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AHHOTALINA

PABOYEN ITPOI'PAMMGBI JUCLIVITJIMHBI

«TEHETUKA
CnenuansHoctb 31.08.30 I'eneTnka

TpymoeMKocTh (3.€./9ac)

26 3.e./936 yacos

Llenp AUCIUIIINHBI

IloaroroBka KBATH(UITUPOBAHHOTO Bpaya-TeHeTHKa,
001a1aloero CUCTEeMON YHHUBEPCANbHBIX, MPO(hecCHOHATBHBIX
KOMIIETEHIIMH, CIIOCOOHOrO M TOTOBOTO UISI CAMOCTOSTEILHOM
MpoecCHOHANBHOM JEATENIbHOCTH B  YCIOBUSX TEPBUYHON
MEIMKO-CAHUTAPHOW TOMOIIM; CHEUUATU3UPOBAHHOW, B TOM
YHCIIE BEICOKOTEXHOJOTHYHOM, MEIUIIMHCKOM ITOMOIIIH.

3amayu JUCHUININHEI

dopmupoBanue 0a30BbIX, (PyHIAMEHTAIbHBIX MEAUIUHCKUX
3HaHuil 10 creruanbHocTH 31.08.30 I'eHeTwka; MmOATrOTOBKA
Bpaya-reHeTHKa, OO0JIaJalouIero KIMHUYECKHUM  MBIIIICHUEM,
XOPOIIO OPUEHTUPYIOLIETOCS B CJI0KHON NATOJIOTMH, UMEIOILIETO
yrayOJeHHble 3HAHMS CMEXHBIX JUCHUUIUIMH;, (OpMHUPOBaHUE
YMEHUH B OCBOGHUHM HOBEHIINX TEXHOJOIMHA U METOJIUK B cdepe
CBOMX  Npo(ecCHOHATbHBIX  HUHTEpecoB;  (OPMUPOBAHUE
KOMIIETEHIIMM Bpadya-reHeTHKa

MecTo npuCHUIIIINHEI B
CTPYKType
o0Opa3oBaTenbHON
IPOrPAMMBI

bazosas yacte bioka 1 «/lucuumianHbDy

dopmupyemble
KOMITETEHILIUU

VK-1, VK-2, TIK-1, TIK-4, TTK-5, TIK-6, TTIK-7, TTK-9

PesynbTaTel
JACLIUTUTUHBI

OCBOCHUA

3HaTh:

- MeTOOIOTHIO CHCTEMHOTO TOJIXO/a MPY aHAIN3e JOCTIDKCHUA B
00JIaCTH METUITMHBI U (papMarmu;

- IlpuHIWIIBI OpraHM3alMy  TpoIlecca OKa3aHWS METUIMHCKON
MOMOIIIM M METOJbI PYKOBOJCTBA PA0OTOM MIIAJIICTO M CPEIHErO
MEITUIIMHCKOTO TiepcoHasia. OCHOBBI KOH(DIMKTOJIOTMH W YMEET
pasperiaTh KOH(MJIMKTHI BHYTPH KOMAaHIbI MOPaJIbHO-ITHYECCKHE
HOPMBI, IPAaBWJIA U MPUHLIUIBI MPO(HECCHOHATFHOTO BpaueOHOTO
[MOBCJICHUS, IpaBa IMMallMEHTa W Bpaya, ATHYCCKHUE OCHOBBI
COBPEMEHHOTO0 MEIUITMHCKOTO 3aKOHOJIATEeNIbCTBA; OO0SI3aHHOCTH,
[paBa, MECTO Bpaua B OOINECTBE; OCHOBHBIC ATHUYCCKHE
TOKYMEHTBI MEXKIYHAPOJHBIX OpTaHHU3AIMiA, OTCYCCTBCHHBIX W
MEX Ty HapOTHBIX po(heCCHOHATBLHBIX MEIMITHHCKUX
accoIaInii;

- [IpMHIUITBI OCYIIECTBICHUS CKPUHUHTOBBIX MPOTPaMM C IETbIO
[PAaHHETO BBISIBIICHUS BPOXKICHHBIX M (WMJIM) HACIEICTBEHHBIX
3a0osieBaHni. MeEIHUIMHCKHAE IT0OKa3aHUs K JIa0OpaTOPHBIM U

HMHCTPYMCHTAJIbHBIM MCCJICAOBAHUAM MALIMCHTOB M3 I'PYIII PUCKA,
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BEISIBJICHHBIX TIPU CKPUHHHTE, B TOM YHCJIE CKPUHUHTE
OepeMEeHHBIX Ha BPOXKJICHHBIE TIOPOKH Pa3BUTHUSL U XPOMOCOMHBIE
QHOMaJIMK y IUI0/Ia, MACCOBOM OOCIEIOBAHUN HOBOPOXKIEHHBIX
neTeil Ha HaclIeCTBEHHbIE 3a00JIeBaHMsl, TPEUMIIAaHTALlHOHHOM
CKPUHHHIE B MPOrPaMMax BCIIOMOTATENbHBIX PENPOTyKTHBHBIX
TEXHOJIOTHH, a Takke 00CIIeJOBAHUU WJIEHOB CEMbHU IMAlIUEHTOB C
YCTaHOBJIEHHBIM JIMarH030M BPOXJIEHHOIO u (nnn)
HACJIEICTBEHHOTO0 3a00JeBaHMs, a TaKXke 370pPOBBIX JIHIl C
[MOI0O3PCHUEM Ha HOCHTEIBCTBO MMATOTEHHBIX MYTallUid B TeHaX.
[IpyHUMIIBI AMCTIAHCEPHOTO HAOMIOACHUS 3a TNalMeHTaMu ¢
BPOKJICHHBIMU W (WJIM) HACJIEICTBEHHBIMH 3a00JICBAHUSMHU.
@DopMBI U METOJIbl CAaHUTAPHO-MPOCBETUTENILHON paboThI cpeau
MAIUCHTOB M YICHOB MX CEMbH, MEIUIMHCKUX PAOOTHHUKOB TIO
BOIpOcaM NPOGUIAKTHKH BPOKICHHBIX U (MJIH) HACIEICTBEHHBIX
3aboseanuii. MKb, MK®;

- IlpaBunma odopmiaeHuss MEAWIIMHCKONW JOKYMEHTAllUH B
MEIUIIMHCKUX OpraHU3alusiX, OKAa3bIBAIOIIUX MEIUIUHCKYIO
MOMOIIb MAIUEHTaM C BPOKJICHHBIMU U (WUJIM) HACIEACTBEHHBIMU
3a00JIeBaHUsAM, B TOM 4YHCIIE B (pOpMe JIEKTPOHHOTO JOKYMEHTA.
[IpaBuna  aHanmM3a  MEOUKO-CTATHCTHMYECKUX  IOKa3aTenei
3a00JIeBA€MOCTH, WHBAIUJHOCTH M CMEPTHOCTH TAIMEHTOB C
BPO>KICHHBIMU U (WJIH) HACTIEACTBEHHBIMH 3a00JICBAaHUSAMH, B TOM
qrclie B paMKax MOHHTOPUHTA BPOXJICHHBIX IMMOPOKOB Pa3BUTHSI.
[lpaBuna BeAeHHsS PETUCTPOB IO BPOXKACHHBIM IOPOKaM
pa3BUTHS, BPOXKJICHHBIM u (nn) HACJICJICTBEHHBIM
3a0oyieBaHUsAM, B TOM 4YHCII€ B paMKaXx MOHHUTOPHHIa
BPOKICHHBIX  TMOPOKOB  pasButus. llpaBuima paboTel B
MEIUIIMHCKUX MH(QOPMAIIMOHHBIX cHUCTeMax M HH(OpMalMOHHO-
TEJICKOMMYHUKAlIMOHHOU cetu «VHTepHeT», B TOM d4ucie
MH)OPMAITMOHHBIX  CHCTEMax II0 BPOXICHHBIM W (WJIN)
HACJIEICTBEHHBIM 3a00JIeBaHUSIM u BapHaHTaM
mocienoBarenpHocTn JIHK;

- AHaromuio, ()M3HOJIOTHIO B3pPOCIBIX W JETe B HOpPME, MPHU
BPOXKJICHHBIX W (WMJIM) HACIEICTBEHHBIX 3a00JICBAHUSAX, OCHOBBI
pMOpHONIOrUM U Teparosnoruu. OOIue BOMPOCH OpraHU3aALUU
MEIUIMHCKOW MOMOIIM MalMeHTaM C BPOXKICHHBIMU M (WJIH)
HACJICICTBEHHBIMU  3a0osieBaHusMu.  [lopsmox — okazaHus
MEIUIMHCKOW MOMOUIM MalMeHTaM C BPOXKICHHBIMU M (WJIH)
HACJICICTBEHHBIMU ~ 3a0oneBaHusiMU. CTaHIApThl MEPBUYHON
CIICLIMATM3UPOBAHHOMN MEJIUKO-CaHUTApHOU TTOMOIIIH,
CHCIMATU3UPOBAHHON, B TOM YHCJIE BBICOKOTEXHOJIOTUYHOM,
MEIUIIMHCKOW TIOMOIINM HaceleHutro B cdepe oKazaHus
MEIUIIMHCKOW TOMOIIM MAalMeHTaM C BPOXKICHHBIMU M (WJIH)
HACJIEICTBEHHBIMU 3a00JI€BaHUSIMH. DTHOJOTHIO U IaTOTeHE3,
MOJICKYJISIPHBIE ~ OCHOBBI, MAaTOMOP(OJOTHIO, KIHHHUYECKYIO
KapTHUHY, KJIacCU(PHUKAINUIO, TUATHOCTUKY U I epeHITnaTbHYIO
NTMarHOCTHKY, OCOOCHHOCTH TEUYCHHSI M WCXOIbl, MPUHIUIIBI
NIeYeHUsST BPOXKICHHBIX W (WJIM) HACJIEACTBEHHBIX 3a00J€BaHUNA U
X OCIIO)KHEHHUU C Y4ETOM BO3PACTHBIX 0COOCHHOCTEH. OCHOBBI
TEeHETUKH YeJIOBEKA: TUIIbl HACJIEIOBaHUS BPOXKIECHHBIX U (WJIH)
HACJICICTBEHHBIX 3a00JIEBAaHUH; TUIIBI MYTAIlHOHHBIX W3MEHEHUMN
reHoMa, ux kinaccubukauuoo. TepMUHOJIOTHIO  ONMHMCaHUs




MUKpPOAHOMAIMI U BPOXKICHHBIX IMOPOKOB PAa3BUTHUS Y YEIIOBEKA.
[[pyHIMIIBI TeHEeaJornYecKoro aHalu3a U OMNpEeJeNIeHUs THIla
HAcJIeJOBaHUS  BPOKIEHHOTO W (WJIM)  HACJIEICTBEHHOIO
3aboneBanus. [lepeueHp 11a0OpaTOPHBIX HWCCIACAOBAHUN IS
NMMAarHOCTUKH  BPOXACHHBIX ®  (WIM)  HACJEICTBEHHBIX
3a0oyieBaHUM, BKJIOYas IUTOINCHETUYECKHUE, MOJIEKYJSIPHO -
[UTOTEHETHYECKHE, MOJIEKYJISIPHO-TEHETHUECKUE,
OMOXMMHMYECKHE  METOAbl  MCCIEAOBAHUN,  MEIULUHCKUE
MOKa3aHWsT K WX Ha3HAYeHWIo. [IpUHIMIBI WHTEpIpeTalun
pe3ynbTaToB  JAaOOPAaTOPHBIX ~ MCCIEAOBAaHUW B LEJAX
VCTAaHOBJICHHsI W(WJIM) YTOYHEHHUS JUArHO3a BPOXKICHHOTO H
(W1M) HACIEACTBEHHOTO 3a00JeBaHus. MeIUIIMHCKNE MOKa3aHUs
M MEOUIIMHCKHE  MPOTUBOMNOKA3aHUS K  HCHOJb30BAaHUIO
MHCTPYMEHTAJIBHBIX ~ OOCIIEZIOBaHUN  MAllMEHTOB B  LEJSIX
YVCTaHOBNECHUsS] W (WJIM) YTOYHEHHUS IHArHo3a BPOXKICHHOTO H
(WIM) HACIEACTBEHHOTO 3a00J€BaHUS C YYETOM BO3PACTHBIX
ocoOeHHOCTeH. MeTOANKH MOATOTOBKH K JIAOOPaTOpHBIM U
MHCTPYMEHTAJIBHBIM ~ WCCIIEOBAaHMUSIM  MAlMEHTOB B  HEJSIX
YVCTAaHOBNICHHsI W(WJIM) YTOYHEHHUS JUArHo3a BPOXKICHHOTO H
(vm) HAaCJIEJACTBEHHOTO 3a00JIeBaHUSI. Knuanueckne
pekoMeHauu (TIPOTOKOJIBI JIEYEHHUsI) TI0 BOMPOCAM OKa3aHUs
MEIUIMHCKOW MOMOIIM MalMeHTaM C BPOXKICHHBIMU M (WJIH)
HACJIEICTBEHHBIMU ~ 3a0oneBaHusiMi. OCHOBBI  MEIWIIMHCKOU
OTUKH W JIEOHTOJOTHMH, KianHndeckor mcuxojorun. MKDB
(MexxnyHapoHas KJIacCuUKaIH (YHKIMOHUPOBAHUS,
OTpaHUYCHUH )KU3HEACATETHLHOCTH 1 310pOBhs (Hanee - MK®D);

- Metoauku MOATOTOBKH K J1a00paTOPHBIM U UHCTPYMEHTATBHBIM
MCCIIETOBAaHUSIM TUISt Ha3HAYCHUS u MOHHUTOpPUHTA
MATOTCHETHYECKOTO JICUCHHUSI TMAlMEHTOB C BPOXKICHHBIMU U
(W)  HACNENCTBEHHBIMH  3a0oieBaHUsMH.  HeoTIoxKHBIE
COCTOSIHUS, BBI3BAHHBIC BPOKJIECHHBIMU u (mm)
HACJIEICTBEHHBIMU 3a00JIeBaHUSMH, W OKa3aHHE MEIMIIMHCKON
nomoinu rnpu Hux. MKb, MK®;

- Ilopsimok oxazaHud MEAMIMHCKON TOMOIIM TMalUdeHTaM C
BPOKJICHHBIMU U (WJIM) HACJIEICTBEHHBIMH 3a00JICBAHUSMHU.
CranaapTtbl MEPBUYHOU MEJIMKO-CaHUTAPHOU TIOMOIIIH,
CIELIMAIM3UPOBAHHON MEIULMHCKOW TMOMOIIM NalUEeHTaM ¢
HACJCACTBEHHBIMU U (WJIM) BPOXKICHHBIMU 3a00JICBaHUSMH.
[ IpUHIMITEI TEHEATOTHIECKOTO aHaIN3a; MpaBuila U CUMBOJIBI IS
rpaduyeckoro M300pakeHUs TE€HEaJOTny, TUIBl HACIEI0BaHUS
BPO>KJICHHBIX U (MJIM) HACIEACTBEHHBIX 3a001eBaHui. [IpuHIIUTIBI
pacyeTa  pUCKa  TIOBTOPEHHUS  BPOXKIEHHOTO W (WIH)
HACJICICTBEHHOTO 3a00JIeBaHMS B CEMbE C YyYETOM THUIMA
HacyieoBaHUsl. MeToibl MPEHATAIBHON M MPEUMILUIaHTAllMOHHOM
NMMarHOCTUKH  BPOXACHHBIX ®  (WIM)  HACJEICTBEHHBIX
3a0o/ieBaHUM, MEIUIMHCKUE T[OKa3aHWs W  MEIULUHCKUE
MPOTUBOMOKA3aHUS K UX NpuMeHeHH0. OCOOCHHOCTH MEINKO-
FeHETUYECKOTr0 KOHCYJIbTUPOBAHUS MAIMEHTOB W3 IPYMI PHUCKA,
BEISIBJICHHBIX TPU CKPUHHHTE, B TOM YHCJIE CKPUHUHTE
OepeMEeHHBIX Ha BPOXKJIEHHBIE TIOPOKH Pa3BUTHUSL U XPOMOCOMHBIE
QHOMAJINMK Yy IUI0/Ia, MACCOBOM OOCIEIOBAHUN HOBOPOXKIIEHHBIX
neTeil Ha HacJIeCTBEHHbIE 3a00seBaHMsl, TPEUMIUIAHTALIHOHHOM




CKPUHUHIE B MPOTPAMMax BCIOMOTATEIbHBIX PEMPOAYKTHBHBIX
TEXHOJOTHM, a TakKe WICHOB CEMbU  TMAIMEHTOB C
YCTaHOBJIEHHBIM JIMarH030M BPOXJIEHHOIO u (nnn)
HACJIEICTBEHHOTO0 3a00JeBaHMs, a TaKXke 370pPOBBIX JIUIl C
MMOJ03PEHUEM Ha HOCHUTENIbCTBO MATOIC€HHBIX MyTaluil B I€Hax.
[ IpyHIMITBI METUIUHCKOM 3TUKU U JEOHTOJIOTUH;

-  Kiununueckue pexomeHmanuu (IPOTOKOJIBI  JIEUYEHUS) 110
BOIIpOCaM  OKa3aHUs MEIUIMHCKOM TIOMOIIM TMaldeHTaM ¢
BPOKJICHHBIMU U (WJIM) HACJIEICTBEHHBIMH 3a00JICBAHUSMHU.
(OCHOBBI MEIUIMHCKOMN peadmIUTam HaIEeHTOB C
BPO>KJICHHBIMU U (MJIM) HACJICICTBEHHBIMU 3a00JIEBAHUSIMU, B TOM
qucie [pU  peanu3alli  WHIWBUIYaJbHOW  MPOTrpamMMbl
peabunuranuu WM~ a0WIMTAllUM  WHBATHIOB.  MeTomsl
MEIUIMHCKOW peadWiIuTaluyd MaleHTOB C BPOXIECHHBIMH U
(W) HACNEICTBEHHBIMH 3a0O0JIEBAaHUSIMH, B TOM YHCIE IPHU
peaiv3allud WHIWBUIYAJbHOW MpOTrpamMMbl peabUIUTAlMU WIN
aOWUTallMK ~ WHBANUAOB.  MeEIUWIMHCKHE  TOKa3aHUsi U
MEIUIMHCKHE MPOTUBOIOKA3aHUSI K MPOBEIECHUI0 MEIUIIMHCKON
peabunuTanMu  TAIMEHTOB C  BPOXACHHBIMH U (WJIH)
HACJIEICTBEHHBIMU 3a00JIeBaHUsIMH, B TOM yuclie
WHANBUAYAIBHONH TIpOTpaMMBbl peaduWiuTanud W aOuiauTanuu
MHBaJIMIOB. MeauIMHCKUE TOKa3aHWs s HampaBlICHUs
MalMEeHTOB C BPOXACHHBIMM M (WJIM) HACJIEICTBEHHBIMU
3a00JIeBaHUSMU K BpayaM-clielUalucTaM s Ha3HaueHUus
MEpOTIPUATHIA ~ MEIMLMHCKOW  peaOmiuTalMy,  CaHATOPHO-
KypOpTHOTO JIEYEHHS, B TOM 4YHCJIE€ TpU peau3aluu
WHAVNBUIYAIBHONH TPOTpaMMBbl peabUIUTAIIMM WU aOWIUTAlNUN
uHBaIMa0B. CrocoObl MpeAoTBpallleHusT WM  YCTpPaHEHUs
OCIIOKHEHUH, TOOOYHBIX JEHCTBUI, HEXKEIATENbHBIX PEaKIUil, B
TOM 4HCIIE CEpbEe3HBIX W HENPEABUIECHHBIX, BO3HUKIIUX B
pe3yJbTaTe MEPONPHUATHA MO0 MEAMIMHCKOH peabumuTanuu
MAlMeHTOB C BPOXICHHBIMH M (WIM) HACJIEICTBEHHBIMU
3a0oneBanusmMu. MK®;

YMmerh:

- KpuTuyecku M CUCTEMHO aHAIM3UPOBATh JOCTIKEHHS B
00J1aCTH MEIUITUHBI U (papMarivu;

- OpraHu3oBbIBaTh MPOLECC OKa3aHUS MEIUIMHCKOW IMOMOIIIH,
PYKOBOJUTh M KOHTPOJIMPOBATH pabOTy MIIAJIIETO U CPEIHEro
MEIUIIMHCKOTO TepCcoHaia; MOTUBUPOBATh U OLICHUBATh BKJIAj
KaKIOrO0  4YieHa KOMaHIbl B  pe3yibTaT  KOJUIEKTMBHOM
NesATeNbHOCTH, 3alllUIlaTh TpaxKJaHCKUE TpaBa Bpaued U
MAIMEeHTOB Pa3IMYHOTO BO3PACTa;

- Hasnmauath # OCYHIECTBISATH KOHTPOJb 3(H(HEKTUBHOCTU
MEpOTIpUATHA TO MPOPUIAKTAKE BPOXKIECHHBIX U (WJIN)
HACJICICTBEHHBIX 3a00JIEBAaHUN B COOTBETCTBUU C MOPSIKAMHU
OKa3aHus MEIUIMHCKON MTOMOLIH, KIIMHUYECKUMHU
peKOMeHJauuaAMH  (IIPOTOKOJIAMHM ~ JIEUEHUs) 1O  BOMpOcCaM
OKa3aHUS MEIUIMHCKOM TIOMOIIM, C YYeTOM CTaHJapTOB
MeIUIMHCKOW oMo, OCyIeCTBIATh OPTaHU3ALUI0 CKPUHUHTA
Ha BpPOXKJICHHBbIC U (MJIM) HACJICICTBCHHBIEC 3a00JI€BaHUSA, B TOM
4uclie CKPUHUHTA OCEpEeMEHHBIX Ha BPOXKICHHBIE MOPOKH
a3BUTHSI M XPOMOCOMHBIE aHOMAJIWU Yy IUIOAA, MaccOBOIO




oOciieToBaHUSI HOBOPOXKACHHBIX JIeTEH Ha HacleIACTBCHHBIE
3a0oJyieBaHus, MPEUMILIAHTAIIMOHHOTO CKPUHHMHTA B MPOrpamMmax
BCIIOMOTATENbHBIX PEMPOMYKTUBHBIX TEXHOJIOTHH, a TaKke
00cCJieIoBaHUsI WICHOB CEMbU MAlIMEHTOB C YCTAHOBJICHHBIM
TMarHO30M BPOXKICHHOTO U (HMJIM) HACIEACTBEHHOTO 3a00JIeBaHUs
M 30pPOBBIX HOCUTENEW TMAaTOreHHBIX MYyTalWid B TeHax.
OnpenensTb  MEAMIMHCKHE  TIOKAa3aHUS K  TPOBEICHHIO
mabopaTOpHBIX H  (WIM) WHCTPYMEHTAJIBHBIX HCCICIOBAHUMN
MAIMEHTOB U3 TPYII PUCKA, BBISBICHHBIX NMPU CKPUHUHTE, B TOM
4uclie CKpPUHUHTE OEpeMEHHBIX Ha BPOXACHHbIE MOPOKU
pa3BUTHST M XPOMOCOMHBIE AQHOMAIUM Yy TUIO/AA, MAacCOBOM
00CJieIOBaHMM HOBOPOXKJIEHHBIX JeTeld Ha HAaclleJICTBEHHbIE
3a00JIeBaHus, MPEUMILIAHTAIIMOHHOM CKPUHHUHTE B MPOTpamMmax
BCIIOMOTATENbHBIX PENPOAYKTUBHBIX TEXHOJOTHH, a Takxke Mpu
00CJIeIOBaHNHM YJICHOB CEMbH TAIMEHTOB C YCTAHOBJICHHBIM
TMarso3oM BPO’KJICHHOTO u () HaCJIEICTBEHHOTO
3a00JIeBaHUs, a TaKKe 3J0POBBIX JHII C TMOJO3PCHHEM Ha
HOCHUTEIBCTBO IATOT€HHBIX MyTanuii B TeHax. IIpoBoauts
UcTIaHCcepHOe HAOIIOCHIE TAIlHEeHTOB ¢ BPOXKJICHHBIMU U (WJIH)
HACJIEICTBEHHbIMU  3a0oneBaHusM. [IpoBoIuTh  caHUTapHO-
MIPOCBETUTENbHYIO pa0b0OTy Cpey MAIMSeHTOB M YJICHOB UX CEMbH,
MEIUIMHCKUX pabOTHUKOB 1O BompocamM  NpodUIaKTHUKU
BPOKICHHBIX W (MJIM)  HACJIEACTBEHHBIX  3a00JICBaHU.
B3anmonaeiicTBoBaTh ¢ BpadyaMHU-CHEHUAIUCTAMU IO BOMPOCAM
NpOoQUIAKTUKA  BPOXKICHHBIX ¥ (WJIM)  HACJIEICTBEHHBIX
3a0osieBaHU

- CocraBiaTh TuIaH paboTBl U OT4ET O paboTe. 3amoJHSATH
MEIUIMHCKYIO JOKyMEHTallMlo, B TOM uHciae B  (dopme
PIEKTPOHHOTO JIOKYMEHTa, W KOHTPOJHPOBATh KadecTBO €€
BEJICHMUSL. [TpoBoauThH aHaJlu3  MEIUKO-CTaTUCTHYECKHUX
MoKa3aTeneil 3a00JIeBa€MOCTH, HWHBAIUIHOCTH M CMEPTHOCTH
MAlMeHTOB C BPOXICHHBIMH M (WIM) HACJIEICTBEHHBIMU
3a0o/eBaHUsAMH, B TOM 4YHCIE B paMKaX MOHHTOPHHIA
BPOKJCHHBIX MOPOKOB pa3BuTHs. IlpoBoauTh cOOp NaHHBIX U
BEJICHUE PETUCTPOB IO BPOXKICHHBIM TIOPOKAM  Pa3BHUTHSA,
BPOXKICHHBIM W (WJIM) HACJEJACTBEHHBIM 3a00JICBAHHSIM, B TOM
qrclie B paMKax MOHHTOPUHTA BPOXJICHHBIX MMOPOKOB Pa3BUTHSI.
Vcnonb30BaTh MEIUIUHCKHE HH(DOPMAIIMOHHBIE CHCTEMBI U
MH(GOPMAIMOHHO-TEIEKOMMYHHKAITMOHHYIO ceTh «HTepHeT», B
TOM YHCJie HHPOPMAIIMOHHBIE CUCTEMBI 10 BPOXKJICHHBIM U (HJIN)
HACJIEICTBEHHBIM 3a00JIeBaHUSIM u BapHaHTaM
OCJIEN0BATEIILHOCTHU JHK. HUcnonb3oBats B pabote
MEePCOHAIBHBIC JaHHBIC MAIMEHTOB M CBEJCHUS, COCTABJISIFOIINE
BpaucOHYIO TaifHY;

- OcymiecTBiATh cOOp kano0, aHamHe3a OOJE3HU U IKU3HH,
CEeMEHOro aHamMHe3a MalMeHTOB B LENAX YCTAHOBICHUS U (WJIN)
YTOYHEHHsI AWAarHo3a BPOKICHHOTO W (WJIM) HACIEICTBEHHOTO
3a0oneBanus. [IpoBoauTh (PM3HMKAIBHBIII OCMOTpP MAllMEHTOB B
[[eJISIX YCTAHOBICHHS U (WJIM) YTOYHEHUS TMAarHO3a BPOXKICHHOTO
1 (W) HaciaeACTBEHHOTO 3aboseBaHus. OlEHWBATh HAIUYUE Yy
MAIMCHTOB TMPU3HAKOB BPOKICHHBIX M (WJIM) HACIEICTBEHHBIX
3a00JieBaHUH M ONKMCHIBATh MX, MCIONb3Ysl TEPMHHOJIOTHIO




OMHCAaHUS BPOXKJIEHHBIX AHOMAJIUN U IOPOKOB pa3BUTHUS.
W HTepnpeTupoBaTh u aHAJIM3UPOBATh uH(pOpMaIHIO,
MOJyYeHHYI0 OT MAIlMeHTOB, B LEJISIX YCTAHOBJICHUS U (WJIH)
YTOYHEHHs] AMarHo3a BPOKIECHHOIO M (MJIM) HACleICTBEHHOIO
3a0oneBanus. [IpoBOAWTH  TeHEANOrHMYecKWd  aHaluW3  Ha
OCHOBAaHMHM CEMEHHOro aHaMHe3a NAalMeHTOB B  IIENAX
YCTAaHOBJEHUsI M (WJIM) YTOYHEHHUS AMArHo3a BpPOXKIECHHOIO H
(W) HacIeACTBEHHOTO 3a00JeBaHUs MJIsi ONpPENICTICHUS THIIA
HaCJIEJOBaHMSI 3a00JeBaHusl. OnenuBarb aHaTOMO-
(yHKIIMOHAJIBHOE COCTOSIHUE OPraHOB W CHUCTEM OpraHu3Ma y
MAIMEHTOB B LIEJSIX YCTAHOBJICHUS M(MJIM) YTOYHEHHUS TUArHos3a
BpOXKICHHOTO W (WIM)  HACJIEACTBEHHOTO  3a0o0JieBaHMS.
VHTepnpeTHpoBaTh U aHAJIM3UPOBATH PE3YJbTAaThl (PU3UIECKOTO
OCcMOTpa (manmpnanusi, MepKyccus, aycKyibTallls) MalMeHTOB B
LIEJISIX YCTAHOBJIEHUS U (WIKM) yTOYHEHUS AMarHO3a BPOXKAECHHOTO
u (uom)  HaciencTBeHHoro  3aboneBanus.  [loib3oBaThbest
QITOPUTMOM ~ YCTAHOBJIEHHS  IPEIBAPUTEIBHOIO  JUAarHo3a,
KIIMHUYECKOT0  JMarHo3a M 3aKIIOYUTENBHOTO  JIMarHosa.
OOOCHOBBIBaTh W IUIAHUPOBATh  00BEM  JIADOPATOPHBIX
MCcCleIoBaHUM (BKJIIOYasi OMOXMMHMYECKHE, LUTOT€HETHYECKHE,
MOJIEKYJISIPHO-LIUTOT€HETUYECKUE U MOJIEKYJISIPHO-TEHETUUECKHE
MCCIIEIOBaHMsI) U WHCTPYMEHTAJIbHBIX HMCCIEAO0BaHUMN (BKIIIOUast
YJIBTPa3BYKOBBIE, ANIEKTPOPU3NOTIOTHUECKHE,
[PEHTTEHOJIOTUYECKUE UCCIIEIOBaHMS, KOMITBIOTEPHYIO
TOMOTpa(HI0, MArHUTHO- PE30HAHCHYIO TOMOrpaduio) B LEIIX
YCTaHOBJCHHUs] M (WJIM) YTOYHEHHUS AHAarHo3a BPOXKIECHHOTO H
(W)  HACNEACTBEHHOTO 3a00JieBaHUST B  COOTBETCTBUU C
MOpsAIKaMU OKa3aHUS MEJULMHCKON IMOMOUIM, KIMHUYECKUMU
peKOMeHJauuaAMH  (IIPOTOKOJIAMHM ~ JIEUEHUs) 1O  BOMpOcCaM
OKa3aHUS MEIUIMHCKOM TIOMOIIM, C YYeTOM CTaHJapTOB
MEIULIMHCKOW noMouy. MHTepnpernpoBaTs M aHAIU3UPOBATH
[pe3yJIbTaThl JIaA0OPATOPHBIX U MHCTPYMEHTAIBHBIX MCCIIEIOBAHUN
MAIMEHTOB B LEJAX YCTAHOBJICHUS M (WJIM) YTOUHEHHS UArHo3a
BpOKICEHHOTO W (WIM)  HACJICACTBEHHOrO  3a0oJieBaHMS.
OOOCHOBBIBaTH HEOOXOJUMOCTh HAIPABICHHUS MAIMEHTOB B
L[eJISIX YCTAHOBJICHUS U (WJIM) YTOYHEHUS AMarHO3a BPOXKAECHHOTO
1 (WIM) HACIEICTBEHHOTO 3a00JeBaHMS HAa KOHCYJIbTAllUU K
BpadyaM-CIEUAINCTaM B COOTBETCTBUU C MOPSAKAMH OKa3aHUs
MEIUIUHCKOW  TOMOIIM, KIMHUYECKUMH  PEKOMEHIALUsIMU
(mpoTOKONIaMU JIeYeHMsI) 110 BOMPOCAaM OKa3aHUs MEIULUHCKOMN
[OMOLIM, C YYETOM CTAaHJApTOB MEAMLMHCKONH IOMOIIH.
HHTeprnpeTpoBaTh U aHAIM3UPOBATh PE3yIbTaThl MEAUIIMHCKOTO
OCMOTpa  BpadaMH-CIIEHUAINCTAMU  NALUMEHTOB B LEIAX
YCTaHOBJCHHUs] M (WJIM) YTOYHEHHUS AHAarHo3a BPOXKIECHHOTO H
(umu)  HacnmeACTBEHHOTro  3abosieBanus.  [IpumeHsTs  mpH
MEIUIIMHCKOM OCMOTpE MalMeHTOB B LENSIX YCTAHOBJICHUSA U
(w1M)  YyTOYHEHMS  JMarHo3a  BPOXKJIEHHOrO U (WJIM)
HACJIEICTBEHHOrO0  3a00JeBaHUsl MEAMLIMHCKHE W3ETUs B
COOTBETCTBUM C MOPSAKAMHM OKa3aHWsI MEIMLMHCKON IOMOILH,
KIIMHUYECKUMH PEKOMEHAAIUSIMH (IIPOTOKOJIAMHU JIEUEHUs) IO
BOIIpOCAM  OKa3aHUSl MEIUIMHCKOW IOMOILIM, C YYETOM
CTaHJIaPTOB MEIUIIMHCKON MOMOIIHM, 00ecreunBaTh 0€301acHOCTh




UX TPUMCHCHUS. BBIIBISATh KIWHUYECKHE CUMOTOMBI U
CUHIPOMBI y TAIMEeHTOB B IENIIX YCTAHOBJICHUA U (WJIN)
YTOYHEHHsI AWAarHo3a BPOKICHHOTO W (WJIM) HACIEICTBEHHOTO
3a00JICBaHNS;

- Pa3zpabareiBaTh IUIaH MaTOTEHETHYECKOTO JICYCHHUS MTAIIUEHTOB C
BPOKJICHHBIMU W (WJIM) HACIEACTBEHHBIMU 3a00JICBAHHMSIMHU C
Y4eTOM JHarHo3a, BO3pacTa © KIMHUYECKOW KapTHHBI, B
COOTBETCTBUM C TOPSAKAMH OKa3aHHsI MEIULMHCKON MOMOIIH,
KITMHUYECKUMH PEKOMEHAANUSIMH (IIPOTOKOJIAMHU JICUEHUS) TIO
BOIIpOCaM ~ OKa3aHUS ~MEIUIMHCKOW TOMOIIU, C Y4YETOM
CTaHIAPTOB MEAWIIMHCKOW momoru. Ha3HayaTh JIeKkapCTBEHHBIE
mpernapaTtsl, B TOM 4ucie opdaHHble, MEIULIUHCKUE H3ACNus,
nmedeOHOEe TMHUTAaHUE TMAIMeHTaM C BPOXKICHHBIMH H  (WJIH)
HACJIEICTBEHHBIMU 3a00JIEBAHUSMU B COOTBETCTBUH C MOPSAIKAMU
OKa3aHUs MEIUIIMHCKOU MTOMOIIIH, KITMHUYECKUMHU
pEeKOMEHIauAMH  (TIPOTOKOJIAMH ~ JICUCHHS) TIO0  BOMpOcaM
OKa3aHUs MEIUIMHCKOM TIOMOIM, C YYeTOM CTaHJapTOB
MEIUIIMHCKOMN TIOMOIIIH. OpraHu3oBbIBATh HaOJIFO e HNE
MAIUCHTOB C BPOXICHHBIMU ¥ (WJIM) HACJIEICTBEHHBIMU
3a00JIEBaHUSAMH, MONTYYalOIIUX I[AaTOI€HETUYECKOe JIeUeHHE, B
COOTBETCTBUM C TOPSIKAMH OKa3aHHS MEIUIMHCKON TOMOIIH,
KIIMHUYECKUMH PEKOMEHAAIUSIMH (IIPOTOKOJIAMHU JICUEHUs) IO
BOIIPOCAM  OKa3aHUS ~MEIUIIMHCKOW TIOMOINU, C Y4ETOM
CTaHAAPTOB  MEAMIMHCKOM  momomu. OOOCHOBBIBATH U
[UIAHUPOBATh 00bEM JAOOPATOPHBIX U HHCTPYMEHTAIBHBIX
MCCIeOBaHUM Il oOecrieueHus KOHTpoyst A(h(PEeKTUBHOCTH |
0€30MacHOCTH  TPOBOJMMOTO  MATOTCHETHUYECKOTO  JICUCHUS
MAlMeHTOB C BPOXICHHBIMH M (WIM) HaCJIEICTBEHHBIMU
3a00/IeBaHUSIMU, B COOTBETCTBUU C TIOPSAIKAMHU OKa3aHUs
MEIUIMHCKOW  TOMOIIYM, KIMHUYECKUMU  PEKOMEHAALUsIMU
(mpOTOKONIaMHU JIEYEHMsI) 110 BOIIPOCAM OKa3aHUs MEIULMHCKOMN
MOMOIIM, C YYETOM CTaHJAapTOB MEAMIMHCKONH TMOMOIIH.
HHTeprpeTHpoBaTh pe3yIbTaThl 1abopaTOPHBIX u
MHCTPYMEHTAIbHBIX UCCJIEIOBaHUH, MIPOBOAMMBIX TUISt
oOecriedeHuss KOHTposisi  3((eKTuBHOCTH U GE30MaCHOCTH
MPOBOAMMOIO  MAaTOTEHETHUYECKOro JICUEHUS MAlUeHTOB C
BPOKICHHBIMU W (WJIM) HACIEACTBCHHBIMU 3a00JIEBAHUSM.
OnenuBath 3(PGEKTHBHOCTH M 0€30MACHOCTh  MPUMEHEHUS
MEKapCTBEHHBIX ~ MpEmapaToB, B TOM 4YHCIe OpQaHHBIX,
MEIUIMHCKUX H3JENUA U JIe4eOHOro MUTAHHsS Yy MNAaIleHTOB C
BPOKICHHBIMU W (WJIM) HACIEACTBCHHBIMU 3a00JIEBAHUSM.
Haznayatnb HEMeINKaMEHTO3HOE JedeHue
(¢pu3norepaneBTHUECKOE, JIedeOHYIO (QU3KYIBTYPY) HAIlHEHTaM C
BPOXKICHHBIMA M (WJIM) HACJCACTBEHHBIMH 3a00JICBaHUSMH B
COOTBETCTBUM C TOPSIKAMH OKa3aHHS MEIUIMHCKON TOMOIIH,
KIIMHUYECKUMH PEKOMEHAAIUSIMH (IIPOTOKOJIAMHU JIEUEHUs) IO
BOIIPOCAM  OKa3aHUS MEIUIIMHCKOW TIOMOINU, C Y4ETOM
CTaHJIapPTOB MeAUIMHCKON momou. OueHnBath 3¢ (HEKTUBHOCTh
138 6e30macHOCTb HEMEIUKAMEHTO3HOTO JIeYeHUs
(bu3noTepaneBTUYECKOTO, Je4eOHON (HU3KYIHTYPHI) MAIIMEHTOB C
BPOKICHHBIMU W (WJIM) HACIEACTBCHHBIMU 3a00JIEBAHUSM.
[IpenoTBpamiaTh WM YCTPAHATH  OCJOKHEHUS, TMOOOYHbBIE




NENCTBUSA, HEXENATeNbHbIE PEaKIUU, B TOM YHCIIE CEpPhE3HbIE U
HENpeIBUCHHbIC, BO3HUKIIKME B pe3ylbTaTe MNPUMEHEHUs
NEKapCTBEHHBIX  IpEenmaparoB, B TOM 4YHcle Op(]aHHBIX
MEIUIIMHCKIX W3JIEIHH, Je4eOHoro MUTaHUS,
HEMEINKAMEHTO3HOTO  JiedeHuss  ((U3HOTepaneBTUIECKOTO,
nedeOHON (PU3KYIBTYpHI) Y MAIMEHTOB C BPOXIACHHBIMH K (HJTH)
HACJICICTBEHHBIMU 3a00JIEBAHUSIMU.

- IlpoBoauTh TIEHEATOTMYECKUN aHalIu3, ONPEACNATh THII
HaclenoBaHusl  3a00J€eBaHMS C  WCIOJIB30BAaHUEM  JIAHHBIX
CEeMEHOro aHamMHe3a, pe3yJjbTaToB OOCIEeIOBaHUS NAalleHTa U
(w11) ero poacTBeHHUKOB. [lonmb30BaTbcsi MeTONAMU OLEHKU
[POrHO3a BO3MOKHBIX BpPOXKJIEHHBIX W (MJIM) HACIEICTBEHHBIX
3a00JIeBaHUI Y TTIOTOMCTBA B CEMbSIX MAIMEHTOB C BPOXKICHHON U
(WIM) HACIIECTBEHHOW TMATOJOTHEH, a TakkKe Y 370pPOBBIX
HOCHTEJICH MAaTOreHHBIX MYTAaIlMil B FeHaX MyTeM pacdyera pucka
MMOBTOPEHHUsI ~ BPOXKACHHOTO W (WIM)  HACJIEICTBEHHOTO
3aboseBaHusl B ceMbe. PazpabaThiBaTh IUIaH MPOQUIAKTHIECKUX
MEPOIPUATHI 10 MPEAYNPEkKACHUIO BPOXKIECHHBIX U (WIJIH)
HACJICICTBEHHBIX  3a00J€BaHWA B  CEMbE MAIMEHTOB C
BPOKJICHHBIMUA  (WJIM) HACJCACTBEHHBIMHU 3a00JICBaHUAMH, a
Tak)Ke Yy 3J0POBBIX HOCHTEJCH MAaTOTEHHBIX MYyTallMii B TEHax,
BKJIIOYasi MpeHaTajbHyl0 M (WJIM) MPEUMIUIAHTAMOHHYIO
NTMarHOCTUKY, B COOTBETCTBUU C TMOpPSAKAMH  OKa3aHUs
MEIUIMHCKOW  TMOMOIIYM, KIMHHUYECKUMU  PEKOMEHAALUsIMU
(mpoTOKONIaMHU JIEYEHMsI) 110 BOIPOCAM OKa3aHUs MEIULUHCKOMN
MOMOIIM, C YYETOM CTAaHJApTOB MEAMIMHCKONH TMOMOIIH.
Ornpenenarb MEIMUMHCKUE MOKa3aHUsS K MpPEHATaaIbHOU U (MIiIH)
MPEUMIIAHTAIIMOHHOW JMAarHOCTUKE BPOXACHHOTO U  (WJIM)
HacJeNCTBEHHOro  3aboneBanus. [lomb3oBaThes — MeTonaMu
OKa3aHUs TICUXOJOTUYECKON MOMOIIY MAUEHTY C BPOKICHHBIMU
1 (WIM) HACJIEICTBEHHBIMU 3a00JICBaHUSIMH U (WJIM) WICHAM €ro
CEeMbH, a TaKXK€ 3[JOPOBBIM HOCHUTEJSIM MATOTCHHBIX MYyTallil B
TeHaX B TPOIECCe TPUHATUS  PEHICHUS  OTHOCHTEIHHO
MCIIONIb30BAHUSl  METOJOB  JUArHOCTHMKH U MPOQUIAKTUKU
BPOKICHHBIX U (WJIM) HACJIEICTBEHHBIX 3a00JIEBaHUMN, BKIIIOYAs
MpeHaTalbHYI0 W (WIM) NPEUMIUIAHTALIMOHHYIO JTUArHOCTHKY,
(OpMUPOBaHHS  PENPOTYKTUBHOTO TMOBeACHUsA. [IpoBoauTh
MEINKO-TEHETUYECKOe KOHCYJIbTHPOBAHUE MAIMEHTOB W3 TPYIIII
[PUCKa, BBISABICHHBIX MPU CKPUHUHTE, B TOM YHWCJIE€ CKPUHUHTE
OepeMEeHHBIX Ha BPOXKJIEHHBIE TIOPOKH Pa3BUTHUSL U XPOMOCOMHBIE
QHOMAJIMK y IUI0/Ia, MACCOBOM OOCIEAOBAHUN HOBOPOXKIEHHBIX
neTeil Ha HaclIeCTBEHHbIE 3a00JIeBaHMsl, TPEUMIUIAHTAllHOHHOM
CKPUHHHIE B MPOrPaMMax BCIIOMOTATENBHBIX PENPOTyKTHBHBIX
TEXHOJOTHM, a TakKe WICHOB CEMbM  TMAIMEHTOB C
YCTaHOBJIEHHBIM JIMarH030M BPOXJIEHHOIO u (nnn)
HACJIEICTBEHHOTO 3a00JeBaHMs, a TaKXKe 370pPOBBIX JIUIl C
MMOJ03PEHUEM Ha HOCHUTENIbCTBO MATOIC€HHBIX MyTaluil B I€Hax.
PykoBOICTBOBaThCS ~ MPUHIMIIAMH ~ MEAUIIMHCKOM JTUKH U
NICOHTOJIOTUM  TNPU  TMPOBEACHUM  MEIUKO-TE€HETHYECKOTO
KOHCYJIbTUPOBAHUSI.

- Omnpenenstb MEIUIWHCKHE TOKAa3aHWS W METUIIMHCKHE
[IPOTUBOMNOKA3aHUsl Il TPOBEICHHS]  MEpONPHUSATHH 1O




MEIUIIMHCKOW peadWInTalud TAaIlMeHTOB C BPOXKICHHBIMH U
(W) HACIENCTBEHHBIMH 3a00J€BaHUSIMH, B TOM YHCJE TIpH
pean3alud WHIWBUIYATbHOW MPOTpaMMbl peabUIUTAIMH WA
aOUIUTAllMM  WHBAJUAOB, B COOTBETCTBUU  JCHCTBYIOIIUM
MOPSIKOM  OpraHu3allid  MEIUIMHCKOM  peadbuimuTanuu U
MOPSAIKOM  OpraHU3alid  CaHATOPHO-KYPOPTHOTO  JICUEHHUS.
Pa3pabatbiBaTh IJIJAaH ~ MEPONPHUATHH N0  MEIULMHCKOU
peadWIMTallMk  TMAIMeHTOB ¢  BPOXKJICHHBIMH W (WIN)
HACJICICTBEHHBIMA ~ 3200JICBaHUSMH, B TOM 4HCIE TIpU
peaiv3allud WHIWBUIYAJbHOW MpOTrpamMMbl peabUIuTalMU WIN
AQOWTUTAlMM ~ WHBAJIUAOB, B COOTBETCTBUU JCHCTBYIOIIUM
MOPSAIKOM  OpraHu3allid  MEIWLUHCKOM  peabuimuTanuu U
MOPSIKOM ~ OpraHW3aliil  CaHATOPHO-KYPOPTHOTO  JICUCHUS.
OnennBath 3G(HEKTUBHOCT W 0€30MACHOCTH MEPONPUSITHH IO
MEIUIIMHCKOW peadWiInTalid TAIlMeHTOB C BPOXICHHBIMH U
(W) HACIENCTBEHHBIMH 3a00JI€BaHUSAMH, B TOM YHCJE TIPH
peai3aliid  MPOTPaMMbl  peadWiIuTanuyd Wi abuauTanuu
uHBaMMA0B.  OmpenensTh  MEIUIMHCKUME  TOKa3aHWs U
MEIUIIMHCKIE TIPOTHUBOIIOKA3aHUS ISl HAIIPABIICHUS MAI[CHTOB C
BPOXKICHHBIMA W (WJIM) HACJICACTBEHHBIMH 3a00JICBAaHUSMU K
BpayaM-CIEIUAIUCTAaM  JUIsl  HA3HA4YeHWs] W TMPOBEACHUS
MEpPOTIPUATHA ~ MEIUIMHCKOM  peadWiuTanud,  CaHATOPHO-
KypOpTHOTO JIEYeHHs, B TOM 4UHCJIE€ TPU peanu3aiun
MHAUBUAYyAIbHON IpOrpaMMbl peabUIuTalMM WU aOWIUTalUud
WHBAJINIOB, B COOTBETCTBHH C TIOPSAIKOM OpraHU3alud
MEOUIMHCKOW  peadWiIuTalud M MOPAJKOM  OpTraHu3aluu
CaHATOPHO-KYpPOPTHOTO JICYCHHUS

Baagern:

- CHUCTEMHBIM aHAU30M JOCTHKCHHA B OOJIACTH MEAWMIIMHBI U
dhapmanuu;

- HaBblkaMu opraHmsanuu IpoLecca OKa3aHus MEIULUHCKOU
MOMOIIM, PYKOBOJACTBOM M KOHTpOJIEM paboOThl MIaIUIero u

CpEIHEro MEIHUILMHCKOIO [IEPCOHAJIA; U3JI0KEHUS
CaMOCTOSITEJIbBHOM TOYKM 3PECHHsA, AaHAIW3a M JIOTMYECKOTO
MBIILIICHNUS, nyOMUYHON peuu, MOPAJIBHO-ITUYECKOMN

apryMEHTallul, BEICHUS JHUCKYCCHH ¥ KPYIJIBIX CTOJIOB,
MPUHIIUIIAMU Bpa4eOHOM JEOHTOJIIOTUN U MEIULIMHCKOMN ITHUKH,

- HaBplkamu Ha3HaueHHS U KOHTpOJIA 3P (HEKTUBHOCTH
MEpONPUATHIA TO0 TNPOPUIAKTHKE BPOXKACHHBIX U (WIH)
HACJIC/ICTBEHHBIX 3a00JIeBaHWA B COOTBETCTBUU C TIOPSIKAMHU
OKa3aHUs MEIUIIMHCKOU MTOMOIIIH, KITMHUYECKUMHU
pEeKOMEHausAMH  (TIPOTOKOJIAMH ~ JICUCHHS) TIO0  BOMpPOcCaM
OKa3aHUs MEIUIMHCKOM TIOMOIM, C YYeTOM CTaHJapTOB
MEIUIIUHCKON MTOMOIIM; OPTaHU3allii U TPOBEICHHUS CKPUHHHTA
Ha BPOXKICHHBIC M (MJIM) HACJIEICTBEHHBIC 3a00JICBaHMS, B TOM
YHCIIe CKPUHUHT O€peMEHHBIX Ha BPOXKICHHBIC TIOPOKH Pa3BUTHUS
M XPOMOCOMHBIE AaHOMAJIHMH Yy IUIONIAa, MAacCOBOE OOCIe0BaHUE
HOBOPOXKIICHHBIX JIETe Ha HAaCJICIACTBEHHBbIC 3a00JICBaHUS,
[IPEUMILTIAHTAIIHOHHBIHA CKPUHUHT B nmporpammax
BCIIOMOTATEIIFHBIX ~ PETMPOAYKTUBHBIX TEXHOJOTHH, a TaKKe
oOcCieoBaHNE YIIEHOB CEMbU IMAIMEHTOB C YCTAHOBJICHHBIM
TMAarHO30M BPOKJIEHHOTO W (WJIM) HACJIEICTBEHHOTO 3a00JI€BaHUS




M 30pOBBIX HOCUTENEW TMATOTEHHBIX MYyTallMidi B TCHAaX;
ONpeAeNeHUSIMEIMIIMHCKUX ~ TOKa3aHUHW K MPOBEICHUIO
mabopaTopHbIX W (WIM) HWHCTPYMEHTAIBHBIX HCCIICTOBAHHIMA
MAIMEeHTOB U3 TPYII PUCKA, BBISIBIECHHBIX MPU CKPUHUHTE, B TOM
4uclie CKPUHUHTE OCpEeMEHHBIX Ha BPOXKICHHBIE MOPOKH
pa3BUTHUST M XPOMOCOMHBIE AQHOMAJUM Yy TIUIO/Aa, MacCOBOM
00CJIeIOBaHNM HOBOPOXKICHHBIX JETed Ha HACleJCTBCHHbBIE
3a0o0JieBaHuUs, MPEUMILIAHTALIMOHHOM CKPUHUHTE B NpOrpamMmax
BCIIOMOTATENbHBIX PEMPOMYKTUBHBIX TEXHOJIOTHH, a Takke
YIEHOB CEMbU MAllMEHTOB C YCTAaHOBJIEHHBIM JIHAarHO30M
BPOKJICHHOTO W (WJIM) HACIEACTBEHHOTO 3a00JIEBaHUs, a TaKKe
3IIOPOBBIX JIMI] C TMOJO3PEHHEM Ha HOCHUTEIBCTBO IMAaTOTEHHBIX
MyTalluid B TeHAaX;, MPOBEICHUS TUCIAHCEPHOTO HAOIIOICHUS
MAlMeHTOB C BPOXKIEHHbIM U  (WIM) HACJIEJCTBEHHBIMU
3a00JIeBaHUSAMU;  TPOBEICHHS  CAHUTAPHO-TIPOCBETHTEIHHON
paboThl cpeny MAlMEeHTOB W YJIEHOB WX CEMbH, MEIUIIMHCKHX
PaOOTHUKOB IO BOIPOCaM MPOQPHUIAKTHKH BPOXKIECHHBIX M (WIJIH)
HACJIEICTBEHHBIX 3a00JIeBaHMIA;

- HaBblkamu cocTaBneHUs TUiaHa pabOTHI M OTYETa O CBOEH
paboTe; BeleHUs MEAULMHCKON TOKyMEHTAallHI0, B TOM YHCIE B
dbopMe DSIEKTPOHHOTO JOKYMEHTAa M KOHTpOIII KadecTBa ee
BeJeHUs; cOOpa M aHaJIM3a OCHOBHBIX MEIUKO-CTaTUCTHYECKHUX
MmokaszaTenu  3a00JIeBaeMOCTH, HMHBAJIUIHOCTH, CMEpPTHOCTH
MAlMeHTOB C BPOXKICHHBIMH M (WIM) HACJIEICTBEHHBIMU
3a0o/eBaHUsAMH, B TOM 4YHCIE€ B paMKaX MOHHTOPHHIA
BPOKJCHHBIX IOPOKOB PpAa3BUTHA; BEIEHHUS pErucrpa cemed u
MAIUEHTOB C BPOXICHHBIMU ¥ (WJIHM) HACJIEICTBEHHBIMU
3a0o/ieBaHUsAMH, B TOM 4YHCI€ B paMKaXx MOHHTOPHUHIA
BPOKJICHHBIX [MOPOKOB  pPAa3BUTHsI; KOHTPOJS  BBIMOJHEHUS
NMOJKHOCTHBIX 00SI3aHHOCTEH HAXOSIIErocs B PaclopsKeHUU
MEIWIIMHCKOTO  TEpPCOHaja;  NPOBEIACHHsS  paboOThl  TO
00eCIeueHrI0 BHYTPEHHETO KOHTPOJISI KadecTBa M 0€30MacHOCTH
MEIUIIMHCKON JesITeTbHOCTH;

- HaBbikamMm cocTaBieHus IjiaHa pabOThI M OTYETAa O CBOCH
paboTe; BeleHUs MEIMIMHCKON NTOKYMEHTAaIlMI0, B TOM YHCIE B
dbopMe DIEKTPOHHOTO JOKYMEHTAa M KOHTpOJII KadecTBa ee
BeJeHUs; cOOpa W aHaJIM3a OCHOBHBIX MEIUKO-CTATHCTUYCCKUX
mokaszaTenu  3a00J1eBa€MOCTH, HMHBAJIUIHOCTH, CMEpPTHOCTHU
MAIUEHTOB C BPOXKICHHBIMU ¥ (WJIM) HACJIEICTBEHHBIMU
3a0o/ieBaHUsAMH, B TOM 4YHCI€ B paMKaXx MOHHTOPHUHIA
BPOKJICHHBIX TMOPOKOB PA3BHUTHUSA, BEICHHUS PETHCTpa CeMed u
MAlMeHTOB C BPOXICHHBIMU M (WIM) HACJIEICTBEHHBIMU
3a0o/eBaHUsAMH, B TOM 4YHCIE B paMKaX MOHHTOPHHIA
BPOKJCHHBIX IOPOKOB  pPa3BUTHsI; KOHTPOJS  BBIMNOJIHEHUS
NOJKHOCTHBIX 00S3aHHOCTEH HAXOSIIErocs B PACIOPSKEHUU
MEIUIIMHCKOTO  TEpcoHaia;  HpoBelAeHHs  paboThl 1O
00€CTIeYeHNI0 BHYTPEHHETO KOHTPOJISI KauecTBa U O€30MacHOCTH
MEIUIIMHCKON JesITeTbHOCTH;

- HaBpikamu pa3paboTKM IUIaHA TATOTCHETUYECKOTO JICUCHUS
MAlMeHTOB C BPOXICHHBIMU M (WIM) HACJIEICTBEHHBIMU
3a00JIeBaHUSIMU C Y4E€TOM JHAarHo3a, BO3pacTa W KIWHHUYECKOH
KApTHHBI, B COOTBETCTBHH C MOPAIKAMU OKa3aHUs MEAUIIMHCKOU




MOMOIIM, KIMHAYECKUMU pPEKOMEHAAIUSIMH  (TMPOTOKOJIIAMU
NIeYeHns1) MO BOMPOCAM OKa3aHUS MEIULMHCKON IOMOIIHU, ¢
YIeTOM CTaHIApTOB MEIUIMHCKON TOMOINM; Ha3HAYCHUS
MEKapCTBEHHBIX  MpErnapaToB, B TOM 4YHclIe OpQaHHbIX,
MEIUIIMHCKUX M3JCNUid M JIeU4eOHOr0 MUTAHUS MalueHTaM ¢
BPOXKICHHBIMA M (WJIM) HACJCACTBEHHBIMH 3a00JICBAaHUSMH B
COOTBETCTBUM C TOPSAKAMH OKa3aHHS MEIUIMHCKON TOMOIIH,
KIIMHUYECKUMH PEKOMEHAAIUSIMH (IIPOTOKOJIAMHU JIEUEHUs) IO
BOIIPOCAM  OKa3aHUS MEIUIIMHCKOW TIOMOINU, C Y4YETOM
CTaHJIapTOB MEAUIIMHCKON MOMOIIH; OLICHUBAHUSA
A((HEKTUBHOCTH U 0OE30MACHOCTH MPUMEHEHHS JIEKapCTBEHHBIX
[pernapaToB, B TOM 4Hclie OppaHHBIX, MEAULIMHCKUX H3AETUI U
nme4eOHOr0 THUTAHUS Y TMAlUEHTOB C BPOXKICHHBIMU U (WJIH)
HACJIEICTBEHHBIMU 3a00JI€BaHUsIMK; Ha3Ha4YeHHs J1a00paTOPHBIX
1 MHCTPYMEHTAJIBHBIX UCCIEAOBAHUN ISl 00eCTIeYeHUS] KOHTPOJIS
hddexTuBHOCTH u 0e30macHOCTH MIPOBEACHHUS
MATOTCHETHYECKOTO JICUCHHUSI TMAlMEHTOB C BPOXKICHHBIMU U
(wIM) HaACIENCTBEHHBIMH 3a00JICBAaHUSMH B COOTBETCTBHH C
MOpSIKAMU OKa3aHHUS MEIUIMUHCKON TMOMOIIH, KIMHHYECKUMU
pEeKOMEHausAMH  (TIPOTOKOJIAMH ~ JICUCHHS) TIO0  BOMpPOcCaM
OKa3aHUs MEIUIMHCKOM TMOMOIM, C YYeTOM CTaHJapTOB
MEIUIIMHCKOW MMOMOIIM; UHTEPIIPETAllUi U aHaIM3a Pe3yIbTaToB
mabOpaTOpPHBIX W HMHCTPYMEHTANBHBIX  WCCICIOBAHHUMA IS
oOecrieueHrss KOHTpoJiE A()QPEKTUBHOCTH W OE30MaCHOCTH
MPOBEJCHUS  TATOTCHETUYECKOTO0  JICYCHHUS  MAlMEeHTOB  C
BPOXKICHHBIMA M (WJIM) HACJCACTBEHHBIMH 3a00JICBaHUSMH B
COOTBETCTBUM C TOPSIKAMH OKa3aHHUS MEIUIMHCKON TOMOIIIH,
KIIMHUYECKUMH PEKOMEHAAIUSIMH (IIPOTOKOJIAMHU JIEUEHUs) IO
BOIIPOCAM  OKa3aHUS MEIUIIMHCKOW TIOMOINU, C Y4ETOM
CTaHJIapTOB MEIUIMHCKON MTOMOLIH; Ha3HAYCHUS
HEMEINKAMEHTO3HOTO  JiedeHuss  ((U3HOTepaneBTUIECKOTO,
nedeOHON (U3KYJIBTYPhl) MAIMEHTaM C BPOXIACHHBIMH W (WJIHN)
HACJICICTBEHHBIMU 3200JICBAHUSIMH B COOTBETCTBUH C MOPSIKAMHU
OKa3aHus MEIUIMHCKON MTOMOLIH, KIIMHUYECKUMHU
pEeKOMeHJauuaAMH  (IPOTOKOJIAMHM ~ JIEUEHUs) 1O  BOMpOcaM
OKa3aHUS MEIUIMHCKOM TIOMOIIM, C YYeTOM CTaHJapTOB
MEIUIUHCKOW  TOMOILIM; OLEHMBAHUS  A(PQPEKTUBHOCTH U
0e30MmacHOCTH HEMEINKaMEHTO3HOT O Je4eHus
(pusHoTEpaneBTUYECKOTr O, JIeUeOHON (PU3KYIBTYPHI) MALUEHTOB C
BPOXKICHHBIMU U (WJIH) HACJIEACTBEHHBIMH 3a00JICBAaHUSIMU;

- HaBeikamm  mpoBeneHHsT ~— T'€HEAJOTHYECKOTO  aHANU3a
nH(OpMAaIHY, TOTYYSHHON O TAIMEHTE C BPOXKICHHBIMU U (WJTHN)
HACJICICTBEHHBIMUA ~ 3a00JICBaHUSMH, U  ONPEJCIICHUS THIIA
HacJieoBaHMsl 3a00JeBaHMsI B CEMbE;, OLIEHMBAHUS IPOrHO3a
BO3MOXKHBIX BPOXKJICHHBIX U (MJIM) HACJIEICTBEHHBIX 3a00JIeBaHUI
y TMOTOMCTBa B CEMbAX IMALUEHTOB C BPOXKIECHHOW M (Win)
HACJICICTBEHHOM NATOJIOTUEH, a TAKXKE Yy 3J0POBBIX HOCUTEIEH
MAaTOTeHHBIX MYTallMii B IeHaxX IMyTeM pacyeTa IeHEeTHYECKOIo
pHcKa; pa3paboTKH IUIaHa MPOPUIAKTUYECKUX MEPONPHUSATHHA 110
MpEeIyNpexJICHUI0O BPOXKIACHHBIX U (WIM) HacJeICTBEHHBIX
3a00/IeBaHUH B CEMbE MAIUEHTOB C BPOXKICHHBIMH (WJIH)
HACJIEICTBEHHBIMU 3a00JIEBaHUSIMU, a TaKkKe Yy 3/I0pOBBIX




HOCUTENIE  MNaTOT€HHBIX  MyTallMd B  TE€Hax, BKJIKOYad
MpeHaTalbHYI0 U (WIM) MPEUMIUIAHTAIIMOHHYIO AMArHOCTUKY, B
COOTBETCTBUHM C TOPSJKAMU OKa3aHUS MEIWLMHCKOW MOMOIIH,
KIIMHUYECKUMH PEKOMEHAAIUSIMH (IIPOTOKOJIAMHU JICUEHUs) IO
BOIPOCAM  OKa3aHUs MEIULMHCKOM TOMOIIM, C Y4YE€TOM
CTaHJIaPTOB MEIUIIMHCKOW IOMOIIY; Pa3bsICHEHUs MalUEHTY U
(WM) YJIeHaM ero CeMbH, a TakKe 370POBBIM HOCHUTEISIM
MAaTOTEHHBIX MYTaluil B reHax, WHGOPMAIUIO O BPOKIACHHOM U
(WM HACJEICTBEHHOM  3a00JICBaHUM, TEHETHYECKOM pHCKE
POKICHHSI TOTOMKAa C BPOXKICHHBIM M (WJIM) HACJIEICTBEHHBIM
3a00JIeBaHWEM Y TAlMEeHTAa W WICHOB €ro CEMbH, a TaKkKe Yy
3IOPOBBIX HOCHUTEJEH MATOT€HHBIX MYyTallUi B reHaX, O METoAax
meyeHust W OPOQHUIAKTHKH  BPOXKIACHHOTO W (WJIH)
HACJICACTBEHHOTO 3a00JI€BaHUs, BKIIIOYAs IPEHATAIbHYIO U (HJIH)
MPEUMIUIAaHTAIIIOHHY IO JTMAarHOCTHUKY; OKa3aHMs
MCUXOJIOTMYECKON MOMOIIM MAIlMeHTy C BPOXKICHHBIMU U (WJIH)
HACJICICTBEHHBIMU 3200JICBaHUSAMH U (MJIM) WIEHAM €r0 CEeMbH, a
Tak)Ke 3I0pOBBIM HOCHUTENISIM TMAaTOT€HHBIX MYyTallii B T'eHax, B
[poliecce MNPUHSITHH PELIEHUS OTHOCUTENIBHO HCIOIb30BAHUS
METOJOB JUATHOCTUKH U TPO(HIAKTHKHA BPOXKICHHBIX U (WJIH)
HACJICICTBEHHBIX 3a00JI€BaHMM, BKIIIOYAsl TIPEHATAIBHYIO U (MJIH)
[PEUMILJIAaHTALIUOHHYIO JUarHOCTUKY, (dbopMupoBaHUs
[PENPOlyKTUBHOTO MOBEICHUS MIPOBOJICHUS MEJIUKO-
FeHETUYECKOTr0 KOHCYJIbTUPOBAHUS MAIMEHTOB W3 IPYMI PHUCKA,
BBISIBIICHHBIX [PU CKPUHUHTE, B TOM UHCIE CKPUHUHTIE
OepeMEeHHBIX Ha BPOXKJIEHHBIE TIOPOKH Pa3BUTHUSL U XPOMOCOMHBIE
QHOMAJIMK y IUI0/Ia, MACCOBOM OOCIEIOBAHUN HOBOPOXKIEHHBIX
neTeil Ha HaclIeCTBEHHbIE 3a00JIeBaHMsl, TPEUMIIAaHTALlHOHHOM
CKPUHUHIE B MPOTPAMMax BCIOMOTATEIbHBIX PEMPOAYKTHBHBIX
TEXHOJOTHM, a TakKe WICHOB CEMbM  TMAIMEHTOB C
YCTaHOBJIEHHBIM JIMarH030M BPOXJIEHHOIO u (nnn)
HACJIEICTBEHHOTO0 3a00JeBaHMs, a TaKXke 370pPOBBIX JIHIl C
[MOJ03PEHUEM Ha HOCUTEIBCTBO NATOTEHHBIX MyTallMi B reHax;

- HaBbikamu cocTaBiieHus Mj1aHa MEPONPUATUM 110 METUIIUHCKON
peabunuTanMu  TAIMEHTOB C  BPOXACHHBIMH U (WJIH)
HACJIEICTBEHHBIMU 3a00JIeBaHUSAMU B COOTBETCTBHUHU
NEWCTBYIOLIUM MIOPSAIKOM OpraHu3aluu MEIULIMHCKOMN
peabunnTaluy U MOPSAIKOM OPraHU3alMK CAaHATOPHO-KYPOPTHOTO
TIEYCHUsS; HAIMPABJICHUS IMAllUEHTOB C BPOXKICHHBIMH U (WJIH)
HACJIEICTBEHHBIMU 3a00JIEBaHUSMHU K BpadaM-CIIE[HAINCTaM st
Ha3HAYCHHUsT W  IPOBEACHHUS  MEPOIPUATUN  MEIULHUHCKOU
peabunuTanuy, CaHATOPHO-KYPOPTHOTO JICUEHUs, B TOM 4YHUCIIE
[pH peaau3aluil WHANBUAYAIbHON MPOTrpaMMbI peaduINTalud
Wi aOWIMTallMyd WHBAJIMIOB, B COOTBETCTBUU JEHCTBYIOIIUM
MOPSIKOM  OpraHu3allid  MEIUIMHCKOM  peadbuimuTanuu U
MOPSAIKOM  OpraHU3alii  CaHATOPHO-KyPOPTHOTO  JICUEHUS,
oLleHMBaHUS YPPEKTUBHOCTH U O€30IMaCHOCTH MEPOIPUATHH 110
MEIUIMHCKOW peadWiIuTaluyd MalMeHTOB C BPOXKIECHHBIMH U
(W) HACTIeICTBEHHBIMH 3200JICBAaHHUSIMH.

OcCHOBHEBIE
JTACIHILTAHBI

pasaciinl

_HaCJ'ICI[CTBCHHOCTI) U I1aTOJIOI'UsA
—MCTOIIBI HU3YyYCHUA IT'CHCTUKHU YCJIOBCKA

_HaCJ'ICI[CTBCHHaH IaToJioruss W OOJIE3HH C HaCJICACTBCHHBIM




MPEIPACIIONOKEHHUEM
—IIpoduakTrka u JedeHne HaCIeCTBEHHBIX 3a00JICBaHUMA

Bunapl yaeGHO# paboThI

Jlexrmm, MPAaKTUICCKUE " CEMHHApPCKHE 3aHATHS,
CaMOCTOSITeNIbHAsL paboTa OpAMHATOpA

Hcnonb3yemblie
uHGOpPMaIMOHHEIE,
WHCTPYMEHTAJIbHBIE u
pOrpaMMHBIE CPEICTBA

Mcnonb3oBaHue B MpOLECCE  3aHATUM  MYJbTUMEAUHHBIX
Mpe3eHTalMii, pa30opa KOHKPETHBIX CUTYyalUH.

Braeaynuroprass ~ paboTta:  camMocTOsITeIbHas — MpopadoTKa
OTIENBHBIX 3JIEMEHTOB Y4€OHOW IUCIUIUIMHBI B COOTBETCTBUU C
YICOHBIM TIJIAHOM.

Dopmsbl TEKYIIETO
(pyOeXHOT0) KOHTPOJIS

TeCTI/IpOBaHI/IC, CO6€CC,I[OB8.HI/IG, OoIIpocC.

dopMa  MPOMEKYTOUHOU
aTTecTaluu
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