUS

I') MYKOIIOJIUCAXapu103

1) ceMelHas THIepX0JIecTepUHEMUs

118.buorncus xoproHa 0OBIYHO TPOBOAUTCS Ha CPOKE:
a) 10-12 nenens
0) 13-14 nenenn
B) 15-22 nenenu

23



119.Marepuanom ist IPOBEACHUS JOMMILIAHTAIUOHHON JUArHOCTUKHU SIBIISIETCS:
a) KpOBb MaTepu

0) 6macTomepsl

B) IOJISIPHBIE TEJIbLIA

I') KJIETKHU IUIoJa

120.YacroTa Hocureneit aens Lys1307 rena APC B rpymnme 00JIbHBIX KOJOPEKTAIBHBIM PAaKOM
coctaBisieT 7 u3 45, a B rpynie 310poBbiX — 310 u3 4452. Paccunrtaiite OTHOCUTEIIBHBIN PUCK
Pa3BUTHS KOJOPEKTAIBHOTO paka JJjIsl HOCUTENEH YKa3aHHOTO aJlIeIs:

a) 15

0) 2.4

B) 7

r) 1.2

121. MPHK 5’-GAU GCA CGC UAG GUU UUA GCG-3’ xoaupyeT MOJHIECITHIHYIO TETh C
AMHWHOKMCIIOTHOM IIOCJIICA0OBATCIIBHOCTBIO

a) Ser-Pro-Cys-Thr-Met-Asp-Leu

0) Asp-Ala-Arg-Tyr-Val-Leu-Ala

B) Asp-Ala-Arg-Thr-Met-Asp-Leu

122. Meton TP MoxeT UCroab30BaThCs AT

a) TMAarHOCTUKH XPOMOCOMHBIX HApyIICHUI

0) MONEKYJISIPHOU UIACHTU(DUKAIIUN JTHIHOCTH

B) IMAarHOCTHUKH MYyTalluii B F€éHaX HACJIEJICTBEHHBIX OOJie3HEN
') IMarHOCTUKU WHEKIi

1) TUarHOCTUKHU J1e(heKTOB BHYTPUYTPOOHOTO Pa3BUTHS I1JI0/1a

123. IIpown3omuia MyTanys B KOJAUPYIOLIEH MOCIEA0BATEIbHOCTH
5’-CAG AAT ACCTGATTG ATA GCA

MYyTaHTHas MOCIEA0BATEIbHOCTh UMEET BU/

5’-CAG AAT ACT GAT TGA TAG CAT-3’

Omnpenenure XxapakTep MyTallu

a) Jenenus

0) HOHCEHC

B) CABUI PAMKHU CUUTHIBAHUS

124. JIns pabotsl JJHK-nonmuMepaspl He0OX0AMMO HATHYHE:
a) oqHOHUTEBOM MaTpuuHoi JIHK

0) MHULUUPYIOIIETO KOJIOHA

B) IBYHUTEBOTO y4acTKa Ha 3’-KOHIIE MOJICKYJIbI

T) 4-X TUMOB JIe30KCUTpUQoCchaToB

1) TPHK

125. OTKpbITHE rE€HAa 03HAYACT:

a) ONpe/ieIeHne ero JOKaIu3aluy Ha IUTOTeHEeTHUECKON KapTe

0) ompeJiesieHNE €ro JOKAIU3aluU Ha KapTe MUKPOCATEITIUTHBIX MHJIEKCHBIX MapKepOB
B) KJIOHMPOBAaHUE U CEKBEHUpPOBaHME NoHOpa3zMepHoil k[ JHK

r) kioHupoBanue reHoMHbIX JIHK, nepekpsiBatomumx 061acTh JJOKaIU3aluy reHa

1) CEKBEHUPOBaHME TIOJHON HYKJICOTUHOMN MOCIIE0BATEIILHOCTH T'eHa

126. CKOJBbKO T'€HOB B T€HOME YeIoBeKa?
a) CTOJIBKO K€, CKOJIBKO U OEIKOB
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0) B 2 pa3a 0oJblie, YeM y KPYIriloro MUKPOCKOITUUECKOTO YepBsS HEMATOIbI
B) 32 000

r) 80 000

) 118 000

127. B HyKJI€MHOBBIX KHCJIOTaX a30TUCTOE OCHOBAHHUE COEIMHSAETCS C caxapoM:
a) TJIMKO3HUIHOM CBSI3bIO

0) bochordupHOIt CBSI3BIO

B) BOJIOPOJHOM CBS3bIO

I') Hecneu(pUIECKON CBA3BIO

128. TlocnenoBatensHOCThIO PHK, conmepikariieit MHTpOHBI, SIBISIETCS:
a) MPHK

6) mpePHK

B) TPHK

r) pPHK

n) sanepHas rereporennas PHK

129. ITpsimast MosieKysipHast AMarHOCTHKA MyTalluid B T€HE BO3MOYKHA:
a) s TFOOBIX MOHOTEHHBIX 3a00JI€BaHUM

0) JUIsl TEHOB C M3BECTHOM ITUTOTCHETUUECKON JIOKATU3aIuen

B) JUIsl KIOHUPOBAHHBIX TEHOB

T) 715l TEHOB C M3BECTHOMN HYKJICOTHUIHOM MOCIEA0BATEIILHOCTHIO

130. IIpown3somnuia MyTanys B KOAUPYIOLIEH MOCIEA0BATEIbHOCTH
5’-ATG GAT ACC TCACTG TCC TGA-3’

MYyTaHTHas MOCIEA0BATEIbHOCTh UMEET BU/T

5’- ATG GAT ACCTCACTTTCCTGA -3’

Omnpenenure xapakrep MyTallu

a) JIeJiellys CO CIIBUTOM PaMKHU CUUTHIBAHUS

0) MHCCEHC

B) HOHCEHC

131. ITLP nmpexacrapnseT coOoii:

a) UCKYCCTBEHHYIO aMILUTU(UKALIUIO TeHa

0) UCKYCCTBEHHBIN HEeKoMIUIeMeHTapHbIil cunte3 JJHK

B) ammirdukanuoin Vivo crenudpudeckoro ¢pparmenta JJHK

I') H30MpaTEIbHbIH KOMIZIEMEHTAPHBIN cHHTE3 iN Vitro Hebosbioro ¢pparmenta JJHK
1) KOMILJIEMEHTapHBINH cuHTE3 TpaHckpubupyembix JJTHK

132. IIpu nposenenuu I[P okonyanue cuntesa ammiduuupyemoro ¢pparmenta JHK
OIIpENENsIeTC:

a) HanuuueM B MatpuuHoii /IHK crom-konona

0) U3MEHEHHEM TeMIEePaTyPHBIX YCIOBHM pEaKIIuu

B) mpucyrctBueM B matpuuHoii JJHK nByHuteBoro yyactka, 00pa3oBaHHOTO mpaiimMepoM
T') TocTxkeHreM rpanuiibl Marpuynoi JJTHK

1) HannyueM B matpuuHoi JIHK cTpykTypHBIX 0coOeHHOCTEH

133. TIpousonuia MyTaius B KOJUPYIOLIEH MOCIE10BATENBHOCTH
5-TTG GGA ACCCTACTG CTT CGA-3’

MYTaHTHas [OCJIEA0BATEIbHOCTD UMEET BUL
5-TTGGGAACCCTACTGCTTTGA -3
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Omnpenenure xapakrep MyTaluu
a) HOHCEHC

0) MuCcceHc

B) HelTpanbHast

134. ITpu Tpancasuu o0pa3yroTcs MOJICKYIIbI:
a) npe PHK

06) MPHK

B) MOJUIIENTHIHON Lienn

r) kIHK

1) TPHK

135. T'eneTnueckuii KOJ — 3TO COOTBETCTBHE MOCIIEAOBATEILHOCTH U3 3 HYKJIEOTHIOB B
MOJIEKYJIE:

a) IHK — 3 nykneotunam B mosiekyne npePHK

6) AHK — 3 nykneotunam B monekyne TPHK

B) IHK — oiHO# aMUHOKHCIIOTE B MOJIEKYJI€ TIOJIMIIETITUIHOM TIENH

r) MPHK — oHOI aMUHOKHCIIOTE B MOJIEKYJI€ TOJUTICTITATHOM IIeTTH

n) MPHK — antukomony B8 TPHK

136. I'eneTnueckuii Ko HEOOXOIUM JIJIA:

a) komriemeHntapHoro cuare3a JJHK

0) mepeBoia HyKJICOTHUTHOM MOCTIE0BATEIPHOCTA B AMHUHOKHUCIIOTHYIO
B) CHHTE3a TOJUIICTITUIHOM IIeTTH Ha pudocoMe

T') onpeesieHUs HyKJIeOTUAHOU rocnenoBarensnocta JJHK

n) cuaTe3a neppuyHoro PHK-Tpanckpunra

137. Mo>xHO 111, 3Hasi TIOCIIEIOBATEIFHOCTh AMHUHOKHCIIOT B KOJIMPYEMOM O€JIKe OJHO3HAYHO
BBINIUCATH MOCIIEI0BATEILHOCTh HYKJIICOTH IOB B:

a) TeHE

0) 9K30HAX

B) kJIHK

r) npePHK

n) MPHK

138. Cruraiicuar — 310!

a) Mmpoliecc BbIpe3aHusi UHTPOHOB u3 MoJeKyisl JTHK

0) Tpancisausa obnacteit MPHK, koMIieMeHTapHBIX SK30HAM

B) nzbuparenpHbiii cuHTe3 PHK-Tpanckpumta, KOMINIEMEHTapHOTO KOJIUPYIOIIEeH 00iacTu rena
I') IPOLIeCC BBIPE3aHUs MOCIEI0BATeIbHOCTEH, KOMILIEMEHTAPHBIX HHTPOHAM U3 MOJIEKYIbI
npePHK

1) u3bupatenbHas TPaHCKPHUIIUS SK30HOB

139. CaBur paMKu CUNTBIBaHUS BOSHUKAET IIPH:

a) MUCCEHC-MYTalHAX

0) HOHCEHC-MyTaIMIX

B) BHYTPUT€HHBIX JIEJICLUSAX, HE KPATHBIX TPEM HYKJIECOTHIaM
I') BHyTPUTCHHBIX JEJICLHUAX, KPATHBIX TPEM HYKJIECOTHIaM

1) SKCTIIAHCUH 3-HYKJIEOTHIHBIX IOBTOPOB

140. ®enorunuyeckuit 3ppexktT MUCCeHC MyTallUU 3aBUCHUT OT:
a) BHYTPUT€HHOM JIOKAJIN3aIH
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0) M3MEHEHHUs 3apsiia AaMUHOKHCIIOTHI

B) (DYHKIIMH IOMEHA, BKIIIOYAIOIIET0 aMHHOKUCIIOTHYIO 3aMEHY
I) pa3Mepa KoAUpyeMoro Oeika

1) CKOPOCTHU TPaHCKPHUIILIUU

141. Ecni BCTpeuaeMOCTh PelieCCUBHOTO 3a00sieBaHus B momysinuu pasHa 1/10000, To gactoTta
HOCHUTEJIEN COCTABIIACT:

a) 1 ma 100

6) 1 ma 200

B) 1 Ha 25

r) 1 ma 50

n) 1 ma 500

142. Yto Takoe «HEpaBHOBECHE MO CIETICHHIO» ?

a) paccTosiHue MEXTy Jokycamu 6oiee 50 cM

0) 0OMEH reHeTUYECKUM MaTepraIoM MeX1y MapHbIMH XpOMOCOMaMH B IIPOLECCE
KpPOCCHHIOBEpa

B) CUTYaIUs, IPU KOTOPOU MEX/Iy IBYMS JIOKyCAMH €CTh acCOLMalus

') OTCYTCTBHE acCCOLMAIN MEXKY ABYMS JIOKyCaMu

143. Beibepurte ommb0YHOE YTBEPIKICHHE:

I'enernueckuii rpy3 NOMYJISIUH. ..

a) oTmpeeIIsieT JOJO B OOMIEH MOMYJISIIMH TOMO- ¥ T€TEPO3UTOTHBIX HOCHTEICH MYTAIIHH,
CHIDKAIOIIKX MPUCTIOCOOIEHHOCTh

0) ompenenseT pacnpoCTPaHEHHOCTh HACIEICTBEHHBIX 3a00JIEBAHUIN B PA3IMYHBIX MOMYISIUIX
YeloBeKa

B) 3TO BEPOATHOCTH JTOKUTH J0 PEMPOIYKTUBHOTO BO3pAcTa U OCTaBUTh IOTOMCTBO

') YBETUYMBACTCS B pe3yibTaTe MHOPUIMHTA

1) YMEHBIIIAETCS B pe3y/bTaTe MHOPUIMHTA

144. Bei6epute ommb0YHOE YTBEPIKICHUE:

[IpuMeHeHne 3akoHa paBHOBecHs Xapau-BaiiHOepra BO3MOYKHO, €CIIH:
a) pa3Mep MOMyJIsSUU MaJl

0) B MOMYJIALIUUA OTCYTCTBYET OJIM3KOPOICTBEHHOE CKpPEIIMBAHUE

B) B MOMYJISLUU HE BO3HUKAIOT HOBBbIE MyTallUU

I') HET MUTPaIuu

145.Y yenoBeka 4KUCIO XPOMOCOM B raruionHOM Habope:
a) 24
0) 46
B) 23
r) 56

146./1HK B uenoBe4eckoil KJIETKE COAECPAKUTCS B CIEAYIOIINX OpraHesuiax:
a) anmapat [onbmku

0) saapo

B) IIUTOIJIA3MaTHYECKUIA PETHKYITYM

T') MUTOXOHIPUU

147.CtpykTypHBIi TOIMMOP(}U3M reHOMa 00eCTIeYMBaeTCs 3a CUeT:
a) OJTHOHYKJICOTUAHBIX nommopdu3moB (SNP)
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0) Bapuaruii 6osbiux cermeHToB JJHK (CNV)
B) JIeJICIUI ¥ HHCEPIH OT/ICIbHBIX HyKiIeoTH 10B (indel)

148.HacnencTBeHHAS OTSTOIMICHHOCTh YEIOBEYSCKON MOMYIISIIIK BKITFOYAET B Ce0sI:
a) HaKOIJIEHHBIE B IPOLIECCE IBOJIIOLMH [TATOJOTHUYECKUE MYTALIUH;

0) BHOBb BO3HUKAOIIIAE MYTAI[IH B COMaTHICCKUX KIIETKAX;

B) BHOBb BO3HHUKAIOIIUE MYTallUU B TIOJIOBBIX KJIETKaX.

149.K HapyimeHusM CTPYKTypbl XpOMOCOM OTHOCSIT:
a) aHEYIUJIOUIUIO

0) TIOJIUTIIION IO

B) JIeNCIINU

I') TPaHCIOKAIUH

150.1IpnuriHOM BO3HUKHOBEHUS HACIEACTBEHHBIX AE(PEKTOB OOMEHA SIBIISIFOTCS:
a) U3MEHEHHE YHCIIa XPOMOCOM;

0) MyTaIuu reHOB

B) cOaTaHCUPOBAHHBIC TPAHCIOKAITNHT

151.bAn3HenoBkIi METO UCTIOIb3YETCS JIJIS:

a) OLIEHKHU BKJIaJla FTEHETUUECKUX (PAaKTOPOB B pa3BUTHE 3a00JI€BAHUS
0) OIEHKH YPOBHS MYTAIIHOHHOTO MpoOIecca

B) pacueTa reHHBIX 4acTOT

152.Koraa Hanbosee 4acTo MpOosBIISFOTCS CHMIITOMBI HACTIEACTBEHHOTO 3a00J1€BaHNU,
CBSI3aHHOTO C AedeKkToM (hepMeHTa:

a) BO BHYTPUYTPOOHOM TMEpHOIC

0) B mepuo/ ¢ poxkaeHus 10 1 roma

B) B JIETCKOM Bo3pacte (10 14 ner)

r) c 15 mo 50 et

153.3a00nmeBanus1, O UIEKAIINE CKPHHUHTY CPEIM HOBOPOJXKJICHHBIX, IOJDKHBI OTBEYaTh BCEM
MIEPEYHCICHHBIM KPUTEPHSIM, KPOME OJTHOTO:

a) BBICOKasl 4acTOTa 3a00JIEBaHUS B MOIYJISIHH

0) HayM4Ke J1aboPaTOPHOTO METOIA, IIPUTOTHOTO ISl IPUMEHEHHS IPU MacCOBBIX
o0cienoBaHuAX

B) HaJIMUME pa3pabOTaHHOTO METO/Ia JIOPOIOBOM JUArHOCTUKH

r) Hamnuue 3GHEeKTHBHOTO criocoba JeUeHHs

154.CenexTuBHBIN CKPUHUHT — 3TO:

a) oOceT0BaHUE BCEX HOBOPOXKICHHBIX

6) oOciieoBaHue JOAEH, HACENAIONUINX JaHHBIA PErMOH

B) 00CIIeZIOBaHKE TPYIIIBI PUCKA IO JAHHOMY 3a00JIEBaHUIO

155.Kakue xpornueckue 601e3HU y OepeMEHHOM MPeICTaBISAIOT TePATOTEHHYI0 ONTAaCHOCTD IS
mio/1a:

a) caxapHbIil Tuabder

0) runepToHnyecKas 60JIe3Hb

B) DIMJICTICHUS

T) (heHMIKETOHYpHS

156.TepaToreHHbIM 3G peKToM 00IaIat0T CIEAYIONINe JeKapCTBEHHbIE CPECTBA:
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a) aclupHH

0) IPOTUBOAMMIICTITUYECKUE TTPErapaThl

B) uHruouTopsl AIID

r) Bappapun

1) aHTUOMOTUKHU

157 ITonGepute HanboIee TOYHBIA TEPMUH JUIS CIICAYIOIIETO OnpeaAeieHus: ""AHoMamus GOpMEI
WM TIOJIOXKEHHS TeJla B pe3yiIbTaTe NSHCTBHUS MeXaHU4eCKUX (PakTopoB Oe3 HapylIeHHUs
Mopdorenesa':

a) ManbhopManus

0) nu3pymnuus

B) nedopmarust

T) TUCIUIa3Us

158.Ha kakowm starne oHTOreHe3a (oOpMHUPYIOTCSI BPOKICHHBIEC TOPOKH Pa3BUTHUS?
a) S MOpHOHATBFHOM

0) 1o AHOM

B) [IOCTHATaJIbHOM

159.0cHOBHBIE TPYHIIBI TEPATOTEHHBIX (PAaKTOPOB 3TO:

a) JIeKapCTBEHHbIE CPEJICTBA U XMMHUECKHE BEIIECTBA

0) MOHUBHUPYIOIIEE U3ITYICHHE

B) HH(EKIUU

') MeTabOJINYeCKHe HapyIIeHNUs U BPEIHbIE MPUBBIUKY O€pEMEHHOMN

160.ITpuem onreBoit KUCIOTH BO BpeMsi OEpEeMEHHOCTH HaIlpaBJieH Ha PO (DHUIIAKTHKY:
a) XpOMOCOMHBIX 00JIe3HEeH

0) nedeKToB 3aparieHus HepBHOM TPyOKH

B) MOHOTCHHBIX 3a00JICBaHU I

T') IOPOKOB Cep/Iia

161.B kauecTBe MapKepHbBIX OCIKOB B IPEHATATHHOM OHOXMMHUYECKOM CKPUHHUHTE HCIIOIb3YIOT:
a) PAPP-A

0) ADII

B) XI'U

r) HepyJIOTIa3MHUH

162.ITpu3HakamMu HACJICICTBEHHBIX 3a00JICBAaHHUH B IICJIOM SIBJISTFOTCS:

a) BOBJICUCHHE B MMATOJOTUYCCKUN MPOIIECC HECKOJIBKUX CHCTEM M OPraHOB
0) cerperamus CAMITOMOB B CEMbSIX

B) MHO>KECTBEHHBIC MUKPOAQHOMAJIMH Pa3BUTHS

I') HEIOHOIIICHHOCTh

163.TepmuH "cuHIpoM" BKIIIOYAET B ce€0sl CIETYIOLIUE TOHSTHUS:

a) yCTOMUMBOE COYETaHUE MOPOKOB Pa3BUTHS Pa3HbIX CUCTEM M OPraHOB;
0) onucaHue y HECKOJIbKUX OOJIbHBIX pa3HbIMH aBTOPaMH;

B) YHUKaJIbHOE OTNIMCaHue (PeHOTHUIIa;

I') OJIMH NMOPOK Pa3BUTHUS MHIYLIUPYET NOSBICHUE APYTHX aHOMAJIUN

164.IlpenaranpHas AMATHOCTHKA C IPUMEHEHUEM MOJIEKYISPHO-TEHETHUECKHX METO/I0B
BO3MOJKHA TIPH CJICAYIOUINX 3a00I€BaHUIX:
a) cuHpoM Amepa
0) xopest [ eHTHHTTOHA
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B) MYKOBHCIIH/I03
r) (heTanbHBIN ANKOTOJIBHBIA CHHIIPOM

165.luetorepanus Npu HENEPEHOCUMOCTH JaKTO3bI SBIISETCS:
a) CHMIITOMAaTHYECKUM METOJIOM JICYCHHUS

0) PTHOJIOTUICCKHIM JICUCHUEM

B) MATOTCHETHYECKUM JICUCHUEM

166.HactoTa poxJieHus AeTel ¢ XPOMOCOMHBIMH CUHAPOMAaMH YBEJIMYUBAETCS C BO3PACTOM
MaTepH BO BCEX CITy4asiX, 32 HCKIIOYCHNEM CHHPOMOB:

a) llepemeBckoro-Tepuepa

0) Knaitnpensrepa

B) layna

r) [Taray

1) DaBapiaca

167.K cienuduyeckuM npuzHakam cuHapoma JlayHa oTHOCSTCS:
a) DIHUKAHT

0) nsatHa bpamdunsaa

B) IMOPOKH CEpIIia

I') yeTblpexnaiblieBas JJaJOHHas CKJIaIKa

168.Y 6onpHBIX ¢ cunapoMoM KitaiiHdenbTepa MOKHO 0OHAPYKUTH:
a) kapuotun XXY

0) kapuotun XXXY

B) XpPOMaTHH-TIOJIOKHUTEIbHbIE KICTKH

r) kKapuotun XYY

169.1Tpu cunapome Knatindenbrepa y 60JbHBIX HAXOIST:
a) TOHA/IbI, UMEIOIINE TUCTOJIOTUICCKYIO KAPTHHY STMYHUKA.
0) Hapy>XHbIC TEHUTAJIMH TPOMEKYTOYHOTO THIIA

B) THHEKOMACTHIO

170.HocuTenu penunpoKHbIX TPAHCIOKAIIMH OOBIYHO:
a) OeCIUTIOAHBI;

0) peHOTHITIYECKH HOPMAJIbHBI;

B) UMEIOT HOPMAJIbHBIN UHTEIIIEKT;

T') BBISIBIISIFOTCS TOJIBKO Y€pe3 aHOMAaJIbHOE TOTOMCTBO

171.B xapuoTume 6oapHOrO cHApOoMoM IlaTtay mpucyTCTBYIOT:
a) JAeenysi XpOMOCOMEI 5

0) 47 xpomocom

B) TPUCOMHUS 110 XpomMocome 13

I') TPUCOMHUS IO XpoMocome 18

172.00mum npu3HakoM 715l OOJIBHBIX ¢ HECOATaHCHPOBAHHBIMU CTPYKTYPHBIMHU
nepecTpoiKaMy XpOMOCOM SIBIISIETCSI:

a) yMCTBEHHasl OTCTAJIOCTh

6) runpouedanus

B) aHOMAJIUH CKeJeTa
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173.Y 6onbHbIX ¢ cunapomom lllepemeBckoro-TepHepa HAOMIOTAIOTCS BCE MEPEUHCIICHHBIC

CHUMIITOMBI, KPOME:

a) Gecrutoaust

0) MepBUYHON aMEHOPEH

B) BBICOKOI'O POCTa

) TMM(}aTHIECKOTo OTeKa KHCTEH U CTOM B IMEPHO/Ie HOBOPOKICHHOCTH

174.Bpoxxiennble 3a001€BaHUSA - ITO:

a) 3a001eBaHMsI, 00YCIIOBICHHBIC MYTAIIMCH I'€HOB;

0) 3a00JIeBaHMs, IPOSBISIONINECS HA 1-M rOly KU3HU
B) 3a00JICBAaHUS, TIPOSBIISIONINECS IIPU POKICHUY;

T) 3a00JIeBaHMsI, HE MO IAIOIINECS JICUSHUIO

175.Criopagndeckuii ciyqail HacJIeICTBEHHOU 00JIE3HH - 3TO:

a) MalKEeHT C HACJEeACTBEHHOH 00JIe3HbI0, BIEPBbIE OOPATUBIIMICS 3a METUIIMHCKOM TOMOIIBIO;

0) nmepBbIi ciTydail ayTOCOMHO-IOMUHAHTHON MJIM XPOMOCOMHOM O0JIE3HU B POJAOCIOBHOM;
B) €IMHCTBEHHBIN CITy4yail JAHHOW HACIEJCTBEHHOM 00JIE3HH B POJAOCIOBHOMM;
T') MaIMEeHT C HACIIECTBEHHON O0JIE3HBIO, HMEIONTUH 3I0POBBIX POAUTEIICH.

176. K pakTopam, OT KOTOPBIX 3aBUCUT T€PATOr€HHbIN 3(PPEKT OTHOCHT:
a) craaus SMOpHoreHesa

0) cien(pUIHOCTD U 71032 TIOBPEKIAOIIETO areHTa

B) 0COOEHHOCTH MeTaboIM3Ma MaTepu

') BO3pacT MaTepu

177 IlpenaTanbpHbI OMOXUMHUUYECKHI CKPUHUHT HAIPABJICH HA BHISBIICHUE:
a) MOHOT€HHBIX 3a00JIeBaHUI

0) XpOMOCOMHBIX 3a00JIeBaHUI

B) e(heKTORB 3apalieHusi HEPBHOU TPyOKH

178.YBenuyeHue TOIIMHBI BOPOTHUKOBOTO npoctpancTBa Ha Y3U ¢ 10 o 14 venento
OepeMEHHOCTH MOKET CITY’KUTh MapKepOM:

a) XpOMOCOMHBIX 00JIe3Her

0) MOHOTEHHBIX 3a00JICBaHUI

B) TEPATOTEHHBIX BO3JACHCTBUI

179.K nokaszanusim Jiisl MpOBeIEHUsI NHBA3UBHOW MPEHATATBHON JUATHOCTUKH OTHOCSTCS:
a) HaJTM4Ke y CYMPY>KEeCKOW maphbl pedeHKa WK 102 ¢ XPOMOCOMHBIMU OOJIE3HAMU

0) BbICOKHII puck 00se3nu JlayHa 1o pesynpraTaM KOMOMHUPOBAHHOTO CKPUHHUHTA

B) C€MEIHOE HOCUTEIHCTBO XPOMOCOMHBIX IMEPECTPOCK

I') HaJM4Ke B CEMbE peOeHKa C MHOKECTBEHHBIMU BPOKICHHBIMH ITOPOKaMU Pa3BUTHUS

180.buoncus xoproHa 00bIYHO MPOBOJUTCS HAa CPOKE:
a) 10-12 venenp
0) 13-14 nenenn
B) 15-22 Henenu

181.Marepuanom 115 IPOBEACHUS JOUMIUIAHTALIMOHHOM TMarHOCTHKH SIBIISICTCA:
a) KpOBb MaTepu

6) 6macTomepsl

B) TIOJISIpHBIE TEJIbIIA

I') KJISTKH I1J10]1a

31



182. JIns cuHapoMa TOJIHOM HEUYYBCTBUTEIBHOCTH K aHAPOTEHAM XapaKTEPHBI CIEAYIOIIHE
MIPU3HAKU:

a) kapuotun 46, XX

0) xapuotun 46, XY

B) OTCYTCTBHE MAaTKU U SIMYHUKOB

183. JInst cunapoma Cpaliepa XxapakTepHbI CIIEIYIOIINE TPU3HAKU
a) kapuotun 46, XX

0) xapuoTum 46, XY

B) OTCYTCTBHE MAaTKH U SSUYHUKOB

I') HaJIM4Me MaTKU U QajionueBbIX TpyO

184. K reHermueckuMm (QakTopaM pHCKa TMPUBBIYHOTO HEBBIHAIIMBAHUS OEpPEeMEHHOCTH
OTHOCSITCS:

a) HOCUTEJIbCTBO COAIaHCHPOBAHHBIX TPAHCIOKAIMM

0) HacieaCTBEHHbIE TPOMOOpuInu

B) aHOMAJIMU CTPOEHHUS MaTKU

185.TeparorenHasiM 3pdekToM 00J1aTaI0T CIASAYIONIHE JICKAPCTBEHHBIC CPEACTBRA!
a) acrupuH

0) MPOTUBOAMUIIEITHYECKHE MTPeTapaThl

B) uHruOuTOpHI AIID

r) BapdapuH

1) aHTUOMOTUKHU

186.ITonbepuTe HanboJIee TOUHBIN TEPMHH IS CICIYIOIIETO onpeneiacHus: ""AnoManus GopmsI
WM TIOJIOXKECHHS TeJla B pe3yiIbTaTe ICHCTBHUS MEXaHUYeCKUX (haKTOpoB Oe3 HapylICHHUs
Mopdorenesa':

a) ManbhopMarnus

0) mu3pynIus

B) nedopmarius

T') TACTIA3HS

187.Ha kakom 3Tare oHTOreHe3a (OpMHUPYIOTCS BPOKICHHBIC TOPOKH Pa3BUTHUS?
a) SMOpHOHAIIBHOM

0) 10 THOM

B) MIOCTHATAIbHOM

188.0OcHOBHBIE T'PYIIIBI TEPATOTEHHBIX (PAKTOPOB 3TO:

a) IEKapCTBEHHbBIE CPEJICTBA U XMMHUECKHE BEIIECTBA

0) MOHHU3UPYIOIIEE U3ITyUYECHUE

B) HH(EKINUU

') MeTa0OJTNYECKHE HApYIICHUS U BPEIHbIE MPUBBIUKA OEpEeMEHHOMN

189.Haubonee uHpopMaTHBHA B OTHOIIEHUU YaCTOTHI MAJIbIX aHOMAIIUH pa3BUTHSI OJHA U3
NEepevYMCICHHBIX YacTel Tena:

a) KUCTh

0) croma

B) TYJIOBUILE

T) JUI0
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190.Puck poxaenus peOeHKa ¢ H30JIMPOBAHHBIM pacIleIJICHHEeM IyObl 1 HEOA ISl cCeMeHHOM
napsbl, y KOTOPOH YKe €CTh peOCHOK ¢ OJJTHOCTOPOHHHUM PACIICIIICHUEM COCTaBIISCT:

a) 1%

0) 4%

B) 10%

) 25%

191.ITpuem ¢onueBoit KUCIOTHI BO BpeMsi O6peMEHHOCTH HAIIPaBIIeH HA MPO(PHUIAKTHKY:
a) XpOMOCOMHBIX 00JIe3HEeH

0) neexToB 3aparieHus HEPBHOU TPYOKH

B) MOHOT'€HHBIX 3a00JI€BaHUI

I') IOPOKOB cepIa

192.B xadyecTBe MapKepHbBIX OCJIKOB B IPEHATAIbHOM OMOXUMHUYECKOM CKPUHUHI€ UCIIOJIB3YIOT:
a) PAPP-A

0) ADII

B) XI'Y

T) IepyJIOTIa3MHUH

193.I1pu3HakamMu HACIEICTBEHHBIX 3a00JICBAaHUH B I[€JIOM SIBJISIFOTCS:

a) BOBJICUCHHE B MATOJOTUYECKUN MPOIIECC HECKOJIBKUX CUCTEM M OPTaHOB
0) cerperainusi CHMIITOMOB B CEMBSX

B) MHOKE€CTBEHHBIC MUKPOAHOMAJIHH Pa3BUTHS

') HEIOHOIIIEHHOCTh

194. Tepmun "cunmpom" BKIFOYAET B ceOs CIEAYIONINE TIOHATHS

a) YCTOWYMBOE COUYETAaHUE MTOPOKOB Pa3BUTHUS PA3HBIX CUCTEM M OPraHoB;
0) onMcaHue Y HECKOJIBKUX OOJIBHBIX Pa3HBIMU aBTOPAMHU;

B) YHUKAJIbHOE OTIMCaHNE ()EHOTHIIA;

') OJUH MOPOK Pa3BUTHUS UHAYLIUPYET MOSBICHUE JPYTUX aHOMAJHI

195.ITpumepamu 3a00s1eBaHuil ¢ X-CIICIUICHHBIM PEIICCCUBHBIM TUIIOM HACJICIOBAHUS SIBIISTIOTCS
a) pocdaraunader

0) 6osie3usr Mapdana

B) Muouctpodus JlromenHa

r) remounus A

196.Tun HaciieOBaHMsI HACIICACTBEHHBIX OIYXOJICBBIX CHHIPOMOB:
a) ayTOCOMHO-JIOMHUHAHTHBIN

0) ayTOCOMHO-PELIECCUBHBII

B) CIICTIJICHHBIH C ITOJIOM

I') My/bTU(AKTOPUATIBHBIN

197.I'eHbl HaclIeACTBEHHBIX PAKOB Y4acTBYIOT B:
a) penapauuu JJHK

0) peryyisuuu riauKoan3a

B) KJIETOYHOM MeTaboIn3Me

T') CHHTE3€ CTPYKTYPHBIX OCJIKOB

198./1151 BBIABIIEHUS MyTalMil UCTIOJIb3YETCH:
a) UMMYHOTHUCTOXUMHUS
0) cepoJoruuecKuii aHanu3
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B) OaKTEPUOJIOTHUECKUN METO]]
T') 2JIEKTPOHHASI MUKPOCKOIIHUS
n) TP

199.Marepuanom Juisi NOMCKA HACJIEACTBEHHBIX MyTaLUN SBIISETCS:
a) OIyXO0JeBasi TKaHb

0) KpoBb

B) MOoua

I') CIIIOHA

1) OMOTICHITHBIA MaTepHa

200.ITenerpanTaocts MyTaruii rena BRCAL cocrasisier:
a) 100%

0) 25%

B) 50%

r) 80%

201.Haunbonee yacThIMM pa3HOBUIHOCTSIMU HACJIE€ACTBEHHBIX OIYXOJIEBBIX CHHIPOMOB
SIBJISIFOTCSL:

a) cunapom Jlu-Opaymenu

0) HacJIeICTBEHHBIN paK MOJIOYHOM Keye3bl W/WIH THYHUKOB

B) cunapom Ileiitna-Merepca

r) cunapom Jlunga

202.HacneacTBeHHBIN CHHAPOM C pa3BUTHEM 0a3aIbHOKIECTOYHBIX KAPIIMHOM KOXKH U
OJIOHTOI€HHBLIMU KHCTAMH:

a) cuaapom JImHua

0) curnpom ['opimHa

B) cunapom Kaynen

r) cuaapom MEN1

203.HacneacTBeHHBIN CBETIIOKJICTOYHBIA PaK MOYKH CBsI3aH ¢ APEKTOM CIEAYIOIINUX TeHOB:

a) RET
6) VHL

B) SDHA
r) MLH1

204.310poBBIM HOCUTETFHHUIIAM MaTOTeHHBIX MyTaluii B renax BRCA1/2 pekoMeHnnoBaHo:
a) peryispHoe caMooOciieJOBaHe

0) Y31 MoI04HBIX Kene3

B) MPT mom04HBIX *xeme3

T) npoduiakTUYecKoe yaieHrne MOJOYHbBIX JKeTe3

1) poQUIaKTUYECKUI MpreM JIEKapCTBEHHBIX MPEnapaToB

205.HacneacTBeHHBIC OMYyXO0JIH XapaKTePU3YOTCS:

a) paHHUM BO3PAaCTOM BO3HHUKHOBCHHSI

0) COMyTCTBYIOIIEH CepJeuHO-COCYAUCTOM MaTooruen

B) HAJIMUMEM MPO(HECCHOHAIBHBIX BPEIHOCTEH

T') TCHJICHIIMEH K OUIaTepaJIbHOMY MOPAXKECHUIO B CIyvae MapHbIX OPraHoOB

206./lons1 HacIEeCTBEHHBIX U BPOXKJACHHBIX 00JI€3HEN Cpeay MPUYUH CMEPTH JieTel Ha 1-M roay

KHN3HH COCTABJIACT:
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a) 50%;
6) 70%;
B) 25%);
r) 5%

207.I'eneTH4ECKUI UMIIPUHTHHT - 3TO:

a) «MapKUPOBKa» JIOKyCa XpPOMOCOM OJIHOTO U3 POJAUTENEH;

0) BHJI TCHETUIECKOM MTaMsATH (HarpuMep, 0e3yCIIOBHBIE pe(hIeKCHhI);
B) COCTaBJIEHUE KapT XpOMOCOM.

208.PerunumpoBaHHbIe XpPOMOCOMBI IPUKPEIIAIOTCS K MUTOTHYECKOMY BEPETEHY IIOCPEACTBOM
CTPYKTYp, KOTOpbI€ Ha3bIBAIOTCS:

a) TeJIOMephl

0) CyTHUKH

B) LIEHTPOMEPHI

') KHHETOXOPbI

209.MynbeTr(hakTopraibHAS TPUPO/Ia U3BECTHA TP CIICTYIONUX 3200 ICBaHUIX:
a) paK >KelyJKa;

0) caxapHbIi TUA0ET

B) si3Ba 12-1epCTHOMN KUIIKU;

r) mu3o¢ppeHus

210.Henmmakus:

a) SIBJISIETCS ayTOMMMYHHBIM 3a00J1€BaHUEM

0) SIBJISICTCS MOHOTEHHBIM 3a00JIEBaHHEM

B) PHCK acCOIMUPOBAH C ONpeeIeHHbIMU rariotunamMu HLA
') METOJIOM JICUCHUS SBJISICTCS OE3TIIIOTEHOBAs AMETa

211.Peanu3amuu HaCJIEICTBEHHON MTPEAPACIIOIOKEHHOCTH K THIIEPTOHUYECKON O0JIe3HH
MPEMSITCTBYIOT:

a) 3aHATHS PU3KYIBTYpPOU;

0) SMOITMOHAILHBIC HATPY3KH;

B) MIPaBUJILHOE YepeOBaHKUE TPY/AA U OT/bIXA;

') ynoTpeOaeHue aaKoTos

212.K 6one3HsM ¢ MynbTH(HAKTOPUATEHO 00YCIIOBICHHOM MPEAPACIIONOKEHHOCTHIO:
a) FeMOXpOMAaTO3

0) rncopuas

B) OoJie3nb Bunbcona-KonoBanoBa

r) 60o1e3Hb bexTepena

213.Hawubonee pacnpocTpaHEHHBIN TUIT HACTIEIOBAHUS TUIIEPTOHUYECKON OOJIe3HU:
a) ayTOCOMHO-PELIeCCUBHBII

0) ayTOCOMHO-IOMHUHAHTHBIN

B) CIEIUICHHBIN ¢ X-XpOMOCOMOM

I') My/bTU(AKTOPUATIBHBIN

214.IlpenaranpHas JUarHOCTHKA C IPUMEHEHUEM MOJICKYISPHO-TEHETHUECKHX METO/I0B
BO3MOJKHA TIPH CJICAYIOUINX 3a00I€BaHUIX:
a) cuHpoM Amepa
0) xopest [ eHTHHTTOHA
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B) MYKOBHCIIH/I03
r) (heTanbHBIN ANKOTOJIBHBIA CHHIIPOM

215./luerorepanus pu HENEPEHOCUMOCTH JIAKTO3bI SBJISETCS:
a) CUMIITOMaTHYECKUM METOJIOM JICUEHHUSI

0) PTHOJIOTUICCKHIM JICUCHUEM

B) IATOr€HETUYECKUM JICUEHUEM

216.K mynbTH]aKTOpHaTbHBIM 3200JI€BaHUSIM OTHOCSTCS:
a) XpOMOCOMHBIE 0OJIC3HU

0) M30JIMPOBAHHBIE BPOXKICHHBIC TIOPOKU Pa3BUTHUS

B) XpOHHUYECKHE UH(PEKINN

') XpOHUYECKHE HEMH(EKIIMOHHbIE 3a00JI€BaHNUs B3POCIIBIX

217.Anst MmynbTH(hAKTOPUATBHBIX 3a0071€BaHNN BETUYMHA TTIOBTOPHOTO PHCKA B CEMbSIX 3aBUCUT
OT:

a) yucia O0JbHBIX B CEMbE;

0) TspkecTH 3a007eBaHus Y MpoOaH/a;

B) 1oJia mpobaHa

218.YacroTa pokaAeHUS JETEN C XPOMOCOMHBIMU CUHJIPOMaMH YBEIIMYUBAETCS C BO3PACTOM
MaTepHu BO BCEX CIIydasX, 3a HCKIIOUYCHUEM CHHIPOMOB:

a) llepemesckoro-Tepuepa

0) Knaitnpensbrepa

B) [layHna

r) [TaTay

1) DaBapaca

219.K cnenuduryeckum npu3HaKaM cuHIpoMa JlayHa oTHOCSATCS:
a) SIHUKAHT

0) natHa bpamdribaa

B) MIOPOKH cepia

I') YeTbIpeXnablieBast JaJOHHas CKIaIKa

220.Y 6oabHBIX ¢ cuHIpoMoM KitaitHdenbTepa MOKHO 0OHAPYKHUTh:
a) kapuotun XXY

0) kapuotun XXXY

B) XpOMATHUH-TIOJIOKUTEIbHBIE KIETKH

r) Kapuotur XYY

221.11pu cunapome Knaitngenbrepa y 6071bHBIX HAXOIAT:
a) TOHA/IbI, UMEIOIINE TUCTOJIOTUYECKYIO KaPTHHY SUYHHKA
0) Hapy)XHbIE TEHUTAINH TPOMEKYTOUHOTO THIIA

B) THHEKOMACTHIO

222.Hocurenu penunpoKHbIX TPAHCIOKAIMI OOBIYHO:
a) OeCIIOoAHBI

0) GeHOTUNMMYECKH HOPMaJIbHbI

B) UIMEIOT HOPMAaJIbHBII MHTEIIEKT

T') BBISIBJISIFOTCS TOJIBKO Y€pe3 aHOMaJIbHOE MOTOMCTBO

223.B xapuoture 60J1pHOTO CHHApOMOM [laTtay mpucyTcTBYIOT:
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a) eNenus XpOMOCOMBI 5

0) 47 xpomocom

B) TPUCOMHUS 110 XpoMocome 13
I') TpMCOMUs 10 Xpomocome 18

224.0061muM MpU3HAKOM JIsi OOJIBHBIX ¢ HeCOAIaHCUPOBAHHBIMH CTPYKTYPHBIMH
MEPECTPOKAMH XPOMOCOM SIBIISIETCSI:

a) YMCTBEHHAsi OTCTAJIOCTh

0) ruapouedanus

B) aHOMAJIMH CKeJleTa

225.VY 6onbHbIX ¢ cunapoMoM lllepemesckoro-TepHepa HabI0gaI0TCS BCE MEPEUNCICHHbBIE
CHMIITOMBI, KPOME:

a) Oecrutoaus

0) MepBUYHON aMEHOPEH

B) BBICOKOI'O pOCTa

) TMM(}aTHIECKOTO OTeKa KHCTEH U CTOM B IMEPHO/Ie HOBOPOKICHHOCTH

226.MyxuunHa 22 net, 00paTHiics B MEAUKO-TEHETUUECKYI0 KOHCYIBTAIIUIO 1O TMTOBOITY
CHIKEHHOM MOJIOBOM MOTEHIMHU U MOJIOBOTO BJIEUCHUS. BOJbHON BBICOKOTO POCTa, C
HETPOTIOPIIMOHAIBHO JTMHHBIMHI KOHEYHOCTAMH. HapykHbIe TT010BBIEe OpraHbl CPOPMUPOBAHBI
MpaBUWJIbHO. BTOpUYHbIE MOI0BBIE MPU3HAKU Pa3BUTHI €1a00, OBOJIOCEHHE Ha JIOOKE 10
xeHckomy Tuy. [losoBoii xpomaTuH nosioxkutenbHbI. PoguTenu 3nopossl. Hanbonee
BEPOSITHBIN AUArHO3:

a) cuaapom Mapdana

0) cuanpom Knaitndensrepa

B) cunapom Cortoca

T') aJpeHOTCHUTAIbHBINA CUHIPOM

n) cuaapom beksurta-Bunemana

227.I'pyOble 4epThl JIUIa YacTO HAOIIOAAIOTCS TP CISAYIOMNX 3a00JICBaHHSIX:
a) MyKOITOJINCaxXapuI03bl

0) MYKOBHUCITUIO3

B) OoJie3Hp Pabpu

228.K HaciieZIcTBEHHBIM CHHIIPOMAaM, COTIPOBOKIAFOIIUMCSI XPOMOCOMHOM HECTAOMILHOCTHIO
OTHOCSITCSI BCE MEPEUNCIICHHBIC, 32 UCKIIIOUCHUEM:

a) cunapoma Jlyu-bap

0) cunapoma e Tonu-Jledpe-DankoHun

B) IMTMEHTHOM KCEPOICPMBI

r) anemun OaHkOHU

1) cuaapoma biayma

229.Haubonee yacToif reHeTUYeCKOM MPUUNHON THIIEpTPOPUUECKON KapJUOMHUOIIATHH Y AeTei
no 10 ner aBnsercs:

a) Muojuctpodus romeHHa

0) METUJIMAJIOHOBAs AlUAYPUS

B) cuHapoM HyHan

') MyTalluy B T€HAaX CApKOMEPHBIX OEJIKOB

230."dunanenbduiickas xpomocoma' MOKET ObITh BbISIBICHA IIPH:
a) 6osie3nu [layHa
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0) curapome "Kolaubero Kpuka'"
B) XpOHMUYECKOM MUEJIOJIEUKO3E
r) cunapome biroma

n) cunapome Ipanepa-Bunnmn

231.Haubosee yacToii reHeTHYeCKOH MPUINHOW YMCTBEHHON OTCTAJIOCTH Y MY)KYHH SIBIISICTCS:
a) cunapom JlayHa

0) cuaapom PyounmTeiina-TeiOun

B) cunapom TépHepa

r) cunapom MaptuHa-benn

232 .MUKpPOXpPOMOCOMHBIE MTEPECTPONKH (MUKPOIETEIIH, MUKPOYITHKAIINN, TPAHCIOKAIHN
HEOOJBINX YIaCTKOB XPOMOCOM) BBISBIISIFOTCS C IOMOIIBIO:

a) KapUOTUITUPOBAHUS

0) aHanM3a MOJOBOrO XpOMaTHHA

B) MOJIEKYJISIPHO-ITUTOT €HETHUECKUX METOI0B

233.Yucno tpunykieotaaHbix CGG- MOBTOPOB MpU HOCUTENBCTBE MyTaHTHOTO reHa FMR1 y
MY>KUYHH-TPAHCMUTTEPOB COCTABJISIET:

a) 1-5

0) 5-50

B) 50-200

r) 6omee 200

234. 1151 3a00J1€BaHM, CBSI3aHHBIX ¢ MyTalusiMu MutoxoHapuanbHoi JIHK xapakrepHo:
a) nopaxenue [[HC u mpimedHoi TkaHN

0) Hacle0BaHNE TI0 MATEPUHCKOW JIMHUH

B) HACJIEJOBAHKE MO OTIOBCKOW JTMHUU

T') MOpakeHHUe JIUIl 000€ero moja

235.K MUTOXOHIpHATIBHBIM 00JIC3HSIM HE UMEIOT OTHOIICHUS
a) HAPYIICHHUS OKUCJICHUS YKUPHBIX KUCIIOT

0) HapyIIeHHUs] TUPYBATIACTHAPOTCHA3HOTO KOMILJIEKCa

B) neheKThl (PEPMEHTOB IbIXaTEIHHOM SN

T) 1eeKThl pacuerIeHus TJIMKOTreHa

236.Cpenusis 4acToTa BCTPEYaeMOCTH MYKOBUCIIUA03a CPEAU HOBOPOKICHHBIX B Poccuu
COCTaBJISICT:

a) 1:3000

6) 1:7000

B) 1:20000

r) 1:10000

237.BpoxaeHHble 3a001€BaHUs - ITO:

a) 3a0o0neBaHNs, 00YCIIOBICHHBIE MyTalllel T€HOB;

0) 3ab0s1eBaHus, MPOSBISAIONIMECS HA 1-M TOy KU3HU
B) 3a00JI€BaHUs, IPOSBIISIOIIUECS ITPH POXKICHHUH;

r) 3a00JeBaHus, HE TIOIAIOIINECS JIEUCHUIO

238.I'eneTnueckas reTepoOreHHOCTh KIIMHIUYECKH CX0XKHUX 3a00J1eBaHUi 00yCIOBIIeHa:
a) pa3HBIMH AJUIEJISIMU OJTHOTO I'eHa;
0) MyTalMsIMU B Pa3HBIX JIOKYycCaXx;
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B) B3aUMO/ICHICTBUEM I'€HETUYECKON KOHCTUTYLIUU U CPEBI.

239.Crnopaanueckuii ciaydail HacJaeICTBEHHON OO0JIE3HU - 3TO:

a) MaIMeHT C HACJIEJCTBEHHOW 00JIe3HBI0, BIIEPBbIE 0OPATUBIIHMICS 32 METUIIMHCKON MOMOIIBIO;
0) mepBbIii CiTyyail ayTOCOMHO-IOMUHAHTHOM MM XPOMOCOMHOH 00JIE3HU B POJIOCIOBHOM;

B) €IMHCTBEHHBIN CITy4ail TaHHON HACJIECTBEHHOW OOJIE3HH B POJIOCIOBHOI;

T') MAlMEHT C HACJIEACTBEHHON 00JIE3HBIO, HMEIOLIUH 3I0POBBIX POAUTEIICH.

240.1IpenaTtanbHblii OMOXUMUYECKUI CKPUHUHT HAIIPABJICH HA BbISBJICHUE:
a) MOHOT'€HHBIX 3a00JI€BaHUI

0) XpOMOCOMHBIX 3a00JIeBaHUI

B) J€(EKTOB 3apalieHs] HEPBHOU TPyOKHU

241.YBenuueHue TOJIIIUHBI BOPOTHUKOBOTO TIpocTpancTBa HAa Y3U ¢ 10 no 14 nenenro
OEepEeMEHHOCTH MOKET CITY)KUTh MapKepOM:

a) XpOMOCOMHBIX 00JIe3HEN

0) MOHOTEHHBIX 3a00JICBaHUIT

B) TEPATOTEHHBIX BO3JACUCTBUI

242 K noka3aHusM JIsl IPOBENCHHS MHBA3UBHOM NMPEHATAIbHON JUATHOCTUKH OTHOCSTCS:
a) HAUIMYKE Y CYNPYKECKOU Mmapbl peOeHKa UITH TIJ10]1a ¢ XPOMOCOMHBIMU 0OJIC3HSIMU

0) BbICOKHII puck 60s1e3Hu JlayHa 1o pe3ynpraTaM KOMOMHUPOBAHHOTO CKPUHHUHTA

B) CEMEMHOE HOCUTEIHCTBO XPOMOCOMHBIX MTEPECTPOEK

I') HAJINYKME B CEMbE PEOCHKA C MHOXKECTBEHHBIMH BPOKICHHBIMU IOPOKAMU Pa3BUTHUS

243 .buoricust XoproHa 0OBIYHO MTPOBOJIUTCS HA CPOKE:
a) 10-12 nepenp
0) 13-14 nenenn
B) 15-22 Henenu

244 Matrepuanom JJisi TPOBEACHUS TIOMMILUIAHTAIIMOHHON TUArHOCTUKH SIBJISICTCS:
a) KpOBb MaTepH

0) GmacTomepbl

B) IMOJISIPHBIC TENbIIA

I') KJIETKH I1J101a

245 .Yactora Hocuteneit ayuiens Lys1307 rena APC B rpyrine 60JbHBIX KOJTOPEKTAIBHBIM PaKOM
coctaBisieT 7 u3 45, a B rpynme 310poBbiX — 310 u3 4452. Paccunrtaiite OTHOCUTENIBHBINA PUCK
Pa3BUTUS KOJIOPEKTAIBHOTO paKa JIjIsl HOCUTENEH YKa3aHHOTO aJljIelis:

a) 15

0) 2.4

B) 7

r) 1.2

246. Yemy nocasauieH npoekT «kENCODE»:

a) aHAJIN3Y KOJMPYIOUINX MOCIEeI0BaTeIbHOCTENH TeHOMa
0) aHanM3y QYHKIMOHAIBHBIX 3JIEMEHTOB T'€HOMA
B) aHAJIM3Y MOBTOPSIOLIMXCS MOCIEI0BATEIbHOCTENH TeHOMA

247. Ipoekt «I'enoMm yenoBeka» (HumanGenomeProject) ObL1 3aBepiiieH B
a) 1990 rony
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0) 2015 roxy
B) 2004 roxy

248. UckiounTe JUIIHEE:

a) TapreTHOE CEKBEHUPOBAHUE

0) TIOJTHOAK30MHOE CEKBEHUPOBAHHE
B) cekBeHHpoBaHue 1o CeHrepy

F) MOJIHOT€HOMHOC CCKBCHHUPOBAHUC

249. «Oddext ocHOBATEID):

a) umeet 3Hauenue it JJHK-auarnoctuku

0) XapaKTepeH ISl HEKOTOPBIX MOIMYJISIIHI

B) CBSI3aH C COIIMAIIBHOM UJTH TeorpauuecKoil H30IAIuei

250.0OcHOBHOM 0COOEHHOCTHIO T€HETHUECKON CTPYKTYPhI U30JISTOB SBJISETCS:
a) yBEJIMUYEHHE TN T€TEPO3UTOT

0) yBETMYCHHE 10U JOMUHAHTHBIX TOMO3UTOT

B) YBEJIMYCHHUE JIOJIA PEIIECCUBHBIX TOMO3ZHTOT

251.Korga Hanbosee 4acTo MpOosBIISIFOTCS CHMIITOMBI HACTIEJACTBEHHOTO 3a00/1€BaHN,
CBSI3aHHOTO C AePeKToM (hepMeHTa:

a) BO BHYTPUYTPOOHOM IMEPHUO/IE

0) B mepuo/ ¢ poxkaeHus 10 1 roma

B) B JIETCKOM Bo3pacte (10 14 ner)

r) c 15 mo 50 et

252.3ab0neBanHusl, MOAJICKAITUE CKPUHUHTY CPEIM HOBOPOJKICHHBIX, TOJKHBI OTBEUATh BCEM

MEPEYHCICHHBIM KPUTEPHSIM, KPOME OJTHOTO:
a) BBICOKas 4acToTa 3a00JICBaHUS B MTOMYIISAIIUN

0) HayM4Ke J1aboPAaTOPHOTO METOA, IIPUTOTHOTO ISl IPUMEHEHHS IPU MacCOBBIX
o0cienoBaHUAX

B) HaJIMUME pa3pabOTaHHOTO METO/Ia JIOPOIOBOM MArHOCTUKH

r) Hanuue 3GHEeKTHBHOTO criocoba JeUeHHs

253.Peanu3ariuu HaCJICICTBEHHON MTPEAPACIIOIOKEHHOCTH K TUIIEPTOHUYECKON O0JIe3HH
MPEMSITCTBYIOT:

a) 3aHATHS QU3KYIBTYpPOH;

0) SMOLIMOHANIbHBIE HATPY3KU;

B) MIPaBHJILHOE YepeI0OBaHUE TPYa U OTAbIXA;

I') ynoTpebaeHue aaKkoros

254.K 607e3HsM ¢ MyIbTU(DAKTOPHAIBHO 00YCIOBIEHHOM MPEAPACTION0KEHHOCTHIO:
a) FreMOXpoMaTo3

0) ncopuas

B) Oosie3nb Bunbcona-KonoBanoBa

r) 6bone3nb bextepea

255.Haubonee pacnpocTpaHeHHBIN TUIT HACTEIOBAaHHsI TUIIEPTOHUYECKOM 00JIe3HU:
a) ayTOCOMHO-PELIeCCUBHBII

0) ayTOCOMHO-IOMUHAHTHBIN

B) CLIETIJICHHBIN ¢ X-XpOMOCOMOM

I') MyJbTU(AKTOPUATIEHBIN
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256.K nokazaHusM AJ1s IPOBEACHHSI MHBA3UBHOM ITPEHATAIbHON TUArHOCTUKU OTHOCSTCS:
a) HAJTM4KE y CYMPYKECKOW maphl peOCHKa WK TUI0JIa C XPOMOCOMHBIMHE OOJIC3HSIMHU

0) BeICOKUI prck Oone3nu [layHa o pe3ynbrataM KOMOMHHPOBAHHOTO CKPHHUHTA

B) CEMEIHOE HOCUTEILCTBO XPOMOCOMHBIX IIEPECTPOEK

I') HAJIMYKE B CEMbE peOEHKA C MHOKECTBEHHBIMH BPO>K/IEHHBIMU [TOPOKAMU PA3BUTHS

257. T'ensl MutoxoHapuansHoi JIHK He koaupyrot:
a) OeIKM PIEKTPOH-TPAHCHOPTHOM LIeNH

6) TPHK

B) pPHK

r) OeJNKM MUPYBATIAETUIPOTr€HA3HOTO KOMILJIEKCa

258. 1o HaceACTBEHHBIX U BPOXKJICHHBIX 00JIE3HEN Cpey MPUIUH CMEPTH JIeTel Ha 1-M roay
’KH3HH COCTaBIISIET:

a) 50%;

0) 70%;

B) 25%;

r) 5%

259.I'eHeTMYECKUIT UMIIPUHTHUHT - 3TO:

a) «MapKHUPOBKa JIOKYCa XPOMOCOM OJTHOTO W3 POJIUTENEH;

0) BUJI TeHETUYECKOW MaMsATH (Harpumep, 0e3yclioBHbIE peIeKChl);
B) COCTaBJIEHHE KAPT XPOMOCOM.

260.PennuuupoBaHHbIE XPOMOCOMBI TPUKPEIUISIIOTCS K MUTOTHYECKOMY BEPETEHY MOCPEICTBOM
CTPYKTYp, KOTOpPbIE HAa3bIBAIOTCS:

a) TEJIOMEPBI

0) CITyTHUKH

B) IIGHTPOMEPHI

') KHHETOXOPBI

261. B yncno HacineICTBEHHBIX OMTHOOK METa00IM3Ma, TECTUPYEMBIX TIPH MacCOBOM
HEOHATAJIbHOM CKPHHUHTE, BXOJIUT:

a) TaJlaKTO3eMHUS

0) UUTPYITTHHEMUS

B) THUIIEPTIINKEMUS

') MYKOIIOJIUCaXapui03

1) CEMEHasi TUTIEPX0JICCTEPUHEMHSI

262 .buoricust XoproHa 0OBIYHO MTPOBOJIUTCS HA CPOKE:
a) 10-12 venenp
0) 13-14 nenenn
B) 15-22 Henenu

263.Marepuanom i IpOBeICHHs JOUMIUIAHTAIIMOHHOM TMarHOCTUKY SIBJISIETCS:
a) KpOBb MaTepu

6) 6macTomepsl

B) TIOJISIpHBIE TEJbIIA

I') KJICTKH I1J10]1a
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264.Yacrora Hocuteneit amens Lys1307 rena APC B rpymme G0JbHBIX KOJIOPEKTAIbHBIM PAKOM
coctaBisieT 7 u3 45, a B rpynie 310poBbiXx — 310 u3 4452. Paccunrtaiite OTHOCUTEIIBHBIN PUCK
Pa3BUTHS KOJIOPEKTAIBHOIO PaKa JiIsl HOCUTENIEH YKa3aHHOTO aJuIeIs:

a) 15

0) 2.4

B) 7

r)l.2

265. MPHK 5°-GAU GCA CGC UAG GUU UUA GCG-3’ koaupyeT MOJIUICITAIHYIO [EMb C
AMHWHOKMCJIOTHOM IOCJICA0OBATCIIBHOCTBIO

a) Ser-Pro-Cys-Thr-Met-Asp-Leu

0) Asp-Ala-Arg-Tyr-Val-Leu-Ala

B) Asp-Ala-Arg-Thr-Met-Asp-Leu

266. Meton IT1IP MoxkeT UCcoIb30BaThCs TS

a) TMAarHOCTUKU XPOMOCOMHBIX HAPYIICHHMA

0) MOJEKYJISIPHOU UIAECHTU(DUKAIIUN JTUTIHOCTH

B) IMAarHOCTUKHU MYTaIli B T€HAX HACJIEICTBEHHBIX O0JIe3HEH
I') IMaTHOCTUKU UHPEKIUI

1) TUarHOCTHKHU JAe(PEKTOB BHYTPUYTPOOHOTO pa3BUTHS IJI0/1a

267. Ilponsonuia MyTanus B KOAUPYIOIIEH MOCIEA0BATEIbHOCTH
5’-CAG AAT ACCTGATTG ATA GCA

MYyTaHTHas MOCJIEA0BATEIbHOCTh UMEET BU/

5’-CAG AAT ACT GAT TGA TAG CAT-3’

Omnpenenure XxapakTep MyTallu

a) JIenenus

0) HOHCEHC

B) CABUI PAMKHU CUUTHIBAHUS

268. lns padotsl JIHK-mmonmMepassl HEOOX0IUMO HATMYHE:
a) omHoHUTEeBOM MaTpuunoi JIHK

0) MHUITMUPYIOIIETO KOJI0OHA

B) JIBYHUTEBOT'O y4acTKa Ha 3’-KOHIIE MOJICKYJIbI

) 4-X TUTOB JIe30KCUTpUdochaToB

1) TPHK

269. OTKpbITHE T'€HAa 03HAYAET:

a) OmpeJieNIeHHe ero JIOKaIn3aluy Ha IUTOT€HETHYECKON KapTe

0) ompezeneHue ero JOKaIu3ali Ha KapTe MUKPOCATEIUTUTHBIX MHJIEKCHBIX MapKEepOB
B) KJIIOHUPOBaHKE U CEKBEHUPOBaHME NosHOpa3MepHoii kJJHK

r) kioHupoBanue reHoMHbIX JIHK, nepekpriBaromumx o0nacTs J0KaIu3aluy reHa

1) CEKBEHHPOBAHUE MOJTHON HYKJICOTHUTHOM MOCIE0BATeIFHOCTH T'eHa

270. CKOJIBKO I'€HOB B TeHOME 4eJIoBeKa?

a) CTOJILKO K€, CKOJIBKO B OEJIKOB

0) B 2 paza 0oJbllie, YeM y KPYTJII0T0 MHUKPOCKOTTMUECKOTO YePBSI HEMATO,IbI
B) 32 000

r) 80 000

) 118 000

271.B HYKJICMHOBBIX KUCJIOTAaX a30TUCTOC OCHOBAHUEC COCAUHACTCA C CaXapoOM:
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a) TJIMKO3HUIHOM CBSI3bIO

0) bochordupHOIt CBSI3BIO
B) BOJIOPOJHOM CBSI3bIO

T') HecTIeU(pHUUECKOM CBA3BIO

272. IlocnenoBarensHocThio PHK, conmepikariieit MHTpOHBI, SIBISETCS:
a) MPHK

6) npePHK

B) TPHK

r) pPHK

n) sanepHas rereporennas PHK

273. IlpssMas MoJieKyJIsipHasi IMarHOCTUKA MyTalluii B T€HE BO3MOXKHA:
a) 7151 JTFOOBIX MOHOTE€HHBIX 3a00JIEBaHUM

0) /Ui T€HOB C U3BECTHOM IUTOT€HETUYECKOH JIOKaIU3aueit

B) /Ul KJIOHUPOBAHHBIX F€HOB

T') JUIsl TEHOB C U3BECTHOM HYKJIEOTHUIHOM MOCIEI0BATEIbHOCThIO

274. Tlpousonuia MyTaluusi B KOAUPYIOIIEH MOCIEA0BATEIIBHOCTH
5’-ATG GAT ACC TCACTG TCC TGA-3’

MYyTaHTHas MoCJICA0BATCIIbHOCTh UMECT BUJ

5’- ATG GAT ACCTCACTTTCC TGA -3’

Onpenenure xapakTep MyTaluu

a) JIeJIelis CO CIIBUTOM PaMKHU CUUTHIBAHUS

0) MHCCEHC

B) HOHCEHC

275. TP npexacrasisieT coOoit:

a) UICKYCCTBEHHYIO aMILIU(UKAINIO TeHa

0) UCKYCCTBEHHBIN HEKOMIUIeMeHTapHbIl cuHTe3 [JHK

B) amItkduKanuoin Vivo crenudpudeckoro ¢pparmenta JJHK

I') U30MpaTeabHbIA KOMIZIEMEHTApHBIN CHHTE3 IN Vitro HebGobimoro gparmenra JTHK
1) KOMIUIEMEHTapHBIA CUHTE3 TpaHckpuoupyembix JJHK

276. Ilpu npoBenenuu [P okonuanue cunreza amrmumduiupyemoro pparmenta JJHK
OIpeeNsAeTCs:

a) HaymmureM B MatpuuHoi JIHK ctom-komona

0) U3MEHEHHEM TeMIIePaTyPHBIX YCIOBHM PEaKIuu

B) mpucyrctBueM B Matpuunoii JJHK nBynureBoro yyactka, 06pa3oBaHHOTO mpaiimMepoM
T) JocTxeHreM rpanuiibl Mmarpuuynoi JJHK

1) HanmaueM B MmaTpuyHoi JIHK cTpyKTypHBIX 0cOOEHHOCTEH

277. Ilpounsonuina MyTalus B KOJUPYIOIIEH MTOCIEI0BATEIBHOCTH
5’-TTG GGA ACCCTACTG CTT CGA-3’

MYTaHTHas [OCJIEA0BATEIbHOCTD UMEET BUL
5-TTGGGAACCCTACTGCTTTGA -3

Omnpenennre xapakrep MyTaluu

a) HOHCEHC

0) MucceHc

B) HEUTpaJbHAs

278. I1pu TpaHcasauu 006pa3yroTcsi MOJIEKYIbI:
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a) npe PHK

6) MPHK

B) TIOJIMIIENITHIHON LIETTH
r) k/IHK

n) TPHK

279. I'eneTnuecKuil KOJ — 3TO COOTBETCTBHE MOCIIEOBATEIBHOCTH U3 3 HYKJIEOTUIOB B
MOJIEKYJIE:

a) IHK — 3 nykneorunam B mosiekyne npePHK

0) IHK — 3 mykneorunam B motiekyne TPHK

B) IHK — o1HO# aMUHOKHCIIOTE B MOJIEKYJI€ MOJIUIIETITUTHOM IeTH

r) MPHK — oHO#I aMUHOKHCIIOTE B MOJIEKYJI€ MOJUTICTITATHOM 1IeTTH

n) MPHK — antukonony B TPHK

280. I'enernueckuii Ko HEOOXOIUM JIJIA:

a) komruiementapHoro cuare3a JJHK

0) mepeBojia HyKJICOTHUTHOM MOCTIEA0BATEIHHOCTH B AMHUHOKHCIIOTHYIO
B) CHHTE3a TOJUTIENITHIHON IIeTTH Ha pubocome

T) ompeeNieHUs HyKJIeoTHAHOU nocnenoBarensHocta JJHK

1) cuntesa nepsuunoro PHK-tpanckpunra

281. MoHO 11, 3Hasi TOCJIEIOBATEIFHOCTh AMUHOKHUCIIOT B KOJIUPYEMOM OeJTKe OJHO3HAYHO
BBIMUCATH MOCIE0BATEIBHOCTh HYKJIEOTUIOB B:

a) TeHE

0) 9K30HAX

B) kJIHK

r) mnpePHK

n) MmPHK

282. CrutaiicuHr — 3710:

a) TpOoIIeCC BBIPE3aHust HHTPOHOB 13 MoJieKyibl JJHK

0) Tpancisausa obnacteit MPHK, koMIsieMeHTapHBIX SK30HaAM

B) m3buparenpublii cuaTe3 PHK-TpanckpunTa, KoMIieMeHTapHOTO KOJIUPYIOIIEH 001acTH reHa
I') IPOLIECC BhIPE3aHUs MOCIEA0BATEIBHOCTEN, KOMIIJIEMEHTAPHBIX HHTPOHAM U3 MOJIEKYJIbI
npePHK

1) u3bupatenbHas TPaHCKPHUIIIUS SK30HOB

283. CBUr paMKU CUYUTHIBAHUSI BOBHUKAET IIPU:

a) MHCCEHC-MYTaIUsIX

0) HOHCEHC-MYTalUsAX

B) BHYTPUT€HHBIX JENEIUAX, HE KPATHBIX TPEM HYKJICOTHIaM
') BHYTPUTCHHBIX JIENELHUAX, KPaTHBIX TPEM HYKJICOTHIaM

1) SKCIIaHCUU 3-HYKJICOTUIHBIX TOBTOPOB

284. ®enotunuyeckuit 3pPekT MUCCEHC MyTallUU 3aBUCHUT OT:
a) BHYTPUT€HHOM JIOKAJIN3aIlH

0) U3MEHeHus 3apsiia aMUHOKHCIIOTHI

B) (GYHKIIMH JOMEHA, BKJIIOYAIOIIEr0 aMUHOKHUCIIOTHYIO 3aMEHY
I') pa3mMepa KoJupyeMoro Oenka

1) CKOPOCTU TPAHCKPUIIIIHU
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285. Ecii BCcTpeuaeMOCTh peliecCUBHOTO 3a00eBanus B momyisinuu pasra 1/10000, To yactota
HOCUTEJIEN COCTABIIACT:

a) 1 ma 100

6) 1 na 200

B) | Ha 25

r) 1 ma 50

n) 1 ma 500

286. Uto Takoe «HEpaBHOBECHE T10 CLIETIIICHUIO»?

a) paccTosiHuE MEXTy JoKycamu 6oiee 50 cM

0) 0OMeH reHeTHYEeCKUM MaTepHajioM MEXy MapHBIMH XpPOMOCOMaMH B IIpoIiecce
KPOCCHHTOBEpa

B) CUTYaIUsl, IPU KOTOPOU MEX1y ABYMS JIOKyCAMH €CTh acCOLMalUs

') OTCYTCTBHE aCCOLMALIN MEXKY ABYMS JIOKyCaMu

287. Beibepute ommb0OYHOE YTBEPKICHUE:

['enernueckuii rpy3 NOMyJISIUH. ..

a) OTIpe/IeNsieT A0 B 00MIEH MOIMJISIIIAA TOMO- ¥ T€TEPO3UTOTHBIX HOCHTENIEH MyTallnH,
CHUKAIOIIUX TPUCTIOCOOIEHHOCTh

0) ompenenseT pacpoCTPAaHEHHOCTh HACIIEACTBEHHBIX 3200JIEBaHMIA B PA3IMYHBIX ITOMYIISIIUSX
YeloBeKa

B) OTO BEPOSATHOCTH JIOKUTH JI0 PETIPOYKTUBHOTO BO3pAacTa M OCTaBUThH IIOTOMCTBO

T') YBEJIMYUBAETCS B Pe3y/IbTaTe HHOPUIMHTA

1) YMEHBIIIAECTCS B pe3y/bTaTe MHOPUIMHTA

288. Be1bepute ommb0oYHOE YTBEPKICHUE:

[Ipumenenue 3akoHa paBHOBecHs Xapau-BaiiHOepra BO3MOYKHO, €CITH:
a) pa3Mep MOMYJISAINN MaJ

0) B MOMYJIALIUUA OTCYTCTBYET OJIM3KOPOICTBEHHOE CKpPEIIMBAHUE

B) B MOMYJISLIMN HE BO3HUKAIOT HOBbIE MyTallUU

') HET MUTPaIuu

289.Y 4yenmoBeka 4HUCIO XPOMOCOM B TaIlIOWTHOM Habope:
a) 48
0) 46
B) 23
r) 56

290.ABTOopamu asyxcnupanbHoil mojaenu JAHK saBnsroTcs:
a) Koppenc nu Uepmak

0) Yorcon u Xoamc

B) ’Kako6 u MoHo

r) Yorcon u Kpuxk

291.JIHK B uenoBeuecKkoil KJI€TKe COACPKUTCA B CIEIYIOIINX OpraHesiax:
a) armmapat [onbku

0) sapo

B) IIUTOIJIA3MaTHYECKUIA PETHKYITYM

T') MUTOXOHIPUU

292.B mporiecce TpaHCKPUIIIIUUA 0Opa3yeTcs:
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a) MPHK

0) mpePHK (nepBuunsiii PHK-tpanckpumnr)
B) k/IHK

I') MOJUNENTUAHAS LEb

293.CTpyKTypHBIi MOIUMOPPU3M FreHOMa 00ECIIEUNBAETCS 3a CUET:
a) OJTHOHYKJICOTUIHBIX nosumMopdu3moB (SNP)

0) Bapuaruii 6osbiux cermeHToB JJHK (CNV)

B) JIeJICHUI ¥ HHCEPIHI OTACIbHBIX HyKIeoTH 10B (indel)

294 .I'eHoMHas TaKTHIJIOCKOIHS HanbOJIee YacTO MPOBOIUTCS ITyTEM aHau3a:
a) rpynn KpoBu

6) HLA-noxycoB

B) OJIHOHYKJIEOTUIHBIX MOJIUMOPHU3MOB

') MUKPOCATEJUINTHBIX MapKepOB

295.HacnencTBeHHas OTATOIIEHHOCTh Y€JI0BEYECKOM MOMYIISIIIMM BKIIOYAET B ce0s
a) HaKOIUICHHBIE B ITPOLIECCE HBOIIOLMH ATOJIOTNYECKUE MYTAllUU

6) BHOBBb BO3HUKAIOIMEC MyTallu B COMAaTHUYCCKUX KIJIETKax

B) BHOBb BO3HUKAIOIIMEC MyTallUX B ITOJIOBBIX KJIICTKAaX

296.J1o11s HacIeACTBEHHBIX U BPOXKJICHHBIX 00JIE3HEN Cpey MPUINH CMEPTH JIeTel Ha 1-M roay
YKU3HU COCTaBIISICT:

a) 50%

6) 70%

B) 25%

r) 5%

297.Yuciio n3BECTHBIX KIMHUISCKUX (JOPM HACTEACTBEHHBIX 3a00JI€BaHUM COCTABIISET
MIPUMEPHO:

a) 10 3000

6) 4000-4500

B) 6000-10 000

r) 80 000-100 000

298.I"eHOMHBIN UMOPUHTUHT IPUBOJIUT K CIIEAYIOIIUM MOCTIEACTBUSIM:

a) pa3IMYUSIM B IKCITPECCHUU TOMOJIOTHYHBIX MATEPHUHCKUX M OTIIOBCKUX aJlJICIICH

0) mepenavye U3MEHEHUI B SKCIIPECCUU T€HOB CIIEIYIOIIUM KIETOUHBIM MMOKOJICHUSM
B) U3MEHEHHUIO JI03bl T€HOB, KOHTPOJIUPYIOIINX POCT SIMOpHOHA

T') CIBUTY B COOTHOLIECHHUH TOJIOB B CTOPOHY MAJTbYHKOB

1) YBEJIMUEHUIO YaCTOThI CIOHTAHHBIX a00PTOB

299 . HeratuBHast eBreHUKA - 3TO:

a) pas/ieNl TeHEeTHKH YeI0BeKa M0 U3yYSHHIO MPUYNH YXYALIECHUS TPUPO/IbI UETOBEKa,

0) 0CcBOOOKIEHIE YeI0BEYECTBA OT HACIEACTBEHHOMN MAaTOJIOTUH ITyTeM HACHIIbCTBEHHOMN
CTEpHIIN3ALUU

B) yAy4IlIEHHE MPUPO/IbI YeJIOBEKa MMyTeM 0TOOpa IyUIINX MpeACTaBUTeNel YeT0BEYeCTBA U UX
MPEANOUYTUTETLHOTO PAa3MHOKEHUS

T') HACUJIbCTBEHHOE OTPAHUYCHHE PEMPOTYKTUBHOM CBOOO B UeIOBEKa

300.HoHceHnc-MyTanusiMu Ha3bIBArOTCSL:
a) MyTalliH, IPUBOAAIINE K 3aMEHE OJHOI aMUHOKHUCIIOTHI Ha JPYTyIO
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0) MyTaluu cCO CABUIOM PAMKH CYMTHIBAHUS
B) MyTalliH, IPUBOSILINE K BOSBHUKHOBEHUIO CTOI-KOJIOHA
') MyTalliy, 3aTparuBarolye caiT cruiaiicuura

301.IMomummonausi:

a) U3MEHEHHE YHCJIa XPOMOCOM, KpAaTHOE rarionIHOMY Habopy
0) U3MEHCHUE YNCIIa OTJACIBHBIX XPOMOCOM

0) 0OBIYHO HECOBMECTHMA C KU3HBIO

B) OTHOCHTCSI K TCHOMHBIM MYTaIlUsIM

302.K HapymeHusM CTPYKTYpbl XpOMOCOM OTHOCSIT:
a) aHEYTUJIOUIUIO

0) MOJUTUIOUTUIO

B) JIeJCIINU

I') TPaHCIOKAIUH

303.50BIIMHCTBO HACIEICTBEHHBIX HAPYIICHUH MeTaboIu3Ma 00yCI0OBIIEHO:
a) AJOMUHAHTHBIMHU I'€CHAMU

0) perecCuBHBIMU T'eHAMU

B) LUTOIJIa3MaTHUYECKON HACIIEJICTBEHHOCTHIO

I') XPOMOCOMHBIMH TPUCOMUSIMU

304.bone3np Bunscona-KonoBanoBa cBszana ¢ gedekrom:
a) meapTpancnoptupyronei AT Da3wr

0) mepyJsornIa3MUuHa

B) CYMEPOKCHITUCMYTa3bl

T') OpHUTHHKapOamomITpanchepasbl

305.ITpyunHO BO3HMKHOBEHHUS HACIEICTBEHHBIX Ne(heKTOB OOMEHA SIBISIOTCS:
a) I3MEHEHHE YhCiIa XPOMOCOM

0) MyTaIuu reHOB

B) cOalaHCUPOBAHHBIC TPAHCIOKAIIMHT

306.ban3HEOBBII METO UCTIOIB3YETCS JIJIS:

a) OIICHKH BKJIaJla TCHETHYECKUX (DAKTOPOB B pa3BUTHE 3a00JICBaHUS
0) OLICHKH YPOBHSI MyTallMOHHOTO Ipoliecca

B) pacyeTa reHHbIX YacTOT

307.B oJ1HOM U3 PErHOHOB OTMEYEHO HAKOTICHHE OOJIBHBIX C OJIHOTUITHBIM 3a00JICBaHUEM
IIMTOBHUIHOM KeJie3bl. KOHKOPIaHTHOCTh MOHO- U JIM3UTOTHBIX OJIM3HEIIOB 0Ka3aJ1ach
MPAaKTUYECKH OJIMHAKOBOU. B 3TOM Citydae peus uuer o:

a) MOHOTEHHOM 3a00JIeBaHU

0) MynbTH(haKTOpHATIEHOM 3a00JI€BaHUN

B) HEHACJIEZICTBEHHOM 3a00JI€BaHUU

') XPOMOCOMHOM CHHIPOME

308.ITpu onpeneneHuy 3UrOTHOCTH OJIM3HELIOB HaUbO0JIee TOYEH:
a) MOJMCUMIITOMAaTHYECKUI METOT

0) aHaJIU3 TPYMI KPOBU

B) aHAJIM3 JIEPMATOTIIM(UKU

I') aHaJIN3 BeICOKOBapHabenbHbIX MapkepoB JJHK

1) TECT TIO TIepecajKe KOXKH
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309. 1551 TaHMUKCHOW TOMYJISIIMKA OOJIBIIOTO pa3Mepa XapaKTepHBI:
a) CPAaBHUTEJIBHO MMOCTOSIHHBIE YaCTOTHI aJlIeield M TeHOTHIIOB

0) BBICOKAs 4aCTOTa POJICTBEHHBIX OpaKoOB

B) TIOCTETIEHHBIN POCT JOJIA TOMO3ZHUIOT

310.dpeii reHoB cBs3aH:

a) C YpOBHEM MYTAIMOHHOTO IpoIiecca

0) ¢ ypoBHEM 0TOOpA

B) CO CIIy4alHBIM paclpeieIecHUeM I'eHOB B MOMYJISIIIMKA MaJIOTo pa3mepa
') C HApyIIEHUEM MTAHMUKCUU

311. «Dddext ocHOBaTEI !

a) umeet 3Hauenue g JJHK-auarnoctuku

0) XapaKTepeH Il HEKOTOPBIX MOIMYJISIINI

B) CBSI3aH C COIMAIIBHON WJIM T€OrpaPUIECKO H30IAIHEH

312.0OcHOBHO 0COOEHHOCTHIO T€HETUUECKOIN CTPYKTYPbI U30JISITOB SBISETCS:
a) yBEJIMYEHHE JI0JIU TE€TEPO3UTOT

0) yBEeTMYCHHE JI0JU JOMUHAHTHBIX TOMO3UTOT

B) YBEIMYEHUE JIOJIU PELIECCUBHBIX TOMO3UTOT

313.Koraa Hanbosee 4acTo MpOSBISIOTCS CUMIITOMBI HACJIEJCTBEHHOTO 3a001€BaHNUS,
CBSI3aHHOTO C AepeKToM (hepMeHTa:

a) BO BHYTPUYTPOOHOM TMEpHOIC

0) B mepuo/ ¢ poxkaeHus 10 1 roma

B) B JIETCKOM Bo3pacte (10 14 ner)

r) c 15 mo 50 et

314.3a0oneBanust, OJICKAIINE CKPHHUHTY CPEId HOBOPOKJICHHBIX, IOJDKHBI OTBEYaTh BCEM
MIEPEYHCICHHBIM KPUTEPHSIM, KPOME OJTHOTO:

a) BBICOKasl 4acTOTa 3a00JICBaHUS B MOIMYJISIHH

0) HayM4Ke J1aboPAaTOPHOTO METO/A, IIPUTOTHOTO ISl IPUMEHEHHS IPU MacCOBBIX
o0cienoBaHUAX

B) HaJIMUME pa3pabOTaHHOTO METO/Ia JIOPOIOBOM JMATHOCTUKH

r) Hamnuue 3G(HEKTUBHOTO criocoba JeueHus

315.CenexkTUBHBIN CKPUHUHT — 3TO:

a) o0cieT0BaHUE BCEX HOBOPOIKICHHBIX

0) oOcetoBaHME JItOICH, HACEISIONTUX TaHHBIA PETHOH

B) o0cieloBaHUE TPYMIBI PUCKA M0 JAHHOMY 3a00JI€BaHHUIO

316.ITpu HaKOMJIEHNH IIIMKOT'€Ha B JIN30COMaX BO3HHMKAET:
a) rernarouepeOpaigbHas JUCTpOdUs

0) 6ose3nn [Tomne

B) ME€TaXxpoMaTH4ecKas JIEHKOAUCTPOPHs

r) MmuonaTus JlromeHHa

1) aApeHOT€HUTAJIbHBIA CHHIPOM

317.11pu 6one3nu ['omre B HEPBHBIX KIETKAaX HAKATLTUBACTCS:
a) cuHroMHEenTUH
0) ranrmosua GM 1
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B) raurimo3us GM 2
I) LIepaMu/l
1) TJIFOKOTIepeOpOo3u /T

31 8.I[I/IaFHOCTI/I‘-IeCKI/IMI/I TECTaMU IJIs1 BBIABJIICHUA HapymeHHﬁ IIHUKJIa MOYCBHUHBI SABJIAIOTCA:

a) OIpeJIeJICHNE YPOBHS aMMHUaKa B KPOBH
0) uccieroBaHMe CIIEKTPa aMUHOKHCIIOT KPOBH
B) OIpe/ieJIeHuEe KpeaTHHUHA MOYH

319.Myranun — 310:

a) U3MEHEHUE 10CIIEJI0BATEIbHOCTH HYKJIEOTHI0B BHYTPHU I'eHa (FE€HOB);
0) M3MEHEHNE YHCIIa XPOMOCOM;

B) U3MEHEHUE CTPYKTYPHI XPOMOCOMBI (XpOMOCOM)

320.Myranuu MOTYT BO3HUKATh BCJIEJICTBHUE JIEUCTBUS CIENYIONINX (PAKTOPOB:
a) MOHU3UPYIOIIee U3ITYyICHUE

0) MEXaHUYECKOE BO3/ICHCTBUE

B) XUMHUYECKHE BEIIECTBA

T') BUPYCHI

321.I'eneTnueckas reTepOreHHOCTb KIIMHUYECKH CXOXKUX 3a00s1eBaHMii 00yCIIOBIeHA:
a) pa3sHbBIMU aJUIEJIIMU OJTHOTO I'€Ha;

0) MyTalMsIMHU B pa3HBIX JIOKyCaXx;

B) B3aUMO/ICHCTBUEM I€HETUYECKON KOHCTUTYLIMU U CPEJIb

322. HykiieoTuAHbIE 3aMEHBI:

a) MOTYT NMPUBOAUTH K HOHCEHC-MYTaLIUAM

0) MOTYT 3aTparuBaTh MPOIECC CIIACHUHTA

B) MOT'YT U3MEHSTh CBOMCTBA KOJIUPyeMOTo Oeska
I') BCEr/a MaToreHHbI

323.CaBur paMKu CYUTHIBAHUSI BOSHUKACT MPH:

a) MHCCEHC-MYTaIUsIX

0) MUKpOIeelHsIX, KPAaTHBIM TPEM HYKJICOTHIaM
B) MUKPO/IEJICLIUAX, HE KPAaTHBIX TPEM HYKJICOTHIaM
') HOHCEHC-MYTalUsAX

324.JluHaMu4YeCcKrue MyTalMU:

a) MyTallluH, KOTOPbIE BOSHUKAIOT C BHICOKOW 4aCTOTOU

0) cBs3aHbBI C YBEIMUCHUEM YHCIIa HYKJICOTUTHBIX IIOBTOPOB
B) SIBJISSIFOTCSI IPUYMHON 0OJIe3HEH SKCIIaHCUH

') HC IMCIOT MEUITUMHCKOTO 3HAYCHHS

325.Crnopaauueckuii cixydail HaciIeICTBEHHOM 00JIe3HH — 3TO:

a) MalMEeHT ¢ HaclIeACTBEHHOM 6OJI€3HBIO, BIICPBBIC O6paTI/IBI_HI/II\/'IC$I 3a MEIUITUHCKOM IMOMOIIBIO,

0) mepBBId CiTydail ayTOCOMHO-IOMUHAHTHON MJIM XPOMOCOMHOM OOJIE3HU B POJAOCIOBHOI;
B) €IMHCTBEHHBIN CclyJail TaHHOI HacJIeICTBEHHOH 0O0JIe3HU B POJIOCIOBHOM;
T') MaIMEHT C HACJIEICTBEHHOU 00JIe3HBI0, UMEIOIINI 3JJ0POBBIX POIUTENCH.

326.K nacneacTBEHHBIM J1e(eKTaM CUCTEMBI (aroluTo3a OTHOCITCS:
a) cunapom Buckorra-Onapuua
6) arammarnooynusbpyrona

49



B) XpOHMUYECKUI I'PaHyI0MaTO3
r) curapom Yeabsika-Xaramm

327.HacnencTBeHHast OTATOLMIEHHOCTh YeJIOBEYECKOM MOMYJISIIMK BKIIIOYAeT B ceOst:
a) HAKOIUICHHBIE B IIPOIIECCE IBOJIIOILMHU TATOJIOTNUECKHE MyTalluu

6) BHOBb BO3HUKAOIWEC MyTallU B COMAaTHUYCCKUX KIJICTKax

B) BHOBb BO3HUKAIOIIMEC MyTallUX B ITIOJIOBBIX KJICTKAaX

328.Bce nepeuncieHHble (EPMEHTHI YUaCTBYIOT B IIPOLIECCE penapaluu yiabTpaprOoIETOBbIX
nospexacHuil JJHK, 3a uckimrouenunem:

a) JIHK-nonumepassl

0) SHIOHYKJICA3bI

B) DK30HYKJI€a3bl

T') TOJMHYKJICOTH TATa3bI

1) TaKTaTAETUAPOTEHA3bI

329. bin3HenoBkI METOT UCHIOJIB3YETCS JUIS:

a) OLIEHKHU BKJIaJia FT€HETHUECKUX (PAaKTOPOB B pa3BUTHE 3a00JI€BAHUS
0) OIEHKH YPOBHS MYTAIIMOHHOTO MpoIiecca

B) pacueTa reHHBIX 4acTOT

330. Myranuu MOTyT BO3HHKATh BCIIEJCTBUE IEHCTBUS CIEAYIOIUX (DAaKTOPOB:
a) MOHU3UPYIOIIEe N3ITYyICHUE

0) XUMHUYECKHE BEIEeCTBa

B) BUPYCHI

T') BCE BBINICTICPEUNCIICHHOE

331. MarepuajioM Ji MOUCKA HACJIEICTBEHHBIX MyTAIUN SIBJISACTCS:
a) OIyXo0JieBasi TKaHb

0) KpOBb

B) MOYa

I') CJIFOHA

1) OMOTICHIHBIN MaTepHall

332. B P® 310poBBIM HOCHTEIBHUIIAM [TATOI€HHBIX MyTanuii B reHax BRCAL/2
PEKOMEH/IOBAHO:

a) peryispHoe caMooOcieJoOBaHe

0) Y31 MoI04HBIX Kene3

B) MPT momo4HBIX *xeie3

r) npodunakTuyeckoe yuajieH1ne MOJOYHBIX JKele3

1) Tpo(UITAKTHYSCKHUI TIPHEM JIEKApCTBEHHBIX IIPEIapaToB

333. AmonrTo3 — 310

a) He3amporpaMMHUpOBaHHas THOENb KIETKU
0) nporpaMMupyemasi THOeJb KJIETKH

B) o/iHa U3 (ha3 KJIETOYHOTO IIHUKIIA

T') COCTOSIHUE KJIETKH BO BpeMsl AeTICHUS

334. 5 — ¢propyparmin — 310

a) aHTaroHUCT (POJIMEBOM KUCIOTHI
0) MOHOKJIOHAJILHOE aHTUTEIIO

B) QHTarOHUCT NUPUMHINHA



') aHTUOMOTHUK

335. Bpaxurepanus — 310

a) KOHTaKTHOE 00JTy4eHne

0) BU XUMUOTEpAIUU

B) Ha3BaHHE XUPYPTUUCCKON OTepaIiiu
B) JMCTaHLMOHHOE O0IyueHue

336. Hanbonee yacToil pa3HOBUHOCTHIO HACIECTBEHHBIX OMYXOJIEBBIX CHHIPOMOB SIBIISICTCS:
a) cunapom Jlu-Opaymenu

0) HACTIeICTBEHHBIN PaK MOJIOYHOM KeJle3bl W/WIIN SIMYHUKOB

B) cunapom Ileiitna-Merepca

337. K ocHoBHBIM KOMIIOHEHTaM [ILIP He oTHOCATCS (HECKOJIBKO MPAaBUIbHBIX OTBETOB):
a) TepMocTabuIIbHas oJUMeEpasa

6) PHK-marpuna

B) MpsIMOM 1 0OpaTHBIN Ipaiimep

r) JJHK-matpuna

1) aesokcupubonykieosuarpudocdars (AATP, dGTP, dCTP, dTTP)

e) OydepHblit pacTBOp

) 0OpaTHas-TpaHCPUIITA3a

3) nonsl Mg?*

338. IMonbepute cooTBeTcTBUE MEX 1y Temreparypoii (°C) u aranom I11IP: nenarypamus,
OTXHT, SJIOHT AL

a) 72, 60, 95

0) 60, 72, 95

B) 95, 60, 72

r) 72,95, 60

339. B coBpemennbix JIHK-cekBeHaTopax MCnoab3yroT:
a) BBICOKOA(D(PEKTUBHBIN KaMMILIIPHBINA 3JIEKTpodope3
0) BBICOKOA(D(PEKTUBHYIO KUJIKOCTHYIO XpOMAaTOTpaduio
B) TOHKOCJIOMHYIO XpoMaTorpaputo

r) SIMP-cniekTpockomnuro

340. CoBpeMeHHas cxema IeHTPAIbHON JOTMbI MOJIEKYISIPHOM OMoJoruu 00o3HauYeHa U po:



1. ) 2. £ %

PHK PHK

IN
A 7\

Benok OHK Benok

AN /\

OHK Benok ( OHK Benok

a) 1
0) 2
B) 3
r) 4

341. B monexyne JIHK He conepxures:
a) aJIcHUH

0) TUMUH

B) ypamui

') TyaHUH

1) pubo3a

€) IUTO3UH

) I€30KCUpUO03a.

342. JTHK B uenoBeuecKoil KIETKE COACPIKUTCS B CIACAYIOUIUX OPraHesiax:

a) armapat [onbmxu

0) spo

B) IIMTOILIA3MATHYCCKHIA PETUKYIYM
') puOOCOMBI

343. TTonmummonaus:

a) U3MEHEHHE YHCIIa XPOMOCOM, KpAaTHOE TarIonIHOMY Ha0opy
0) U3MEHEHHE YUCIIa OTACIBHBIX XPOMOCOM

B) 0OBIYHO HECOBMECTHMA C JKH3HBIO

T') BCE BBINIETIEPEUNCICHHOE

344. «3¢ddexT ocHOBaTEIIN:

a) umeet 3Havyenue 11 JJHK-nuarnoctuku

0) XapakTepeH AJIs1 HEKOTOPBIX MOy

B) CBSI3aH C COLMAIIbHOM MM reorpaduyeckoit u3omsuuei
I') BCE BBIIICTIEPEUHCICHHOE

345. HyksieoTugHbIE 3aMEHBI:
a) MOT'YT MPUBOJIUTH K MPEKICBPEMEHHON TEPMUHAIIMM CUHTE3a OerKa
0) MOTYT U3MEHATh CBOWCTBA KOJAUPYEMOTo Oenka
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B) BCETJ]a MATOT€HHBI
I') TOJIBKO a) U 0)

346. Hanbonee yacTo BcTpeyaeMoil pa3HOBUIHOCTHIO HACIECTBEHHBIX OITyXOJIEBBIX CHHAPOMOB
SBIISICTCS:

a) cunapom Jlu-Opaymenu

0) HACJICICTBEHHBIN PaK MOJIOYHOM KeJIe3bl U/WIIH TUIHUKOB

B) cunzpom Ileiiria-Merepca

347. HacnencTBeHHBIE OIYXOJIHM XapaKTePU3YIOTC:

a) paHHUM BO3PAacCTOM BO3HHUKHOBEHHS

0) COMYTCTBYIOIIEH CEPICYHO-COCYAUCTON TTATOJIOTHEH

B) HAJIMYUEM NPOPECCUOHANBHBIX BPEAHOCTEN

T') TeHJICHIINEH K OUIaTepaJbHOMY TIOPaKEHUIO B CITydae MapHbIX OpPraHOB
1) BEpHbI BAPUAHTHI ) U T)

348. EGFR - a0 ...

a) pelenTop MuaAepMaIbHOTO akTopa pocTa
0) MPOTUBOOITYX0JIEBBIN IIpenapaT

B) OpraHouj

T') peUenTop 3CTporeHa

349. BrisBnenue HacneacTBeHHON MmyTanuu BRCAL y KIIMHUYECKU 3T0POBOM KEHIIIWHEI:
a) MOATBEPKIAAET HATUYUE paKa MOJIOYHOM yKele3bl

0) CBUIETENHCTBYET O BBICOKOM PUCKE Pa3BUTHUS paka MOJIOYHOM JKeJIe3bl

B) MMOJpa3yMeBacT peryasapHbIe IpoduiakTHaeckue oocae0BaHus

) He TpeOyeT MpoPUIAKTUUECKUX MEPOTIPUATUN

350. MonekymsipHo-reHeTndeckuii cratyc rena KRAS mposepsitor st

a) OTIPEJICIICHUs CTETICHU METaCTa3uPOBAHUS

0) MPUHATHM pEIICHUS 0 Ha3HAaYeHUH UHTHOUTOpoB EGFR mpu KoopekTanbHOM pake
B) IIPOTHO32 MIPH OITYyXOJISIX TOJIOBHOTO MO3ra

T') IPOTHO3a PE3UCTHBHOCTH K JIy4EBOM TEpaIriuu

351. Uaruduropsr EGFR

a) CTUMYJIUPYIOT aKTHUBHYIO pabOTy perentopa
0) Beikrogaror MTOR

B) IIPUBOJIAT K aIlONTO3y KICTKU

T') IPUBOJAT K HEKPO3Y KIETKU

352. B crangaprusiii uuki [P BxoasaT cneaytomniue 3tamnsl (HECKOIbKO MPaBUIIbHBIX OTBETOB):
a) aKTUBAIIMH MTOJIMMEPAa3bl

0) neHarypanuu

B) OTXKUT

T') 3JIOHTAlHH

1) TIIaBJICHUS IPOTyKTa

353. Teopernueckoe konuyecTBo creruduueckoro nmpoaykra [P onuceiBaeTcs cienyromiei
bopmynoit:

a) 2", ryie N-KOJIMYECTBO IMKIIOB

0) M", rne M-nauansHoe KonundectBo JTHK-MuIeHei, N-KOJINYECTBO [IUKIOB
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354. Dkcnpeccus reHeTHYeckoi MH(popMauy UIET B HAIIPABIICHUH:
a) PHK = JIHK = Gemnox

6) IHK = PHK = Genox

B) nosmcaxapug = 6emnok = JIHK

r) IHK = nmunug = OGenox

355. JHK xapakTepHbl ciieyrolne cBocTBa (HECKOJIBKO ITPaBUIIbHBIX OTBETOB):
a) MOJIEKYJIsIpHAsl Macca MJTH TaJIbTOH U BBIIIE

B) JBYLIENIOYEYHAS

r) HeOOJIbIIIast MOJICKYJISIpHAs Macca

1) COJIEP>KUT Yparui

€) COJIEP)KUT TUMHUH

) COAEPKUT pudb03y

3) COAEPKUT J€30CKUPUO03y

356. Myranuu, BO3HUKAIOIINE B COMaTUUECKUX KIIETKAaX, HA3bIBAOTCS:
a) TeHepaTUBHBIE

0) BereTaTuBHBIC

B) COMaTHYECKHE

I') CIIOHTaHHbIE

357. OtMeThTe BUABI MyTallUi, TPUBOIAIINX K YBEIIMUECHUIO JIJTMHBI TTOCIEA0BATEIBHOCTH:

Bribepure 0IMH WM HECKOJIBKO OTBETOB:
a) JIenenus

0) IyruTMKarus

B) UHBEPCHSI

') 3aMeHa

1) HHCEPIIHS

358. [IpruunHOI TPUCOMUU SIBJISICTCS:

BriOepute 0IMH MM HECKOJIBKO OTBETOB:
a) aHada3zHOE OTCTaBaHUE

0) HEepacXOKICHUE XPOMOCOM B MUTO3€
B) HapyIlleHHEe APOOICHUS 3UTOTHI

') KOMIUIEMEHTAIUS FaMeT

1) HEPACXOXKICHHE XPOMOCOM B MEH03¢e

359. IlocnenoBaTebHOCTh AaMUHOKHUCIIOT B TIOJIMIIENITUIHON 1IN OTIPEACIISICTCS
BriGepuTe oiMH OTBET:

a) MOCJIe0BaTeNbHOCThIO HyKIeoTu10B MPHK

0) mocneaoBaTenbHOCTHIO HYyKIIeoTH10B TPHK

B) TIOCJIEIOBATEIHHOCTHIO HyKIleoTn0B pPHK

') aKTHBHOCTBIO (DEPMEHTOB IMOCTTPAHCIIIMOHHON Mo puKanmu

1) KoHpopMalreld prOOCOMHBIX OEITKOB

360. I'ensr mutoxoHapuansHoi JIHK He xonupyroT:
Bribepute o1H OTBET:

a) TPHK

6) pPHK



B) O€JIKOB KOMILJIEKCA JIBIXaTeIbHOH LIeH
r) OETKOB MUPYBATIETUAPOTC€HA3HOTO KOMILIEKCA

361. B uncio HaciIeaCTBEHHBIX OMIMOOK MeTab0JIn3Ma, TECTUPYEMBIX IIPH MaCCOBOM
HEOHATAJIbHOM CKPHHUHTE, BXOJIUT:

Bribepure oauH OTBET:

a) IUTPYJUTMHEMHUS

0) raylakTo3eMus

B) CEMENHBIN THIIEPXOIUCTEPUHEMHUS

I') TUIEPIIINKEMHUSI

1) MYKOTIOJIUCAXapHUI03

362. 'eTepO3UrOTHBINM HOCUTENh aHOMAIIFHOTO ayTOCOMHO-PEIIECCUBHOTO I'€HA KEHUJICS Ha
HOCHUTEJIbHUIIE TAKOI0 ke reHa. BeposTHOCTh 3a001€BaHus A1 UX JETeH COCTABIISET:
Br16epute 0/1uH OTBET:

a) 100%

0) 50%

B) 25%

r) 33%

) 0%

363. [Ipu cerperalliOHHOM aHAJIN3€ MMPU3HAKAMU ayTOCOMHO-JOMUHAHTHOTO HACIIEIOBAHUS
SABJISIFOTCSI:

Bri6epuTe 01uH MM HECKOJIBKO OTBETOB:

a) 25% puck poxaeHust 60JbHOTO pebEHKA OT OOJIBHOTO POAUTENS

0) yacTh JeTeil O0IHLHOTO POIUTEINS SIBISIIOTCS 3I0POBBIMH HOCHUTEIISIMHU

B) BEpPTUKAIBHBIN THII TIEPEAAUN B POJIOCITIOBHOM

') OTCYTCTBHUE T€HJEPHBIX PA3IUUUIN

1) 3I0POBBIE IETH OT 3JJ0POBBIX POAUTENIEH

364. OCHOBHOM 0COOCHHOCTBIO TEHETHUECKOW CTPYKTYPBI H30JISITOB SIBIISICTCS:
Bri6epute 0/1uH OTBET:

a) yBEJIMYEHHE JI0JIU JOMUHAHTHBIX TOMO3UTOT

0) yBeJIMYEHHE JIO0JIU PELIECCUBHBIX TOMO3UTOT

B) YBEIUYECHUE JIOJU T€TEPO3UTOT

365. bau3HenoBbIi METO/1 B MEAULIMHCKOM T'€HETUKE UCIOJIb3YETCS JJIA:

BriGepuTe 0JIMH WU HECKOJIBKO OTBETOB:

a) YCTaHOBJICHUS HACIIEACTBEHHOTO XapaKkTepa 3a00JIeBaHUs

0) OIIEHKH COOTHOCHUTEIIbHON POJIM TEHETHYECKUX U CPEIOBBIX ()aKTOPOB B PA3BUTHUHU MPU3HAKA
B) JUIS OLICHKH YaCTOTHI BO3HUKHOBEHHS MyTallHii

T) JUTsl pacdyeTa NeHeTPaHTHOCTH

1) OIpe/IeNIeHre YacTOThI MATOJIOTHYECKOTO ajliessl B MOMYISIIII

366. Bce nepeuncieHHble (epMEHTHI YUACTBYIOT B IIPOIECCE penapaluu yinbTpaduoIeTOBBIX
noBpexaeHuit JJHK, 3a uckimouennem:

Bribepute oJlMH OTBET:

a) TaKTaTAeTUAPOTeHA3HI

0) PHIOHYKJIEa3bl

B) MOJUHYKICOTH IJTUTa3bI

I') 9K30HYKJI€a3bl

1) JHK-nmonumepassr



367. AneynnouaHbli HA0OP YEIOBEKA UMEET CIEAYIOIIEEe YUCIO XPOMOCOM:
Bribepure oauH OTBET:

a) 46

0) 47

B) 69

r)23

368. K ¢dakxTopam, BIUSIONIIM Ha 9aCTOTY YHCIOBBIX aHOMAIUH XPOMOCOM, OTHOCSTCSI:

Bribepure oauH OTBET:

a) TeHOTUIl POJUTENEH

0) anMMHHALIKS HecOaJaHCUPOBAaHHBIX TaMeT
B) IOJI

') BO3pacT poauTenen

1) BCE TIEPEUUCIICHHOE

369. K rpynne A oTHOcCATCA CEeayIOMKE Mapbl XPOMOCOM:
Br16epute 0/1uH OTBET:

a)2,3,4

0)1,2,3

B)3,4,5

r)1,2,3,4,5

370. ITpuuanHOM BOZHUKHOBEHUS TPUILIOUINH MOKET OBITh:
Br16epuTe 01uH MM HECKOJIBKO OTBETOB:

a) HapyIlIeHHe raMeToreHe3a y MmaTepu

0) HapyIlIeHHs] TaMETOTeHe3a y 000UX poauTee

B) HapyllleHHE TaMeTOTeHe3a y 0Tia

T') IBOMHOE OTUIOJ0TBOPEHNE

371. Ilepexnanunsl B qBoiiHoM cnupanu JIHK o6pazoBanbl
Bri6epute 0/1uH OTBET:

a) mapamu a30TUCTHIX OCHOBAaHUI

0) mapamu docdaron

B) CaXxapoM U a30THCTHIM OCHOBaHHEM

r) ¢pocdaTom U caxapom

1) TapaMy HUTPaTOB

372. lutuioniHblid HAOOP YEIOBEKa UMEET CIICIYIOIIEE YUCIO XPOMOCOM:
BriOepute ouH OTBET:

a) 23

0) 46

B) 47

r) 69

373. K rpynne B oTHOCSTCS cieayromye napbl XpoMOCOM:
Bribepure o 1H OTBET:

a)l,2,3

0)4,5

B)6,7,8,9,10, 11, 12

r) 13,14, 15

) 16, 17, 18
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e) 19,20

374. Knaccel THCTOHOB, BXOJSIIME B COCTAB XpOMaTHHA!
Bribepure oauH OTBET:

a) H1

6) H2B

B) H2A

r) H3

) H4

€) BCE NePEUUCIICHHBIC

375. B HOpManbHOM KapUOTHIIE YEJIOBEKA HE CYILIECTBYET MOP(OJIOTUYECKOTO TUIIA XPOMOCOM:

BriGepute ouH OTBET:

a) cyOMeTaIeHTPUICCKUI
0) MeTaleHTpUYECKUI

B) aKpOIEHTPUUYCCKUI

I') TULIEHTPUUYECKUM

376. ®epMeHT, Katanuzupyomui perukanuio JJHK — ato:
Br16epute 0/1uH OTBET:

a) JIHK-nuraza

0) pecTpuKTasza

B) oOpaTHas TpaHCpUIITa3a

r) JIHK-nmommmepasa

377. Ilpu cuHAPOMAX YACTUYHBIX TPUCOMHUN BO3MOXKHBI CJICIYIOIIHE [IATOI€HETUYECKUE
HAXOJIKU:

BriGepute onuH OTBET:

a) MTHBEPCUU

0) neneruu

B) TPaHCJIOKAIUU

T') KOJIBIIEBBIE XPOMOCOMBI

1) IEpUBATHBIE XPOMOCOMBI

378. IlpuunHOM, 3aTPYIHAIOMIECH KIMHUYECKYIO TUAarHOCTHKY XPOMOCOMHBIX CHHIPOMOB 0€3
XPOMOCOMHOTO aHaJIN3a, SIBIAETCS:

Bri6epute 0/1uH OTBET:

a) MOPOKU Pa3BUTHS, XapaKTEPHBIE ISl XPOMOCOMHBIX CHHAPOMOB, MOTYT HaOIIOIaThCS U MPU
HOPMaJIbHOM KapUOTHUIIE

0) BapnabeIbHOCTh MPOSBICHUS XPOMOCOMHBIX CHHAPOMOB Y Pa3HbIX OOJIBHBIX

B) OTCYTCTBHE CTPOT'O MATOTHOMOHUYHBIX CHMIITOMOB

T') IepeKpbIBaHNE CUMIITOMOB PAa3TUYHBIX XPOMOCOMHBIX CHHIPOMOB

1) BCE MepeuncIeHHOe

379.006umm npu3HaKoM A7l OOJIBHBIX ¢ HeCOaTaHCUPOBAHHBIMU CTPYKTYPHBIMHU
NepecTpoiikaMu XpOMOCOM SIBIISIETCS:

a) YMCTBEHHAas OTCTAJIOCTb

6) ruapouedanus

B) aHOMAJIMU CKeJleTa
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380.Y 6ompHBIX ¢ cunapomom lllepemeBckoro-TepHepa HAOMIOAAIOTCS BCE MIEPEUHUCTICHHBIC
CUMITOMBI, KPOME:

a) Gecruroaust

0) epBUYHON aMEHOPEH

B) BBICOKOI'O pOCTa

) TMM(}aTHIECKOTo OTeKa KHCTEH U CTOM B IMEPHO/Ie HOBOPOKICHHOCTH

381.I1Tpu cunapome Knaitndensrepa y 60JIbHBIX HAXOIST:
a) TOHA/Ibl, UMEIOIINE TUCTOJIOTUYECKYIO KapTUHY SUYHUKA
0) Hapy>XHbIE TEHUTAJIUH TPOMEKYTOUHOTO TUTIA

B) THHEKOMACTHIO

382.JIroau ¢ peuIpoKHOM TpaHCIoKaued 00bIYHO:
1) GecroaHsbL;

2) (heHOTUNHNYECKU HOPMAJIbHBI;
3) MMEIOT HOPMAJIBHBIN UHTEJUIEKT;
4) BBISBJISIFOTCS TOJIBKO Y€PE3 aHOMAIBHOE IIOTOMCTBO

a) MpaBWJIbHBINA OTBET 1, 2 1 3
0) nmpaBWIbHBIN OTBET 1,2 1 4
B) IIpaBWJIbHBIN oTBeT 1, 3 n 4
I') IpaBWJIbHBIN OTBET 2, 3 1 4
1) TpaBUJIbHBIN OTBET 1, 2, 3 u 4

383.]1s1s GOJIBHBIX C CHHIPOMOM TPHUCOMHUHU-X XapaKTEPHO BCE MEPEUMCICHHOE, KPOME:
a) BTOpUYHOM amMeHOopen

0) omurodpenun

B) KPBUIOBU/IHOM CKJIAJIKU Ha IlIee

r) nByx tenen bappa

384. B simpax KakMX KJIETOK OPraHOB YEIIOBEKa COJEPIKUTCS TaIUIOMIHBI HA0Op XPOMOCOM, MX
YHCIIO:

a) B TICUCHH,

0) B MMOJIOBBIX OpraHax;

B) B JIETKHUX.

385. OOBbeKTOM U3y4eHUS KIMHUYECKOW T'€HETUKH SBIISETCS:
a) O0JILHOM YEJIOBEK;

0) 00JIbHOM U ero 0OJIbHBIC POJICTBCHHHKHY;

B) OOJILHOM U BCE YJICHBI €r0 CEMbH, B TOM YHUCJIE 3JJOPOBBIE.

386. BeiOepuTe mpaBUIIbHOE OTIPE/ICIICHHE TIOHATUS «TEHOM) YeJIOBeKa:

a) coBokynHocTb aaepHoi JIHK;

0) XpOMOCOMHBII HAOOP OPraHU3Ma;

B) COBOKYMHOCTh sAepHOM W mnutoruiazmarndeckoid JIHK wiam COBOKYMHOCTH BCEX T'€HOB,
NPUCYIIUX YEIOBEKY.

387.1lpu kakOoM TuUIlE HACIIEJJOBAaHHS PUCK TMOBTOPEHUS POXKACHUS pPEeOCHKAa C MOHOTEHHBIM
3a00JIeBaHUEM cocTaBiseT 25%:

a) TOMUHAHTHBIN;

0) TOMHUHAHTHBIH, CIIETUICHHBIH ¢ X-XpPOMOCOMOM;
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B) ayTOCOMHO-PELIECCUBHBIM.

388.Ha3oBure 3abojeBaHMe, OTHOCAIIEECS K HACJIEACTBEHHBIM C MEHJICIUPYIOIIMM THUIIOM
HACJIeJOBAHUS:

a) KOpb;

0) remoduus;

B) paxwur.

389. KakuM MeTOJOM MEIMIMHCKOM TeHETUKHU JOJDKEH BIIAJICTh Bpady-aKyllep-THHEKOJIOT:
a) MOJICKYJISIPHO-TCHETHYCCKUH;

0) OMyJISIIIMOHHBIN;

B) F€HEATOTUYECKUI

390. ApaxHOaKTHIIHS — 3TO:

a) YKOpOYEHHE;

0) n3mMeHeHnue GopMbl NMajbIEB;
B) YBEJIMYCHHUE JITHBI MaJIbIIEB.

391. K xakomy Ty HacieAoBaHHs OTHOCUTCS Oose3Hbr Mapdana:
a) TOMUHAHTHBIN;

0) perecCUBHBIN, CIETIIICHHBINA C TTOJIOM;

B) MUTOXOHJIpHAJIbHBIN (IIUTOIIa3MaTHUECKUH).

392.VkaxuTe BEpOSTHOCTh POXKIACHHUS OOJHLHOTO pPEOCHKA >KEHITMHOW, HWMEIOIICH OO0JIhHBIX
remoduInel chiHa U Opara:

a) 50%;

0) 25%;

B) 100%.

393. B kakoMm Opake BO3MOYKHO POKJICHUE JCBOYKH C reMO(DUITnei:
a) 3JI0pOBOM >KCHIIUHBI C OOJIBLHBIM reMO(DUITHEH;

0) HOCUTETFHUIIBI T€HA TeMO(UINH CO 3A0POBBIM MYKUYUHOM;

B) HOCUTEJIBHUIIBI TeHa TeMO(IHH ¢ OOJIbHBIM TeMO(PUITHEH.

394. Ha3oBHTE YKCIIO Map ayTOCOM B SIPAX COMATUYECKUX KIIETOK YEJIOBEKa:
a) 26;
0) 23;
B) 28.

395. IlpoGanyg — 3T0:

a) 00JIbHOI1, 0OpaTUBIIMIICS K Bpady;

0) 310pOBBII YeIOBEK, OOPATUBIIUNACS B MEAMKO-TEHETHUECKYIO KOHCYIbTAIIHIO;
B) MHAMBHUAYYM, C KOTOPOTO HauWHAETCS cOOP POIOCIOBHOM.

396. CubChI — 310!

a) BCE POJICTBEHHUKHU MIPOOaH/Ia;

0) TeTu npoOaHma;

B) OpaThs-CECTPhl OOJILHOTO C HACIEICTBEHHOM MaTOJIOTUEH.

397. BeposTHOCTb POXKJEHHUs OOJIBHOTO pedeHKa y CYyNpyroB, MMEIOLIMX OOJBHOTO MalbyHMKa C
(eHUITKETOHYPHEH:
a) 25%;
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6) 50%;
B) 100%.

398. HazoBure 3a00JieBaHUE C MEHJICIIMPYIOIIUM THIIOM HACJIECIOBAHUS:
a) TUIIEpTOHUYECKasi 00JIe3Hb;

0) 6omnesns Lnsarrepa;

B) FeNaTOJICHTUKYJISIpHAs JereHepanus (0osie3Hs Bunbcona).

399. VkaxwuTte 3a0051eBaHHE, OTHOCAIIEECS K MYJIbTU()AKTOPHUAITBHBIM
a) OpoHXHaJIbHAS aCTMa,

0) MyKOBUCITHJIO3;

B) AepuuuT anbda-l-aHTUTpUIICHA

r) curapom bapae-bumis

400. K 6oJie3HsiM ¢ MyabTH()AKTOPHATBHO 00YCIIOBICHHON TTPEAPACIONOKEHHOCTHI0O OTHOCHUTCS:
a) TaJlaKTO3EeMHUS;

0) neTckuil nepedpabHbIN Mapanuy;

B) cunapom Perra.

401. Pebenky nByx JeT OOJBHOMY OHWJICTICHEH TIOKAa3aHO MOJICKYISIPHO-TEHETHYECKOE
HCcCcTeI0BaHuE JJI UCKITFOUCHUSI TIATOJIOTHH, €CITH Y €ro 0a0yITku HaOIr0JaeTCs:

a) xopest 'eHTUHTTOHa;

0) mu3odpeHus;

B) MAPKHUHCOHU3M.

402. HazoBute 3a0oyieBaHHE, KOTOpO€ HEOOXOIMMO BEpUPHUIIUPOBATH MOJICKYISIPHO-
TCHETUYECKUM UCCIICIOBAaHUEM:

a) MaJasi Xxopes;

0) xopes ['eHTHHTTOHA,

B) JIETCKU 1IepeOpaIbHBIN MTapainy.

403. Kakue 3a00yieBaHus TOIJICKAT HEOHATAILHOMY CKPUHHHTY:

a) 6one3nbp Mapdana, ['upmimpynra, Anbrnopra;

0) MyKOBUCII103, (DEHUIKETOHYPHS, aIPEHOTeHUTAIBHBIN CHHAPOM,
B) PaxuT, TIIOMEpYyJI0HE(PHUT, JICHKO3.

404.K reHOMHBIM MyTallUsIM OTHOCSTCSA:

a) Tpucomus 21

0) XpOMOCOMHBII MO3auim3M 45, X/46,XX

B) poOEpPTCOHOBCKAsT TPAHCIOKAIUS

') YaCTHYHAsi MOHOCOMHUS 110 KOPOTKOMY ILIIEHY XPOMOCOMBI 5
1) TPUTLIOUAUS

405. K XpOMOCOMHBIM MyTalMsIM OTHOCSITCSL:
a) TIOJIUTUIOUTUS

0) nenenuns KOPOTKOro Iieda X XpOMOCOMBI
B) PELMIPOKHAS TPAHCIOKAIHS

T') MOHOCOMHUS X

1) UHBEPCUS

406.Kakue u3 mepeunCIeHHBIX CBOMCTB XapakTepHBI IS TeTepOXPOMATHHOBBIX pPalOHOB
XPOMOCOM:
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a) IPE/CTABISAIOT COOON YHUKAIBHYIO OCIEI0BAaTEIbHOCTh HYKJICOTH/IOB

0) comepKaT HOBTOPSIIOLIMECS MIOCIIEI0BATEILHOCTU HYKICOTH/IOB

B) UX yTpaTa BeJleT K I'MOeIu KIETKH

I') U3MEHEHHE UX KOJMYECTBA HE OTPAYKAETCS Ha KU3HEIEITEIbHOCTH KIETKU
1) COXpaHSIOTCs B UHTEP(}HA3HOM si7[pe B KOHJEHCUPOBAHHOM COCTOSIHUHT

407.,}1.]19[ MMPOBCACHHUA HUTOICHECTHUYCCKOI'O aHalln3a NpsAMbIM MCTOAOM HCIIOJIB3YHOTCA KIICTKU:

a) mepudepuUIecKoil KpoBU
0) KOCTHOTO MO3Ta

B) OmomnTara XOpHoHa

') aMHUOIIUTHI

1) GuOpoOIACTHI KOKH

408.Iuddepenmmansraas G-okpacka XpoOMOCOM TIO3BOJISIET WICHTU(DHUIINPOBATH:
a) CTPYKTYPHYIO TIEPECTPOUKY XPOMOCOM B KapHOTHIIC

0) KaXIyI0 Mapy XpOMOCOM BHYTPH TPYIIITHI

B) CETMEHTHI IICHTPOMEPHOTO TETePOXPOMATHHA

T') CIIyTHHYHBIC PAOHBI aKPOIICHTPUIECKIX XPOMOCOM

1) TETePOXPOMATHHOBBIN PAOH B JUTMHHOM IIICUe Y-XPOMOCOMBI

409.KOHCTUTYTHBHBIN T€TEPOXPOMATHH JIOKAJIN30BAH B!
a) IICHTPOMEPHBIX 00JIACTAX

0) TeTOMEPHBIX 00TaCTSIX

B) 9yXpPOMaTHHOBBIX palioHax

T') JUITMHHOM IlJIe4e Y-XPOMOCOMBI

1) CIIyTHUKaX aKpOLIEHTPHUUECKUX XPOMOCOM

410.K kakoii rpyrie OTHOCSITCS CITyTHUYHBIE XPOMOCOMBI:
a) A
0)C
B) D
rE
n) G

411. MHUKPOXpPOMOCOMHBIE CTPYKTYpHBIE TMEPECTPONKH BBISBIAIOTCS C IMOMOLIBIO JBYX

METO/JIOB:
a) PYTHHHBIH METO]T

0) G-meron

B) FISH-meTon

r) C-meron

1) mpoMeTada3HbIii METOT

412.51nppIIKOBBIE OPraHU3aTOPbI PACIIOJIOKEHBI:

a) B IPULIEHTPOMEPHBIX 00JIACTIX BCEX XPOMOCOM

0) B MICEB/I0AYyTOCOMHOM paiioHe Y XpOMOCOMBI

B) B KOPOTKHUX IlIeYaX aKpOLEHTPHUUECKUX ayTOCOM

r) B 00J1aCTH BTOPUYHBIX MEepeTsHKEK XpoMocoM 1, 9, 16
1) B IMCTAILHON YacTH JUIMHHOTO Tuieda Y XpOMOCOMBI

413.Hapymienue kakoii (a3pl MuTO3a (MEii03a) MOKET MPUBECTH K BOZHUKHOBEHUIO T€HOMHOM

MYyTaIUu:
a) mpogasa
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0) meradaza
B) aHa(aza
r) Tenodasa

414. 1151 BBISIBJICHUS] KAaKUX aHOMAJIU KapUOTHUIIA UCTIONIB3YETCSI METO]I OPEICICHUS TI0JIOBOTO
XpoMaTHHa:

a) YUCJIOBbIE HAPYIIEHUS AyTOCOM

0) HapymeHus yucia X XxpoMocom

B) CTPYKTYpHBIE HapYIIEHUS ayTOCOM

I') HapylIeHus yucia Y XpoMocoM

1) CTPYKTYpPHBIE MEPECTPONKH MOJOBBIX XPOMOCOM

415.B xakoii ¢aze MUTO3a MPOBOJUTCS aHAJIU3 KapUOTHUIIA!
a) mpoaza

0) mpomeradaza

B) MeTadasa

r) aHadaza

416.13MeHYMBOCTH KaKMX PAalOHOB XPOMOCOM OOYCIIOBIIMBAET MX MOJUMOPHU3M:
a) BTOPUYHBIE MEPETHKKU XpoMocoM 1, 9, 16,

0) SOPBINIKOBBIE OPraHU3aTOPbl AKPOLIEHTPUKOB,

B) (-IJIEYH XpOMOCOM rpynims! B

r) (- mwiedo Y XpOMOCOMBI,

1) p- iedo Y XpOMOCOMBI

417.Y pebenka xkapuotun 48, XXXY. KakoB MexaHn3M BO3HUKHOBEHHS TaKOW aHOMAJIU:
a) MPOCTOE HEPACXOKICHUE XPOMOCOM B MeH03e

0) IBOMHOE HEPACXOKACHUE XPOMOCOM B MEHO03€

B) TIOCJIEJIOBATEIIEHOE HEPACXOKICHHE XPOMOCOM B MeH03e

T') HEPACXOKJCHUE XPOMOCOM BO BPeMsi JIPOOIJICHUSI 3UTOTHI

418.Y pebenka ¢ 6ose3npio Jlayna ooHapyxeH Mo3aummsm 47, XX, +21/46,XX.

OTa aHOMaJIUs MOTJIa BOBHUKHYTh B pe3yJbTare:

a) HEPACXOXKICHHUSI XPOMOCOM B | MEHOTHYECKOM JIeTICHUH

0) HepacxoXJIeHUs XpoMocoM Bo |l MelioTHyeckom aeseHun

B) HEPACXOXKICHHUS XPOMOCOM BO BpeMsi | neneHust IpoOaeHHs 3UTOThI

T') HEPACXOXKJICHUS XPOMOCOM BO Bpemst || uim mociemyrommx aeineHuii Apo0IeHUs 3Ur0ThI

419.Kapuotumn xentuabt 45,XX,der(14;21). Kakoi kapHOTHIT MOKHO OXKHJIATh y €€ peOeHKa:
a) 45,XX,der(14;21)

0) 47,XX,+21

B) 46,XY

r) 47,XX,+14

1) 46,XX,der(14;21),+21

420.Y marepu peOeHKa ¢ YaCTUYHOM TPUCOMHMENH KOPOTKOTO Iieda XpoMocoMbl 12 oOHapyxeH
kapuotun 46,XX,t(12;22)(p11;p11). Kakue BapuaHThl KapHOTHIIA BO3MOXHBI Yy CIIEAYIONIETO
peOeHka:
a) HOPMaJIbHBIM KapUOTHUII
0) cOanaHcupoBaHHas peUUITPOKHas TpaHcaokaius 1(12;22)
B) 4acTU4Has Tpucomust 12p
I') YaCTH4YHasi MOHOCOMUs 12p
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1) MOHOCcOMUS 22

421.Y neBOYKM € OTCYTCTBHEM X-XpOMAaTHHA B SApaxX KIETOK OYKKaJIbHOTO SMUTEIUS MOXXHO
IIPEIIOJIOKUTD CIEAYIOIINNA KApUOTHIL:

a) 45X

0) 46,XY

B) 46,XX

r) 46,X,1(X)(q10)

1) 46,X,i(X)(q10)

422. 'V neBoYKHM ¢ KIMHHYECKOW KaptuHOu cuuapoma lllepemeBckoro-TepHepa B sjpax
KJIETOK OYKKQJIbHOTO SMUTENNS BBISIBICHBI KPYITHBIE TeNblla X-XpoMaTHHa. Kakoil kapuoTun y
HEe MOXHO MPEOJIOKUTH?

a) 46,XX

0) 46,X,del(X)(p21)

B) 45,X

r) 45,X/46,XX

1) 46,X,i(X)(q10)

423.1Tpn KaKOM M3 MEPEUYUCICHHBIX UTOM€HETHYECKUX BapUaHTOB cuHApoma lllepemeBckoro-
Teprepa X-XpoMaTHH MOXKET OBITH TIOJIOKUTEITHHBIM?

a).45,X

0) 46,X,i(X)(q10)

B) 45,X/46,XX

r) 45,X/46,XY

1) 46,X,del(X)(p21)

424. TIpu4rHOM, 3aTPyIHSAIONICH KIMHUYECKYIO JUArHOCTUKY XPOMOCOMHBIX CHHIIPOMOB 0€3
XPOMOCOMHOTO aHaJIN3a, SIBJIAETCS:

Bri6epute 0/1uH OTBET:

a) MMOPOKU Pa3BUTHS, XapaKTEPHBbIE ISl XPOMOCOMHBIX CHHAPOMOB, MOTYT HAO0IaThCS U MPU
HOPMaJIbHOM KapUOTHUIIE

0) BapuabeabHOCTh MPOSBICHUS XPOMOCOMHBIX CHHAPOMOB Y Pa3HbIX OOJIbHBIX

B) OTCYTCTBHE CTPOI'O MATOTHOMOHUYHBIX CHMIITOMOB

I') IepeKpbIBaHNE CUMIITOMOB PA3IUYHBIX XPOMOCOMHBIX CHHIPOMOB

1) BCE MepeuncIeHHOe

425.00umm npru3HaKoM Ui OOJBHBIX C HeCOalaHCUPOBAHHBIMH CTPYKTYPHBIMU
MepecTpoKaMu XpOMOCOM SIBIISICTCSI:

a) YMCTBEHHas OTCTAIOCTh

0) ruapouedanus

B) aHOMAJIMH CKelleTa

426. Y conpHbIX ¢ cuHapomoM lllepemeBckoro-TepHepa HabIr0AAIOTCS BCE NEPEUHMCICHHBIE
CHUMIITOMBI, KPOME:

a) O6ecrutoaus

0) nepBUYHOMN aMeHOpeH

B) BBICOKOT'O poCTa

r) IMM(}aTHIECKOro 0TeKa KUCTEH U CTOM B IEPHO/Ie HOBOPOKICHHOCTH

427.11pu cunapome KiaitHdensrepa y O0JIbHBIX HAXOIAT:
a) TOHA/Ibl, UMEIOIINE TUCTOJIOTUYECKYIO KapTUHY SSMYHUKA
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0) Hapy>XHbIE TEHUTAJINH TPOMEKYTOUHOTO TUTIA
B) THHEKOMACTHIO

428.Kaxkasi U3 MepeuncIeHHBIX JUArHOCTHYECKUX TeXHHUK M03BousieT nonyunth JJHK mmona s
aHaJln3a B IEPBOM TpUMECTpe OepeMEHHOCTH?

a) KOPJIOIEHTE3

0) aMHHUOTICHTE3

B) XOpHOHOHOIICHS

r) panuorpadus

1) TPOWHOH TecT

429.Y . nuarno3 MplitedHon quctpoduu Jromenna, X-ClemieHHOTO PEIECCUBHOTO
3a0oJsieBaHus. MOJEKyIIpHO-TEHETUUECKUI aHAJIN3 BBISIBUJI OJJTHOHYKJICOTUAHYIO 3aMEHY B 1
sk30He reHa DMD, Beayiyo k mpex/1IeBpeMEHHOMY IMOSIBICHHIO cTon-KogoHa. Hanbomnee
BEPOSITHBIM TOCJIEICTBUEM ATON MyTalluu OyeT:

a) ymenbienue kosmuectsa JIHK B rene DMD

0) ykopouenue JIHK DMD

B) ykopouenue MPHK DMD

') yKOpOoUeHHe nenTuaa, koaupyemoro resom DMD

430.ITpaktruecku Bce OonbHBIE HelipodguOpomaro3om | Tuma (NF1) nemoHCTpHpYIOT
KJIMHWYECKHE MTPOSBIICHUS 3a00J1eBaHusl. TeM He MeHee, Y OJHUX OOJIBHBIX OTMEYAIOTCS TOJIBKO
MsITHA «KO(e ¢ MOJOKOM» | y3elKku Jlema, a y Ipyrux — TsSHKeTble 3JI0Ka4eCTBEHHBIE OTYXO0JIH
ITHC. [lanHbIil npuUMep SABIISIETCS WIUTIOCTPALIMEH:

a) CHIYKEHHOU NIEHETPAaHTHOCTHU

0) BapraOeIbHOM YKCITPECCUBHOCTH

B) JUT€HHOTO HACJEI0BaHUS

T') QJJIETPHOM TeTEPOTeHHOCTH

1) TEHOMHOTO UMIIPUHTUHTA

431. Yto mpoucxoaut B meiose Il:

a) TOMOJIOTHYHBIE XPOMOCOMBI PACXOAATCS K MIPOTUBOIOJIOKHBIM MOJTFOCAM
0) cyOMeTalleHTPUYECKHE U aKPOIICHTPUYECKHE XPOMOCOMBI ITOABEPratoTCsl peKOMOMHAIINH
B) PAcXO’KJECHUE CECTPUHCKUX XPOMATHU/T

432.C. — nBaAATHITATUIICTHSS J)KCHIIUHA C [BETOBOM CIIENIOTOH, X-CICIUICHHBIM PELIECCHBHBIM
3aboneBaHueM. J[pyrux nposiBjaeHnH Kakux-1u0o 3a0ojeBanuil y Hee HeT. Ee oTenl Takke
CTpajiall IBETOBOM CIIENOTON. MaTh JKeHIIMHBI 37j0poBa. Kakas Hanboiee BeposiTHAs IPUYHHA
1BeTOBOM cienoThl y C.:

a) XY — peBepcus mosa

0) »pdexr Mapu Jlaiton

B) cunpom TepHepa

433. HacnencTBeHHbIE 3a00JI€BaHUS MOTYT IPOSIBUTHCS:
a) C POXKJICHUS

0) Ha MepBOM rojly XKHU3HU

B) B 5-20 net

r) B 20-45 net

1) B IIOOOM BO3pacTe

434. OCHOBHBIM METOJIOM JIeUueHHs (PEHUIKETOHYPUH SBISIETCS:
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a) BBEJICHHC B OpPraHu3M BUTaMHHA Be

0) PH3UMOTEepanus

B) IMeTa C OrpaHHYcHUEeM (DeHHIIaJaHuHA
r) Oe3yriaeBoiHast 1ueTa

435. Jlnaruos HapyuieHuid aMMHOKUCIIOTHOTO OOMEHA MOATBEP)KIAET:
a) LIUTOT€HETUYECKOE UCCIIEJOBaHNE

0) uccnenoBaHue OEIKOB IJIa3Mbl KPOBU

B) UCCJIEJOBAaHNE MOYM U KPOBH Ha CBOOOHBIE aMUHOKHCIIOTHI

') HAJIMYUE B CEMbE IBYX CUOCOB CO CXOJAHOU CUMITTOMATUKOM

436. Tlpu MynbTU(AKTOPUATHLHOM HACIEIOBAaHUHU CYIIECTBYET CIEAYIOIIee KOJIUYECTBEHHOE
COOTHOIIEHUE T€HETUYECKUX U CPEOBBIX (PaKTOPOB:

a) OJMH I'eH U OJIUH CPeoBOH (hakTop

0) OIMH T'€H U MHOTO CPelOBBIX (PaKTOPOB

B) MHOTO T€HOB M OJIUH CPeoBOH (hakTop

') cCOUeTaHUEe MHOXECTBA FT€HETUUECKUX U CPEIOBBIX (haKTOPOB

437. bone3np /layHa MOKET SIBJIATHCS pPE3yIbTaTOM:
a) TpaHcJIoOKanuu, 0) MO3aulKM3Ma, B) PEryISIPHON TPUCOMHUH, T) JeNIEeLHH,
a)a,0,B
0)a, 0, T
B)a, B, T
r)0,B, T

438. g cunapoma lllepemeBckoro-TepHepa xapaKTepHBbI:
a) HU3KOPOCJIOCTh, 0) BBICOKUM POCT, B) YMCTBEHHAsI OTCTAJIOCTh, T') THTIOTCHUTAIIN3M,
1) KpbUIOBUIHBIE CKJIa/IKU KOKU Ha 11ee

a)a,0,B,T

0)a,B, T, I

B)a,0,T, 11

r)6,B,T, I

439.3ab0s1eBaHusl, IO UICKAIIIE CKPUHUHTY CPEIM HOBOPOJXKJICHHBIX, IOJKHBI OTBEYaTh BCEM
MIEPEYHCICHHBIM KPUTEPHSIM, KPOME OJTHOTO:

a) BBICOKasl 4acTOTa 3a00JICBaHUS B MTOMYJISIHH

0) HayM4Ke J1aboPaTOPHOTO METOA, IIPUTOTHOTO ISl IPUMEHEHHS IPU MacCOBBIX
o0cienoBaHuAX

B) HaJIMUKE pa3pabOTaHHOTO METO/Ia JIOPOIOBOM JUArHOCTUKH

r) Hamnuue 3G(HEeKTHBHOTO criocoba JeUeHHs

440. ITpuumnHOi, 3aTpyIHAIONIEH KIMHUYECKYIO IUAarHOCTHKY XPOMOCOMHBIX CHH/IPOMOB 0€3
XPOMOCOMHOTO aHAJIN3a, SIBJISETCS:

Bribepure o 1H OTBET:

a) MOPOKH Pa3BUTHsI, XapaKTEPHbIE JUIsI XPOMOCOMHBIX CHHAPOMOB, MOTYT HaOII01aThCs U MIPH
HOPMaJIbHOM KapHOTHIIE

0) BaprabeIbHOCTh NMPOSBICHNUS XPOMOCOMHBIX CUHJIPOMOB Y Pa3HBIX OOJIbHBIX

B) OTCYTCTBHE CTPOTO MATOIHOMOHUYHBIX CUMIITOMOB

I') IepEeKPbIBAHUE CUMIITOMOB Pa3JIMYHBIX XPOMOCOMHBIX CHHJIPOMOB

1) BCE IIepeuncIIeHHOe
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441. MomeHT B KoHIe niepruosia G1 npu eneHun KIEeTOK BBICIINX OPraHu3MOB, KOTIa
IIPOUCXOIUT 3a/€PKKa JeIeHUs 0003HAYaeTCs KakK:

Bribepure oauH OTBET:

a) cocrostaue GO (Ppaza moxos)
0) akTUBaIUS

B) OJ0Kaga

') CHHXpOHHU3aLUs

1) KOMIapTMEHTAIU3AIUs

442. K rpynne F oTHOCSTCS clienyromue napbl XpoOMOCOM:

Br16epute 0/1uH OTBET:
a)l,2,3

0)4,5

B) 19, 20

r) 21,22

m X, Y

443. TIpn 4aCTHYHBIX MOHOCOMHSIX BO3MOXHBI CIEAYIOIIUE-IIUTOTEHETUYECKHE HAXO0IKH, KpOME:

Br16epute 0/1uH OTBET:

a) UHBEpCHil

0) meneruit

B) KOJIBIIEBBIX XPOMOCOM

) HecOaJaHCUPOBAHHBIX TPAHCIOKAIUI
1) cOamaHCUPOBAHHBIN TPAHCIOKAITUN

444, KneTo4HbIMH OpraHeijlaMH, B KOTOPBIX MTPOUCXOIUT OKUCICHHUE JKUPHBIX KUCIIOT,
SIBJISIFOTCSL:

BriGepuTe oiMH OTBET:

a) KomIuiekc ['oyibpxu

0) SHIOTUTA3MATHYCCKUN PETUKYITYM
B) TICPOKCHCOMBI

T') KJIICTOYHBIH [IEHTP

1) JIN30COMBI

445. Ecnu B JIHK amunokucnora neiiuuH kogupyercs TpuruietoM L{AA, To koMIsieMeHTapHbIM
kogonom MPHK Oyner:

Bri6epute o1uH OTBET:
a)I'Vy
0)I'TT
B) AL
r) THIX
n) ATT

446. HCpBOC JCIICHUC MCﬁOBa, ABJIOMICCCA HAYaJIOM PA3BUTHA SIALIEKISTKU WIH
CIiepMaTo30u/ia, Ha3bIBACTCA:

Bribepute o1H OTBET:
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a) peAYKLIMOHHBIM JEJIEHUEM
0) MUTO30M
B) aMUTO30M

447 . JIns GeHWIKSTOHYPHUH XapaKTEPHO BCE MEPEUUCICHHOE, KPOME:
a) YMCTBEHHOM OTCTAJIOCTH

0) maToJIOTUU OMIOPHO-ABUTATEIBHOTO armapara

B) PK3€MAaTO3HBIX IPOSBICHUI

T) c1a0blil MUTMEHTAIMH KOKU M BOJIOC

448.3ab0neBanHusl, OAJICKAITUE CKPUHUHTY CPEIM HOBOPOKIEHHBIX, TOJKHBI OTBEUATh BCEM
MIEPEYHCICHHBIM KPUTEPHSIM, KPOME OJTHOTO:

a) BBICOKasl 4acTOTa 3a00JIeBaHUS B MTOMYJISIIHH

0) Hanuuue J1abopaTOPHOTO METO/1a, MPUTOJHOTO ISl TPUMEHEHUS IPU MACCOBBIX
o0creoBaHUIX

B) HaJIM4YHMe pa3pabOTaHHOTO METO/1a AOPOJOBOM AUArHOCTUKU

T) TsDKenoe 3a0oJieBanue, HaTn4due 3QpGEeKTUBHOTO crioco0a JeUueHHsI

449.OCHOBHBIM METOJIOM JIEUEHUS KiI1accuyeckoil popmbl heHUITKETOHYPUH SBISETCS:
a) BBEJICHHUE B OpraHu3M BUTamMuHa B6

0) sH3UMOTEpanus

B) JI€Ta C OrpaHUYEHHEM (PeHUIIATaHUHA

I') IUeTa C OTpaHUYEHUEM TUPO3HHA

1) BBEJICHHUE B OPraHu3M TeTparuapoOronTepruHa

450.ITo ayrocOMHO-pEIeCCUBHOMY THITY HACJIEAYIOTCSI BCE MIEPEUMCIICHHBIC 3a00I€BaHus, 32
UCKITFOUCHHUEM:

a) GEeHUIIKETOHYPUHU

0) cunpoma Mapdana

B) aJIKalITOHYpUHU

r) 6one3nn Humana-ITuka

1) TaJTAKTO3EMHUH

451.C X-XpoMOCOMOM CIEIJICH I'eH:

a) aJpeHOTeHUTAIHLHOTO CHHAPOMA

0) remoumuu A

B) cunapoma KnaitHpenbTepa

r) cunapoma lllepemesckoro-Tepuepa

1) CHHIpOMa reMOopparuyeckoi TeJeanrudKTa3uu

452.B moToMCTBE OT Opaka ABYX reTepo3uroT (IIpyu ayTOCOMHO-IOMUHAHTHOM HACJIEIOBAaHUH )
aQHOMAJIbHBIN T€HOTHUTT OYIyT UMETh:

a) BCE JCTH

0) HUKTO W3 JACTEH

B) 1/4 nereii

r) 1/2 nereii

n) 3/4 nereit

453. OOBEKTOM M3YYCHHS KIMHUYECKON TeHETHKH SIBIISICTCS



a) 0OJIEHOM YeOBEK;
0) 60JIbHOI 1 ero OOJBbHBIE POJCTBEHHUKHY;
B) OOJIbHOI M BCE WICHBI €r0 CEMBbH, B TOM YHCJIC 370POBBIC.

454. Beibepute MpaBUIIbHOE OTIPENICIICHUE TIOHATHS «T€HOMY YEJIOBEKa:

a) coBokyrnHOCTh sanepHoit JJHK;

0) XpOMOCOMHBII HAOOP OPraHU3Ma;

B) COBOKYIMHOCTh szepHOM u muTomazmarudeckoil JIHK wunm coBOKYMHOCTH BCEX TEHOB,
MPUCYIINX YETIOBEKY.

455.1lpu KakOM THIIE HACIICIOBaHUS PUCK TOBTOPEHHS POXKACHUS PEOCHKa C MOHOTEHHBIM
3aboseBaHueM cocTaBisieT 25%:

a) IOMUHAHTHBIN;

0) TOMUHAHTHBIN, CIIETUIEHHBIH ¢ X-XpOMOCOMOM;

B) ayTOCOMHO-PEIIECCHUBHBIM.

456.Ha3oBute 3a00jeBaHUE, OTHOCSIIEECS K HACIEICTBEHHBIM C MEHACIUPYIOIIMM THUIIOM
HaCJIeJOBAHUS:

a) KOpb;

0) remodunus;

B) paxwur.

457 .I1pu onpeneneH 3urOTHOCTH OJIM3HEIOB HanOOoJIee TOUCH:
a) TMOJIMCUMITTOMATHYECKUI METOT

0) aHaM3 TPYII KPOBH

B) aHAJIU3 JIEPMATOTIU(UKH

T') aHaJIU3 BBICOKO BaprabenbHbIX MapkepoB JIHK

1) TECT T10 TIepecaaKe KOKHU

458.J1)1s1 TaHMUKCHOM TIOMYJISIITUK OOJIBIIIOTO pa3Mepa XapaKTEePHBI:
1) cpaBHUTENBHO MMOCTOSIHHBIE YACTOTHI aJUIeNieil U TeHOTHUIIOB;

2) BBICOKAs 4aCTOTa POJCTBEHHBIX OPAKOB;

3) mocTeneHHsbli POCT A0JIH FTOMO3UTOT

a) IpaBUJIbHBINA OTBET |

0) MpaBUJIBHBIN OTBET 2

B) NMPaBUJILHBIN OTBET 3

I') MPaBWIbHBINA OTBET 2 1 3

1) MpaBWIbHBINM OTBET 1, 2 1 3

459.Jlpeiid reHoB CBs3aH:

a) ¢ ypOBHEM MYTAIIMOHHOTO MpoIiecca

0) c ypoBHeM oTOOpa

B) CO CIy4alHBIM paclipe/ielIeHUeM I'€HOB B MOMYJISIIIMK MaJIoro pa3Mepa
T') ¢ HApyIIeHHEM TaHMUKCUU

460.0cHOBHOI 0COOEHHOCTBIO T€HETHUECKOM CTPYKTYPBI U30JISTOB SBJISETCS:
a) yBEJIMUYEHHUE JJOJIU FeTePO3UTOT

0) yBelIMUYEeHHE JOJIH JOMUHAHTHBIX TOMO3UTOT

B) YBEJIIMYEHHUE JI0JIM PELECCUBHBIX TOMO3UTOT
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461.ITon6Gepute HanboIee TOUHBIN TEPMUH IS CICAYIOUIETO OnpeaeieHus: ""AHoManus GOpMBI
WM TIOJIOKEHUS Tella B pe3yiIbTaTe IeHCTBHUS MEXaHU4eCKUX (PakTopoB Oe3 HapylIeHUs
Mopdorenesza':

a) ManbhopManus

0) nu3pynuus

B) nedopmanus

I') TUCIUIa3Us

462.Muxporedanus BOSHUKAET B pe3yibTaTe:
a) HemoJIHOTO MopdoreHesa

0) mepcucTupyromero Mopporesesa

B) aHOMaJILHOTO MOpdoreHe3a

463.BpoxeHHbIN JedeKT MEXIKETyI0YKOBOM EPETOPOIKA BOSHUKAET B pE3yJIbTaTe:
a) HemoJIHOTO MopdoreHesa

0 nepcuctupymouiero Mopdoresesa

B) aHOMaJILHOTO MOpdoreHe3a

464.ATpe3ns X0aH BO3HUKAET B pe3yJIbTaTe:!
a) HemoJIHOTO MopdoreHesa

0) mepcucTUpyIIeTo MopdoreHesa

B) aHOMaJILHOTO MOpdoreHe3a

465.IlpeaypukymnsapHabie (PUCTYIIBI BO3HUKAIOT B PE3yJIbTaTe:
a) HemoJIHOTO MopdoreHesa

0) mepcucTupyroiero Mmopdorexnesa

B) aHOMaJILHOTO MOpdoreHesa

466.Bpox1eHHBIC TTOPOKH pa3BUTHUsS (POPMHUPYIOTCS Ha CIIEIYIOIIEM dTarle OHTOTeHE3a:
a) SMOpHOHAIIBHOM

0) 10 THOM

B) [IOCTHATAJIbHOM

467. lna cunapoma Caiiepa BEpHBI CIEAYIOIINE YTBEPKACHUS

a) 9TO CUHIPOM TPHUILIO-X

0) 9TO BapuaHT PEBEPCHUH I10JIa

B) 3TO (hopMa rOHAHOMN AU3T€HE3UH Yy UHAUBHUAA C KapruoTUIiom 46, XY
') MOKET ObITh 00YCIIOBIICH MOBpeXACHUIMH reHa SRY

468. Cunapom ge Jls [lanens — 3to:

a) ATO BapHaHT PEBEPCHUH M0Ja, CBSI3aHHBIN ¢ IepeHocoM reHa SRY Ha X-Xxpomocomy Hitu
ayTocoMy

0) 3TO CUHAPOM, OOYCIIOBJICHHBIA KaproTHIIOM 45,X

B) 5TO CHHAPOM TE€CTHKYJSPHOW (DeMHUHHU3AIINH

469. AnpeHOreHUTaIbHBIA CHHPOM 00YCIOBIIEH MYTallUsIMHU B FeHaX, KOJAUPYIOLIHX:
a) (hepMeHThI OMOCHHTE3a CTEPOUIHBIX TOPMOHOB

0) HaTpHil-KaIbIIMEBbIE KAHAIBI

B) PELENTOPHI MOJOBBIX TOPMOHOB

470. BpO)KI[CHHOC 6I/IJIaTCpaJIBHOC OTCYTCTBUEC CCMABBIHOCAIIUX ITPOTOKOB CBA3aHO C
MyTallUsIMU T'CHA:
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a) BRCA1
6) CFTR
B) PAH

r) TP53

471. I'en, MyTaliluu B KOTOPOM 3HAUUTEIbHO YBETUYUBAIOT PUCK PA3BUTHS paKa sIMUHUKA, 3TO:
a) BRCAl

6) BRCA2

B) CFTR

r) SOX9

472. K cuHpoMaM, OTHOCSIIIUMCSL K PEBEPCUSM T0J1a, OTHOCSATCS:
a) cuaapom Caaiiepa

6) cunnpom lepmeBckoro-TepHepa

B) CUH/IpOM DBapjca

') CUHAPOM TPHUILIO-X

1) cunapom ae JIs Hlanens

473.J1511 BBISIBIICHHS] KAKHUX aHOMAJIMA KapUOTHIA UCIIOJIb3YETCSI METOJI ONPEIEIEHUS TI0JIOBOTO
XpoMaTHHa:

a) YUCJIOBbIE HAPYIIEHHS ayTOCOM

0) HapymeHus ynciia X XpoMOCOM

B) CTPYKTYpHBIE HapyLICHHUS ayTOCOM

') HapymeHus ynciia Y XpoMOCOM

1) CTPYKTYpPHBIE IEPECTPOIKH MOJIOBBIX XPOMOCOM

474.B xako#i (haze MUTO3a IPOBOJUTCS aHAIN3 KAPUOTHUIIA!
a) mpoaza

0) mpomeradasa

B) MeTadasa

r) anadaza

475.HacnencTBeHHast OTATONIEHHOCTh YEJIOBEYSCKOMN MOMYIISIITUN BKIIIOYAET B ce0s
a) HAKOTUICHHBIE B MPOIIECCE IBOJIOIMH MATOJOTHICCKUE MYTAI[UU

0) BHOBb BO3HHKAIOIIHE MYTAllMK B COMAaTHYECKUX KJIETKaX

B) BHOBb BO3HUKAIOILIME MYTAIIMH B MOJOBBIX KIETKaX

476.J1o71s1 HaceICTBEHHBIX M BPOKIEHHBIX O0JIE3HEH cpeiy MPUUMH CMEpPTH JeTei Ha 1-M roay
’KM3HHU COCTaBJISIET:

a) 50%

0) 70%

B) 25%

r) 5%

477.4ucno u3BeCTHBIX KIMHUYECKUX (POPM HACTIEACTBEHHBIX 3a00JIeBaHUN COCTABISET
MIPUMEPHO:

a) o 3000

6) 4000-4500

B) 6000-10 000

r) 80 000-100 000

478.1'eHOMHBIN UMIIPUHTUHT IPUBOJIUT K CIEAYIOLIUM HOCIEACTBUSM:
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a) pa3Iu4MsIM B SKCIIPECCUU FOMOJIOTMYHBIX MATEPUHCKUX U OTLIOBCKUX ajlIesen

0) mepeiaye M3MEHEHH B AKCIIPECCUU T€HOB CIIEIYIOUIUM KJICTOYHBIM ITOKOJICHHSIM
B) U3MEHEHUIO J1I03bl TeHOB, KOHTPOJMPYIOIIUX POCT SMOPHOHA

I') CIBUTY B COOTHOLIEHHUH I10JIOB B CTOPOHY MAJIbYMKOB

1) YBEITMUEHHUIO YaCTOThI CIOHTAHHBIX a0OpTOB

479.HeratuBHasi €eBreHHUKa — 3TO:

a) pa3zesl TeHETUKU YEJIOBEKa M0 U3yYEHUIO MPUYUH yXYIIIEHUS PUPO/IbI YETIOBEKA,

0) 0CBOOOK/ICHHUE YEIIOBEUYECTBA OT HACIIEACTBCHHOH MATOJIOTHH ITyTEM HACHIILCTBECHHOMN
CTEpHIIN3AIUN

B) YAYUIICHHUE MTPUPOJIBI YeJIOBEKa ITyTeM 0TOOpa JIYUIINX MPEICTaBUTEIICH YeTI0BEYECTBA U UX
MPEANOYTUTETHFHOTO Pa3MHOKECHHS

') HACHJIbCTBEHHOE OT'PAHUYEHUE PEMPOTYKTUBHON CBOOOIBI YEeTIOBEKA

480.HoHceHc-MyTanusiMu Ha3bIBAKOTCSI:

a) MyTaIllH, TPUBOIAIINE K 3aMEHE OJHON aMUHOKUCIIOTHI Ha JPYTyIO
0) MyTaIuu CO CABUTOM PAaMKH CUUTHIBAHUS

B) MYTaIll¥, PUBOISIINE K BOSHUKHOBEHHIO CTOI-KOJOHA

') MyTalliy, 3aTparuBarolye caT crutaiicuura

481 .ITomummonans:

a) I3MCHECHHE YUCIIa XPOMOCOM, KpPAaTHOE TaIIONIHOMY Ha0opy
0) U3MEHEHHE YUCIIa OTACIBHBIX XPOMOCOM

0) 0OBIYHO HECOBMECTHMA C JKH3HBIO

B) OTHOCHUTCSI K TCHOMHBIM MYTaIUsIM

482.K HapylIeHUsIM CTPYKTYPbI XpOMOCOM OTHOCHT:
a) aHEYIUJIOUIUIO

0) MOJTUTLIIONTUIO

B) JIEJICIIUU

I') TPAaHCIOKAIUH

483.boaBIIMHCTBO HACJICICTBEHHBIX HAPYIICHHH MeTaboI1u3Ma 00yCI0BIICHO:
a) TOMHUHAHTHBIMHU F€HaMHU

0) perecCHBHBIMU I'€HAMU

B) IUTOIJIa3MaTHYECKON HACIIEICTBEHHOCTHIO

') XPOMOCOMHBIMH TPHUCOMUSIMU

484.bonesnp Bunbcona-KoHoBasioBa cBsizaHa ¢ JeEKTOM:
a) menpTpancnoptupyromet ATdassl

0) uepynomnigazMuHa

B) CYMEPOKCHIIHUCMYTa3bI

I') OpHUTHHKapOamouiaTpaHchepassl

485.1IpuunHON BO3HUKHOBEHMS HACJIEACTBEHHBIX 1e(EKTOB 0OMEHa SBISIOTCS:
a) U3MEHEHHE YHciIa XpOMOCOM

0) MyTaluu reHoB

B) cOallaHCUPOBaHHbIE TPAHCIOKALIH

486.b113HENOBBIN METO] UCTIONIB3YETCS AJIA:
a) OLICHKM BKJIa/1a TEHETMUYECKUX (PaKTOPOB B pa3BUTHE 3a00JI€BaHUS
0) OLIEHKU YpPOBHSI MYTallHOHHOTO Tpoliecca
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B) pacueTa réHHBIX 4acTOT

487.B 0JTHOM U3 PErHOHOB OTMEYCHO HAKOTICHUE OOJILHBIX C OJTHOTUITHBIM 3a00JICBaHHEM
HIUTOBHUIHOM jkeJie3bl. KOHKOPIaHTHOCTh MOHO- 1 IM3UTOTHBIX OJIM3HEIOB OKa3aJ1ach
MPAaKTUYECKU OJUHAKOBOM. B 3TOM ciydae peub HIIET O:

a) MOHOT€HHOM 3a00JIeBaHUHU

0) MynbTH(hAKTOPHATEHOM 3a00JICBaHHN

B) HEHACJIEACTBEHHOM 3a00JICBaHUN

I') XPOMOCOMHOM CHHIpPOME

488.BpoxIeHHBIE TIOPOKH Pa3BUTHs (POPMUPYIOTCS Ha CIICTYIOMIEM ITAIle OHTOTCHE3a!
a) SMOpHOHAIILHOM

0) 1o IHOM

B) [IOCTHATaJIbHOM

489. JIns cunapoma Caiiepa BEpHBI CIEAYIOIINE YTBEPKIACHUS

a) 3TO CUHJPOM TPUILIO-X

0) 9TO BapuaHT PEBEPCHUH IO

B) 9T0 (hopMa TOHATHON AM3TEHE3NN Y UHJIMBHUIA ¢ KapuoTutiom 46, XY
T') MOXET OBITh 00YCIIOBIIEH TTOBPEXACHUSIMHU reHa SRY

490. Cunnpom ne JIs [lanens — 3to:

a) 9TO BapUaHT PEBEPCHH I10JIa, CBA3aHHBIN ¢ mepeHocoM reHa SRY Ha X-XpoMocoMy HITH
ayToCoOMY

0) 9TO CUHAPOM, OOYCITOBIIEHHBIN KapruoTHIIOM 45,X

B) 9TO CHHJIPOM TECTHUKYJIAPHON (HheMUHH3AIIUN

491. XoprOHOHOTICHIO TTPOBOJIAT HA CPOKE TECTAINH:
a) 10-14 nen.

0) 20 Hen.

B) 22 He.

492. AMHUOLIEHTE3 MPOBOJIAT HA CPOKE reCTAIUU:
a) 10-14 nen.
0) 16-20 nen.
B) 22-24 Hen.

493. K npu3HakaM HacIeICTBEHHOTO OIyXO0JIEBOI'O CHH/APOMA OTHOCSTCS:
a) IepBUYHO-MHOKECTBEHHBIH XapakTep MOPaKeHUs

0) MOKMJIO BO3pacT Ha MOMEHT JIMarHo3a

B) POJCTBEHHUKH, OOJBbHBIE OHKOJIOTHYECKUMH 3a00JICBAaHUAMH

I') BCE MEPEUNCIEHHOE

494 FCH, MyTalliu B KOTOPOM 3HAYUTCIIbHO YBCIIMYUBAKOT PUCK Pa3BUTHUS paKa AMYHUKA, 3TO:
a) BRCAL

6) EGFR

B) BRCA2

r) PAH

495 COMaTI/I‘-ICCKI/IC MyTalluu B KAKOM T'CHC SABJIAIOTCSA O6J'II/IFaTHBIM CO6BITI/ICM 4TI CEPO3HBIX
KapOuHOM SAIMYHHUKA BBICOKOU CTEIICHH 3JIOKAUECTBEHHOCTU;
a) APC
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6) CDH1
B) EGFR
r) TP53

496. KakoB MOJIEKYISPHBI MEXaHNU3M BbICOKOM UyBCTBUTEIBbHOCTH HACIIEICTBEHHBIX KAPLIUHOM
suyHuka Kk JJHK-noBpexaarommm npemnaparam:

a) BbICOKas IpoJsindeparus

0) aKTHBaIM KWHA3HBIX CUTHAJIBHBIX ITyTeH

B) mytanus rena EGFR

r) nedeKT pernapanuu ABYHUTEBBIX pa3pbiBoB JJHK

497. Ilpyn kakoM THIIE HACJIEJOBAHMSI PUCK IMOBTOPEHHS POXKACHUSA PEOCHKA C MOHOT'€HHBIM
3aboseBaHueM cocTaBisieT 25%:

a) IOMUHAHTHBIN;

0) TOMUHAHTHBIN, CLIETUIEHHBIH ¢ X-XpOMOCOMOM;

B) ayTOCOMHO-PEIIECCUBHBII

498. Tun Hacie0BaHMs MPEAPACIIONOKEHHOCTH K BBICOKOMY PUCKY Pa3BUTHS pakKa SUYHUKA:
a) ayTOCOMHO-/IOMUHAHTHBIN

0) ayTOCOMHO-PEIECCUBHBIN

B) CLEIUICHHBIH ¢ MOJIOM

499. Brrsiienue HacnenctsenHoi mytannu BRCAL y 3m0poBo# )KEHIIUHBI:
a) MOATBEPXKAAET HATUYHE paKka MOJIOUYHOM JKeJe3bl

0) CBUIETENHCTBYET O BBICOKOM PUCKE Pa3BUTHS PaKa MOJOYHOM jKee3bl

B) MMOJpa3yMeBacT peryasapHbIe IpoduiakTHaeckue oocae0BaHus

) He TpeOyeT MpoPUIAKTUUECKUX MEPOTIPUATUN

500. Tlpu mynpTH(AKTOPHAIBPHOM HACIEAOBAHUM CYIIECTBYET CIEAYIONIEe KOJUYECTBEHHOE
COOTHOIIIEHUE TCHETUYECKUX U CPEIAOBBIX (PaKTOPOB:

a) OJIMH T'€H U OJIUH CPeI0BOH akTop

0) OJTMH TeH U MHOTO CPEI0BBIX ()aKTOPOB

B) MHOTO I'€HOB U OJIMH CPEI0BOii (hakTop

') COUYETaHNE MHOXKECTBA FT€HETUYECKUX U CPEIOBBIX (haKTOPOB

501. Pexxe Bcero coveraercsi C MHOXKECTBEHHBIMH BPOXKIICHHBIMU JIe(hEKTAMH Pa3BUTHS:
a) rermaro06yiacroma

0) HelipoOacToma

B) peTuHOOIacTOMA

a. OIIYXOJIM I'OHa/g
502. HawuOosnee yacToil npuuMHON BOSHUKHOBEHHSI BPOXKACHHBIX JepopMaLiuil sIBISIOTCS:
a) MEXaHU4eCKUe MPUUHHBI
0) BpOKJIEHHbIE TOPOKHU Pa3BUTHS
B) (GYHKIIMOHAIbHbBIE HAPYLLICHUS

503. OmnpeneneHHble peryIsATOPHbIE OCIKHU, CHHTE3UPYIOLINECS OT HYINS ¢ O0IbLION
CKOPOCTBIO Ha MPOTSHKEHUH KaXKJI0T0 KIETOYHOTO IIMKJIA M BHE3AITHO PACIaIaiolrecs B
cepenuHe Ga3sl M, HOCAT Ha3BaHUE:

a) (hakTopsl pocTa
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0) TyOyIuHBI

B) LIUKJIMHBI

I') TUCTOHBI

1) GpuOpOHEKTUH

504. PerumiupoBaHHbBIE XPOMOCOMBI TPUKPEIUISIOTCS K MUTOTUYECKOMY BEPETEHY
IIOCPEJCTBOM CTPYKTYpP, KOTOpPbIE HAa3bIBAIOTC:

a) TeJIOMEphI

0) CIIyTHHKH

B) LIEHTPOMEPHI

I') CIIyTHUYHBIE HUTHU

1) KHHETOXOPBI

505. Manpuuk 14 ner HaOmrOaeTcs y Bpaya 1o TMOBOIY CYIOPOKHBIX MPHUITAIKOB. B
MOCJIETHEE BPEMS CTaJl HEYCUAUMBBIM Ha YPOKaX, MOSBUIUCH CUJIbHBIE TOJIOBHBIE 00U,
KOTOpBIE YacTO COMPOBOXKAAI0TCA pBOTOM. Tenocnoxxenue npasuiabHoe. Koxka 651eHO-po30Basi ¢
yYacTKaM¥ THTIEPIUTMEHTAIIUHN Ha TPYAH, CIIMHE, KOHEYHOCTSX, Iiee. MHOKEeCTBEHHBIE
MTUTMEHTHBIE MATHA MOJMMOP(HBI TI0 (OpPME U BEIMYHHE, HE BBICTYNAIOT HAJl YPOBHEM KOXKH.
[Ipu manpnanyy B TOMIIE KOKU ONPEIENIOTCS MOIKOXKHBIE y3eIKU, 0€30071e3HEHHbIE, HE
CITasiHHBIE C OKPYKAOIIEH TKAHbIO, BEJIMYUHON OT TOpouHbI 10 1,5-2,0 cMm. YuuTtcs B
MaccoBOM LIKOJIe, IporpaMMy ocBauBaeT ¢ TpyaoM. Hanbosee BeposiTHO peOeHOK cTpaiaeT:
a) TCHYMHHOU JMIIICTICHEH

0) muddy3HBIM TUITOMATO30M

B) HelipopuOpomaro3om PexnmHray3ena

') HAPYIICHUEM JIMITHIHOTO OOMEeHa

1) HApYIICHHEM aMUHOKHCIIOTHOTO 0OMEHa

506. [ns cunapoma MapdaHna XxapakTepHbI BCE YKa3aHHBIC MPU3HAKU, KPOME:
a) aHOMaJIMK OpraHa 3peHUsl.

0) BBICOKOTO poCTa

B) aHOMAJIMU Pa3BUTHS CEPJICYHO-COCYAUCTON CUCTEMBI

') aHOMQJIUU B CUCTEME XPOMOCOM

1) MEH/ISTTUPYIOIIETO XapaKkTepa mepeiavn

507. YMcTBEHHas OTCTAJIOCTh SIBJIETCS HauboJiee XapakKTePHbIM NPU3HAKOM IPU CUHIPOME:
a) Knaitndenbsrepa

0) Tpurio-X

B) 45,X/46,XY

r) hparmibHOM X-XpOMOCOMBI

1) TepHepa

508.  Jlns BpOXKJIEHHOTO THIOTHPE03a XapaKTEepHBI:
a) MOBBIIIEHHAs! TOTIMBOCTh

0) HeepeHOCUMOCTb KHPOB

B) JKUJIKU, HEYCTOHYMBBIH CTYI

I') OTCTaBaHHE KOCTHOTO BO3pacTa OT MaCHOPTHOTO
1) paHHEe 3aKPhITHE POJAHUYKA
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509. Jluerorepamnus mpu HEMEPEHOCUMOCTH JIAKTO3bI SIBIISICTCS:
A) CUMIITOMAaTUYECKUM METOJIOM JICUEHUS

b) sTrosiornveckum JiedeHuEM

B) naroreneTruecKuM JeueHHEM

510. K. mynbTudakTopHaIbHBIM 3a00JI€BAHUSM OTHOCSATCS:
1) XpoMocoMmHbIE 00JIC3HH,
2) W30JMPOBaHHBIC BPOXK/CHHBIC MOPOKU PA3BUTHS,
3) CHHIPOM MHOXXECTBEHHBIX BPOXKJICHHBIX TOPOKOB Pa3BUTHS,
4) XpOHWYECKUE MH(EKINH,
5) xponuueckre HeMH(PEKIIMOHHBIC 3a00JICBaHUS B3POCIIBIX.
a) IPaBUJIbHBINA OTBET 1 1 2
0) mpaBUIIbHBIN OTBET 3 U 5
B) IIPaBUJIbHBIN OTBET 2 U 5
I') MpaBWIbHBIN OTBET 1, 3 n 4
1) IpaBUIbHBIN OTBET 1,2,3,41u 5

511. Jlns mynbTUdaKTOpUANBHBIX 3a00JI€BaHUN XapaKTEepPHA 3aBUCUMOCTD TOBTOPHOI'O PUCKa
B CEMBSX:
1) ot umncna GOJILHBIX B CEMbE;
2) OT TsKecTH 3a00JIeBaHus y IpoOaH/a;
3) ot mosa mpobana
a) IPaBUJIBHBINA OTBET |
0) MpaBWJIBHBIN OTBET 2
B) NMPaBUJILHBIN OTBET 3
T') MpaBWIbHBINA OTBET 1, 2 1 3

512. Y 6onbHbIX ¢ cuHapoMoM KimaitHdenbTepa MOKHO OOHAPYKHUTh:
1) xapuotun XXY;
2) kapuotun XXXY;
3) XpOMaTHH-TIOJIOKHUTEIbHBIC KIICTKH

a) IPaBUJIbHBINA OTBET | 1 2

0) nmpaBWIbHBIN OTBET 1 U 3

B) NMPaBUJIbHBIN OTBET 2 U 3

T') MpaBWIbHBINA OTBET 1, 2 1 3

513. Pogmiicsi peOCHOK C TeHUTANUSIMHU TPOMEXKYTOYHOTO TUMa. Jlist onpeeneHus
IEHETUYECKOTO MoJIa peOeHKa HEOOX0AUMO:

a) ONpEeJeTNTh YPOBEHb |7-KETOCTEpOUIOB B MOUYe pedeHKa

0) uccnenoBaTh KapUOTHI peOeHKa

B) MCCJIEZIOBATH TOJIOBOI XpOMAaTHH pebeHKa

T') MCCIIEZ0BATh MOJOBOW XPOMAaTHH MaTepH

1) ¥icCIeI0BaTh KApUOTUI MaTepH

514.  Jlns OOJNBHBIX ¢ CHHAPOMOM TPUCOMUU-X XapaKTepHO BCe MEPEUNCIEHHOE, KpOMeE:
a) BTOPUYHOM aMeHopen

0) onurogppeHuu

B) KPBUIOBH/IHOM CKJIAJIKU HA IIee
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r) aByx teinen bappa

515. V¥V xeHIMH ¢ CUHAPOMOM TPUCOMHHU-X YACTO HAXOJAT:

1) oecruioue;

2) YMCTBEHHYIO OTCTaJIOCTb;
3) MIEPBUYHYIO aMEHOPEIO;
4) BBICOKHH POCT

a) IpaBWIbHBINA OTBET 1, 2, 3 u 4
0) mpaBWIBHEIHN OTBET 1 U 4
B) IIpaBWJIbHBIN OTBET 2 U 3
I') IpaBWIbHBIN OTBET 2 U 4
1) TpaBUJIbHBIN OTBET 1 1 2

516. 'V neBouku ¢ cunapoMoMm [laTay MOXKHO OOHAPYKHTH:
a) XpOMaTHH-OTPHUIIATEIbHBIE KIETKH

0) omurodpeHno U aHOMaJIMU Pa3BUTHUSI TJ1a3

B) HOPMAJIbHYIO IPOJIOJDKHTEIBHOCTD )KH3HA

I') KOLIauuid KpUK

517. XapaktepHble KIMHUYECKHUE MPU3HAKUA CHHIpPOMA DIBap/ica:

1) MUKPOTHATHS;

2) yKa3aTeJbHBIH MaJell pacrojioKeH HOBEPX TPETHErO W/MITH IISITHIN MaJiel] HaX0IUTCs
HOBEPX YETBEPTOrO;

3) MTOPOKH cepria

a) IPaBUJIBHBINA OTBET |
0) MpaBWJIBHBIN OTBET 2
B) NMPaBUJILHBIN OTBET 3
T') MpaBWIbHBINA OTBET 1, 2 1 3

518. [Ilpu cungpome KnaitHdenbTepa y 00IbHBIX HAXOIAT:
a) TOHAJIbI, UMEIOIINE TUCTOJIOTUICCKYIO KApTHHY STMYHUKA.
0) Hapy>XHbIC TEHUTAJIMH TPOMEKYTOYHOTO THUITA

B) THHEKOMACTHUIO

519. Jlroau ¢ perUMnpoKHOM TpaHCIOKaIuel OOBIYHO:

1) OECILIOIHBI;

2) (heHOTUTIMYECKH HOPMAJIbHBI,

3) UMEIOT HOPMaJIbHBIN WHTEIUICKT;

4) BBISIBIISIFOTCS TOJBKO Y€pe3 aHOMaJbHOE TOTOMCTBO

a) MpaBWIbHBIN oTBET 1, 2 1 3
0) npaBuiIbHBIM oTBET 1, 2 1 4
B) IpaBUIbHBIN OoTBET 1, 3 1 4
I') IpaBUJIbHBIN OTBET 2, 3 1 4
1) IpaBUJIbHBIN OTBET 1, 2, 3 u 4

520. Ilpu cunnpome Ilatay B kapuoTure OOJBHOTO HAXOJAT:
1) JIETICHUIO 5 XPOMOCOMBI;
2) 47 XxpoMocoM;
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3) 7 xpoMocoM B rpymie D (npu pyTHHHOHN OKpacke);
4) TprcoMuto 1o 13 xpomocome

a) IpaBWIbHBIA OTBET 1, 2 1 3

0) mpaBwiIbHEIHN OTBET 1, 2 1 4

B) IIpaBWIbHBIN oTBeT 1, 3 1 4

I') IpaBWJIbHBIN OTBET 2, 3 u 4

1) IpaBUJIbHBIN OTBET 1, 2,3 u 4

521. Ilpy 9aCTHYHBIX MOHOCOMHSIX BO3MOXHBI CIIEAYIOIINE-ITUTOT e HETHUECKIE HAX0AKH, KPOME:
Bribepure oauH OTBET:

a) UHBEpCUI

0) neneruit

B) KOJIBIIEBBIX XPOMOCOM

I') HecOaTaHCUPOBAHHBIX TPAHCIOKAIIUN

1) cOamaHCUPOBAHHBIN TPAHCIOKAIIUMA

522. KietouHbIMH OpraHeiuIaMu, B KOTOPBIX MTPOUCXOTUT OKUCICHUE KUPHBIX KUCIIOT,
SIBIISTEOTCSI:

a) komruieke ['ombmxn

0) sHAOIIIaA3MAaTHYECKUN PETUKYITYM

B) IEPOKCHCOMBI

T') KJICTOYHBIN IIEHTP

1) JIN30COMBI

523. Ecim B JIHK amuHOKuMCHO0Ta NeiinuH kogupyeTcst TpuruietoM [{AA, To KO MIIEeMEHTapHBIM
kostoHom MPHK Oyner:

BriGepute ouH OTBET:

a)I'Vy

0)I'TT

B) AL

r) THIL

o) ATT

524. TlepBoe neneHre Meii03a, SIBISIONICECs HA4aloM Pa3BUTHS SIMIIEKICTKH U
CIIEpMaTO3011a, Ha3bIBACTCS:

a) peIyKIIMOHHBIM JICJICHUEM

0) MUTO30M

B) aMHTO30M

525. TpunioniHbIN HAOOP YeIOBEKa UMEET CIEAYIOIIEEe YUCIO XPOMOCOM:
Bribepure o 1H OTBET:

a) 47

0) 23

B) 46

r) 69

526. Cnenuduueckuii 60K, MOSBISIONIUICS B KIETKE JIHUIIb B OMPEeICHHBIN MEPHO 1
«3amyckaromuin» cuare3 JIHK HazpiBaercs:

Bribepure ouH OTBET:

a) IIUTO30JIb
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0) pecTpukTasa

B) UHTEp(EpOH

r) akTuBaTop (aser S
1) aKTUH

527. K rpynne D oTHOCSTCS clieayromnie napbl XpOMOCOM:
Bribepure oauH OTBET:

a) 13,14, 15

0)1,2,3

B)4,5

r) 20, 21

528. HyksieoTu 1 COCTOUT U3:

Br16epute 0/1uH OTBET:

a) caxapa u ¢pocdara

0) pocdara 1 a30THUCTOrO OCHOBAHUS

B) AMHUHOKHUCIIOTHI 1 a30TUCTOI'O OCHOBAHU
r) caxapa, pocdaTa 1 a30THCTOrO0 OCHOBAHHS

529. CtpyKTypHBbIE IEPECTPONKH C BOBICUEHUEM JIBYX U 00JI€€ XpPOMOCOM — 3TO:
Br16epute 0/1uH OTBET:

a) 130XpoMOCcoMa

0) uHBepcHs

B) poOEpPTCOHOBCKAs

I') U30IULIEHTPHYECKAsi XpPOMOCOMa

530. 151 peCTpUKIMOHHBIX SK30HYKJI€a3 XapaKTEPHO BCE MEPEUUCICHHOE, KpOME:
BriGepuTe ouH OTBET:

a) «3amuTay OaKTEPUATBHON KJIETKH OT uykepoanoit [JHK

0) pacmeruienne JIHK B cienuduaeckux carrax

B) PETYJISIUS SKCIPECCUU CTPYKTYPHBIX T€HOB

T') UCIIOJIb30BaHUE I UACHTU(DUKAIIMYI U aHAIN3a T€HOB

1) MPUMEHEHHE /IS TTOTydeHus pekoMOnHaHTHBIX JIHK

531. DK30H — 3TO:

BriGepuTe oiMH OTBET:

a) kogoH MPHK

0) y4acTOK reHa, KOJAUPYIOUINi Mociae10BaTeNbHOCTh 3penoit MPHK

B) IOCJIEI0BATEIILHOCTD, PACIIONOKEHHAS JI0 CTAPTOBOM TOYKH TPAHCKPHUIIIIUN
') €IMHHIIA TPAHCKPUIILIHH

1) Y4aCTOK TeHa 0e3 KOMILIEMEHTapHO! nocienoBarensHoCTH B 3penoid MPHK

532. UHTpOH — 3TO:

Bribepure o1H OTBET:

a) kogoH MPHK

0) y4acTok reHa, KOAMPYIOIIUK nociaeaoBareabHOCTh 3pesioit MPHK

B) HOCJIEJOBATEILHOCTD, PACTIOJIOXKEHHAs! 1O CTAPTOBOM TOUKH TPAHCKPHUIILIUU
I') AMHUIA TPAHCKPHUIILIUU

1) y4acTOK TeHa 6e3 KOMIIEMEHTapHOI rocienoBareabHOCTH B 3penoit MPHK
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533. Inst Toro 4TOOBI B MOTOMCTBE MPOSIBUIIOCH PACHICTIIICHUE PU3HAKOB, MO TYMHSIOLIHXCS
3akoHaM Menzens, HeoOX0UMBI CIIECAYIOIINE YCIOBUS:

Bribepure ouH OTBET:

a) paBHAas KU3HECTIOCOOHOCTD 3UTOT C Pa3HBIMHU ICHOTHIIAMHU

0) reTepo3uroTa JOJKHA 00pa30BBIBATH J[BA TUIIA TAMET C PaBHOW BEPOSITHOCTHIO

B) BCE NIEPEUYNCIIEHHOE

I') I0JKHA OBITh PAaBHOBEPOSITHASI BCTPEYa JIFOOBIX FaMET MPH OIII0JOTBOPEHUU

534. Meii03 1 MUTO3 OTIUYAIOTCS APYT OT JIpyra:
Bribepure 01MH WM HECKOJIBKO OTBETOB:

a) peruTuKaruein

0) penyKIHel yucia XxpoMocoM

B) Mop(oioruei XxpoMmocom

I') peKOMOMHalMEeN TeHeTHYECKOr0 MaTepraia

535. K OMOXUMHYECKUM METO/IaM TUarHOCTUKH T€HETHYECKHIX 3a00JIeBaHNI OTHOCSITCS:
Br16epuTe 0/1MH WM HECKOJIBKO OTBETOB:

a) metog CGH

0) TaHJEMHas Macc-CIIEKTPOMETPHUS

B) BbICOKOA((GEKTUBHAS KUAKOCTHASA XpomaTorpadus

r) [I/IP®-ananu3

1) KaueCTBEHHBIE TECThI C UCMOIb30BAHUEM HHIMKATOPHBIX MOJIOCOK

536. B IHK BcTpeuarorcs cineayroomue KOMIJIEMEHTapHbBIC TTaphl:
BriGepute ouH OTBET:

a) A-Tu I'-11

0) T-T'm A-T

B) [-AuT-I'

r) A-Il u [I-A

m) I'-Iln A-I1

537. «DabpukaMu OeKay B KICTKE SBIISFOTCS:
BriOepute ouH OTBET:

a) IUTOIIa3Ma

0) MepOKCHCOMBI

B) JIU30COMBI

I') MUTOXOHIPUHU

1) puOOCOMBI

538. SIBneHue, mpu KOTOPOM MPOHMCXOHUT PAa3pPbIB XPOMOCOMBI B JIBYX MECTaX M MOCIICAYIOIIee
COEJIMHEHUE 3TOr0 ()parMeHTa, Ho ¢ TOBOpoToM Ha 180 rpagycoB, HOCUT Ha3BaHHE:

Bri6epute o1uH OTBET:

a) TaIUIONTHH

0) MHBEpCUU

B) TETPAILIOUIHH

T') TpaHCIIOKAIHH

b19 11 (SN (21170

539. IIpuunHO BOZHUKHOBEHUS HACIECTBEHHBIX JIe()eKTOB OOMEHa SIBIISIOTCS:
Bribepure o1H OTBET:

a) HapyLIeHUsI TCHOMHOTO UMIPUHTHHTA

0) TeHHbIE MYTAIlNH



B) XpOMOCOMHbBIE MyTalluu
') MyTallul MUTOXOH/IPHAJIbHOTO F'€éHOMa

540. PerummkaiioHHbIE XPOMOCOMBI MIPUKPEIUISIFOTCS K MUTOTHYECKOMY BEPETEHY JeTICHHS
IIOCPEACTBOM CTPYKTYP, KOTOPBIE Ha3bIBAKOTCS:

Bribepure oauH OTBET:
a) CIIyTHUYHbIE HUTHU
0) KHHETOXOPHI

B) LEHTPOMEPHI

I') CIIyTHUKH

1) TEIOMEPHI

541. [IpnunHO MOSABICHUS MOHO3UTOTHBIX OJM3HEIIOB SIBIISIETCS:
Br16epute o/1uH OTBET:

a) HapylIeHHe MUTO3a

0) paszeseHue 3UroThl Ha JBE 3aKJIAJIKH

B) OBYJISILIMSI HECKOJIBKUX SIHIIEKIETOK

T') HapyIIeHHE OBYJISUU

542. Jlnst pacdera ICHETPAHTHOCTH MOTYT OBITh HCITOJIH30BaHBI CIICTYFONHAE METOIbI
MEJIUIIMHCKOMN T€HETHKH:

Br16epute 0/1uH OTBET:

a) TCHEAJIOTUYECKUMA

0) MOMyJAIIMOHHO-CTaTUCTUYECKUN

B) OJIM3HEIOBHII

') MOJIETTUPOBAHNE HACIEACTBEHHBIX aHOMAIINN

543. B moToMCTBE OT Opaka ABYX T€TEPO3HUTOT (IMPU ayTOCOMHO-IOMUHAHTHOM HACJIEIOBAHUH )
AQHOMAaJIBHBIH TCHOTHUIT OYIIyT UMETh:

BriOepute ouH OTBET:

a) BCE JCTH

0) 1/4 nereii

B) 1/2 nereii

r) 3/4 nereit

1) HUKTO U3 JETCH

544. TlepBuyHast CTpyKTypa OEITKOBON MOJIEKYIBI — 3TO:

Bribepure 01H OTBET:

a) CTPYKTypa OTIEIbHOW aMHUHOKHCIIOTBI

0) KOJIOH

B) IIPOCTPAHCTBEHHOE B3aMMOPACIIOIOKEHHUE TIOJIUITEITHIHBIX [IETCH

T') TOPSIOK aMHUHOKHUCIIOT B TIOJIMITCTITHIHOMN TISTIH, ONIPEICIIAEMbIN T€HETHYECKH
1) TPOCTPAHCTBEHHOE PACIIOJIOKEHHUE OTACIbHBIX YIACTKOB MOJUIICTITUIHON 1IeTTH

545. Tpumier-310:

Bribepute o1H OTBET:

a) aHoMasbHas TpexHuTenas cTpykrypa JJHK

0) Tp¥ aMUHOKHCIIOTHI B OJUMENTHAHON LENH

B) TPH pAZOM pacronoxkenHsie Hykineotuna JJHK, konupyronme oJHy aMUHOKHCIOTY
T') TpY a/ICHUHOBBIX HYKJIEOTH]IA B MOJIN-A-XBOCTE
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1) kanupoBaHue S-konra MPHK

546. Y yenoBeka BO3MOXKHBI CIIEIYIOIINE HAIIPABJICHUS 0TOOPA:
Bribepure oauH OTBET:

a) IPOTUB JIOMUHAHTHBIX MYTalHi

0) IPOTHUB PELIECCUBHBIX TOMO3HUTOT

B) B I10JIb3Y F€TEPO3UTOT

I') IPOTUB FE€TEPO3UTOT

1) BCE TIEPEUUCIICHHOE

547. Mounekyna TPHK:

Br16epute 0/1MH OTBET:

a) CII’KUT 3aTpaBkoii nipu perutukaruu JJHK

0) sIBNII€TCS KOMIIOHEHTOM PHUOOCOMBI

B) HE MepeMeliaeTcs 3a mpenensl sapa

T') SIBJIIETCS 3aIIUCBIO0 CTPYKTYPHI MOTUIENTUIHON LEH
1) uMeeT GopMy «TPUITMCTHUKA

548. OcHOBHBIEC COOBITHS, TTPOUCXOIAIINE B TeJIO(a3e MUTO3a — ITO:
Br10epuTe 0JTMH WITH HECKOJILKO OTBETOB:

a) pasJieNIeHHe IUTOILIa3MBbl ITEPETSHKKON

0) peruTuKammsi XpoMoCcoM

B) PEKOHCTPYKLUS Apa

T') IeCTPYKIUS BEpEeTEHA JCICHUS

J1) CECTMEHTAIH sApa

549. I'eHOMHAas TAaKTUJIOCKOIHS Han00JIee YaCTO MPOBOJAUTCS ITyTEM aHAIHN3a:
BriGepute ouH OTBET:

a) TPYIIT KPOBH

6) HLA-nokycoB

B) OJIHOHYKJICOTHUIHBIX MMOJIMMOP(PU3MOB

') MUKPOCATE/UIUTHBIX MapKEpOB

550. HacnencTBeHHas OTSATOIIEHHOCTD Y€JI0BEUYECKOM MOIMYIISAIMK BKIOUACT B CEOs:
BriGepuTe 01MH WU HECKOJIBKO OTBETOB:

a) HaKOIJICHHBIE B TPOIECCE IBOJIIOIHMH MAaTOJIOTUYECKUE MYTAIUH;

0) BHOBb BO3HUKAIOIIIME MYTAI[UH B COMaTUYECKUX KIIETKAX;

B) BHOBb BO3HUKAIOILIME MYTAIIMH B MOJOBBIX KIETKaX

551. 'eHOMHBII UMIIPUHTUHT TPUBOAUT K CIEIYIOIIUM IMOCIEICTBUSIM:
BriGepuTe 0JIMH UM HECKOJIBKO OTBETOB:

a) pa3TUYUsSIM B SKCIIPECCUU TOMOJIOTHUHBIX MATEPUHCKHUX M OTIOBCKUX aJuiese
0) UI3MEHEHHUIO JT03bl TeHOB, KOHTPOJIUPYIOIIUX POCT IMOPHOHA

B) CABUT'Y B COOTHOIIEHHUHU TOJIOB B CTOPOHY MaTbUHUKOB

T') YBEJIIMYEHHUIO YaCTOTHI CIOHTAHHBIX a0OPTOB

552. HeratusHas eBreHHKa — 3TO:

BriGepuTe 0JIuH OTBET:

a) 0CBOOOXK/IEHNE YeTIOBEUECTBA OT HACIIEICTBEHHOU MATOJOTHHU MMyTeM HACUILCTBEHHOM
CTepUIIN3aIUH;

0) ynmydIieHue npuposl 4YeJIoBeKa MyTeM 0TOopa TyUIInX MpeCTaBUTeNeH Ye0BeUYeCTBa U UX
MPENMOYTUTETHHOTO PA3MHOKEHHUS;
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B) HACUJIbCTBEHHOE OI'PaHUYEHHE PETIPOTYKTUBHOM CBOOOIBI YeOBEKa

553. HoHCceHc-MyTanusMu Ha3bIBAIOTCS:

Bribepure oauH OTBET:

a) MyTalllH, IPUBOAALINE K 3aMEHE OJHO aMUHOKHUCIIOTHI Ha JPYT'yIO
0) MyTaluu CO CABUIOM PAMKH CUUTHIBAHUS

B) MYTallMH, IPUBOJISIINE K BOSHUKHOBEHHIO CTOII-KOJOHA

') MyTalluy, 3aTparuBarolye caiT crutaiicuura

554. [Monumnouaus:

Bribepure ouH OTBET:

a) U3MEHEHHE YHCIIa XPOMOCOM, KpaTHOE raIruionHOMY Habopy
0) U3MEHEHHE YUCIIa OTACIBHBIX XPOMOCOM

B) 0OBIYHO HECOBMECTUMA C KU3HBIO

I') BCE BBIIIETIEPEUNCICHHOE

555.K HapymeHusM CTpyKTypbl XpOMOCOM OTHOCSIT:
Br16epute 0/1uH OTBET:

a) aHEYTUTOUIHIO

0) MTOJUTLTON TUEO

B) JENeIn

556.BopIIMHCTBO HACIIEACTBEHHBIX HAPYIICHUH MeTa00I1u3Ma 00yCIIOBIICHO:
BriGepute ouH OTBET:

a) TOMUHAHTHBIMU T€HAMH

0) perecCuBHBIMU T'€HAMU

B) IIMTOTIA3MaTHYECKOW HACIIEICTBEHHOCTHIO

') XPOMOCOMHBIMHU TPHUCOMUSIMH

557.bone3np Bunbcona-KoHoBanoBa cBsizana ¢ 1e)eKToM:
Bri6epute 0/1uH OTBET:

a) meabTpancnopTupyromieid ATdazpl

0) mepyJsonIa3MuHa

B) CYNEPOKCHIUCMYTa3bl

') OpHUTHHKapOamowmiTpanchepasbl

558.1TpuunHO BO3HMKHOBEHHUS HACIEACTBEHHBIX Ne(hEeKTOB OOMEHA SIBJISIFOTCS:
Br16epuTe 0/1MH OTBET:

a) M3MCHEHHE YHUCIIa XPOMOCOM;

0) MyTaluu TeHOB

B) cOaJlaHCUPOBAHHBIC TPAHCIOKAIIMH

559.bnM3HenoBhI METOI UCTIONB3YETCS IS

Bribepure o1H OTBET:

a) OLICHKM BKJIa/1a TEHETMUYECKUX (PaKTOPOB B Pa3BUTHE 3a00JI€BaHUS
0) OLIEHKU YpPOBHS MYTallHOHHOTO Mpoliecca

B) pacyeTra reHHbIX 4aCTOT

560.B o/1HOM U3 PErMOHOB OTMEUYEHO HAKOTJIEHHE OOJIBHBIX C OJHOTUITHBIM 3a00JI€BaHUEM
IIUTOBHUIHOM skeJie3bl. KOHKOPIaHTHOCTh MOHO- 1 IM3UTOTHBIX OJIN3HEIOB OKa3alach
IIPaKTUYECKHU OJMHAKOBOW. B 3TOM cityuae peub uzer o:

Bribepure ouH OTBET:
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a) MOHOT'€HHOM 3a00JIeBaHUU

0) MynbTH(hAKTOPHATEHOM 3a00JICBaHHN
B) HEHACJIEACTBEHHOM 3a00JIEBaHUMN

I') XpOMOCOMHOM CHHJPOME

561.ITpu onpeneneHny 3UrOTHOCTH OJIM3HEIIOB HANOOJIEe TOYCH:
Bribepure oauH OTBET:

a) MOJIMCUMITTOMAaTHYECKUI METOT

0) aHaM3 TPYNI KPOBU

B) aHAJINU3 JIEPMATOTIIM(UKU

') aHaJIM3 BhICOKOBapuadenpHbix MapkepoB [JHK

1) TECT T10 TIepecaKe KOKHU

562. /15151 TaHMUKCHOW TIOMYJISIIIMA OOJIBIIIOTO pa3Mepa XapaKTepHBI:
Br16epute 0/1uH OTBET:

a) CPaBHUTEJIBHO MOCTOSIHHBIE YaCTOTHI ajIeNIel ¥ TeHOTHIIOB;

0) BbICOKas 4aCTOTa POJCTBEHHBIX OpaKOB;

B) TIOCTETIEHHBIN POCT JOJIA TOMO3HTOT

563./Ipeii reHoB cBsI3aH:

Bri6epute 0/1uH OTBET:

a) C ypOBHEM MYTAIMOHHOTO IpoIecca

0) co cilydaifHBIM pacrpe/ie]ICHHEM I'eHOB B TIOIYJISIINH MaJIOTO pazMepa
B) C HapylIEHUEM NaHMHUKCHU

564. «2ddekT ocHOBaTEI !

BriGepute ouH OTBET:

a) umeet 3HaueHue i JJHK-aunarnoctukn

0) XapaKTEpEeH M1l HEKOTOPBIX TOIYJISIIHI

B) CBSI3aH C COIMAIIBHOM MJTH TeorpauuecKoit H30JIIueH
I') BCE BBIIIETIEPEUNCICHHOE

565.0cHOBHOI1 0COOEHHOCTHIO T€HETUYECKOHN CTPYKTYPhI H30JISITOB SBISETCS:
Bri6epute 0/1uH OTBET:

a) yBEJIIMYEHHE JIOJIU TE€TEPO3UTOT

0) yBeIMYeHHE 0JIM JOMUHAHTHBIX TOMO3HUTOT

B) YBEITUYECHHE JIOJIU PELIECCUBHBIX TOMO3UTOT

566.Kora Hanbosee 4acTo MposBIISIOTCS CUMIITOMBI HACJEACTBEHHOTO 3a00/1eBaHus,
CBSI3aHHOTO C Je(hekToM (epMeHTa:

Bri06epuTe 0/1MH OTBET:

a) BO BHYTPHYTPOOHOM IepHOe

0) B mepuo ¢ poxkaeHus 10 1 roaa

B) B JIeTCKOM Bo3pacte (10 14 ner)

r) ¢ 15 mo 50 ner

567.3a0oneBaHusl, OJICKAIINE CKPHHUHTY CPEId HOBOPOK/ICHHBIX, JIOJDKHBI OTBEUaTh BCEM
MEPEUYHUCIICHHBIM KPUTEPHSIM, KPOME OJTHOTO:

BriOepute ouH OTBET:

a) BBICOKasl 4acTOTa 3a00JICBaHUS B MOMYJISIHH

0) HayTM4Ke JTaboPATOPHOTO METO/IA, TIPUTOTHOTO [T TPUMEHEHHSI TPH MACCOBBIX
00caeI0BaHUAIX
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B) HaJIM4Ke pa3pabOTaHHOTO METO/1a JOPOJAOBOM JUArHOCTUKHI
r) HaIm49ue 3PPEKTUBHOTO CIIOCO0a JICUCHHS

568.CeneKTuBHbII CKPUHUHT — 3TO

Bribepure oauH OTBET:

a) o0cieZI0BaHNE BCEX HOBOPOKICHHBIX

0) oOcieoBaHuUe JIOACH, HACSIAIONIUX JaHHBIA PETHOH

B) 00cCJIeIOBaHUE TPYIIIBI PUCKA TI0 JAHHOMY 3a00JICBAaHHIO

569. Myraruu — 3T0:

Bribepure ouH OTBET:

a) U3MEHEHHE 0CIIEIOBATEIbHOCTH HYKJIEOTHIOB BHYTPHU I'eHa (F€HOB)
0) U3MEHEHHUe YnciIa XpoMOCOM

B) U3MEHEHUE CTPYKTYPbI XPOMOCOMBI (XpOMOCOM)

I') BCE BBIIIETIEPEUNCICHHOE

570.Myranuu MOTYT BO3HHKATh BCJICACTBUE JACHCTBUS CIIEIYIONINX (PaKTOPOB:
Br16epute 0/1uH OTBET:

a) MOHU3UPYIOIEe U3ITYyICHUE

0) XUMHUYECKHE BEIEeCTBa

B) BUPYCHI

I') BCE BBIIIETIEPEUNCICHHOE

571. HykieoTuiHbIe 3aMEHBI:

Br10epuTe 0JTMH WM HECKOJIBKO OTBETOB:

a) MOTYT NPUBOJMTH K MPEKICBPEMEHHON TEPMUHAITUN CHHTE3a OelIKa
0) MOTYT U3MEHSATh CBOWCTBA KOJIUPYEMOTo Oejka

B) BCET/JIa MATOTCHHBI

572.CaBur paMKy CYUTHIBAaHUS BOSHUKAET TIPH:
BriOepure ouH OTBET:

a) MUCCEHC-MYTaIHsX

0) MUKpOICJICIUSAX, KPATHBIM TPEM HYKIICOTHIAM
B) MHUKPOJICJICIIUSX, HE KPATHBIX TPEM HYKJICOTHIAM
I') HOHCEHC-MYTaIHsIX

573. lunamuueckue MyTaluu:

BriOepute 0JIMH UM HECKOJIBKO OTBETOB:

a) CBSI3aHBI C YBEIIMYCHUEM YHCIIa HYKJICOTUIHBIX TIOBTOPOB
0) SBJISAIOTCS MPUYMHOM 00JIe3HEH IKCITAHCUH

B) HE UMEIOT MEMIIMHCKOTO 3HAYCHHUS

574. Bee nepeuncieHHble (PepMEHTHI y4acTBYIOT B IPOLIECCE penapanuu yibTpaduoieToBbIX
noBpexaenuit JJHK, 3a uckimouenuem:

Bribepure o1H OTBET:

a) IHK-nosnmmepassl

0) PHJIOHYKJIEa3bl

B) DK30HYKJICA3bl

I') HOJMHYKJICOTH AT a3bl

1) TaKTaTAETUAPOreHAa3bl

575.1IpuzHakamMu HaCIEICTBEHHBIX 3a00JIEBAHUI B 1I€TIOM SIBIISFOTCS:
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Bribepure o1MH WM HECKOJIBKO OTBETOB:

a) BOBJICYCHHUE B ITATOJIOTHYECKUI MPOLIECC HECKOJIBKUX CUCTEM U OPraHOB
0) cerperamusi CHMIITOMOB B CEMBSIX

B) HEZIOHOLIEHHOCTh

') MHOYKECTBEHHBIE MUKPOAHOMAJIUU PAa3BUTHS

576.Tun Hace1OBaHMSI HACIIEACTBEHHBIX OIYXOJIEBBIX CHHPOMOB:
Bribepure oauH OTBET:

a) ayTOCOMHO-/IOMUHAHTHBIH

0) ayTOCOMHO-PEIIECCUBHBII

B) CLEIUICHHBIH ¢ NOJIOM

') MyJAbTU(AKTOPHUATILHBIN

577.I'eHbl HACIIEICTBEHHBIX PAKOB Y4aCTBYIOT B:
Br16epute 0/1uH OTBET:

a) penapauuu JTHK

0) peryasuuu TiIuKoIn3a

B) KJIETOYHOM MeTaboIn3me

') CUHTE3€ CTPYKTYPHBIX O€IKOB

578. [lyst onipeielieHust ypoBHS SKCIPECCUU OeTka B TKAHU UCTIOb3YeTCS:
Br16epute 0/1uH OTBET:

a) IMMYHOTHUCTOXUMHUS

0) cepoJIOTMYEeCKUI aHATHN3

B) 0AKTEpPHOJIOTUIECKUN METOT

T') 2JIeKTPOHHAs! MUKPOCKOIHUS

) 1P

579. Marepuanom AJis MOUCKAa COMAaTUYECKUX MYTAIHK SIBIISIETCS:
Br10epuTe 0JTMH MIIM HECKOJILKO OTBETOB:

a) OIyxoJieBas TKaHb

0) KpOBb

B) OMOTICHITHBINA MaTepra

580.ITenerpanTHocTh MyTaruii reHa BRCA1 cocrapisier:
BriOepute ouH OTBET:

a) 100%

0) 25%

B) 50%

r) 80%

581.Haubomnee yacToil pa3HOBUAHOCTHIO HACIEACTBEHHBIX OMYXOJEBBIX CHHIPOMOB SIBIISICTCS:
BriGepute o/1uH OTBET:

a) cunpoM Jlu-dOpaymenn

0) HACJIEICTBEHHBIN PaK MOJIOYHOM KeJe3bl W/WIH TUYHUKOB

B) CUHJIPOM HeﬁTua-ﬁerepca

582.HacnencTBEHHBIN CHHAPOM C pa3BUTHEM 0a3aIbHOKJIETOUHBIX KAPIIMHOM KOXH U
OJIOHTOT€HHBIMU KHCTAMM:
BriOepute o11H OTBET:
a) cunapom Jlunua
6) cunapom ['opiuHa
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B) cunapom Kaynen
r) cunapom MEN1

583.HacnencTBeHHBIH CBETIOKICTOYHBIN PAaK IMOYKHU CBSI3aH C Ae(PEKTOM CIETyIONUX TeHOB!
Bribepure oauH OTBET:

a) RET

6) VHL

B) SDHA

r) MLH1

584.PoycTBeHHMKAM NIEPBOI IMHUN HOCUTENS MATOTEHHBIX MyTanuii B reHax BRCA1/2
PEKOMEHJIOBAHO:

Br16epute 0/1uH OTBET:

a) MOJIEKYJISIPHO-TE€HETUYECKOE UCCIIEJOBaHNE OOHAPYKEHHBIX Y MP0oOaH1a MyTaluil

6) Y31 Mo0YHBIX kKeme3

B) MPT MoO0YHBIX Xene3

I) Npo(uIaKTHYECKOEe yaleHUe MOJIOYHBIX KeJe3

1) TpoPUIAKTUYECKUI MPHEM JIEKapCTBEHHBIX IIPENapaToB

585.HacneicTBEHHBIE OMTYyXOJIH XapaKTePU3YIOTCS:

Bri6epute 0/1uH OTBET:

a) paHHUM BO3PacTOM BO3HHUKHOBECHHS

0) COMYTCTBYIOIIEH CEPICUHO-COCYAUCTON TTATOJIOTHEH

B) HaJTM4YMeM po(hecCHOHATTBHBIX BPETHOCTEH

') TeHACHINEN K OMIaTepaibHOMY MOPAKEHUIO B CIIydae MapHbIX OPraHOB

586.MuKkpoXpoMOCOMHBIE IEPECTPONKH (MUKPOICICIINH, MUKPOIyTLTUKAIINH, TPAHCIOKAIINH
HEOOJBIIMX YIaCTKOB XPOMOCOM) BBISIBIISIFOTCS C IOMOIIBIO:

BriGepute ouH OTBET:

a) KapUOTUITHPOBAHUS

0) aHa;M3a MOJIOBOTO XpOMaTHHA

B) MOJICKYJISIPHO-ITUTOT€HETHYECKUX METOI0B

587. MoHo3urotasle OJIM3HELBI:

Bribepure ouH OTBET:

a) umerot 50% oOumx reHoB

0) Bcerja KOHKOPJIAHTHBI B OTHOIIICHUHU 3a00JICBaHUI
B) UMECIOT OJTMHAKOBBIA T€HOTHII

588. Peuenirops! (niiu cyObEAUHULIBI PELIETITOPOB) KAKOTO U3 CEMEMCTB MPOHU3BIBAIOT
MeMOpaHy MHOTOKPATHO?

BriOepute ouH OTBET:

a) perenTopsl POCTOBBIX (PAKTOPOB

6) TNFR

B) PELENTOPHI, CONpsuKEHHBIX ¢ G-OenkaMu

r) antureHpacnosnarorue perentopsl (TCR, BCR)

589. IlpuBneyeHne THPO3UHKMHA3 — OCHOBHOM MyTh Mepeady CUTHaja Il pelenToOpoB
ceMeHcTBa:

Bribepure o1H OTBET:

a) peLenTopsl pOCTOBBIX (PaKTOPOB

0) UHTETPUHOB

B) PELENTOPOB, CONpPsDKEHHBIX ¢ G-Oenkamu
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r) penenropa TGFf

590. Crumaiicusr — 3710:

Bribepure oauH OTBET:

a) MpoLeCcC BbIpe3aHust UHTPOHOB 13 MoJiekyibl JJHK

0) Tpancisus oomacreit MPHK, koMIuieMeHTapHBIX SK30HAM

B) m3buparenbublii cuaTe3 PHK-Tpanckpunra, koMIieMeHTapHOTO KOAUPYIOIIeH 001acTi reHa
I') IPOLIECC BhIPE3aHUs MOCIEA0BATEIbHOCTEN, KOMIIJIEMEHTAPHBIX HHTPOHAM U3 MOJIEKYJIBI TIpe
M-PHK

1) n30MpaTesbHas TPAHCKPHUIIIHS YK30HOB

591. [MpomoTop — 3TO:

Br16epute 0/1uH OTBET:

a) perynsitopHas obnacts JIHK, pacnionokenHasi B HanipaBjieHUH 3’ OT caiiTa TepMUHAIIUN
TPAHCKPHUIIIUHN

0) perynstopHas obnacts JIHK, pacronoxeHnHas B UHTpOHE U coepaKallas «CKpbITbI» cIlIaiic-
cauT

B) peryisTopHas o0iactb, o0ecneunBatomast csizb PHK-nonmumepassr 1l ¢ JJHK

r) nocnenosarensHocTh JIHK as cBs3u ¢ MukpoPHK

592. Kaxkoit komnonenT [1L[P oTBewaer 3a crienupuaHOCTh peaxium?
Br16epute 0/1uH OTBET:

a) JIHK-nmoimmepasa

0) mpaiiMepsI

B) HYKJICOTH/]IbI

T') XJIOpUJ Maraus

593. B ocHoBe nonumepasHoi 1ienuoi peakiuu (I1LP) nexxur npuHImm:
BriGepute ouH OTBET:

a) aHTUIUTIAIIN

0) MpeUunUTaInH

B) aMIUTU(pUKAITIN

') CHHXpOHH3AIHH

594. [Ipousonuia MyTanusi B KOJUPYIOIIEH MOCIEI0BATEIbHOCTH
5’-CAG AAT ACCTGATTG ATA GCA-3’
MYTaHTHas OCIEA0BATEIbHOCTh UMEET BU/
5’-CAG AAT ACT GAT TGA TAG CAT-3’

Omnpepenure XapakTep MyTaluu (BIOSPUTE OJIUH OTBET):
a) JIenenus

0) HOHCEHC

B) CIIBUT PAaMKH CYMTHIBAHUS

595. [lnst mpenoTBpaieHus: koHTamuHanuu B [11[P-nabopaTtopusx MpuMEHSIOT CIIEAYIONTHE
MepBHI:
BBI6epI/ITe OJVH UJIN HECKOJIBKO OTBCTOB:
a) 30HMPOBaHKE PAbOUNX TTOMEIICHHIA
0) MOCTaHOBKA OTPHUIIATEIBHBIX KOHTPOJIEH
B) HMCITOJIb30BAHUE CITCIIOICHK b
T) ne3uH(eKus moMeneHnib
1) 0YMCTKA paboYNX MECT OT HYKJICHHOBBIX KHCIOT
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596. Ckonbko xonuii pparmenta JJHK o6pazyercs nocie 40 nuxios [TL[P?
Bribepure oauH OTBET:

a) 2X40

6) 240

B) 407

r) 40

597. JIlnunaMuueCcKre MyTaIl|H:

Bribepure 01MH WM HECKOJIBKO OTBETOB:

a) MyTallid, KOTOPbIe BOSHUKAIOT C BBICOKOW 4aCTOTOM

0) cBs3aHbI C YBEIMUYEHUEM YHCIIa HYKIEOTUIHBIX IIOBTOPOB
B) SIBJISIIOTCSL IPUUMHON OOJIe3HEN IKCITaHCUH

T') HE IMEIOT METUIIMHCKOTO 3HAUYCHUS

598. PyTHHHBIM METOJIOM XpOMOCOMHOTO aHAJIN3a SBJISETCS:
Br16epute 0/1uH OTBET:

a) FISH

0) KapUOTUITHPOBAHNE

B) CEKBEHUPOBAHUE

r) MLPA

599. "®unanensduiickas XxpoMocoMa' MOKET OBITh BBISIBIICHA TIPH:
BriGepute ouH OTBET:

a) 6onesnu [layna

0) curapome "Komaybero Kpuka'

B) XpOHUYECKOM MHEIIOJICHKO3e

r) cuaapome biaroma

n) cuaapome Ipanepa-Bummm

600. B kapuoTune 60a5HOTO CHHAPOMOM [laTay nmpucyTCTBYIOT:
Bri6epuTe 0IuH WM HECKOJIBKO OTBETOB:

a) JleNelust XpOMOCOMBI 5

0) 47 xpomMocoM

B) TPUCOMHUS TIO XpoMocome 13

') TPUCOMHUS IO XpomMocoMme 18

1. 0

2. r

3. 0, T
4, 0

5. a,0,B
6. r

7. a, B
8. B

9. B

10. a, B
11. o, T
12. B

13. a,0,B
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a,0,B

a, 0

a,0,B
a, B, T

a, 0, B

0,B

0,B, T

a,0,B,T

a, 0, B
a, 0, B

a,0,B

0, T

14.
15.
16.
17.
18.
19.
20.
21,
22.
23.
24,
25.
26.
27.

29.
30

28.
31

32

39
40

41

42
43

44

45
46
47

48

49
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52
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54
55
56

57
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3.3. AJIropuT™Mbl NPaKTHYECKUX HABBIKOB

o

©CooNo O

Anroput™m c6opa KIMHUKO-T€HEAaJOrMUeCKOro aHaMHe3a M COCTaBJIEHUE POJIOCIOBHON (c
rpaduuecKuM oTOOpaKEHUEM ), aHAJIU3 POJOCIOBHON

AJTOpUTM pacyeTa HOBTOPHOTO F€HETHYECKOT0 PUCKa

AJTOPUTM MHTEPIPETALMU JAHHBIX BHICOKOTIPOU3BOIUTEIBLHOTO CEKBEHUPOBAHUS
ANTOpUTM pacyeTa TEHETUYECKOr0 pPHUCKa HAa OCHOBAHUM JAHHBIX KOMOMHMPOBAHHOTO
MIPEHATaIbHOTO CKPUHUHTA

WNurepnperanus nanusix JJHK-nuarnoctuku

Anroputm c6opa ceMeifHOTO aHaMHe3a, COCTABJICHUs POAOCIOBHOM MpodaHa

ANTopuTM OTpeeTIeHNs TUIIAa HACIe0BaHMS

AHanu3 BHEIIHOCTH MPOoOaHIa Ha MpeAMEeT HATMYHMsI MUKPOAHOMAIMK U TIOPOKOB Pa3BUTHUS
Omnucanue BBISIBJICHHBIX 0COOCHHOCTEH BHEIIHOCTH MpoOaHIa
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10. Ananu3 pe3yiabTaToB JaOOPATOPHBIX U MHCTPYMEHTAIBHBIX HUCCIICIOBAHUN, 3aKITFOUCHU M

JPYTUX CIIELHUAIUCTOB

11. Mcnionp30BaHue MporpaMmMaM KOMIBIOTEPHOTO aHajIn3a (PeHOTUIIA TAlMeHTa

12. NUudpopmupoBanue npodaH1a U/UiIK €ro pOJCTBEHHUKOB O MPHUPOJIE HACIEICTBEHHOTO
3a00JIeBaHHS M METOJIaX €ro0 JICYEHUSI B KOPPEKTHOU U IOCTYIHOM (opme

13. PacueT SMIupHYEeCKUX PUCKOB POXKACHUS JACTEH ¢ TEHETHYECKOW TaTOJIOTHEH

14. Ananus pe3ynbTaTOB F€HETUUECKUX UCCIIEI0BaHUM, BKIIOYas MOJIEKYIISIPHOE
KapUOTUIIMPOBAHHUE U BHICOKOIIPOU3BOUTEIBHOE CEKBEHUPOBAHHE

15. Onenka nmaToreHHOCTH OOHAPYKEHHBIX MyTalui

16. Ucnonb3oBanue 60a3 qaHHbIX 0 MyTarusax U ¢peHorunax (OMIM, RareChromo, ClinVar,

HGMD)

17. Ananu3 AMHaAMHUKHU pOCTa U MAcChl Nal[MEHTa

18. Br16op HEOOXOAMMBIX H JJOCTATOYHBIX TeHETUICCKHIX UCCIICAOBAHUI

19. Pacuer nutanus i OOJIBHBIX C (PEHUIKETOHYpUEH

20. [Tnan oOcnenoBanus manueHTa s A HepeHnanIbHOTO JUarHo3a TeHETHYECKON
MaTOJIOTUU

21. AropuTM MEIHMKO-TEHETHYECKOTO KOHCYIbTHPOBAHHS

22. [ToArOTOBKA 3aKIIOYSHHS 0 PE3YIIbTaTaM MEIUKO-TeHETHIECKOTO KOHCYTBTHPOBAHUS

23. OHGHKa AaHHBIX  BBICOKOIIPOM3BOJUTCIIBHOIO CCKBCHUPOBAHUA, BI)I60p IIaTOT'€HHBIX

BapHaHTOB
24. AHanu3 pe3yabTaTOB MPEHATAILHOTO CKPUHUHTA
25. OnpeneneHue MOKa3aHUM Il HHBA3WBHOM NMPEHATATLHOM TUArHOCTHKH.

3.2 Bonpockl cobeceioBaHus

1.I'eHoM yenoBeka: CTpyKTypHast U GyHKIIMOHAJIbHAS OPraHU3alHsL.
2. I'enetnueckuii kon. CBoiicTBa

3. Dkcnpeccus TeHOB. TpaHCKpUMIus.

4 Tuner PHK, ux ¢ynkmum.

S.IIpoueccunr PHK.

6. DnureHeTU4eCKasi ¥ SMUTC€HOMHAsI PEryJsiuus TPAHCKPUIILHH.

7. AnnenbHbI UMOAIaHC B TEHHOM SKCIIPECCHH.

8. Tpancmsmus. [IporieccuHr 6eKoB.

9. IHK-penapanus. Buabl, MexaHU3MbI

10. Pemmukanus JJHK.

11. Yposuu kommaktuzanuu JJHK. XpoMmocomsr: Mopdosorus, HOMEHKIATypa.
12. KapuoTwur.

13. KireTo4HbIi UK. MUTO3.

14. Meiio3. Kpoccunrosep. ['amerorenes.

15. BapuaGenbHOCTh FreHOMa: MOHATHE MOTUMOPIU3Ma, TOHIATHE MYTaIUH.
16 Tumnel MmyTanuii, X KICTOYHUK U YaCTOTA.

17. TlonsTie maHMHUKCHOM momynsanuu. 3akoH Xapau-BaiinOepra.
18. I'eneTnueckuii rpys.

19. [peti¢ renos

20. Omnpenenenue HaCIECTBEHHBIX O0e3HEH.

21. MoHorenHnble Oone3Hu. THUIbI HacTeT0BaHMUS.

22. DH3UMOIIATUH.

23. JledeKTsl TpaHCHOPTHBIX OEJIKOB.

24. JledexTsl pelenTOPHBIX OENKOB.

25. lununonaruu.

26. HeliponerenepaTuBHble OOJIE3HH.
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27.

bone3Hu, cBsi3aHHBIE C AHOMAIMAMU CTPYKTYPbl WJIM YHMCIIA XPOMOCOM. AHDYIUIOUIHH,

OHOPOAUTCIIBCKUCIUCOMUU, MUKPOJACICHNOHHBIC CHHAPOMEI.

28.
29.
30.
31.
32.
33.
34.
35.
36.
37.
38.
39.
40.
41.
42.
43.
44.
45.
46.
47.
48.
49.
50.
51.
52.
53.
54.
55.
56.
57.
58.
59.
60.

61

bonesnu reHOMHOT0 UMIIPUHTHHTA.

MuToXOHIpHanbHbIE OOJIE3HU.

Mo3zanuusm.

MynbTudakTopraTbHBIe O0JIC3HU.

[TonsiTHE KaUEeCTBEHHBIX M KOJIMUECTBEHHBIX MpU3HAKOB. Hopma peakiuu.
HopmanbeHoe pacnipenenenue.

Cemeiinas arperauus.

Omnpenenenne BKJIaa CPeIOBBIX U HACIEICTBEHHBIX (JaKTOPOB B MATOJIOTHIO.
bnn3HenoBsIil MmeTo.

I'eneTuka pazButus.

Tepatorenes.

Bpoxaenabie MOpOKH pa3BUTHS.

I'eneTuka nosa.

HacnenctBenHble HapylieHus 110J10BoH U depeHIIMPOBKY.
dapMaKoreHeTHKa

Nmmynorenetuka. [lepBuuHble UMMYHO1€(DUIIUTHI

CoBpeMeHHasi Teopusl KaHIIEpOTreHe3a

I'eneTuka crapenus.

CHUHIPOMBI TIPEXKIEBPEMEHHOTO CTapEHUS.

CHHIpPOMBI XpOMOCOMHON HECTAOMIHHOCTH.

JlnarHocTrKa HaCJIeICTBEHHBIX 3a00JeBanni. KIIMHUKO-TeHEAIOTHYEeCKUI METO/I.
MouiekynsipHO-T€HETUUECKHE METO/Ibl TUArHOCTUKN

[{uToreneTnyeckne U MOJIEKYJISIPHO-IIUTON€HETUYECKUE METO bl JUArHOCTUKH
broxnmMuyeckas AMarHOCTHKA HACIEICTBEHHBIX 3a001eBaHMi

Jleuenne HaclieICTBEHHBIX 3a00JIEBAHNNA

MukpoaHoMaauu pa3BUTHSL.

AHoManuu nuna

AHOMaNIMM KOHEYHOCTEN

AMUHOanUI0IaTHU

bone3nu nukna MOYEBHUHBI

lNanakro3emus

['nmukoreno3br

AJIpEHOTE€HUTAJILHBIA CUHAPOM

. Mykomnonucaxapu103bl
62.
63.
64.
65.
66.
67.
68.
69.
70.
71.
72.
73.
74.
75.
76.
77.

CouHronmnuo3sl
Hapymenus obMeHa myprHOB/IHPUMUIMHOB
[Topdpupun
ITepoxcrcomubie 00JIe3HU
Hapymienus okucieHus )KUPHbIX KUCIOT
HacnencTBenHsle 00J1e3HN HEPBHOM CUCTEMbI: HEHPOMBIIIEYHbIE 3a00JI€BaHUS
HacneznctBeHHbIe (OPMBI SMTUIIETICUU
daxoMaTo3bl
Kondopmarnmonnsie 6051€3HU.
MoHoreHHbIe (pOpMBI THIIEPTOHUYECKON O0JI€3HN
HacnencTBeHHbIE KapJMOMHUOIIATHH
Hapymenus aunugHoro oomMena
HacnencrBennslie 3a0051€BaHMs COCYI0B
BpoxenHble MOpoku cepaia
MyxoBucuu103
Henocrarounocts anbda-1-aHTUTpUIICHHA
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78

79.
80.
81.
82.
&3.
&4.
85.
86.
87.
88.
&9.
90.
91.
92.
93.
94.
95.
96.
97.
98.
99.

. llunmapHast TuCKuHE3UA

I'enetnueckue GpakTophl prcka OPOHXUATBEHON aCTMBI
Hapymenus ooOmena meau

Bpoxnennbie neeKThl CHHTE3a U TPAHCTIOPTA KEITYHBIX KUCIOT
HacnencrBeHHbI naHKpeaTuT

bonesns ['mpmnpynra

HacnenctBeHHble cuHAPOMBI MalibabcopOLIMK

[Tonukucros mouek

Hedponod s u Hepponutuasz

Cungpom Anprniopra

Anp0CTEPOHU3M

MoHoreHHbIe pOpMBI caxapHOTro auadera

['unoguzapHbIii HAHU3M

HacnencrBennsie opMbl 0KUpEHUs

Cunnpom Mapdana

HacnencrBenHsie HapyiieHns MopQoreHesa COeIMHUTEIbHON TKaH!
KpannocnHoCTO3BI

I'emornoOuHonaTun

Hacnencrsennsie Tpom60pumumn

I'emounnn

Hacnencrsennsie anemun

OO011as XapakTeprUCTUKa HACIEICTBEHHBIX (JOPM TYTOYXOCTH

100. MoHOTreHHast CHHIPOMAJIbHASI TYTOYXOCTh

10

1 MoHoreHHas HeCUHAPOMaJIbHas TYTOYXOCTh

102. Petunonatuun

103. ITaTosloTHsI OCHOBHBIX CTPYKTYp TJIa3HOTO sI0JI0Ka

104. Ko>xHble aHOMaJIMU B CTPYKTYPE HACIEACTBEHHBIX CUHIPOMOB
105. AHomanuu pocTa ¥ pa3BUTHS 3yOOB

106. DxTonepManbHas AUCIIIA3US

107. I'ma30K0KHBIN albOMHU3M

108. MxTHo3 u keparo3

109. Bynne3Hslil 30UaepMOIIN3

110. Menuko-reHeTUYeCKOEe KOHCYIbTUPOBAHUE

11

1. Bo3BpatHblii puck. MeTtoabl pacuera

112. IlpenaTanbHbIi CKPUHUHT

113. [IpenaranbHas 1uarHoCTUKA

114. TIlpodunakTrka HACIEACTBEHHBIX 3200 IeBaHUI

115. HeonarayibHbIM CKpUHUHT

116. BoicOKOTIpOU3BOAUTENBHBIE METO bl TEHETUYECKOTO aHAJH3a: KIMHUYECKOE 3HAUCHUE
117. IToHusiTHiEe IEPCOHATU3UPOBAHHON MEAUITUHBI

118. OTnueckue quineMmbl FEHETUYECKOTO TECTUPOBAHMS

119. KoHduaeHunanbHOCTh TeHETHUECKOW HHPOPMALTUT

120. TIpoekT «I'eHOM YenoBeka». 3HaUEHUE B MEIULIUHCKON FEHETUKE

12

1. ITpoext ENCODE

122. Otudeckue npoOieMbl TeHOTEpanuu
123.91Uueckre acneKThl NPEHATAIbHON JUarHOCTUKU
124. T'eneTnueckoe TeCTUPOBAHNE B HAYYHBIX UCCIeI0OBaHUAX. buonorndeckue 6aHKu

3.4. CuTyaniuoOHHBIE 32124

3amaya Nel
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VY mamuenta WM. nuarsos mbimedHoi auctpoduu JlromeHHa - X-CHEIJICHHOTO PEIeCCHBHOTO
3a0oneBaHus. MOJEKYISIPHO-TEHETUYECKUN aHalIn3 BBISIBHJI OJHOHYKIICOTHIHYIO 3aMeHy B 1
3k30He reHa DMD, Benyniyro K npexxAeBPEMEHHOMY MOSIBJICHUIO CTOIT-KOJOHA.

Bomnpoc: Kakue nanbosee BeposiTHbIE MTOCIEICTBHS 3TON 3aMEHbI?

OTBeT:TpaHKHUpyIOIIass MyTalus NPUBEIET K OTCYTCTBHIO (DYHKLIMOHAIBHOIO OelKa; B JaHHOMN
CUTYallUM MOJIEKYJISIPHO-TEHETUYECKOE TECTUPOBAHUE TMOATBEPAWIO KIMHUYECKHM JIMarHo3
MbIIlIeYyHON auctpoduu romenna

3agaua Ne2

[IpaxTuecku Bece 6oabpHBIE HelipopuOpomaroszom I tuna (NF1) neMoHCTpUpPYIOT KIMHUYECKHE
nposiBiieHus. TeM He MeHee, Y OJHUX OOJIBHBIX OTMEYAIOTCS TOJIBKO ISITHA «KO(E ¢ MOJIOKOM» U
y3enku Jlema, a y qpyrux — tskenble 370kadecTBeHHble omyxonu [THC.

Bompoc: naiite 060cHOBaHNE JaHHOW CUTYalluH

OtBer: BaprabellbHas SKCIIPECCUBHOCTD KaK OJIHA U3 XapaKTEPUCTHK 3a00JI€BAHUS C AyTOCOMHO-
JOMMHAHTHBIM TUIIOM HAaCJEeI0BaHUS.

3amaua Ne3

TTarmmenTka — JBAAIATUIATHICTHAS SKEHIMHA C IIBETOBOM CJIEIIOTOM - X-CIEIJIEHHBIM
pereccuBHBIM 3a0oJieBaHueM. J[pyrux mposiBIeHHH Kakoro-ianbo 3abosneBanus y Hee HeT. Ee
OTEIl TaKXe CTpagal [IBETOBOM CIEMOTON. MaTh KEHIMHBI 3JJ0pOBa.

Bomnpoc: Kakas HanGosiee BeposiTHasi MPUYHHA [IBETOBOU CIICTIOTHI Y IAaHHOW MAIlUEHTKH ?

Otser: mytarus reHoB OPN1LWumrnOPNINW, nokann3oBaHHBIX HAa X-XpPOMOCOME.

3agaua Ned

MyxunHa 22 jiet, 0OpaTuiics B MEIMKO-TEHETUUECKYIO KOHCYIBTAIIUIO 10 MOBOAY CHUYKEHHOMN
MIOJIOBOM MOTEHIUHU U TOJOBOTrO BieueHUs. BoIbHON BBICOKOTO pOCTa, C HEMPONOPIHOHAIHHO
JUIMHHBIMH ~ KOHeYHOCTsAMH. HapyxkHble T10J0Bble OpraHbl CHOPMUPOBAHBI MPABUIILHO.
Bropuunbie moJoBbIe MPHU3HAKU Pa3BUTHI CJIa00, OBOJIOCEHHE HA JIOOKE MO >KEHCKOMY THITY.
[TosoBOM XpOMaTHH MOJIOKUTENbHBIN. PoauTE M 310pOBHI.

Bompoc: npenmnonoxure quar{os

OtBer: cunapom Knsudensrepa.

3anaya Ne5

AHTUAPOTUYECKASIKTOACpMAlIbHAs JUCIUIa3us Yy JIIOAEM MepelaeTcss Kak pEeLEeCCUBHBIN,
CIEIUICHHBIN ¢ X-XpoMOCOMOM, mpu3Hak. Ha mpuem oOpatuics manueHT M., HE cTpadaroIuit
3TUM 3a00JIEBAaHUEM, U €T0 JKEHA, Y OTIIa KOTOPOIl CHUYKEHO KOJMYECTBO MOTOBBIX XKeJe3, a MaTh
310pOBa.

Bompoc: KakoBa BeposSTHOCTB poskJieHUS] peOeHKa C TaHHOM maTojioruelt y manuenta M.?

OTtBeT: Bce NeBOUYKH OYAYT 370pOBBI (MOJOBHMHA JIEBOYEK OyIET HOCUTENSMHU PELeCCUBHOTO
aens), MaJIbYUKU TOXKE OYAyT 3J0POBHI.

3amaya Ne6

VY nmanuentku A. 44 ner, oOHapYKEHO HECKOJIHKO TMOJUIOB B MPOKCHMAIILHOM OTAENE TOJCTOMN
KHUIIKHA. Y €€ MaTepu M OJHOTO U3 MATH OpaTheB Takke OOHAPYKEHBI TaKHUe TOJUIIbI, elle OJUH
OpaT cTpalaeT pakoM Kemyaka. Y Bcex 3a00JIeBIIMX AUAarHO3 YCTaHOBIIEH B BO3pacTe OKoJo 45
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ner. AHaiu3 MOIMMOP(HBIX MapKEpOB B TKAaHM OMYXOJEW MPOJEMOHCTPUPOBAN HAIUYHE
MUKPOCATEIUIUTHONH HECTAOUIBHOCTH.

Bompoc: npeanonoxkute AUarHos U aaropuT™ JajlbHEHIIero 1abopaTopHOro o0cie0BaHus
OtBet: cunapoMm JluH4a (HacIEICTBEHHBIM HEMOJIMIIO3HBIMKOJIOPEKTAIbHBIA paK); BapUaHThI
MOJIEKYJISIPHOM JTMarHOCTUKU: MMMYHOTHCTOXMMHUYECKMM aHanu3 skcrpeccun 6enkoB MMRce
MOCJIEYIOLUM aHAJIM30M MyTaluil B I'€HE, HKCIPECCUss KOTOPOTO HEraTUBHA. WM TapreTHOE
cekBeHupoBanue nanenu reios MMR(mismatchrepair).

3anaga Ne7

VY nanueHTkH ObUT JUArHOCTHPOBAH pak MOJIOUHOM Xkene3bl B Bo3pacte 42 roxaa. [lanHoe
3a00JIeBaHUE BCTPEUAIOCh Yy JPYTUX WIECHOB CEMbH 10 JIMHUW OTIA, W TEHETHYECKOe
TECTUPOBAaHUE NOKA3aJo0, YTO MalleHTKa — HocuTenb Myranuu B rene BRCAL.

Bompoc: Kakoit puck pa3BuTusi JTaHHOTO 3a00JI€BaHMS JIJIs1 WICHOB CEMbH MAIUEHTKH?

OTBer: [UIA ONpeAeNeHUsT pPHCKAa KAXKAOTO WICHA CEeMbH IeNecoo0pa3Ho IPOBEICHUE
MOJIEKYJISIPHO-TEHETUYECKON JMAarHOCTHKH C IeNbI0 WACHTU(HUKAIIMA MYyTalluH, BBISBICHHON Y
npobanna. Ecoum myramms Oynmetr oOHapykeHa, TO PHCK Pa3BUTHS paka MOJIOYHOM >KeJe3bl B
TEYEHHE JKU3HU cocTaBisieT okoio 60-80%.

3amayda Ne8

[Tamment b. 13 ner oOciemyeTcss MO MOBOXY MBIMIEUHON CIa00CTH B HMKHUX KOHEYHOCTSIX,
BIIEPBbIC MPOSBUBIICHCS B 4-j1eTHEM Bo3pacTte. J[aHHBIII CHMITOM HapacTal ¢ Bo3pacToMm. B
HACTOsIIIIee BpeMs MAalMEHT IepelBUraeTcss B HWHBaIUIHOM Kpecne. Ilpu oOcnenoBanuu
OTMEUEHa MCEeBIOTUNEPTPO U MBILII] TOJICHH.

Bomnpoc: kakoB npeanoaoKUTENbHBIN AUArHO3 U IJIaH JATbHEUIIINX MEPOTIPUATHI

Otser: w™blmevHas auctpodus JromenHa; Ouoxumudeckuit anHanu3 (K®OK, anpmonasa,
nakrarneruaporenaza, ACT, AJIT), onekrpomuorpadusi, MOJEKYIIPHO-TCHETUYECKAS
JMAarHOCTUKU MyTanuii B reHe DMD (oTaenpHO WM B COCTaBe TapreTHBIX MaHENICH st
HEHWPOMBIIICYHBIX 3a00JICBaHU ).

3amaua Ne9

Y AnekcaHapbl BpOXACHHas MHOTOHUYECKas IUCTpodus, KOTopas SBISETCS ayTOCOMHO-
JOMHHAHTHOM Muomatueil. Y wmatepu AJeKcaHApsl yMmepeHHas ciaaboCcTh  JIHMIIEBOM
MyCKynaTyphsl. Bompoc: KakoB MOJIEKYISIpHBIN MaTOreHe3 1aHHOTO 3a00JIeBaHUS

OTtBeT: MUOTOHUYECKAs] TUCTPOGUS OTHOCUTCS K OOJIE3HSIM IKCHAHCHH (B OCHOBE — YBEIHUCHUE
yucina HectabunbHbIX CTG-moBTOpoB, pacnonoxkeHHbix B 3-UTRrenma DMPK; 6ose3nb
pa3BHUBaeTCsS MPU yBETUYECHUU YHUCIa MOBTOpPOB 10 50 m Oojee M XapaKTepu3yeTcsl BBICOKON
[IJIEHOTPOIHEH.

3anaga NelO

[Manent K. — 42-netHuit myxunHa, 6onpHON remodmmmeit A. Ero nous oxxugaer peOeHka ot
MYXYHHBI, Yy KOoTOporo Ttakxe remodumus A. IIpenatansHoe Y3M mnokasano, 4To MJIOJ —
MYKCKOTO I0JIa.

Bomnpoc: KakoBa BeposSTHOCTb TOTO, 4TO peOeHOK OyaeT 60sieH reMouimein?
Otser: 50%
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Samaya Nell

OOmBsicHHUTE, YTO TAKOE TAIUIOWIHBIN U TUIIOUIHBIN HAa0Op XPOMOCOM, XPOMOCOMHBIE OOJIE3HH,
HO30JI0THUYeCKHe (POPMBI, KaKOBa MX YacTOTa U OCHOBHBIE KIMHHUYECKHE MPOSBICHUS Hanbojee
pacrpocTpaHeHHBIX XPOMOCOMHBIX 3a00JI€BaHU, METO/IbI UX BBISBIICHUSL.

OtBer: IlonoBBIE KIIETKM 4YeNOBEKa COJEpXKAT TaIUIOMIHBIA Habop U3 23  XpoMOcCOoM,
COMaTUYECKUE KIIETKU COJIEPKaT AUILIONIHBIN Habop u3 46 XpoMocoM, 22 napbl TOMOJIOTUYHBIX
ayTOCOM U TOJIOBbIE XpOMOCOMBI X U Y. XpoMOCOMHBIE 00OJIe3HH OOYCIIOBJICHBI HAPYIIEHUEM
quclla WIK CTPYKTYpbl XpomocoM. boisie3nb JlayHa (ymMcTBeHHas oTcTtanocTs), lllepemeBckoro-
Tepuepa, Knelindensrepa (6ecruioane) u ap. AHaIu3 KapuOTHUIIA.

3amaya Nel2
qTO TAKOC MOHOT' CHHBIC 3&60H€BaHI/I$I, KAaKHEC OIMHUCAHbI TUIIBI HACJIICJOBAHUA. HpI/IBGI[I/ITe
IIPUMEPBI ayTOCOMHO-PEIIECCUBHBIX, ayTOCOMHO-JIOMUHAHTHBIX U X-CIETUIEHHBIX 3a00JI€BaHUIl.

OTBer: AyYTOCOMHO-PEIECCHBHBIE: MYKOBHUCIHI03, (DEHUIKETOHYpHUS, aJAPEHOTCHUTAIBHBIN
CUHJPOM U TAJTAKTO3eMHs. AYTOCOMHO-JOMHHAHTHBIC: HepohubOpomaros, cuaapoM Mapdana,
HECOBEpPUIEHHBI OCTeoreHe3 M. Jp. X-cueruieHHble: remodunus A u B, muonucrpodus
Jromenna\bekkepa, runodocdaremusi, cuaapom Mapruna-best u ap.

3amaua Nel3

Bone3nn mepenaroTcs TOJBKO MO MATEPUHCKOM JIMHUU, TIPH 3TOM OOJICIOT KaK MaJbUYUKH, TaK H
NEeBOYKHU. BoIbHBIE OTITHI HE TTEpeatoT 3a00IeBaHuE.

Bomnpoc: HazoBuTe THN HAcIEAOBaHUS U HauOOJee pacpoCTpaHEHHbBIE HO30JI0THYECKUE (OPMBI
3a00J1€BaHHUIA.

OtBer: MWUTOXOHAPUATBHBIM WM HUTOIUIA3MATHYECKUNM THUM HAcleAoBaHUA.  ATpodus

3puTenbHOro HepBa Jlebepa, MUTOXOHAPUAIBHBIE MUOTIATHH U JP.

3amaua Nel4

Hapymenue criepmaroresesa v pa3BUTHsI CECMEHHUKOB Y MAJIbUYUKOB, 3aJIep)KKa (PU3UIECKOTO
Pa3BUTHS, HECOBEPIICHHBINA JEHTUHOTEHE3, MYKCKOE OeCIIoIue.

Bomnpoc: HazoBHTE THUIT HacaeAOBaHUS, MyTallud KaKUX T€HOB HAOIOIAI0TCS MPU JJAHHOU
MaTOJIOTUH, KX XPOMOCOMHAs JIOKAJIU3aIus

Otger: Y-cuemieHHbIH TUIT Hace10BaHus, myTauuu B reHax SRY u AZF.

3amaga Nel5

HaSOBI/ITC, Kakue 3a00J1e€BaHUs BBISBIISIOTCS MoCpeCACTBOM HCOHATAJIBHOI'O CKPHHUHTIA. Tumnsr
HacneaoBaHus. MeToabl JeYeHus.
OTBerT: (DCHI/IJIKCTOHypI/IH, MYKOBHCIIUIO3, aI[peHOFeHTaJ'IBHHﬁ CUHAPOM, TaJIadKTO3CMUS,

BPOKIEHHBIA TruUnotupeo3. llepBble ueThIpe NATOJOTMM HACIEAYHOTCS IO ayTOCOMHO-
peleccuBHOMY TUIy. Bpoxk/eHHBIN T'MIOTHpPEO3 NMPEeUMYIECTBEHHO (OpPMUpPYETCsS B MEpPHOAE
BHYTpUYTpOOHOTO pa3BuTHs pedeHka. JleueHue: cneunduyeckas 1ueTo- U papMakoTepanus.

3amaua Nel6

HazoBute MeETOMIHI, NPpUMCHACMBIC B MEIUIIMHCKON T'€HETHKE. HpI/IHLII/IHLI COCTaBJICHUA
pO,Z[OCJ'IOBHOﬁ, 0003HAUECHHUSI CHUMBOJIOB. Hpe,[[CTaBI/ITL IMpUMEPLI POAOCIIOBHBIX OOJIBHBIX C
AYTOCOMHO-PCUCCCUBHBIM U TOMHWHAHTHBIM TUIIOM HACJICAOBAHUA.
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Oter: ['eneanornyeckuii MeTO]] (COCTaBJICHHWE M aHAIU3 POJOCIOBHBIX ceMeil OOJBHBIX),
MOMYJISIITUOHHBIN, OM3HEIOBBIN, ITUTOTCHETHYECKUI, METOIbI OMOXUMUYECKON M MOJIEKYJISIPHO -
TeHETHUYECKOM JUArHOCTUKH.

3anaua Nel7

Yacrora Hocuteneir amnens Lys1307 rema APC B rpymnme OOJBHBIX KOJOPEKTAIBHBIM PAaKOM
coctapisieT 7 u3 45, a B rpymiie 310poBbeiX — 310 u3 4452.

Bomnpoc: paccunTaiiTe OTHOCUTENBHBIM PUCK PA3BUTHS KOJOPEKTAIBHOIO Paka Il HOCUTEJIEH

YKa3aHHOTO aJUICIIs.
Orser: 2,4

3amaua Nel8

Yacrora nocureneit amens 5382insC rena BRCAL B rpymmne MOJOABIX KEHIINWH, OOJBHBIX
pakoM MOJIOUHOH xene3bl, coctapiser 87 u3 901, a B rpynme 3mopossix — 1 u3 1052.

Bomnpoc: paccunrtaiite OTHOCUTENIBHBINA PUCK PA3BUTHS paKa MOJIOYHOMW KEJe3bl I HOCUTENIEH

YKa3aHHOTO aJlIedisl.
OtseT: 112

3amaga Nel9
Pacckaxute o monumepasHoit nenHoit peakiuu (I1LP), npunnune meroaa, nokazaHusix K
Ha3HAYEHUIO, IPEUMYIIECTBAX U OTPAHUYEHHUSAX METO/Ia.

Otser: I11IP — n36upaTenbHEIi cHHTE3 iN Vitro Gomproro xoimdectsa Komwii (10°) HeGompImoro
¢parmenta JIHK (pasmepoMm, 00BIYHO, B COTHM HYKJICOTHIOB) Mo MaTpuuHoi Moiekyne JTHK.
[IIIP — ocHOBHOW METOA MOJIEKYJSPHOW JIuarHOCTUKHU. I[IpumeHseTrcs sl MOJIEKYJISIpHOU
UICHTU(PUKAIIMM MYyTallUid [pPH MOHOTEHHBIX 3a00JeBaHUSX, OIpEAeiIeHHUs] Te€HETHUYECKUX
(akTOpOB pHUCKa, MPEapacoiaralonX K MylbTU()AKTOPHATIbHON MaTOJIOTHH, UACHTH(PUKAIIUN
JUYHOCTH B CyAeOHOM MeAMIIMHE, TUArHOCTHKM WHGEKUUH, ONpenesieHus JIeKapCTBEHHOU
YyBCTBUTEIHLHOCTU B (papMakorenetuke. [IpocToi, nemeBblii U BBICOKOI()PEKTUBHBIN METON
JMArHOCTUKH, HE TPeOyromuii OOJBIIOr0 KOJWYEeCcTBa OMOJOTMYECKOro MarepHuasa. bosbmmm
JOCTOMHCTBOM METOJia SBJSIETCS BO3MOXKHOCTb HCIOJB30BAHUS HEMHBA3UBHBIX 00pa3lioB
OMOJIOTMYECKOr0 MaTepuaia, a TaKKe BBICYIICHHBIX Ha (HIbTPOBAILHON OymMare MsTeH KPOBH.
OrpannuenueM weroaa sBiuserca To, uro [I[P moxker wucmonb3oBaThest Al aHaIM3a
WHJIUBHAYAIbHBIX ~ OCOOEHHOCTEH  TOJIBKO TEX Y4aCTKOB JHK, HYKJICOTH/IHBIC
MOCJIEIOBATETLHOCTH KOTOPBIX U3BECTHBI.

3amaga Nel9

KakoB momymsiIMOHHBIM PHUCK PpOXKIEHUS peOCHKa C HACIEACTBEHHBIMH M BPOXKICHHBIMU
3a0oneBaHusIMH. Ha3zoBUTE TpsAMBbIE METOJIbI MCCIASAOBAHUS COCTOSIHHS TUIOJA W JTUarHOCTHKH
HACJICJACTBEHHBIX U BPOKJICHHBIX 3a00JICBaAHHIA.

Otset: B 2,5% ciyuaeB HOBOPOX/IE€HHbIE UMEIOT pa3JIN4HbIE IOPOKHU pa3BuTHus. 13 aToro uncna
1,5% npuxoauTcst Ha HIOPOKH, BOSHUKAIOIIUE B MIEPUO/I€ BHYTPUYTPOOHOTO pa3BUTUS peOCHKA, U
B 1% MX IpPUYMHON SABJIAIOTCS T€HETHUYECKUE HapylleHHs. YacToTa BBISIBICHHBIX BPOXKICHHBIX
IIOPOKOB Pa3BUTUsA C BO3pacToM jgocturaer 5-7%. IIpsAMbeIM METOIOM HCCIEAOBAaHUA ILIONA
SBIISIETCS YNIBTPa3ByKOBOe ckaHHpoBaHue OepeMeHHOH. [lo npukazy M3CP P® oGs3aTenbHbIM
oOcneoBanneM OepeMeHHOU sABIsAtOTCS cpoku 10-14, 19-21 u 32-34 nenenu OGepeMeHHOCTH
Mmatepu. [Ipu HeoOxonumoctu Y3M-o06cnenoBanue NpoBOAUTCS Ha 1000M cpoke. VIHBa3uBHBIE
METO/Ibl — OJy4eHHUE IJI0THOTO MaTepualia MeTo1I0M OMOIICHH ITPOBU30PHBIX OpPraHoB (Ouorcus
XOPHOHA, aMHUOLIEHTE3) M HETTOCPEACTBEHHO NOJyUYEHUE KPOBHU IUI0AA (KOPIOLEHTE3).
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3anaua Ne21

JlaiiTe OOILIyI0 XapaKTEPUCTUKY, PACCKAKUTE O MUATHOCTUKE U MPO(PUIAKTHKE MOHOTEHHBIX
3aboneBanuii. OCHOBHBIE IPUHLIUIIBI MEIUKO-TEHETUYECKOTO KOHCYIbTHPOBAHHUS.

OtBer: MoHoTeHHbIe 3a00JeBaHus 00YCIOBIEHBI MPUCYTCTBHEM MOBPEXKAAIOUINX MYTAllUi B
OJTHOM M3 IeHOB 4esjoBeka. Yucno Takux 3aboneBanuii nocruraer S000. MoHoreHHbie 60JIe3HH
pasnuyaroTcs MO0 TUIIAM HAacle[OBaHUs, KOTOpble MOJUMHATCA 3aKkoHaM Menpaend. YacTtoTsl
MOHOT'EHHBIX 3a00JIeBaHUN B pPa3HbIX MOMYJALHUAX BapbUPYIOT B mIpenenax or 1:2-3 Teicsuu
HOBOPOXAeHHBIX 70 1: 10%7. K MoHOreHHBIM 3a601€BaHMSAM OTHOCATCS pPasiHMuHbIE (OPMBI
(bepMmenTOnaTH (HAcIEACTBEHHBIE 00JIE3HH OOMEHA), UMMYHOJE(PHUINTOB, NEPEKTOB 3PEHUS,
CllyXa, CKEJETHBIX AMCIUIa3ui, OoJie3HEH HEpPBHOW. DHAOKPUHHOMW, CEplIeYHO-COCYAMCTOM U
npyrux cuctem. [Ipumepno mist 1000 MoHOTEeHHBIX 3a00JI€eBaHHM MPUHIMITHAIBHO BO3MOKHA
npsiMasi IMarHOCTHKA MYTallUid B TeHe y OoJIbHOTO. B 3THX ciyyasix mpo@uIaKTUKa TAKEIbIX
MOHOTEHHBIX 3a00JI€BaHUN TPOBOJUTCS B CEMbSIX BBICOKOTO PHCKa Ha 0a3ze mIpeHaTalbHON
JMarHOCTHKHM, HauuHas ¢ 1l-oro Tpumectpa OepeMEeHHOCTH. B 3amaun MeIuMKO-T€HETHYECKOro
KOHCYJIbTUPOBAHUS BXOJUT BCECTOPOHHEE 0OcieloBaHUE OOJBHOIO, COCTABJIEHUE €ro
POJIOCIIOBHOM, MPOTHO3 B OTHOILEHUU DPa3BUTHS 3a00JI€BaHUS U OLIEHKA PUCKAa MOBTOPHOIO
POKJIEHUS B ceMbe OOJILHOTO peOeHKa.

3amava Ne22

MyxunHa 22 jet, 0OpaTUics B MEAMKO-TEHETUUECKYI0 KOHCYIBTAIIMIO TI0 TMTOBOY CHIKCHHOU
MOJIOBOM MOTEHIMH W TOJIOBOTO BJ€YEHHUA. BOJTBHONM BBICOKOTO pOCTa, C HEMPOMOPLUHUOHAIBHO
JUIMHHBIMM ~ KOHEYHOCTSIMU. HapyxHbie T0JI0BBIE OpraHbl  CcPOPMUPOBAHBI MPABUIHHO.
Bropuunbie MoJOBBIE MPHU3HAKU Pa3BUTHI CJ1a00, OBOJIOCEHHE HA JIOOKE MO KEHCKOMY THITY.
[TosoBOM XpOMATHH MOJIOKUTENBHBIN. PoauTEIM 310POBHI.

Bompoc: kakoB Hambosee BEpOSTHBIA AWArHO3, KaKhMe METOJAbl MOIATBEPKICHHUS BBl MOXKETE
MPEAJIOKUTh

OtBer: cunapom Kisudenbrepa, MUTOTEHETHISCKUN aHATN3

3agauga Ne23

BposkjieHHbIE TIOPOKH pa3BUTHsA, (AKTOPBHI PHUCKA, NPUMEPBI, YacTOThl, WX OTIUYHUS OT
MOHOTEHHBIX 3a00JIeBaHMA, TPO(UIAKTUKA U JIOPOAOBAs TUATHOCTHKA.

OtBetr: BpoJcHHBIE TIOPOKH pa3BUTHI (DOPMHPYIOTCS Yy peOCHKa B IEPHOJEC €ro
BHYTPUYTPOOHOTO pPAa3BUTHS I0J| BJIMSHUEM TEPATOTCHHBIX WM HMHBIX BPEIAHBIX (HAKTOPOB
BHEIIHEH cpefpl. SIpKkUM MPUMEpOM Takoro 3aboJieBaHUs sBIIsAETCSA Tpuaga I'para y peOeHka
(OZTHOBpEMEHHOE TIOPAXKEHHUE CIIyXa - TIIyXO0Ta, 3PEHHs - KaTapakTa U Cepila - BPOXKICHHBIN
IIOPOK), MaTh KOTOPOTO BO BpeMs OepeMeHHOCTH (OCOOCHHO B 1-OM TpHMeCTpe) IepeHecia
KpacHyxy. K 23To#l rpymnme 3a0ojeBaHHMI OTHOCHTCS BpOXKICHHBIM THIIOTHPEO3, paHHEe
BBISIBJICHHE KOTOPOTO MPOM3BOJUTCS IIPU MOMOIIM HEOHATAIBHOIO CKpUHHUHIrA. [Ipoduiakruka:
BaKIMHAIMS TIPOTUB KPACHYXHU JKEHIIUH JETOPOJAHOTO TIEpHO/Ia, He OOJICBIINX 3TOW MH(EKIHMeH
B JICTCTBE, NPUMCHECHUE aHTU-/[-UMMYHOIIIOOYIWHA, TpPUMEHEHUE (OJIUEBOH KHUCIOTHI,
CBOEBPEMEHHAs CaHAIlUs CYIIPYToB U T.1I.

3amaua Ne24

PacckaxuTte 0 MPEeKOHIENIIMOHHOM MEIWKO-TeHETUYECKOM KOHCYIBTUPOBAHUH, MPO(PUIAKTHKE
HACJIEICTBEHHBIX M BPOXKJICHHBIX 3a00JIeBaHUI

OtBer:  [IpekOHILIEIIIMOHHBIM  MEAMKO-TEHETUYECKUM  KOHCYAbTUPOBAHHUEM  SIBISETCS
KOHCYJIbTAIIMS Bpaya-TeHETUKa CYNPYKECKOU Maphl, TUIAHUPYIOIIEH pacimupeHue ceMbr. Bpau-
TEeHETUK COCTaBJISIET IUJIaH OOCIENOBaHUS CYIPYroB, MPU HEOOXOJAMMOCTH PEKOMEHIYET
MPOBEJICHUE pa3IMYHbIX OOCIeNOBaHMM, BKIIOYAas aHAIW3 KapUOTHIAa W MOJEKYJISIPHO-
TeHETUYECKYI0 JMAarHOCTHKY TeTePO3UIOTHOTO  HOCHUTENhCTBA  MYTAllMid, TMPOBEACHUE
M30CEPOJIOTUYECKOr0,  OAaKTEpPHOJIOTHYECKOTO M BHUPYCOJOTHYECKOTO  0OOCIEIOBaHUS.
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PexomeHyeT JkeHIIMHE MpUMeHeHue (PoareBoil KUCIOThI 3a 2-3 mec. 10 3adaTtust mo 400 Mxr/
TICHB.

3anaua Ne25

Pacckaxxute 00 3THOJOTHU U KJIAaCCH(PUKALUN XPOMOCOMHBIX Oosie3Hel. UTO Takoe TeHOMHBIE U
XpOMOCOMHBIE ~ MyTallUM, cOaJaHCUpOBaHHblE M  HecOalaHCUPOBAaHHBIE XPOMOCOMHBIE
nepectporku. Mo3zaunusMm. KimHuYeckue TposBICHHUS YHMCIOBBIX aHOMAJIMM  IOJIOBBIX
XpOMOCOM U XPOMOCOMHBIX 00Jie3HEW, 0OYCIIOBICHHBIX HApyIIEHUEM CTPYKTYphl WIHM 4HCIa
ayTOCOM.

OtBer: ['eHOMHBIE MyTallMM — UW3MEHEHUE YHCIAa XpOMOCOM (HOJUIUIOUAMM, TPUCOMUH,
nojaucoMuu, MoHOcomHuH). C pPa3BUTHUEM M IKUBOPOXKJIECHHUEM COBMECTUMBI TPHUIUIOUINSA,
tpucomuu 21, 13, 18, 8, 9, 2, momucoMuu MO TOJIOBBIM XPOMOCOMaM W MOHOCOMHUS X.
XpOMOCOMHBIE MYTAallUM — HM3MEHEHHE CTPYKTYpbl XpPOMOCOM (TpaHCJIOKAlluM, WHBEPCHUH,
Jenenuy, AYIUIMKalMM, HM30XpoMOCcOMbl M Jp.). K XpoMOCOMHBIM 00j€3HSIM HPHUBOIAT
HecOaJTaHCHUPOBAHHBIE XPOMOCOMHBIC MYTallUM, TPHUBOAAIINE K YACTHYHBIM TPUCOMHUSAM U
MOHOCOMUSIM. MyTaluu MOTyT BO3HMKAaTh B FaMETOT'€HE3€ poAUTENeH (B pe3ysbTaTe BCe KIETKU
WHJIMBH/Ia HECYT aHOMAJIbHBIN KapUOTHI) WJIK B PAaHHEM dMOPHUOTEHE3€ 3apO/IbIIlia MPHU JICJICHUN
COMaTUYECKUX KJIETOK (B pe3yJbTaTe BO3HHMKAET MO3auyHas (opma MaTOJIOTHH - MO3AMLIK3M).
['eHOMHBIE MyTallMK B MOAABJIAIONIEM OOJIBIIMHCTBE CIY4aeB SIBISIFOTCS CIIOPaInYeCKUMU, TOT1a
KaKk XpPOMOCOMHBIE MYTalUMu OO0 BO3HUKAIOT O NOVO, Jub0 HACIEAYIOTCS OT POJAUTEICH-
HOCcUTeNelH  cOamaHCHUpOBAaHHBIX  MyTallud B pe3ylbTaTe aHOMAJIbHOM  cerperauuu
MEPECTPOCHHBIX ~ XPOMOCOM. TOPOKaMU  Pa3BUTHS, MHOTOYHCICHHBIMH  IMpPU3HAKAMHU
M35MOpUOTEHEe3a, YMCTBEHHOM OTCTajoCThiO. J(MarHOCTMKa CHHAPOMA OCYILECTBISETCS B
paHHEeM JIeTCKOM Bo3pacTe. BurambHbIi TPOrHO3 dYacTo HeOmaronmpusaTHeIA. CHHAPOMBI,
00yCIIOBJICHHbIE YHCJIOBBIMH aHOMAJIUSIMH B CHCTEME IIOJIOBBIX XPOMOCOM (TPHUCOMHUHU U
MoHOCOMHST X), XapaKTEePU3YIOTCS HOPMAJIbHOW MPOJODKUTEIIBHOCTRIO JKU3HH, HEPE3KOU
3a/IepKKOM ICUXOMOTOPHOTO PAa3BUTHS WM HOPMAJIBHBIM MHTEIIJIEKTOM, HApPYIIEHUEM Pa3BUTHUS
1 (QYHKIMY TOHA/I, AUarHOCTHUKA OCYIIECTBISETCS B IEPUOJ [TOJIOBOTO CO3PEBAHMUS.

3agauga Ne26

JlaiiTe KIMHUYECKYIO U IIUTOT€HETUYECKYIO0 XapakTepucTtuky 6osnesnu [layna. Kakosa yacroTa B
Pa3HbIX BO3PACTHBIX IPYIINAX, ONpeAeTuTe GaKkTOpbl pUCKA POXKAECHUS OOJIHHOTO pedeHKa.
OtBer: Yactora 1:700-1:800 HOBOpPOXXIECHHBIX, 4YacTOTa POXKACHUS OOJHLHOTO peOCHKA
CYIIECTBEHHO 3aBUCHUT OT Bo3pacta MaTtepu. OCHOBHBIEC KIIMHUYECKHE MPOSBICHUS: YILUIOIICHHOE
JUI0, MOHTAJOUIHBIA pa3pe3 Trja3, JMHUKAHT M Jpyrue 4YepernHo-JIULEBbie au3Mopduu,
W3MEHEHHE JepMaToriauuKd, OJUropeHHs pa3IudyHON CTEMEeHH TSHKECTH, BTOPUUYHBIN
UMMYHOJEPHUIUT, TOpoKHu cepaua (53%), aHoManuu pa3BUTHUS KETYJA0YHO-KUIIEYHOTO TPaKTa
(15%) u HekoTopbIX Opyrux cucreM. L{utorenernueckue BapuaHTol: 94% - mpocras TprUCOMUs
mo 21 xpomocome - 47,XX(XY),+21; 2% - moszamunas dopma 47,XX(XY),+21/46,XX(XY),
5% - TpancrmokamuoHHas (opMa, oOOyCIOBIIEHHAs MPHUCYTCTBHEM pPOOEPTCOHOBCKOM
TpaHclokanuu. B ciydae mnpocToil TpUCOMHMM W MO3auIlM3Ma BEPOSTHOCTH MOBTOPHOTO
POKIeHUs OOJIBHOTO peOeHKa HEMHOTO NMPEBBIIIAET OOIIETONMYISIIMOHHON PUCK U coCcTaBseT |-
2%. Ilpu TpaHCIOKAIIMOHHOM 3TOT PHUCK CYIIIECTBEHHO BBIIIE MOMYASIIHOHHOTO, 3aBUCUT OT TUTIA
TpaHCIOKallMu U moJjia HocuTens. Ecinu math sBisieTcss HOCUTEeNnbHUIEH TpaHcnokanuu (14;21),
(13;21), (15;21), (21;22), To sMIupUYecKUil pUCK poXxkAeHUs pedeHKa ¢ 0one3Hbio JlayHa 0Kko0I0
10-12%, ecnu orery — T0 2-3% (cHMXKEeHHE OOYCIOBIEHO OTOOPOM MPOTUB AHEYIIOMIHBIX
ramer). Ecnu pomutens sBisieTcs HocuTelneM TpaHchmokanuu (21;21), To puck pokaeHus
6osbpHOTO pedenka npakrtudecku 100%.

Sagaua Ne27
KakoBbl mokazaHus Jist HanpaBieHust O0JILHOTO K Bpady IIUTOTCHETHKY B MEIUATPUU U B OOIIen
KITMHUYEeCKOU mpakTuke? OnpeaenuTe moka3zaHus A IPEHATATHbHOTO KApUOTUITUPOBAHHUSL.
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Otset: B neauatpun noka3zaHusMH JIJIsl KAPUOTUITUPOBAHUS SIBIISIOTCS:
1. MHOXeCTBEHHBIE BPOXKIECHHBIE IIOPOKU Y HOBOPOKICHHOTO.

2. YMCTBEHHas OTCTalIOCTh y PEOEHKA B COYETAaHUM C BPOXKJEHHBIMU ITOPOKaMHU pa3BUTUS
HJIM MUKPpOAHOMAJIUSIMHU.

3. [Tono3penne Ha XpOMOCOMHYIO OO0J€3Hb MO KIMHUYECKOW CHUMITOMATHKE (IUIst
MTOJTBEPIKICHUS IMAarHO3a).

4, Hapyiienue nmonoBoro pa3Butus.

Bo Bcex ciyuasx oOHapyKeHHs XpOMOCOMHOTO aucOananca y peOeHka Heo0X0oIuMo
HCCIIEI0BaTh KapUOTUII POJUTENEH, YTOObI OLIEHUTh HMOBTOPHBIM PHUCK POXKAEHUS OOJBHOTO
pebOeHka.
B 00m1ei KTMHIYECKON MPaKTUKE TIOKA3aHUSMU [T KAPHOTHUITMPOBAHUS TAKXKE SIBIISIOTCS:
1. KnuHnyecku HesICHbIE Cllydyal MYXCKOTO U KEHCKOTO OeCIIoIusl.
2.OTATOIICHHBIA aKyIIEPCKUA aHaMHe3 (TMPUBBIYHOE HEBBIHAIIMBAHUE, MEPTBOPOXKICHUS,
poxnenue nereit c MBIIP).
Kpome T1oOro, unuroreHeTnyeckoe HCCIEIOBAHUE MOXKET TPOBOJUTHCA B KOMIUIEKCE
MEpPOTIPUATHI 10 MpeHaTaIbHON JUArHOCTHKE XPOMOCOMHBIX Oosie3Hel. [lokazanusmu amns
MIPEHATaJIbHOTO KAPUOTUIIUPOBAHMUSI SIBIISIOTCS:
1.Bo3pact matepu 35 net u crapie.
2.Hanmuume B aHaMHe3e peOeHKa WM IJI0J1a ¢ XPOMOCOMHOM ITaTOJIOTHEH.
3.Poxnenne pedenka ¢ MBIIP.
4. CemMeitHOE€ HOCUTEITBCTBO COATAHCUPOBAHHON XPOMOCOMHOM MyTaIlUH.
5.Bbicokuii puck pokaeHuss pedeHKa ¢ XPOMOCOMHOW O0J€3HbIO M0 pe3yiabTaTam
OMOXMMHYECKOT0 CKPUHUHTA.
6. YIIbTpa3ByKOBbIE MapKePhl XpOMOCOMHBIX 00JIE3HEH y IJToa.

3agauga Ne28

HazoButre oOcCHOBHbIE (akTOphl pa3BUTHUS MOHOTEHHBIX M  MYJIbTH(AKTOpPUAIBHBIX
3a0oneBaHnii. B ueM otnmume moHATH — myTtanus U nosmMmopdusMm rena. Omnpeaenure
CXOJICTBA U Pa3IMuus MyTallud ¥ MOJIUMOP(HU3Ma C MO3UILIMHU Bpaya-KIMHUIUCTA.

OtBetr: MoHoreHHble 00Jie3HH OOYCIIOBJIEHBI MPUCYTCTBHEM MYTAallMi B OJHOM W3 T'€HOB
yenoBeka. MyTanuu MNPUBOJAT K IPyObIM HapylIeHUsM (YHKUUNA KOJIUPYEMBIX OENKOB,
CYIIECTBEHHO BIIUSIOT Ha JKU3HECTIOCOOHOCTh YEJIOBEKA U PACIPOCTPAHEHBI B MOMYJISIUU C
gactotamu MeHee 1%. IloaTromy MoOHOTEHHBIE OOJE€3HM — 3TO pEIAKUE U TSHKEIble
MATOJIOTUYECKUE COCTOSIHUS, TPYAHO MOAjarouiuecss JjedeHuto. llpuMeHuTenbHO K
MyJbTU(AKTOPHATIBHBIM 3200JIeBaHUSM HauOoJIbllIee MPAKTUYECKOE 3HAUCHUE UMEET aHallu3
HIMPOKO PACIPOCTPAHEHHBIX B MOMYNIALUAX MOJIUMOP(HBIX ajuiese uiu noaumMophu3MoB, B
OTHOCHUTENIbHO HEOOJBIION CTENEHU BIUSIONIMX HAa (QYHKIUIO KOAUPYEMBIX OEIKOB H
SBJIAIOIIUXCS BapHaHTaMU HOPMBL. ['eHeTHueckue MOoNMUMOPPHU3MBI B COUYCTAHHH C
HEONAronpusATHBIMA BHEHNIHUMH (akTopamMu (TaK Ha3bIBAEMBIMU HET€HETUYECKUMHU HIIU
MOAU(PHUIMPYEMBIMU (PaKTOpaMH prCKa) MOTYT MOBBIIIATH PUCK BO3HUKHOBEHUS U Pa3BUTHUS
pa3NUYHBIX BHYTPEHHHUX, HEPBHBIX, OHKOJIOTMYECKHX 3a00JeBaHHil, U B TOM YHUCIE,
HaumboJee pacIpOCTPaHEHHBIX CEpIEUHO-COCYAUCTHIX OOJe3HEeH, TaKuX KaK aTepocKiepos,
UBC u ee ocnoxHeHUs], TUTIEpTOHUYECKasi 00Te3Hb U Ap. B hopMupoBaHUn HACIEICTBEHHOM
MPEIPacloOKEHHOCTH K  ONPENEICHHOMY  MYIbTH(QAKTOpUATbHOMY  3a00JIEBAHUIO
YYaCTBYIOT MOJIUMOP(HU3MBI MHOTUX T'€HOB, TIPU STOM BIHUSHHE Ka)XJOTO OTAEIHHOTO T'€Ha
Ha PUCK 3a00JIeBaHMS MOXKET OBITh OTHOCUTENLHO HEOOBIIINM.

3amaua Ne29

B uyem 3akmiouarorcs HeraTuBHBIE d(PQexTsl TUnepromonucTenHemun. HazoBuTe
3a00JIeBaHUsT ¥ CHUHIPOMBI, AacCOIMMPOBAaHHBIE C THIEeproMorucrenHemMueil. KakoBsl
MOKa3aHUs K METUKaMEHTO3HOW KOPPEKIIMH THIIePrOMOIIMCTEUHEMUH ?
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OtBer: T'oMommcrenH —  cepocojepkalias aMUHOKHCIOTAa, KOTOpas  SIBISIETCA
MPOMEKYTOUYHBIM MPOJYKTOM METaboIM3Ma METHOHMHA W IMcTenHa. JleQekTbl TreHoB
(epMeHTOB IHMCTAaTHOH-B-CHHTETa3bl W MeTmieHTeTparuapodonarpeaykrazsl (MTIOP)
BEJyT K HAKOIUICHWIO TOMONMCTENHA B miasme. [Ipeanonoxurensao nomumopdpusm C677T
reda MTHFR, xonupyromero aktuBHocth (epmenra MTI'®P, onpenenser 3aBucMMOCTb
YPOBHS TOMOIMCTeMHA OT Jjepunura (OIMEBONH KHUCIOTHL [ HIeproMonucTenHeMus
SBIISICTCSI HE3aBHCHUMBIM M JOTIOJTHUTENBHBIM (pakTopom pucka passutus MBC, BEHO3HBIX
TpoMOO30B, BApUKO3HOW OOJIC3HHM BEH W JIp. COCYAHMCTBIX 3a00JICBaHUN. YBEIMYCHHE
KOHIICHTPAIlMM TOMOLIMCTEMHA B IUIa3Me KPOBH OEpEMEHHBIX >KCHIIMH TOBBIIIAET PHUCK
pa3BuTHs JIe)EKTOB He3apamleHUus] HEPBHOW TPyOKH y IUI0/a. DHIOTEIHI-TIOBPEKIAIOIICe
JeCTBHE TOMOILIMCTEMHA BBI3BIBAET Pa3BUTHE PAHHEIO aTepocKiiepo3a (CHUKEHUE CHHTE3a
NO, »osHporenmanmpbHOrOo  (hakTOpa  pelaKkcalud,  CTUMYJSIIHS  TPOJUQeparinu
IJIaJJKOMBIIIEYHBIX KJIETOK COCY/IOB, HAKOIUICHHE JMIONPOTEUIOB HU3KOM IUIOTHOCTH),
PELUANBHUPYIOMINUX TPOMOO30B KOPOHAPHBIX, LEpeOpaIbHBIX U Neprudepruueckux aprepuil u
BEH BCJIE/ICTBHE CHMKEHUS peryaupyromei posn
TpoMOOMOTyMHa, akTUBaluu V (akTopa CBEPThIBAaHUS U MHTMOUIIMK aKTHUBAIUHU MIPOTEHHA
C. Ilpu BBISBIIEHUHU NOBBIIIEHHOTO YPOBHS TOMOLIMCTENHA B IU1a3Me KpoBu (6oxnee 15 — 17
MKMOJIB/JT) pEKOMEHJIOBaHa TEPAIHs MO0 KOPPEKIUU MeTabonaudeckoro "nedekra" — mpuem
nononaurenbHo 400 — 800 Mkr ¢donmeBoit kuciotel, 2 — 4 mr BuramuHa B6 u 400 Mkr
ButamuHa B12. Tloka3aHo Takke yBeauMueHHe MOTpeOsIeHUs C MUIEeH MpoayKTOB, OOraThIx
BUTaMUHaMU rpynisl B.

3amaua Ne30

Uto Takoe MosekyisipHas MmeaunuHa? OCHOBHBIE HampaBieHUA. PacckaxuTe O MpoeKTe
«['eHOM yenoBeka» U €ro 3HAUECHUU JJIS1 Pa3BUTHUS METUIIUHBL.

OtBer: MounekynsapHas MeOUIIMHA OCHOBAaHAa HAa aHAIM3€ MEPBUYHBIX TE€HETHUECKUX U
OMOXMMHUYECKUX Je(PEeKTOB, JEKalUUX B OCHOBE O3THOJIOTMM M NAaTOreHe3a pa3jIMyYHbIX
3a0osieBaHuii. OCHOBHBIMU MPAKTUYECKUMHU HAMPABICHUAMHU MOJEKYISPHOU MEIULIUHBI
SBIIIOTCS: pa3paboTKa MATOT€HETHYECKHX METO/OB JICYCHHs; BBISBICHHE TI'€HETHYECKUX
(bakTopoB pricka, POPMHUPYIOIIUX HACIEACTBEHHYIO MPEIPaCONIOKEHHOCTh K 3a00JI€BaHUIO
(MpeauKTUBHAS  MEAUIMHA); OTpeJelieHne  MOJIEKYISIPHO-T€HETUYECKUX  OCHOB
OHKOJIOTUYECKMX 3a00JieBaHUN; pa3paboTKa JIEKAPCTBEHHBIX IMPENapaToB C Yy4ETOM
FeHOTUIIMYECKOr0 CTaTyca OOJBHOTO [0 TeHaM CHUCTeMbl JETOKCHKAIlMW, TI'E€HOMHas
JAKTWIOCKOMUS, TeHoTepanus. TeopeTnuueckuM OazucoM JUIsi Pa3BUTUS MOJIEKYISPHOU
MEIUIMHBI SIBJISAETCS MPOU30LIEANIas Ha pyOexke ThICSueneTuil paciin@poBKa CTPYKTYPHI
reHOMa YeJI0OBEeKa, MO3BOJIMBIIIAS IPOBECTU MOJIEKYJIIPHYIO UACHTU(UKAIIMIO BCEX €T0 TE€HOB
1 OENKOB.

3amaua Ne31

Kakune wmetonpr JIHK-mumarmoctukm Bbel 3Haere? PacckaxkuTe o0 CHelUalu3alud  H
TEXHHYECKOM ocHarieHun jadoparopuii JJHK-muarnoctuku. [lokasanus uis HampaBlICHUs
00JBLHOTO Ha MOJIEKYISIPHO-TEHETHUECKOE 00ClIeJOBaHHE.

OtBetr: MonekynsipHasi AMArHOCTUKA BKJIIOYAET CIEAYIOIIME OCHOBHBIE STallbl: BbIJICICHUE
JHK, TP u ananu3 ammmdunupoannoil JIHK myrem snextpocdopesa u pecTpukuuu
(bepmentaruHoro paspesanust ¢pparmentoB JIHK). OcnoBhast macca JIHK Haxomutcs B
Spax B COCTAaBE XPOMOCOM B CYIEPCKPYYEHHOM COCTOSIHMM 32 CYET B3aUMOJEUCTBHS C
omnpeneneHHbpiMU Oenkamu. CyliecTByeT MHOTO Moaudukanuii MetoaoB Beinenenus JITHK.
JIHK MOXHO BBIIENATH M3 JIOOOTO THIMA KIETOK, coiepxamux sjapa. OO6srano, JHK
BBIJICTISIIOT U3 JICMKONUTOB KpoBU (3-5 M), KOTOpylHO COOHMpalOT B MPUCYTCTBUU
aHTHKOarynssHToB. K dpakiuu kpoBu, 000ranieHHO! TeHKOIMTaMu, JOOaBISIFOT I€TEPTreHTHI,
pazpyliaronre MeMOpaHbl KIETOK, C MOMOIIBI0 EHTPU(DYTUPOBAHUS OCAKAAIOT SIIpa, 3aTeM
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C TMOMOIIbIO MpoTenHa3bl K MpOBOAAT NPOTEONUTUYECKOE paspylieHHEe OClKOB |
skctparupytor JIHK, noGasmsst ¢enon u xmopodopm. JHK mpenumnutupyior U3 pactopa
ATAHOJIOM, OCAXKJAIOT C MOMOIIBIO BHICOKOCKOPOCTHOTO IEHTPU(YTrHpOBaHUS, BHICYIIMBAIOT
U pacTBOPSIOT B HY)KHOM Oydepe. MunuManpHblii Moayis adopatopuu JJHK-nuarnoctuku
BKJIIOYAaeT aMIuMduKarop, ammaparsl Juisi  2nekrpodopesa u  Busyanuzauuu JIHK,
MUKPOLEHTPUPYTH, aBTOMATUUYECKHE J03aTOPBI M OJTHOPA30BbIE MTPOOUPKH ISl TIPOBEICHHS
III1P. MonekynspHas JUArHOCTUKa UHEKINH, OOBIYHO, MPOBOAUTCS B
CHelMalu3upoBaHHbIX JlabopaTopusix. [lokasanueMm s HampaBieHUsT OOJBHOIO Ha
MOJIEKYJISIPHO-TEHETUYEeCKOe 00CIIeJOBAHUE SIBISIETCS HAIMYHE B CEMbE HACIIECICTBEHHOTO
3a00JIeBaHUH

3amaua Ne32

Cxema nipoBeneHus nosmmepasHont nemHou peakuuu (ITLIP). PeaktuBsl, HeoOXoauMbIe IS
nposenenuss IILIP. YUto Takoe mpaiimepsi? Yto ompenenser cnenupuUYHOCTh CHHTE3A
ammunuuupyemont JJTHK?

Otser: [Jlns mposenenust I[P HeoOXoIMMO HCKYCCTBEHHO CHHTE3MPOBATh HEOOJIBIIHE
ogHoHuTeBble Mosiekysbl JIHK pazmepom ot 15 mo 30 HykneoTHIIOB, KOMILUIEMEHTApPHbIE
koHIaMm ammuaduiupyemoro ¢parmenta JJHK. Dti Monekynsl HOCAT Ha3BaHHE MpaiMephI.
Onu ciyxar «3arpaBkoi» g cunre3a JJHK u motomy onpeznenstor ero crnenu@uyuHOCTD.
[TIIP mpoBoautcst B oueHb HeboabIoM ooveMe (oT 10 go 50 mki). B onpenenennsii 0ydep
nobasistor JIHK obGcnenyemoro mamuenrta, nBa tuma npaiimepon, Tepmoduiasnyto JHK-
nonuMmepasy, u 4 tumna jaesokcutpudocdaroB. Ha mepBom srtame neHatypupyror JHK
00CIIeTyeMOTo TMAaIeHTa IyTeM HarpeBaHus mpoOoupku B TeueHne 10 muHyT cBbime 90°.
3aTeM HaYMHAIOT LHUKJIMYECKH 4epeloBaTh TPU KPATKOBPEMEHHBIE MPOLEAYPHI, UISAIINECS
HECKOJIBKO JIECATKOB CeKyH[: (1) OTXHr WM mocagka ImpaiMepoB - 3TO MPOUCXOIUT MPHU
OXJIAXKJCHUH PacTBOpa [0 TEMIIepaTypbl, ONTUMAIbHOW [UIsi OOpa30BaHUS JBYHUTEBOU
ctpykrypsl matpuunoi JIHK ¢ mpaitmepamu; (2) cuntes JIHK, naunnas ¢ mpaitmepa — 310
MIPOUCXOAUT NPH MOBBIIIEHUM TEMIIEpaTypbl pacTBOpa OO 3HAYEHUM, ONTHUMAJIbHBIX MJIs
pabotel TepmodunasHOi JIHK-mmonumepassr u (3) nenarypanusi cuHTesupoBanHor JIHK —
JIOCTHTaeTcs TIOBBIIIEHHEM TeMrepaTyphl pactsopa cebime 90° mus mepexoma JHK B
OJIHOHUTEBYIO (popMmy. 3aTeM Bce MOBTOPSIOT, HauMHas ¢ mnpouenypsl (1). Takum oOpazom,
IIPpU  KKJIOM LUKIE CMEHbl TeMIepaTryp, npoucxoaut yzaBoeHue ywactka JIHK,
pPACIlOJIOKEHHOTO MEXJy IIpaiiMepamu, MpUYEM [JIMHA 3TOT0 YYacTKa B TOYHOCTH
COOTBETCTBYET PACCTOSHUIO MEXIY BHEIIHMMHU KOHLIAMH npaiimepoB. [locne nposenenus
25-30 moAOOHBIX LHMKIOB KOJMYECTBO BHOBH CHHTe3UpoBaHHbIX (parmentoB JIHK
JOCTUTAET WJIH J1a)Ke MPEBbIIIaeT MUJUTMOH KOMui. BeiOop mporpaMMbl CMEHBI TEMITEpaTyp 1
JUIMTEIBHOCTH KaXJ0W W3 TpoleAyp LUKIa, HapsAy c BeiOopoMm mpaiiMepoB u Oydepa,
3aBUCAT OT JJIMHBI U crieunduku ammmuduupyemoro ¢pparmenra JJTHK. Dt napamerps! u
onpenenstoT uckycctBo nposeaeHus [P, u oyenp yacto oHM MOAOUPAIOTCS AYMIUPUUYECKHU.
[uknuyeckass cMeHa TeMIEpaTyp MPOU3BOJUTCS aBTOMATHUYECKU B MpHOOpE, KOTOPHIii
HazbiBaeTcs ammndukaropom JTHK unu Tepmorukiepom.

3agaua Ne33

Kak cBsI3aHBI T€HBI C OHKOJOTHYECKMMHU 3a00JIeBaHUSIMU? I[OMI/IHaHTHBIe OHKOI'CHbI H
CYIIPECCOPLI OHYXOHCIZ. OCHOBHBIC TIOJIOKCHHUS COBpCMCHHOfI TCOPHUU KAaHIICPOTrCHE3A.
OrtBer: I/IHI[YKI_[I/II/I OIIYXOJICBOI'O pOCTa U 3JOKAYCCTBCHHOTO TIICPCPOKIACHUA TKaHeH
NpeAICCTBYCT HAKOIIJICHUC MYTaI_II/Iﬁ B OIIPCACIICHHBIX I'CHAX — OHKOI'CHAX. 910 MMPOUCXOOUT
B TCX TKAHAX, KOTOPBIC 3aTEM BOBJICKAIOTCA B MPOLCCC HCOIJIA3UH. HpI/I CeMENHBIX (I)OpMaX
PaKoB, COCTABJIAOMIUX OKOJIO 5%, MyTalluvi B OJHOM U3 OHKOT'CHOB IPUCYTCTBYIOT BO BCCX
KJIIETKaX OOJIbHBIX H MOTYT MNepcaaBarbCsd I10 HACICACTBY. HpI/I HHAYOUPOBAHHLBIX U
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criopagu4eckux (opMax pakoB MyTalMl B OHKOTEHax OOHApPY)KMBAIOTCA TOJBKO B
OIIYXOJIEBBIX TKaHSX, 1 OHU HE HacyeqytoTcss. OHKOTeHbl KOJUPYIOT OEJIKH, yJacTBYIOLIUE B
perynsiuu JAeNeHus KIeTKH, nponudepanun u auddepenuupoku. OHU AensTcs Ha 2
Kjlacca: JOMHMHAHTHBIE OHKOT€Hbl M CYIPECCOpPHl OINyXOJIEW WJIM aHTHUOHKOTEHBI.
JIOMUHAHTHBIE OHKOTEHBI KOJUPYIOT OCNKH, CTUMYIUPYIOIIUE KICTKY K JCeICHHIO (TEeHBI
(bakTOpOB pOCTa, WX PEUENTOPOB, CUTHAIBHBIX MOJIEKYJ, TPAHCKPUIIIUOHHBIX (DaKTOPOB,
I'eHbl aloITo3a). AHTHOHKOI€Hbl KOAUPYIOT OENIKH, YYaCTBYIOIIME B HEraTUBHOM KOHTPOJIE
KJeTouHoro pocta (reusl hepmentoB penapanuu JHK, p53, Rb, rensr anresun u ap.). dus
BO3HUKHOBEHHUS HEOIJIACTHYECKOTO pPOCTa HEOOXOJUMO OJHOBPEMEHHOE IPUCYTCTBUE B
KJIETKE HE MeHee 5-7 MyTrauuid B JOMHHAHTHBIX OHKOTE€HAax M Ccynpeccopax omyxousei. Tpu
COOBITHSl TIPEAUIECTBYIOT 3JIOKQUECTBEHHOMY TIEPEPOXKICHHIO KIeTKH: (1) akTuBamms
JOMMHAHTHBIX OHKOI'€HOB (IIPOSIBIEGHME Yy MYTAHTHOTO O€JIKa HOBOTO AarpecCHBHOIO
CBOMCTBa — BO3MOJKHOCTH I€pe/laBaTh CUTHAJ Ha JEJCHHE B OTCYTCTBHUU CTUMYNa); (2)
WHAKTUBAlUSl AHTUOHKOTEHOB, B HOPME MOJABJISIONIMX HEKOHTPOJIHMpPYeMbIil pocT; u (3)
F€HOMHasi HeCTaOUJIbHOCTh, PE3KO YCKOPSIOLIas MPOLECC BO3HUKHOBEHMS U HAKOIUICHUS
MyTalu.
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	65.Мультифакториальная природа известна при следующих заболеваниях:
	а) рак желудка;
	б) сахарный диабет
	в) язва 12-перстной кишки;
	г) шизофрения
	69.Наиболее распространенный тип наследования гипертонической болезни:
	а) аутосомно-рецессивный
	б) аутосомно-доминантный
	в) сцепленный с Х-хромосомой
	г) мультифакториальный
	106.Основной особенностью генетической структуры изолятов является:
	а) увеличение доли гетерозигот (1)
	б) увеличение доли доминантных гомозигот (1)
	в) увеличение доли рецессивных гомозигот (1)
	а) во внутриутробном периоде (1)
	б) в период с рождения до 1 года (1)
	в) в детском возрасте (до 14 лет) (1)
	г) с 15 до 50 лет (1)
	111.Наиболее распространенный тип наследования гипертонической болезни:
	а) аутосомно-рецессивный (1)
	б) аутосомно-доминантный (1)
	в) сцепленный с Х-хромосомой (1)
	г) мультифакториальный (1)
	150.Причиной возникновения наследственных дефектов обмена являются:
	а) изменение числа хромосом;
	б) мутации генов (1)
	в) сбалансированные транслокации (1)
	151.Близнецовый метод используется для:
	а) оценки вклада генетических факторов в развитие заболевания (1)
	б) оценки уровня мутационного процесса (1)
	в) расчета генных частот (1)
	157.Подберите наиболее точный термин для следующего определения: "Аномалия формы или положения тела в результате действия механических факторов без нарушения морфогенеза":
	а) мальформация (1)
	б) дизрупция (1)
	в) деформация (1)
	г) дисплазия (1)
	186.Подберите наиболее точный термин для следующего определения: "Аномалия формы или положения тела в результате действия механических факторов без нарушения морфогенеза":
	а) мальформация (2)
	б) дизрупция (2)
	в) деформация (2)
	г) дисплазия (2)
	209.Мультифакториальная природа известна при следующих заболеваниях:
	а) рак желудка; (1)
	б) сахарный диабет (1)
	в) язва 12-перстной кишки; (1)
	г) шизофрения (1)
	250.Основной особенностью генетической структуры изолятов является:
	а) увеличение доли гетерозигот (2)
	б) увеличение доли доминантных гомозигот (2)
	в) увеличение доли рецессивных гомозигот (2)
	а) во внутриутробном периоде (2)
	б) в период с рождения до 1 года (2)
	в) в детском возрасте (до 14 лет) (2)
	г) с 15 до 50 лет (2)
	255.Наиболее распространенный тип наследования гипертонической болезни:
	а) аутосомно-рецессивный (2)
	б) аутосомно-доминантный (2)
	в) сцепленный с Х-хромосомой (2)
	г) мультифакториальный (2)
	300.Нонсенс-мутациями называются:
	303.Большинство наследственных нарушений метаболизма обусловлено:
	а) доминантными генами (1)
	б) рецессивными генами (1)
	в) цитоплазматической наследственностью (1)
	г) хромосомными трисомиями (1)
	305.Причиной возникновения наследственных дефектов обмена являются:
	а) изменение числа хромосом (1)
	б) мутации генов (2)
	в) сбалансированные транслокации (2)
	306.Близнецовый метод используется для:
	а) оценки вклада генетических факторов в развитие заболевания (2)
	б) оценки уровня мутационного процесса (2)
	в) расчета генных частот (2)
	307.В одном из регионов отмечено накопление больных с однотипным заболеванием щитовидной железы. Конкордантность моно- и дизиготных близнецов оказалась практически одинаковой. В этом случае речь идет о:
	а) моногенном заболевании (1)
	б) мультифакториальном заболевании (1)
	в) ненаследственном заболевании (1)
	г) хромосомном синдроме (1)
	308.При определении зиготности близнецов наиболее точен:
	а) полисимптоматический метод (1)
	б) анализ групп крови (1)
	в) анализ дерматоглифики (1)
	г) анализ высоковариабельных маркеров ДНК (1)
	д) тест по пересадке кожи (1)
	309.Для панмиксной популяции большого размера характерны:
	а) сравнительно постоянные частоты аллелей и генотипов (1)
	б) высокая частота родственных браков (1)
	в) постепенный рост доли гомозигот (1)
	310.Дрейф генов связан:
	а) с уровнем мутационного процесса (1)
	б) с уровнем отбора (1)
	в) со случайным распределением генов в популяции малого размера (1)
	г) с нарушением панмиксии (1)
	312.Основной особенностью генетической структуры изолятов является:
	а) увеличение доли гетерозигот (3)
	б) увеличение доли доминантных гомозигот (3)
	в) увеличение доли рецессивных гомозигот (3)
	319.Мутации – это:
	а) изменение последовательности нуклеотидов внутри гена (генов); (1)
	б) изменение числа хромосом; (1)
	в) изменение структуры хромосомы (хромосом) (1)
	328.Все перечисленные ферменты участвуют в процессе репарации ультрафиолетовых повреждений ДНК, за исключением:
	а) ДНК-полимеразы (1)
	б) эндонуклеазы (1)
	в) экзонуклеазы (1)
	г) полинуклеотидлигазы (1)
	д) лактатдегидрогеназы (1)
	329. Близнецовый метод используется для:
	а) оценки вклада генетических факторов в развитие заболевания (3)
	б) оценки уровня мутационного процесса (3)
	в) расчета генных частот (3)
	а) здоровой женщины с больным гемофилией;
	450.По аутосомно-рецессивному типу наследуются все перечисленные заболевания, за исключением:
	а) фенилкетонурии
	б) синдрома Марфана
	в) алкаптонурии
	г) болезни Нимана-Пика
	д) галактоземии
	451.С Х-хромосомой сцеплен ген:
	а) адреногенитального синдрома
	б) гемофилии А
	в) синдрома Клайнфельтера
	г) синдрома Шерешевского-Тернера
	д) синдрома геморрагической телеангиэктазии
	452.В потомстве от брака двух гетерозигот (при аутосомно-доминантном наследовании) аномальный генотип будут иметь:
	а) все дети
	б) никто из детей
	в) 1/4 детей
	г) 1/2 детей
	д) 3/4 детей
	457.При определении зиготности близнецов наиболее точен:
	а) полисимптоматический метод (2)
	б) анализ групп крови (2)
	в) анализ дерматоглифики (2)
	г) анализ высоко вариабельных маркеров ДНК
	д) тест по пересадке кожи (2)
	458.Для панмиксной популяции большого размера характерны:
	1) сравнительно постоянные частоты аллелей и генотипов;
	2) высокая частота родственных браков;
	3) постепенный рост доли гомозигот
	а) правильный ответ 1
	б) правильный ответ 2
	в) правильный ответ 3
	г) правильный ответ 2 и 3
	д) правильный ответ 1, 2 и 3
	459.Дрейф генов связан:
	а) с уровнем мутационного процесса (2)
	б) с уровнем отбора (2)
	в) со случайным распределением генов в популяции малого размера (2)
	г) с нарушением панмиксии (2)
	460.Основной особенностью генетической структуры изолятов является:
	а) увеличение доли гетерозигот (4)
	б) увеличение доли доминантных гомозигот (4)
	в) увеличение доли рецессивных гомозигот (4)
	461.Подберите наиболее точный термин для следующего определения: "Аномалия формы или положения тела в результате действия механических факторов без нарушения морфогенеза":
	а) мальформация (3)
	б) дизрупция (3)
	в) деформация (3)
	г) дисплазия (3)
	462.Микроцефалия возникает в результате:
	а) неполного морфогенеза
	б) персистирующего морфогенеза
	в) аномального морфогенеза
	463.Врожденный дефект межжелудочковой перегородки возникает в результате:
	а) неполного морфогенеза (1)
	б персистирующего морфогенеза
	в) аномального морфогенеза (1)
	464.Атрезия хоан возникает в результате:
	480.Нонсенс-мутациями называются:
	485.Причиной возникновения наследственных дефектов обмена являются:
	а) изменение числа хромосом (2)
	б) мутации генов (3)
	в) сбалансированные транслокации (3)
	486.Близнецовый метод используется для:
	а) оценки вклада генетических факторов в развитие заболевания (4)
	б) оценки уровня мутационного процесса (4)
	в) расчета генных частот (4)
	487.В одном из регионов отмечено накопление больных с однотипным заболеванием щитовидной железы. Конкордантность моно- и дизиготных близнецов оказалась практически одинаковой. В этом случае речь идет о:
	а) моногенном заболевании (2)
	б) мультифакториальном заболевании (2)
	в) ненаследственном заболевании (2)
	г) хромосомном синдроме (2)
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