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Iens aUCIUTUIMHBL

IToaroroBka KBaTU(UIIUPOBAHHOTO Bpaya-TeHETHKa,
00712/1a10111ET0 CUCTEMON YHUBEPCAJIBHBIX, MPOPECCHOHATbHBIX
KOMIIETEHIIUHA, CIIOCOOHOr0 W TOTOBOrO IS CaMOCTOSTEILHON
npoheCcCHOHATBHON ACSITEIIPHOCTA B YCIOBHUSIX TEPBUYHOMN
MEINKO-CAaHUTAPHOW TOMOIIU; CIEIUaJIu3UpPOBaHHON, B TOM
YHCJI€ BHICOKOTEXHOJIOTUYHOM, MEIUIIUHCKOM HOMOIIIY.

3amaun IUCHUILIAHEL

®dopmupoBanue 0a30BbIX, (PYHIAMEHTAIbHBIX MEIUIIMHCKUX
3Haumii 1o creruanbHOCTH 31.08.30 I'eHeTmka; moAroToBKa
Bpadya-TeHETHKa, OOJAJAIONIET0 KIMHUYECKUM MBIIIICHHEM,
XOpOILIO  OPUEHTUPYIOIIETOCS B CJIOXHOM  MATOJIOTHUH,
UMEIOUIET0  YriayOJIeHHbIE 3HAHUS CMEXHBIX JIUCIUIUINH;
dbopMUpOBaHHE YMEHHI B OCBOCHWW HOBEHINMX TEXHOJIOTHUH U
METOIMK B cdepe CBOUX MNPO(PecCHOHATBHBIX HHTEPECOB;
dbopMupoBaHNE KOMIETEHIIMI Bpaya-reHeTHKa

MecTo OUCHUILINHEI B

CIPYKTYPC . bazoBas yacte bioka 1 «/Iucuumninab
o0Opa3oBaTesIbHOMI
MIPOrPaMMBbI
Pophmpyemsie VK-1, VK-2, [IK-1, [1K-4, TIK-5, TIK-6, [TK-7, [TK-9
KOMITIETEHITUHI
3HaTh:
— MeTo10710THIO CUCTEMHOTO MOIX0a MPY aHATIHM3E IOCTYKEHUH B
00acT MeMITMHBI U (papMaryu;
— IlpuHIMOBI OpraHM3alMy Tpolecca OKa3aHWsS MEIUIIMHCKON
MOMOIIIM U METO/BI PYKOBOJCTBA pabOTOM MIIQIIIEro M CPEIHEro
MEIMIMHCKOrO TiepcoHana. OCHOBbI KOH(IMKTOJOTMHM U yMEET
paspeniatb KOH(IMKTHI BHYTPU KOMAaH/bl MOPAJIbHO-3TUYECKHE
HOPMBI, MTPaBUJIa U MPUHLHUIIBI TPO(PECCUOHAIBHOTO BpauyeOHOTO
PesynbTarst OCBOCHHUS | TOBEACHHUSA, MpaBa MalMeHTa W Bpaya, STUYECKHE OCHOBBI
JUCIUTUTAHBI COBPEMEHHOTO MEHUIITHCKOTO 3aKOHO/IaTeIbCTBA;

O6$I3aHHOCTI/I, ImpaBa, MECTO Bpayda B 06H_IeCTBe; OCHOBHBEIC
OTUYCCKHUEC AOKYMCHTBI MCKAYHAPOIHBIX OpFaHI/I3aHHI>'I,
OTCUCCTBCHHLBIX n MCKAYHAPOIHBIX HpO(l)eCCI/IOHaJ'IBHBIX
MEIUITMHCKHUX aCCOIHAIIHI;

- HpI/IHL[I/IHLI OCYIICCTBJICHHUA CKPUHUHTOBLIX TIIpOoTrpamMmM C
11(SA18:310) PAHHCTO BBISIBJICHHUA BPOXACHHBIX u (I/IHI/I)
HaCJICACTBCHHBIX 3a00JICBaHUMH. MeaunyHCKrEe IIOKa3aHUS K
Ha60paTOpHLIM n HHCTPYMCHTAJIbHBIM HNCCIICA0BAHUAM




NALMEHTOB M3 TPYII PUCKA, BBISIBICHHBIX NPU CKPUHUHIE, B
TOM YHCJI€ CKpPUHUHTE OEpeMEHHBIX Ha BPOXKJICHHBIC MOPOKH
pPa3BUTHSI U XPOMOCOMHBIE aHOMAJIMM Y IUIOAA, MacCOBOM
o0ciieZIoBaHUM HOBOPOJKIACHHBIX JIETEH Ha HacleJICTBEHHbBIC
3a00JIeBaHMsl, MPEUMIUIAHTAIIMOHHOM CKPHHHMHIE€ B IPOTpaMMax
BCIIOMOTATEJIbHBIX PENPOAYKTUBHBIX TEXHOJOTHH, a TaKxKe
00CJIeI0BaHUM YJIEHOB CEMbU MAIIMEHTOB C YCTaHOBJIEHHBIM
IUAarHO30M  BPOXKJEHHOTO W (WIM)  HACJIEJACTBEHHOTO
3a00JIeBaHMs, a TaKXKe 3I0POBbIX JHI[ C IOJO3PEHHEM Ha
HOCHUTEJILCTBO IaTOTE€HHBIX MyTaluii B reHax. IlpuHuumnel
JIMCTIAHCEPHOTO HAOIIO/IEHHs 332 MAMEHTaMU C BPOKJICHHBIMH
U (WIK) HacleACTBEHHbIMU 3a0ojeBaHusAMU. DopMbl U METO/bI
CaHUTAPHO-TIPOCBETUTEIBHONW pPA0OTHI CpeAu MAalUEHTOB H
WIEHOB HMX CEMbHM, MEAMIIMHCKUX PAaOOTHUKOB IO BONPOCAM
npopUIAKTUKH  BPOXKACHHBIX W (MJIM)  HACJIEJICTBEHHBIX
3aboneBannii. MKb, MKO®;

— IlpaBuna odopmiieHuss MEIUIMHCKOW JIOKYMEHTAllUU B
MEIUIIMHCKUX OpraHu3alusiX, OKa3bIBAIOUIUX MEAUIIMHCKYIO
IIOMOIIb  MAalMeHTaM C  BpPOXIEHHBIMHM  H (nnn)
HacCJIe/ICTBEHHBIMH 3a00JIeBaHUsIM, B TOM 4Hcle B (opme
JNIEKTPOHHOTO  JoKyMeHTa. [lpaBuna aHanmu3za  MeauKO-
CTaTHUCTUYECKUX MOKazaresnei 3a00J1eBa€MOCTH, MHBAIUIHOCTH
U CMEpPTHOCTH TMAIUEHTOB C BPOXJAEHHBIMM U  (WJIN)
HACJIEICTBEHHbIMU 3a00JIEBaHUSMM, B TOM YHCJIE B paMKax
MOHHUTOPHHTA BpPOXKJAEHHBIX TOpPOKOB pasButusa. [IpaBuna
BEJICHUS] PETUCTPOB IO BPOKICHHBIM IOPOKaM pa3BUTHS,
BPOXKJICHHBIM U (WJIM) HACJICICTBEHHBIM 3a00JI€BaHUSAM, B TOM
YHClie B paMKaX MOHUTOPUHTA BPOXK/IEHHBIX TOPOKOB Pa3BUTHSL.
[TpaBuiia paboThl B METUIIMHCKUX WH(OPMALIMOHHBIX CUCTEMax
u UH(GOPMAIMOHHO-TEIEKOMMYHUKALIMOHHOM ceTu
«HTepHeT», B TOM 4Hclie UHPOPMAIMOHHBIX CHUCTEMax IO
BPOKJICHHBIM M (WJIM) HACJIEICTBEHHBIM 3a00JIEeBaHUSIM H
BapuaHTaM nocnenoBareabHoctd JJHK;

— AmHaToMHIO, (PU3UOJIOTHIO B3POCIBIX U JETe B HOpME, MpPH
BPOKJCHHBIX M (WUJIM) HACIEACTBEHHBIX 3a00JI€BaHUAX, OCHOBBI
sMOpuosioruu U Tepatosiorud. OOIIKe BOMPOCH OpraHU3alUN
MEAMIIMHCKOW TIOMOIIM MAaIlMeHTaM C BPOXKJIECHHBIMU U (WJIH)
HACJIEJICTBEHHBIMU  3a0oneBaHusMu.  [lopsnok — okazaHus
MEAMIIMHCKOW TIOMOIIM TMAaIlMeHTaM C BPOXKJIECHHBIMU U (WJIH)
HACJIEJICTBEHHBIMU  3a0oseBaHusIMU. CTaHIapThl MEPBUYHOMN
CHeIUaIN3UPOBAHHON MEMKO-CaHUTAPHOU MOMOIIH,
CHEIMAIN3UPOBAHHONW, B TOM 4YHCIE BBICOKOTEXHOJIOIMYHOM,
MEIUIMHCKOW TIOMOIIM HACeJEHUI0 B cdepe OKa3aHus
MEIUIUHCKONW TOMOLIM HallMeHTaM C BPOXAECHHBIMH U (WIJIH)
HACJIC/ICTBEHHBIMHU 3a00JI€BaHUAMHU. DTHUOJIOTHIO U TATOrE€HE3,
MOJIEKYJISIPHBIE ~ OCHOBBI, MaTOMOP(OJIOTHIO, KIMHUYECKYIO
KapTUHY, KJ1accu(UKaIuIio, JMarHOCTUKY u
middepeHInanbHy0 IUarHOCTHKY, OCOOCHHOCTH TEUeHHs H
UCXOJbl, TPHUHIMIIBI  JICYCHUS  BPOKICHHBIX W (WUJIM)
HACJIC/ICTBEHHBIX 3a00JIEBaHUIl M UX OCJIOXHEHHH C yd4eToM
BO3PACTHBIX 0coOeHHOCTe. OCHOBBI T€HETUKU YEIOBEKa: TUIIBI
HACJICIOBAaHUsI  BPOKJCHHBIX M (WJIM)  HAcJeICTBEHHbIX




3a00JICBaHMIA; THIBI MYTAllMOHHBIX HM3MEHEHUI TIeHOMa, HuX
KIaccupukanuio. TepMUHOIOTHIO ONUCAHUS MUKPOAHOMAIUN U
BPOKJCHHBIX IIOPOKOB pa3BUTUS y dejnoBeka. [IpuHuuIIBI
IE€HEAJIOTMYECKOT0 aHAJIW3a U ONPEAETICHUS TUIa HACJIEA0BAHUS
BPOXKJEHHOTO ¥  (WJIM) HACIEeACTBEHHOrO  3a00JieBaHUS.
[lepeuenr mnaboOpaTOPHBIX MCCIEAOBAHUNA JJIi JAUArHOCTUKU
BPOKJCHHBIX U (MJIM) HACJIEICTBEHHBIX 3a00JI€BaHMM, BKIIIOUas
LIUTOTEHETUYECKUE,  MOJIEKYJISPHO -  IIUTOI€HETUYECKHE,
MOJIEKYJIIPHO-T€HETUYECKHE, OMOXMMMYECKHE METO/IbI
UCCJIEIOBAaHUM, MEAMIMHCKUE MOKAa3aHHWA K MX Ha3HAYEHHUIO.
[IpyHuunel  WHTEpHpeTanuu  pe3ylbTaToB  JJAOOPATOPHBIX
UCCIIEIOBAaHUI B LEISAX YCTAaHOBJIEHUS HW(WIM) YTOYHEHUS
JMarHo3a  BpPOXKAEHHOTO U (WJIKM)  HACJIEJICTBEHHOTO
3a0oneBaHus. MeOUIMHCKUE TOKa3aHUs M MEAMIIMHCKHE
IPOTUBOIIOKA3aHUSI K HCIOJB30BaHUIO HMHCTPYMEHTAJIBbHBIX
o0cienoBaHUi MAllMEHTOB B LEJISAX YCTAHOBJIEGHUS U (WUJIN)
YTOYHEHMs JMarHo3a BPOKJIEHHOTO MU (MJIM) HACJIEICTBEHHOTO
3a00JI€BaHMsI C YI€TOM BO3PACTHBIX O0COOCHHOCTEH. MeToauku
MOATOTOBKM K  JTAOOPAaTOpPHBIM UM HMHCTPYMEHTaJbHBIM
HCCIIEIOBAaHUSIM TAI[MEHTOB B LEJNSAX YCTaHOBJEHHUS U (MIIN)
YTOYHEHMs JAMarHo3a BPOKJIEHHOTO M (MJIM) HACJIEICTBEHHOTO
3a0oneBanus. KiuHuyeckne  pekoMeHJaluu  (MIPOTOKOJIBI
JeYeHus1) MO BONpPOCaM OKa3aHUS MEIUIUHCKON IMOMOUIN
NalMeHTaM C BPOXKICHHBIMM U (WJIM) HAaCIeACTBEHHBIMU
3a0osneBaHuAMU. OCHOBBI MEUIIMHCKOM 3TUKHU U JI€OHTOJIOTHH,

KIIMHUYECKOM TICUXOJIOTHH. MKbB (MexnyHapogHas
KJaccudukaus (HYHKIIMOHUPOBAHUA, OTpaHUYEHUN
YKU3HEACSITEIIBHOCTH U 3I0POBbA (nanee - MKD);

— Meronuku MOATOTOBKH K 1a0b0paToOpHBIM u

WHCTPYMEHTAJILHBIM ~ UCCJICIOBAHMUSIM N1 Ha3HAYCHUS |
MOHUTOPHMHTA TIATOTEHETUYECKOTO JICYCHHS IallUCHTOB C
BPOXKJICHHBIMU ¥ (WJIM) HACJICICTBEHHBIMU 3a00JICBaHHUSIMM.
HeoTnoxxHble COCTOSIHUSA, BBI3BAaHHBIC BPOXKJICHHBIMUA U (HUIH)
HACJICJICTBCHHBIMH 3a00JICBAHUSAMH, U OKa3aHUE MEIUIIMHCKOMN
nomouu rpu Hux. MKb, MK®;

— Tlopsmok oka3aHus MEAWIIMHCKON ITOMOINM TMAalMeHTaM C
BPOXKJICHHBIMU M (WJIM) HACJICJICTBEHHBIMU 3a00JICBaHHUSIMMU.
CrangapTel  NEPBUYHOM  MEAMKO-CAHUTApPHOM  IOMOIIIH,
CHEIUATU3UPOBAHHON MEIUIIMHCKOW TIOMOIIW TallMeHTaM C
HACJICJACTBEHHBIMU W (MJIM) BPOXKJICHHBIMU 3a00JICBaHHSIMH.
[IpyHIMIBI TEHEATOTHYECKOTO aHaIM3a; IpaBUja M CHUMBOJIBI
s Tpaduyeckoro  M300paKEHHS  T'eHEealoTUH,  THUIIBI
HACJIEIOBAaHUS  BPOXKICHHBIX H  (WJIM)  HACIEICTBEHHBIX
3a0oneBanmii. IlpuHIMIBI ~ pacdeTa puUCKa  TMOBTOPEHHS
BPOKJICHHOTO U (WJIM) HACIIEJICTBEHHOTO 3a00JI€BaHUS B CEMbBE C
y4eTOM THUIA HacleJoBaHUA. MeToapl MpeHaTalnbHOU U
MPEUMIUTIAHTAIIMOHHOW UArHOCTUKUA BPOKICHHBIX U (UIIHN)
HACIICJICTBEHHBIX 3a00JICBAHMI, MEIMIIMHCKUE II0Ka3aHUS U
MEIUIMHCKME MNPOTUBOINOKA3aHUA K MX [PUMEHEHHUIO.
OcobOeHHOCTH  MEAHMKO-TEHETUYECKOTO  KOHCYIbTUPOBAHUS
NAlMEHTOB U3 TPYHI PHUCKA, BBISBICHHBIX NPU CKPUHUHTE, B
TOM 4YHCJIE CKPUHHMHTe OEpeMEHHBIX Ha BPOXKJICHHBIC MOPOKH




pa3BUTUS M XPOMOCOMHBIE aHOMAJIUU Yy IUIOJA, MacCOBOM
00cJeIoBaHUM HOBOPOXKJCHHBIX JIETEH Ha HACJICICTBECHHBIC
3200JIeBaHMsI, MPEUMILIAHTAIIMIOHHOM CKPUHUHTE B TIpOTpamMMmax
BCIIOMOTaTEJIbHBIX PEMPOIYKTUBHBIX TEXHOJOTUH, a TaKke
YJIEHOB CEMbU TMAIMEHTOB C YCTAaHOBJIEHHBIM JHArHO30M
BPOKJICHHOTO U (MJIM) HACJIEICTBEHHOrO 3a00JIEBaHNUs, a TAKXKE
3JI0POBBIX JIMI[ C MOJO3PEHHEM Ha HOCHTEIILCTBO IMATOTCHHBIX
MyTauuii B TreHax. [IpUHIMOBI MEIUUMHCKOM JTUKU H
JICOHTOJIOTUH;

— Knunuyeckne pexomeHAanuu (IPOTOKOJIBI JIEUEHUS) TIO
BOIIPOCAM OKa3aHMUsI MEAUIIMHCKOW TOMOIIM TMalMeHTaM C
BPOXXJICHHBIMU ¥ (WJIM) HACJIEICTBEHHBIMU 3a00JI€BaHUSIMHU.
OCHOBBI ~ MEOUIIMHCKOW  peaOuiauTalMM  MAalUeHTOB  C
BPOXXJICHHBIMUA U (WUJTM) HACIEACTBEHHBIMHU 3a00JIEBAHHUSIMU, B
TOM 4YHCJI€ TIpH pealn3alliid WHIUBUIYAJTLHOW TMPOTPaMMBbI
peabwimMTanuy Wi a0WIMTalMd  WHBAJIUAOB.  MeToabl
MEJIUIIMHCKON peaduiiuTaluu TalMeHTOB C BPOXKIECHHBIMU H
(nnm) HACNENCTBEHHBIMH 3a00JICBaHUAMH, B TOM YHCIIEC TIPH
peanu3anuy WHIWBHAYAIBHOW MPOTpaMMBbl pEaOMINTAIINK WU
a0WIMTalli ~ WHBAIMIOB. MEIWIMHCKHWE  TOKa3aHUs |
MEIUIIMHCKUE TTPOTHBOMOKA3aHUS K MMPOBEJACHUIO METUIIMHCKON
peabunuTallM  TAlMEHTOB €  BPOXKIACHHBIMH U (WJIN)
HaCJeACTBEHHBIMU 3a00JI€BaHUSAMH, B TOM qUCIIe
UHAMBUAYAIIbHONM MTpPOrpaMMbl peaduiInTanuu U aOuiIuTaluu
UHBAJINAOB. MeauuMHCKUEe TMOKa3aHWsl JJis  HampaBiICHUS
NAlMEHTOB C BPOXICHHBIMU M (WJIM) HacIeICTBEHHBIMU
3a00JIeBaHUAMU K BpadaM-CIEUalIMCTaM Jjsi Ha3HAUYeHUS
MEPOIPUITHI  MEAUIIMHCKOW  peadMIuTaIlii, CaHATOPHO-
KypOPTHOTO JIEYEHHS, B TOM YHCIE TpU pealnu3aluu
WHAMBUAYaAIbHON MPOrpaMMbl peadMINTAluU WK a0UIUTALNH
uHBaIuA0B. CnocoObl NpenoTBpalleHUs] WM  YCTpaHEHUs
OCJIO)KHEHUH, TOOOYHBIX JICUCTBUH, HEXKEJIaTeIbHBIX PEAKIIUi, B
TOM YHCIIE€ CEPbE3HBIX M HENPEIBUICHHBIX, BO3HHUKIIMX B
pe3ynbTaTe MEpONpUATUH MO MEAMIMHCKOW peaduInuTaiuu
NAl[MEHTOB C BPOXICHHBIMU M (WJIM) HACJIEICTBEHHBIMU
3a0o0xeBanusamu. MKO;

YMmerb:

—Kputuuecku u CHUCTEMHO aHAIM3UPOBATh MAOCTH)KCHHS B
00J1acTH METUITMHBI ¥ (hapMariiu,

—QOpranun3oBbIBaTh MPOLIECC OKa3aHUs MEAMIIMHCKOW MOMOIIH,
PYKOBOJUTH U KOHTPOJHPOBATh PabOTy MJIAQALIETO U CPEAHETO
MEIUIMHCKOTO MepCcoHana; MOTUBUPOBATh M OLIEHUBATh BKJIA]
KOKJIOTO WIEHa KOMaHAbl B  pE3ylbTaT KOJUIEKTUBHOMN
JEeSATEIbHOCTH; 3alllMIATh TpakJaHCKUE IIpaBa Bpayeldl u
NAlMEeHTOB Pa3JIMYHOTO BO3PacTa;

—Ha3nauath W OCYIIECTBIATH KOHTPOJbL 3(PPEKTUBHOCTH
MEPOIPHUATHI TO0 TPOPUIAKTHKE BPOXKICHHBIX U (WJIH)
HACJIEJICTBEHHBIX 3a00J€BaHUII B COOTBETCTBUU C MOPSAKAMH
OKa3zaHus MEJIMLIUHCKOM MOMOIIIH, KJIMHUYECKUMU
pekoMeHaauusIMu  (MPOTOKOJIAaMU  JIEYEHUsI) 1O BOMpOcaMm
OKa3aHUsi MEIUIMHCKOM TMOMOIIM, C YYETOM CTaHJIapTOB
MeIUIMHCKOM  momomu.  OCYHIECTBJISATh  OpPraHU3alUI0




CKpUHUHIAa Ha BPOXJIEHHbIE U (WJIM) HACIEIACTBEHHBIE
3a00JieBaHMs, B TOM WYHCIE CKPUHHMHTa OEpPEeMEHHBIX Ha
BPOXKJICHHBIC TOPOKU PA3BUTUS U XPOMOCOMHBIE aHOMAJUU Y
II0J1a, MAacCOBOTO 0OCIeNOBaHUS HOBOPOXKJICHHBIX JEeTEH Ha
HaCJIE/ICTBEHHbIE 3a00JIeBaHUS, MPEUMILIAaHTAIMOHHOTO
CKpUHHUHTA B MPOTrpaMMax BCIOMOTATEIbHBIX PEMPOIyKTUBHBIX
TEXHOJIOTUH, a Takke 00CJIeIOBAaHUS WICHOB CEMbH IAIMCHTOB
C YCTAaHOBJIEHHBIM JMAarHO30M BPOXJIEHHOTO U  (WJIM)
HACJICICTBEHHOTO  3a00JICBaHHMSI H  3JIOPOBBIX  HOCHUTEJCH
MAaTOTEHHBIX MyTaluil B TeHax. Omnpenensith MEAUIIUHCKHUE
NOKa3aHHUd K  I[POBEIEHUI0  J1adOpaTopHbIX U (WIK)
WHCTPYMEHTAJIbHBIX UCCJIEI0OBAaHUH MAllUEHTOB U3 TPYII pUCKa,
BBISIBJICHHBIX TIPU CKPUHUHTE, B TOM YHCIE CKPUHUHTE
OCpeMEHHBIX Ha  BpPOXKICHHBICE TOPOKH  pPa3BUTUS U
XpPOMOCOMHBIE aHOMAJIUU y IUIOAA, MAacCOBOM OOCII€JOBaHUU
HOBOPOXJCHHBIX JIETe Ha HACJIECICTBEHHbIE 3a00JIeBaHMUS,
MPEUMITTIAHTAITMOHHOM CKpUHUHTE B mporpammax
BCIIOMOTaTEJIBHBIX PEMPOJAYKTUBHBIX TEXHOJIOTHH, a TAKXKE TPH
00CIIeIOBAaHUN WICHOB CEMbH TAIlMEHTOB C YCTAHOBJIECHHBIM
TUArHO30M  BPOXKJEHHOTO W (WIM)  HACJIEJACTBEHHOTO
3a00J71€BaHMsI, a TaKKE 3JIOPOBBIX JIMIl C TOJO3PEHHEM Ha
HOCUTEILCTBO TATOTEHHBIX MyTaluid B TeHax. [IpoBoauTh
JTUCTIaHCEpHOE HAOJI0/IEHWE TMAalMeHTOB C BPOXKJIEHHBIMU U
(nm) HacJeACTBEHHBIMU 3a00JICBaHUSM. [IpoBoauTH
CaHUTApHO-TIPOCBETUTEIbHYIO pPabOTy cCpeau MalHUeHTOB H
YWIEHOB HMX CEMbH, MEAMIMHCKUX PAaOOTHUKOB IO BOMPOCAM
npopUIAKTAKH  BPOXKACHHBIX ©  (WJIM) HACIEJICTBEHHBIX
3a0oneBannii. B3anMoseiicTBOBaTh ¢ BpadamMu-CreruaaIncTaMu
mo BompocaM  MpO(UIAKTUKH  BPOXKICHHBIX W (WJIN)
HACJIEJICTBEHHBIX 3a00J1€BaHU

—CocraBnare miaH paboTel M OTY4ET O paboTe. 3amoNHSTH
MEAMIIMHCKYIO JOKyMEHTalMilo, B TOM u4ucie B (dopme
JJIEKTPOHHOTO JIOKYMEHTa, M KOHTPOJHUPOBATh KAuyeCTBO €€
BeneHus.  [IpoBoauTh  aHauM3  MEAUKO-CTATHUCTUYECKUX
nokasaresneil 3a00JIeBa€MOCTH, WHBAJIUAHOCTH U CMEPTHOCTH
NAlMEHTOB C BPOXICHHBIMU H (WJIM) HAaCJIEeICTBEHHBIMU
3a00JIeBaHUSIMM, B TOM 4YHCI€ B paMKaX MOHUTOPUHTA
BPOKJCHHBIX MOPOKOB pa3BUTHS. [IpoBoauTh cOOp AaHHBIX U
BEJICHHE PETUCTPOB IO BPOXKICHHBIM IOPOKaM pa3BHUTHUA,
BPOXKJCHHBIM M (WJIM) HACIEACTBEHHBIM 3a00JI€BaHUSIM, B TOM
YHClie B paMKaX MOHUTOPUHTA BPOXKJIEHHBIX TOPOKOB Pa3BUTHSL.
Hcnonb3oBath MeAWIMHCKHE HH(POPMAIMOHHBIE CHCTEMBI U
UH(GOPMAIMOHHOTEJIEKOMMYHHUKAITMOHHYIO ceTh «IHTEepHET», B
TOM YHcIe HHPOPMAIMOHHBIE CHUCTEMBI MO BPOXKIACHHBIM H
()  HAcNEeNCTBEHHBIM  3a00J€BaHUSIM W BapHaHTaM
nocnefoparenbHoct  JIHK.  Hcmonb3oBate B paboTe
NEPCOHAJIbHBIE TAHHbIE MAI[UEHTOB U CBEJEHUS, COCTABIISIIOLINE
BpaueOHYIO TaliHY;

—OcymecTBnsATs cOOp kano0, aHaMHe3a OOJIE3HW W JKHU3HH,
CEMEHHOro aHaMHe3a IMalMEeHTOB B IENAX YCTAHOBJIEHUS U
(mnu)  yTOUHEHHWs ~ JWarHo3a  BPOXKAGHHOTO W (WJIH)
HacJIeJICTBEHHOro 3aboneBanus. [IpoBoauTh (PU3MKATLHBIN




OCMOTp TAIMEHTOB B LEJISAX YCTAHOBICHUS U (W) YTOYHCHHS
IUarHo3a  BpPOXKJIEHHOTO W (WIM)  HACJIEACTBEHHOTO
3a0oneBanus. OlLEHUBATh HAMYME Y MMAIMEHTOB TPH3HAKOB
BPOXKJICHHBIX W (WIM) HACJIEJACTBEHHBIX 3a00J€BaHUN U
OTMHUCHIBATh  HMX, HCIOJB3YS  TEPMUHOJIOTUIO  OMHCAHUS
BPOXKICHHBIX aHOMaJTUit " MIOPOKOB pa3BHTHA.
WNuTepnperuposath u aHAJIM3UPOBATH nH()OPMAIIHIO,
MOJIYYCHHYIO OT IAIIMCHTOB, B MEISIX YCTAHOBJICHUS U (WJIH)
YTOYHEHMs JAMarHo3a BPOXKJIEHHOTO U (MJIM) HACJIEICTBEHHOTO
3a0oneBanms. [IpoBOAMTH TEHEATOTHMYECKHU aHAU3 Ha
OCHOBAaHMM CEMEHHOro aHaMHe3a MalUeHTOB B  IEJIX
YCTaHOBJICHUS W (WJIM) YTOYHEHHS JUArHo3a BPOXKICHHOTO H
(wnM) HacneACTBEHHOTO 3a00JIeBaHUS JIs OMPEICICHHS THIA
HacJIeJJOBaHUs 3a00JIeBaHUSI. OreHnBaThH aHATOMO-
(YHKIIMOHATBHOE COCTOSIHUE OPraHOB M CHUCTEM OpTaHH3Ma Y
MAIUEHTOB B IIEJISX YCTAHOBIJICHUS M(WJIM) YTOYHEHUS THArHO3a
BPOXKJIGHHOTO W (WJIM) HACJEACTBEHHOTO  3a00JIeBaHUSI.
HHTepnpeTnpoBaTh W aHATU3UPOBATH PE3YIbTATHI (PU3UMYECKOTO
ocMoTpa (Tmajabarus, MepKyCcCcHs, ayCKy/IbTalHs) TMAllMeHTOB B
IeIsIX  YCTAaHOBJCHWS W (MJIM)  YTOYHCHHS  JMarHosa
BPOKJIEHHOTO W  (MJIM) HACJEICTBEHHOTO  3a00jeBaHUS.
[Tonb30BaThCSl ANTOPUTMOM YCTAHOBIICHUS TPEIBAPUTEIHLHOTO
JMarHo3a, KIWHUYECKOTO JIMarHo3a ©  3aKIYHTEIHLHOTO
Mar”gosa. O00CHOBEIBATH u TJIAHUPOBATH 00BeM
7a00paTOPHBIX  MCCIENOBAaHWKM (BKJIIOYas OWOXMMHYECKHE,
UTOTE€HETHYECKHE, MOJIEKYJISIPHO-IITUTOT €HETUYECKHE u
MOJIEKYJIIPHO-T€HETHYECKHE HCCJIEIOBAHMUS) U
MHCTPYMEHTAJIBHBIX HCCIEA0BAHUN (BKJIIOYAsl YIbTPa3BYKOBEIE,
3NEeKTPO(HU3HOIOTHIECKUE, PEHTTEeHOJIOTHYECKHE
UCCIIEIOBaHMS, KOMIIBIOTEPHYIO TOMOrpaduio, MarHuTHO-
PE30HAHCHYI0 TOMOTrpaduio) B IENISIX YCTAHOBJICHHS W (WIIH)
YTOYHEHHs JMarHo3a BPOKJIEHHOTO U (MJIM) HACJIEICTBEHHOTO
3a00yieBaHMsI B COOTBETCTBUM C TMOPSAKAMH  OKa3aHUS
MEAMIIMHCKOM TMOMOIIM, KIMHUYECKUMH pPEKOMEHIAlUsIMU
(mpoTOKOIaMH JIedeHHsI) MO0 BOMPOCAM OKa3aHUs MEAUIIMHCKOM
MOMOIIY, C Yy4YETOM CTaHJIApPTOB MEAULMHCKON IOMOIIIH.
WNuTtepnperupoBath u aHaJIM3UPOBATh pe3yabTaThl
7a00paTOpPHBIX U HHCTPYMEHTAIBHBIX  HCCIIEIOBAHHMA
MAIMEHTOB B LIEJISX YCTAHOBICHUS U (WJIM) YTOUHEHUS TUarHo3a
BPOXKJICHHOTO W  (WJIM) HACJIEICTBEHHOTO  3a00JeBaHUS.
O6ocHOBBIBaTh HEOOXOAMMOCTh HAIIPaBJICHUS TMAallMEHTOB B
HEeNsSX  yCTaHOBJEHMS W (WIM) YTOYHEHHUS  JUarHo3a
BPOKJICHHOTO M (WJIM) HAaCJIEICTBEHHOro 3a0o0JieBaHUS Ha
KOHCYJIbTAllUM K BpauyaM-CHEIMATUCTaM B COOTBETCTBHH C
MOPSAIKAMUA OKa3aHUS METUIIMHCKOW MOMOIIH, KIMHHYECKUMHU
pexoMeHAalusIMu  (MIPOTOKOJIAaMU  JICUEHHUsI) MO0 BOIMPOCAM
OKa3aHHA MEIUIIMHCKOM TIOMOINIM, C YYE€TOM CTaHJapTOB
MEAMIIMHCKOW moMomu. VMHTepnpeTupoBaTh U aHATU3UPOBATH
pe3ynbTaThl MEIUIMHCKOTO OCMOTpPa BpayaMH-CIIEIUATHCTAMU
MAIMEHTOB B LIEJISX YCTAHOBIEHUS U (WJIM) YTOYHEHUS TUArHO3a
BPOXKJICHHOTO W  (WJIM) HACJIEICTBEHHOTO  3a00JIeBaHUS.
[IpuMeHSITh MPU MEIUIMHCKOM OCMOTpE MAIMEHTOB B IETSX




YCTAaHOBJCHUS M (WJIM) YTOUYHEHHS JWarHo3a BPOXKJICHHOTO U
(Wn) HACIENCTBEHHOTO 3a00JICBAHUS MEIUIIMHCKHUE H3ICIHUS B
COOTBETCTBUHU C MOPSAIKAMH OKa3aHUS MEIUIIMHCKOW MOMOIIIH,
KJIIMHUYECKUMHU PEKOMEHJAIMAMH (IIPOTOKOJIAMU JICUCHUS) T10
BOIIPOCAM  OKa3aHWUsl MEIUIMHCKOM TMOMOIIU, C YYETOM
CTaHJapTOB MEIUIIUHCKOM MTOMOIIIH, obecreunBaTh
0€30MacHOCTh UX MPUMEHEHHUs. BBIBIATE KIMHHUYECKUE
CHUMIITOMBI U CHHIPOMBI Y MMAIIMEHTOB B LIEJSAX YCTAHOBJICHUS U
(M)  yTOYHEHMs  JMAarHo3a  BPOXKIEHHOTO U (WJIN)
HACJIEICTBEHHOIO 3a00I€BAHUS

—Pa3pabaThiBaTh TUIaH MaTOTE€HETHYECKOTO JICUYECHUS TTAIMEHTOB
C BPOXICHHBIMHU U (MJIM) HACJIEICTBEHHBIMH 3a00JICBAaHUSIMU C
y4eTOM JHarHo3a, Bo3pacTa W KIMHUYECKOW KapTHUHBI, B
COOTBETCTBUHU C MOPSAIKAMH OKa3aHUS MEIUIIMHCKOW TOMOIIIH,
KIIMHUYECKUMHU PEKOMEHJIAUAMH (ITPOTOKOJIAMH JICUCHHSI) TIO
BOIMIPOCAM  OKa3aHWUsI MEIUIIMHCKOM TOMOIIU, C YYETOM
CTaHJapTOB MEIUIIMHCKOM momotnu. Haznavyats iekapCTBEHHBIE
npenaparsl, B TOM 4ucie opdaHHbIe, MEAUIIMHCKUE H3JIEIHS,
JedyeOHOe THUTaHUE TNAalMeHTaM C BPOXICHHBIMU M (WUJIN)
HAcJEACTBEHHBIMUA  3a00JICBaHMSIMH B COOTBETCTBHH  C
MOPSIKAMHA OKa3aHUsI MEAMIIMHCKOW TIOMOIH, KIMHHUYECKUMU
pekoMeHAausIMH  (TMPOTOKOJIAaMU  JIEYEHUs) [0 BOIIPOcCam
OKa3aHUs MEIUIIMHCKOM TMOMOINM, C Yy4YEeTOM CTaHJIapTOB
MEIUIIMHCKOW  momomu.  OpraHu3oBBIBaTh  HAOJIOICHHE
NAlMEHTOB C BPOXICHHBIMU U (WIM) HacJIeICTBEHHBIMU
3a00JIeBaHUAMH, TOJYYalOIIUX MAaTONEHETHYECKOE JIeYeHHE, B
COOTBETCTBUU C MOPSAIKAMHU OKa3aHHUsI METUIIMHCKOW MOMOIIH,
KJIMHUYECKMMH PEKOMEHJAlUsIMHU (TPOTOKOJIAMH JIEUEHHsI) TI0
BOIIPOCaM  OKa3aHUS MEIUIMHCKOM MOMOIIU, C Yy4YeTOM
CTaHJApPTOB  MEAMUMHCKONH momom. OOOCHOBBIBATH H
IUTAHUPOBAaTh O00BbEM J1a0OPAaTOPHBIX W HMHCTPYMEHTAJIBHBIX
UCClIeIOBaHUI 17151 o0ecrieueHus: KOHTPOJs 3PPEKTUBHOCTH U
0€30MacHOCTH  MPOBOJUMOTO MATOT€HETUYECKOTO  JICUCHHUS
NAl[MEHTOB C BPOXICHHBIMU M (WJIM) HAaCIEICTBEHHBIMU
3a00JIeBaHUSIMH, B COOTBETCTBHHM C TIOPAJKAMHU OKa3aHUS
MEAMIIMHCKOM TMOMOIIM, KIMHUYECKUMH PEeKOMEHIAlUsIMHU
(mpoTOoKOIaMH JIe4eHHsI) MO0 BOMPOCAM OKa3aHUsl MEAMIIMHCKOM
MOMOIIY, C Yy4YETOM CTaHJIApPTOB MEAULMHCKON IOMOIIH.
WNuTtepnperupoBath pe3yabTaThl 1abopaTopHBIX u
UHCTPYMEHTAIBHBIX  HUCCIENOBAaHUM,  MPOBOJUMBIX  JJIs
obOecrieueHUsT KOHTPOJSA A(P(HEKTUBHOCTH U 0OE30MACHOCTH
MPOBOJIMMOIO MATOT€HETUYECKOrO JICYEHHMsS] NAlUEHTOB C
BPOKJICHHBIMU H (WJIM) HACIEACTBEHHBIMU 3a00JI€BaHUIIM.
OnenuBath >(PGEKTUBHOCT M 0€30MacCHOCTh MPUMEHEHUS
JICKapCTBEHHBIX MpenaparoB, B TOM uucie oOp¢aHHBIX,
MEAMIIMHCKUX W3JEINI W Je4eOHOro MHUTaHUsS y TMAlMEeHTOB C
BPOKJICHHBIMU ¥ (WJIM) HACIeACTBEHHBIMU 3a00JIC€BaHUIIM.
Haznauats HEMEJIMKAMEHTO3HOE JIeYEeHUe
(dusnoTepaneBTHYeCcKOe, 1e4eOHYIO (DU3KYIBTYpPY) MaIleHTaM
C BPOXXJEHHBIMU U (MJIM) HACJIEICTBEHHBIMH 3a00JICBAaHUSIMU B
COOTBETCTBUU C MOPSAAKAMH OKa3aHUS MEIUIIMHCKOW MOMOIIIH,
KIMHUYECKHUMH PEKOMEHJAIMSIMHU (IPOTOKOJIAMH JICYSHHsI) TIO




BONPOCAM  OKa3aHUs MEIMIMHCKOW TIOMOIIM, C Y4YETOM
CTaHJApTOB MEIULUHCKON MIOMOIIIH. OneHuBath
3ppekTuBHOCT, U 0€30MacHOCTh  HEMETUKAMEHTO3HOTO
neyeHus ((hU3MOTEPareBTUUYECKOTO, JICUeOHON (PU3KYIBTYpHI)
NAllMeHTOB C BPOXICHHBIMH M (MJIM) HACIEACTBEHHBIMU
3a0oneBaHusM. [IpenoTBpamiaTe WM yCTPAHSATh OCIIOKHEHHUS,
noOOYHBIE JEWCTBUS, HEXEIATEIbHbIC PEAaKIUU, B TOM YHCIIE
Cepbe3HbIC W HENPEIBUJCHHBIC, BO3HHUKIINE B peE3yiIbTaTe
NPUMEHEHHs JIGKAPCTBEHHBIX TMpEnapaToB, B TOM YHCIE
ophaHHBIX MEIUIMHCKUX W3JENUH, JIeYeOHOTO IHTaHHUS,
HEMEMKAMEHTO3HOTO  JiedeHus:  ((pu3noTeparneBTUYECKOTO,
ne4eOHON U3KYIbTYphl) Y HALIUEHTOB C BPOKJICHHBIMU U (WUJIH)
HACJIEICTBEHHBIMU 3a00JIEBAHUSMHU.

—IIpoBONTE TE€HEWIOrMYECKUH aHAIU3, ONPEACIATh THII
HacJIeJJoOBaHUsl 3a00JieBaHUS C  HUCIHOJb30BAaHHUEM  JAHHBIX
ceMEIHOro aHamHe3a, pe3yJabTaToB 00CIe0BaHUS MAllUEeHTa U
(wnmm) ero poacTBeHHUKOB. [lonb30BaThCs METOAAMH OIEHKH
MPOTHO3a BO3MOXKHBIX BPOKIEHHBIX W (WMJIM) HACJIEICTBEHHBIX
3a00JICBaHMIA Y TIOTOMCTBA B CEMBSX MAI[IEHTOB C BPOXKICHHOM
1 (WIM) HACJEJICTBEHHOM MAaToJIOTHEH, a Takke Yy 3I0POBBIX
HOCHTEJIEeH MAaTOreHHBIX MYTAllUi B TeHaX MyTeM pacdera prcKa
MOBTOPEHUSI  BPOXKJIEHHOro W  (WIM)  HACJIEICTBEHHOTO
3a0osieBaHusl B ceMbe. Pa3pabaTsiBaTh Mi1aH NpoPUIAKTUYECKUX
MEpPONPUATHH 10 NPEAYNPEKICHUIO BPOXKACHHBIX M (MIIH)
HACJIC[ICTBEHHbIX ~ 3a00JIeBaHMM B CEMbE IALIMEHTOB C
BPOXKJICHHBIMU (WJIM) HACJICICTBEHHBIMH 3a00JICBaHUSMH, a
TaKXe y 3740POBbIX HOCHUTEJNEH MAaTOT€HHbIX MyTallUi B I'€Hax,
BKJIIIOYas MpEHATalbHYyl0 M (WIM) M[PEUMIIIAHTALMOHHYIO
JIUAarHOCTUKY, B COOTBETCTBHUM C MOpSAAKAMH OKa3aHMs
MEIUIUHCKOW TOMOIIM, KIMHUYECKHUMU PEKOMEHJIAMsIMU
(IpoTOKOJIAMM JICUEHUSI) IO BOIPOCAM OKa3aHHs MEAULMHCKOM
IOMOIIM, C Y4E€TOM CTaHAAPTOB MEIUIIMHCKOM IMOMOUIM.
OmnpenensaTs MEAMIMHCKIE TIOKAa3aHUS K IPEHATAIbHON U (UIIH)
IPEUMIUIAHTAllMOHHON JMAarHOCTHKE BPOXKAEHHOTO M (MJIN)
HacJleICTBEHHOro  3a0osieBanus. Ilonb3oBarbCcst  MeTOAaMu
OKa3aHMWs  IICHUXOJIOTMYECKOM  MOMOLIM  MAaIMeHTy  C
BPOX/IEHHBIMU M (MJIM) HACJIEJACTBEHHBIMU 3a00JIEBaHUSMH U
(uM) wieHaM €ero CeMbH, a TaKXe 3J0POBbIM HOCHUTENISIM
NaTOr€HHBIX MYTalUMi B €Hax B MPOLECCE NPUHITUS PELICHUS
OTHOCHUTEJIBHO ~ MCIIOJIb30BaHMsI METOJIOB JMAarHOCTUKU U
Npo(WIAKTUKA  BPOXKAEHHBIX M (WIM) HACIEICTBEHHBIX
3a00JIeBaHUH, BKJIIOUAs IIPEHATAJIbHYIO u (nnn)
IPEUMIUIaHTAIIMOHHYIO JMarHOCTHKY, dbopmHpoBaHUs
PENpOyKTUBHOTO MOBEJICHMS. [TpoBoUTH Me/INKO-
IeHETUYECKOe KOHCYJIbTUPOBAHHE MAllMEHTOB U3 TPYII pHCKa,
BBISIBJIGHHBIX TIPM CKPUHUHIE, B TOM 4YHCIE€ CKPUHUHIE
OepeMEHHBIX Ha  BpPOXKJCHHbIE TOPOKM  pa3BUTUS U
XPOMOCOMHBIE AHOMAJIMM Yy IJIOJAa, MAacCOBOM OOCIeI0BaHUU
HOBOPOXKJICHHBIX JIeTe Ha HacCJeJCTBEHHbIE 3a00JIeBaHMs,
IPEUMIUIaHTAIIUOHHOM CKpPUHUHTE B porpamMmmax
BCIIOMOTATEJIbHBIX PEMPOJYKTUBHBIX TEXHOJOTHM, a TaKxKe
YJICHOB CEMbHM TMAIMEHTOB C YCTAaHOBJEHHBIM JIMAarHO30M




BPO’KJIEHHOIO U (MJIM) HACJIEICTBEHHOIO 3a00JIEBAHNUSA, a TAKXKE
3I0pPOBBIX JIMI] C MOJO3PEHUEM Ha HOCUTEJIBCTBO MATOI'€HHBIX
MyTalMi B TeHax. PyKOBOACTBOBaTbCA  NIPUHIMIIAMU
MEAMLIMHCKON 3TUKHU U JE€OHTOJIOTMH IIPU MPOBEACHUH MEIUKO-
FE€HETUUYECKOTO KOHCYJIbTUPOBAHMUSL.

—Onpenensate MEAMLUMHCKHE IOKAa3aHUS W MEIULUHCKUE
IPOTUBOIIOKA3aHUsl Ui IPOBEACHUS  MEpONPUSATUH 1O
MEIUIUHCKONW peadMInTallii MalUeHTOB C BPOXACHHBIMU |
(wnM) HaACNEICTBEHHBIMH 3a00JICBAaHUAMH, B TOM YHCIIE TPHU
peaiv3alii MHAUBUAYAIBHOM MpOrpamMMbl peaOMINTALUU WU
aduIuTallMM UWHBAJIMJIOB, B COOTBETCTBUU JICHCTBYIOLIUM
HOPSAJIKOM  OpraHM3alMd  MEIUUMHCKOM peadbuinuTanuu U
HNOPSAJIKOM  OpraHM3alli  CAHATOPHO-KypOPTHOTO  JICYEHHUS.
Pa3pabarbiBaTh maH =~ MEpONpPUATHH 1O  MEIULMHCKOMN
peabunuTalMM  TAlMEHTOB C  BPOXKIACHHBIMM U (WJIN)
HaCJIEICTBEHHbIMU  3a00JIeBaHUSMHU, B TOM 4YHUCIE NIpU
peain3ali MHAMBUAYAIBHON MpOrpamMMbl peaOMINTALUN WU
abuIuTalM WHBAJIMJIOB, B COOTBETCTBUU JICHCTBYIOIIUM
MOPSIIKOM ~ OpraHM3alMil  MEAWLMHCKON peadmiuTanuu |
MOPSIIKOM ~ OpraHu3aliid  CaHATOPHO-KYpPOPTHOTO  JICUEHHUSI.
OnenuBath 3pPEeKTUBHOCTh U 0€30MACHOCTh MEPONPUATUN MO
MEJIUIIMHCKON peadMIUTaluy MalUueHTOB C BPOKICHHBIMU U
(nnm) HACIENCTBEHHBIMH 3a00JICBaHUAMH, B TOM YHCIE TIPH
pealM3aliii  TPOrpaMMbl  peadWIMTalUd WU a0MJIMTaluu
uHBaIMA0B.  Omnpenenarb  MEOUIIMHCKUE — TOKa3aHUs |
MEAMIIMHCKHIE MTPOTUBOTIOKA3aHUs [l HalpaBiIeHUs MAIeHTOB
C BPOXICHHBIMH U (WJIM) HACJICICTBEHHBIMU 3a00JICBAaHHSIMHU K
BpauaM-ClelUaJucTaM JJisi Ha3HAYeHHUS U MPOBEACHUS
MEPOIPUITHI  MEOUIIMHCKOW  peaOuIuTaluy, CaHAaTOPHO-
KypOPTHOTO JIEYEHHs, B TOM YHCIE TNpPU peallu3aluu
WHAMBUAYAIbHON MPOrpaMMbl peadMIuTaluy Wik aOWIUTaluu
UHBAJUIOB, B COOTBETCTBUU C MOPSAKOM OpraHHU3alUH
MEAMIIMHCKOW peadWiuTaluu U MOPSJIKOM  OpraHu3aluu
CaHaTOPHO-KYPOPTHOTO JICYEHUS

Baanern:

—CHCTEeMHBIM aHAIM30M JIOCTH)KEHUH B OOJIACTH MEIULMHBI U
dbapmarnuu;

—HaBplkamMu opranusanuy Ipolecca OKa3aHUs MEAUIIMHCKOM
MOMOIIY, PYKOBOJICTBOM U KOHTpOJEM pabOThl MIAANIETO U

CpeaHero MCAUILIMHCKOI'O nepcoHalia, HN3JI0KCHUA
CaMOCTOSTEIILHON TOYKU 3pCHUA, aHaInu3a MW JIOTHYCCKOI'O
MBIIIJICHUA, HY6HHHHOﬁ peuu, MOp&J’IBHO-BTH‘ICCKOﬁ

apryMEHTalluH, BEJEHUA JUCKYCCUH U KpYIJIBIX CTOJIOB,
MPUHIIMIIAMU BpaueOHOM JEOHTOIIOTUN U MEIUIIMHCKOM 3THUKH,
—HaBpikamMu Ha3Ha4YeHHS U KOHTpPOJST  3(PPEKTUBHOCTH
MEPOINPHUATHI TO0 TPODUIAKTHKE BPOXKICHHBIX U (WJIH)
HACJIEJICTBEHHBIX 3a00JI€BaHUII B COOTBETCTBUU C MOPSIKAMHU
OKa3aHus MEJIMLIUHCKOM TIOMOIIIH, KIMHUYECKUMHU
peKoMeHaauusIMu  (MMPOTOKOJIAMU  JIEYEHUsI) 1O BOMpOcam
OKa3aHUsi MEIUIMHCKOM TMOMOIIM, C YYETOM CTaHJIapTOB
MEIUIIMHCKOM MOMOIIIM; OpraHU3alluy U MIPOBEACHUS CKPUHUHTA
Ha BPOXJCHHBIC U (MJIM) HACIEACTBEHHBIE 3a00JICBaHUS, B TOM




YHcle CKPUHUHT OEpPeMEHHBIX Ha BPOXKIACHHBIE MOPOKH
pPa3BUTHUSI M XPOMOCOMHBIE aHOMAJIMM Yy ILIOJA, MAacCOBOE
oOciesjoBaHNEe HOBOPOXKJCHHBIX JE€TE€l Ha HaCJeJICTBEHHbBIC
3a00JIeBaHMsl, MPEUMILIAHTAIIMOHHBIN CKPUHUHT B IPOrpaMMax
BCIIOMOTATCJIBbHBIX PCIIPOAYKTUBHBIX TCXHOHOFHﬁ, a TaKXKeC
o0cjeoBaHUE YJIEHOB CEMbHM IAlMEHTOB C YCTaHOBJIEHHBIM
IUAarHO30M  BPOXKJIEHHOTO W (WIM)  HACJIEACTBEHHOTO
3a00JIeBaHMSI U 3/I0pPOBBIX HOCHUTEJIEH MATOT€HHBIX MYyTalUW B
réHax; ONpCACICHUAMCININHCKUX MMOKa3aHuil K IIPOBCACHHUIO
1a00paTOpHbIX W (WJIM) HMHCTPYMEHTAJIBHBIX HCCIIEIOBaHUM
MalUCHTOB M3 TPyl pHUCKa, BBIABICHHLIX IIPU CKPUHUHIC, B
TOM YHCJIIC CKPHUHUHIC 6€p€M€HHBIX Ha BPOXKIACHHLIC IMOPOKH
pPa3BUTHUSI M XPOMOCOMHBIE aHOMAJIMM Y IUIOAA, MacCOBOM
00cJeIoBaHUM HOBOPOJKJCHHBIX JI€T€H Ha HacCJIECTBEHHbIE
3a00JieBaHMsl, MPEUMIUIAHTAIMIOHHOM CKPUHHUHIE B IIpOrpammax
BCIIOMOT'aTCJIIBHBIX PCIIPOAYKTHUBHBIX TGXHOJIOFI/Ifl, a TaKXeE
YJICHOB CEMbU IMAIMCHTOB C YCTAHOBJICHHBIM JUArHo30M
BPOKJIEHHOTO U (MJIM) HACJIEICTBEHHOTO 3a00JIEBaHNUs, a TaKXKe
3I0POBBIX JIMI] C MOJO3PEHHEM Ha HOCUTEIHCTBO MATOT€HHBIX
MyTallui B Te€HaX; MPOBEIEHUS TUCHAHCEPHOTo HaOIIOACHUS
MMaqUEHTOB C BPOXACHHBIM U (I/IJ'II/I) HaCJICACTBCHHBIMU
3a00JIEBaHUSIMM;  TIPOBEICHMSI  CAHMTAPHO-TIPOCBETUTENILHOMN
pa6OTBI Cp€an ManmveHTOB W YJICHOB UX CEMbU, MCIUIIMHCKUX
pabOTHUKOB IO BOMPOCaM MPOPUITAKTUKHI BPOKICHHBIX U (WITH)
HACJIEJICTBEHHBIX 3a00J1eBaHMIl;

—HaBblkamMu cocTaBieHUs TUTaHa PabOTBI U OTYETAa O CBOEH
paboTe; BeAeHUS MEIUIIMHCKON JOKYMEHTAlMIO, B TOM YHCIE B
dopMe 3JEKTPOHHOTO JOKYMEHTa W KOHTPOJS KauecTBa €e
BeJIeHUs; cOOpa M aHaiM3a OCHOBHBIX MEIUKO-CTATUCTUYECKUX
nokasareiau 3a00JIeBa€MOCTH, HWHBAJIUJAHOCTH, CMEPTHOCTH
NAl[MEHTOB C BPOXICHHBIMU M (WJIM) HAaCIEICTBEHHBIMU
3a00yIeBaHMSIMM, B TOM 4YHCII€ B paMKaX MOHUTOPUHTA
BPOKJICHHBIX MOPOKOB Pa3BUTHUS; BEACHUS DPETUCTpA CeMed U
NAl[MEHTOB C BPOXICHHBIMU M (WJIM) HAaCIEICTBEHHBIMU
3a00yieBaHUSIMM, B TOM 4YHCII€ B paMKaX MOHUTOPUHTA
BPOXKJCHHBIX TMOPOKOB PAa3BHUTUSA; KOHTPOJS BBINOJTHEHUS
JOJIKHOCTHBIX OOSI3aHHOCTEH HAXOMSIIErocss B paclopsKEHUH
MEAMIIMHCKOTO  TIepCoHala;  MpPOBEACHHUS  pabOThl IO
o0ecre4eHn0  BHYTPEHHETO0  KOHTPOJsSl ~ KadecTBa |
0€30MacHOCTH METUIIUHCKOH 1eATeIbHOCTH;

—HaBpikamu cocTaBieHusi miaaHa paOOTBl M OTYETa O CBOEH
paboTe; BeieHUs] MEJUIMHCKON JOKYMEHTAIUI0, B TOM YHCIE B
dopme >IEKTPOHHOTO JOKYMEHTa U KOHTPOJS KadyecTBa ee
BeJIeHUs; cOOpa M aHajIM3a OCHOBHBIX MEIUKO-CTATUCTHYECKUX
nokaszaTreiau 3a00JeBaeMOCTH, WHBAIMIHOCTH, CMEPTHOCTHU
NAllMeHTOB C BPOXJICHHBIMM M (MJIM) HAaCIeACTBEHHBIMU
3a00J€BaHUsIMH, B TOM YHCJIE€ B paMKaX MOHHUTOPHHIA
BPOKJCHHBIX IOPOKOB Pa3BUTHS; BEICHUS PETUCTpA CEMEU U
NAlMEHTOB C BPOXICHHBIMU M (WIM) HAaCJIEICTBEHHBIMU
3a00N€eBaHUsIMH, B TOM 4YHCIE€ B paMKaXx MOHUTOPHHIa
BPOKJCHHBIX TOPOKOB pa3BUTHSA; KOHTPOJS BBINOJHEHHUS
JIOJDKHOCTHBIX 00513aHHOCTEM HAaxXOSIIIErocsi B paclopsbKeHHH




MEAMIIMHCKOTO  TIEpCOHANIa;  TPOBEACHHUS  pabOTHI IO
00eCreYeHHI0 ~ BHYTPEHHETO  KOHTPOJISI ~ KadecTBa M|
0€30MacCHOCTH METUITUHCKOU JIeATEIBHOCTH,

—HaBpikamu pa3pabOTKU IJIaHA MATOTCHETHYECKOTO JICYCHHUS
NAIMEHTOB C BPOXICHHBIMA © (WJIM) HACICICTBEHHBIMH
3200JICBaHUSIMHA C YYETOM JHArHo3a, BO3pacTa U KIMHUYICCKOM
KapTHHBI, B  COOTBETCTBUM C  MOPSJAKAMH  OKa3aHHS
MEIMIIMHCKOW TOMOIIH, KIMHUYCCKUMH PEKOMEHIAIHSIMH
(TIpOTOKOIAMH JICYCHHSI) IO BOMPOCAM OKA3aHUS MEIUIIMHCKOM
MOMOIIY, C YyYETOM CTAHJIAPTOB MEIUIIMHCKOW TIOMOIIIH;
HA3HAYCHUS JICKAPCTBCHHBIX IMIPErapaToB, B TOM YHCIC
op(}aHHBIX, MEIUIIMHCKUX H3ACITUH W JICUeOHOTO0  IUTAHUS
NareHTaM C  BPOXACHHBIMH W (WIHM) HACJICJICTBEHHBIMH
3a00JICBaHUSIMH B COOTBETCTBUU C TOPSJKAMH OKa3aHUS
MEIMIIMHCKOW TIOMOIIH, KIMHUYCCKUMH PEKOMEHIAIHSIMH
(TIpoTOKOIAMHU JICYCHHMSI) TI0 BOMPOCAM OKa3aHUs MEIMITMHCKOM
MOMOIIM, C YyYETOM CTAaHJIAPTOB MEIUIIMHCKOW TIOMOIIIH;
oneHuBaHus A(G(HEKTUBHOCTH M O€30MAaCHOCTH TMPUMECHEHHS
JICKapCTBEHHBIX MpenaparoB, B TOM 4HCIe Op(daHHBIX,
MEIUITMHCKUX M3JICIUN M JIeYeOHOro NMHUTAaHUS y IMAlUEHTOB C
BPOXKJICHHBIMA H (WJIM) HACIEACTBEHHBIMU 3a00JI€BaHUSIMH;
Ha3HAYCHUS 1abopPaTOPHBIX " HHCTPYMEHTAITBHBIX
uccieoBaHuil s oOecniedeHus KOHTPOJS 3PPEKTUBHOCTH U
0€30MacHOCTH  MPOBEJCHHS]  MAaTOTEHETHYECKOrO  JICYCHUS
NAlMEHTOB C BPOXICHHBIMU M (WJIM) HacCIEeICTBEHHBIMU
3a00JIeBaHUSMU B COOTBETCTBHUHM C TOPSAIKAMU OKa3aHUS
MEAMIMHCKOM TMOMOIIM, KIMHUYECKUMH PEKOMEHIAlHsIMU
(IpoTOKOIaMH JiIedeHHsI) MO0 BOMPOCaM OKa3aHUs MEAMIIMHCKON
MOMOIIY, C YyYETOM CTaHJApTOB MEIUWUIUHCKON MOMOIIH;
UHTEpPIpPETallMM U aHaju3a pe3ylbTaTOB JAOOPATOPHBIX U
MHCTPYMEHTAIBHBIX MCCIIEI0BaHUM JIIsl 00ecreueHruss KOHTPOIIS
s dexTuBHOCTH u 0€301acHOCTH MIPOBEICHUS
NaTOT€HETHYECKOTO JICUYEHHUS! MAIleHTOB C BPOXKICHHBIMU H
(w1n) HacleACTBEHHBIMU 3a00JIEBaHUSMU B COOTBETCTBUH C
HNOpSAIKaMU OKa3aHUS METUIIMHCKOM MOMOUIM, KIMHUYECKUMHU
pexoMeHAausaMu  (MIPOTOKOJIAaMU  JICUEHHUsI) MO BOMPOCAM
OKa3aHUA MEIUIIMHCKOM TIOMOINM, C YYETOM CTaHJapTOB
MEAMIIMHCKOM TIOMOINM; Ha3HA4YeHUS HEMEIUKaMEHTO3HOTO
nedeHus: ((U3HOTEPANEBTUYECKOTO, JIEUEOHON (PU3KYIBTYpHI)
HNalUeHTaM C BPOXACHHBIMH U (WIM) HacIeICTBEHHBIMU
3a00JIeBaHUSIMM B COOTBETCTBUM C TOPSAIKAMU OKa3aHUS
MEAMIIMHCKOW TOMOIIM, KIMHUYECKUMH PEeKOMEHIAIUsIMU
(mpoTOKOTIaMH JIe4eHHsI) MO0 BOMPOCAM OKa3aHUsl MEAMIIMHCKON
MOMOIIY, C Yy4EeTOM CTaHAapTOB MEAUIMHCKON IMOMOIIH;
OLICHUBAHMS 3¢ hEKTUBHOCTH u 0€30MacHOCTH
HEMEIMKAMEHTO3HOTO  JieueHus  ((u3HOTepaneBTUYECKOrO,
ne4eOHON (U3KYIbTYpPhI) MAMEHTOB C BPOXKICHHBIMU U (UITH)
HACJIEJICTBEHHBIMU 3200JI€BaHUSMH;

—HaBpikamMu ~ TIpOBENEHUS ~ TEHEAIOTHYECKOTO  aHajm3a
uH(pOpMAIIMK, TIONYYCHHOW O TAaIMeHTEe C BPOXKICHHBIMH H
(nn) HacTeACTBEHHBIMH 3200JI€BaHUSMU, U OTIPE/ICTICHHS THUIIA
HacJieJJoBaHHs 3a00JIeBaHUS B CEMbE; OIICHHBAHHS MPOTHO32




BO3MOXHBIX  BpPOXKICHHBIX M  (WIM)  HAacJEeICTBEHHBIX
3a00JIeBaHM y TIOTOMCTBA B CEMbSX IMAIUCHTOB C BPOXKICHHOM
U (W1M) HaclIEJCTBEHHOW IAaTOJIOTHEH, a TaKXke Yy 3/10pPOBBIX
HOCHUTEJIEM IaTOr€HHbIX MYTalWil B TEHax IIyTeM pacyeTa
TeHETUYECKOTO PHCKA; pa3pabOTKH IUIaHa MPOPHIAKTHYECKUX
MEPOIPUATUM 10 MNPEAYNPEXKICHUIO BPOXKIECHHBIX U (WJIH)
HACJIC/ICTBEHHBIX  3a00JIeBaHW B CEMbE IALMEHTOB C
BPOKJICHHBIMU (WJIM) HACIEACTBEHHBIMU 3a00JIEBAHUSAMM, a
TaK)K€ Y 3/710POBbIX HOCHUTEJEH MAaTOr€HHBbIX MYyTallUd B reHax,
BKJIOYasl MpeHaTalbHyl0 MW (WIM) [PEeUMIUIaHTAMOHHYIO
JMarHOCTUKY, B COOTBETCTBUM C MOPSJKAMU OKa3aHUs
MEAMIMHCKOM TMOMOIIM, KIMHUYECKUMH PEKOMEHIAlHsIMU
(IpoTOKOIaMH JIeYeHHsI) MO0 BOMPOCAM OKa3aHMsI METULIMHCKOM
NOMOIIY, C YYETOM CTAaHJApTOB MEIUIMHCKON IOMOIIH;
pa3bsACHEHUS MalMEHTy W (WIM) WIeHaM €ro CeMbH, a TaKkKe
3I0POBBIM  HOCHUTENSIM IaTOT€HHBIX MyTallUd B Te€Hax,
MHPOPMALIMI0O O BPOXKICHHOM U (WIM HaClEICTBEHHOM
3a00JIeBaHUM, TEHETUYECKOM pHUCKE POXKICHUS TIOTOMKa C
BPOXKJICHHBIM U (WJIM) HACJIEACTBEHHBIM 3a00JIeBaHUEM Y
MalMeHTa U YIEHOB €ro CEMbH, a TakXKe y 3J0POBBIX HOCHUTENEH
MaTOT€HHBIX MyTalMid B TeHax, O MeEToJax JIeYeHHUs U
NpOQUIAKTUKH  BPOXKJIEHHOTO M (WJIM) HACJIEICTBEHHOTO
3a00JieBaHMs, BKJIFOYAst IIPEHATAIbHYIO 51 (nn)
MPEUMILIAHTAI[IOHHYIO JMAarHOCTHKY; OKa3aHUs
MICUXOJIOTMYECKOM MOMOIIY MAlUEeHTy C BPOXKIEHHBIMH U (WJIH)
HACJICJICTBEHHBIMH 3a00JICBaHUSAMHU U (MJIM) WICHAM €r0 CEMbH,
a TakXe 3JJ0pPOBBIM HOCUTEJISIM MMAaTOT€HHBIX MyTalluil B reHax, B
Ipolecce NPUHATUU PEIIeHUS OTHOCUTENIbHO HCIOJIb30BAHUS
METOJIOB JUArHOCTUKH W MPOGUIAKTUKH BPOKJACHHBIX U (MJIH)
HACJIEJICTBEHHBIX 3a00JIeBaHUM, BKIIOYAas MPEHATANIbHYI0 U
(W1M) TPEeUMIUIAaHTALIMOHHYIO JIMArHOCTUKY, (OPMHUPOBAHUS
PEnpOIYKTUBHOTO MOBE/ICHUS; IIPOBOACHUS MEIUKO-
FEHETHUYECKOT0 KOHCYIbTUPOBAHUS MAIIMEHTOB U3 TPYII PUCKA,
BBISIBJICHHBIX TIPU CKPUHHUHIE, B TOM YHCIE CKPUHUHTIE
OepeMEHHBIX Ha  BpPOXKJIEHHBIE TOPOKU  Pa3BUTHI U
XpPOMOCOMHBIE aHOMAJIHUU Y TUIOAA, MAacCOBOM OOCII€OBaHUU
HOBOPOKJICHHBIX JIeTei Ha HaCJEICTBEHHbIE 3a00JeBaHMs,
MPEUMILTIAHTAIIHOHHOM CKPUHHUHTE B porpaMmax
BCIIOMOTATENIbHBIX PEMPOAYKTUBHBIX TEXHOJOTHH, a TaKxke
YJIEHOB CEMbU TMAIMEHTOB C YCTAHOBJICHHBIM JHATrHO30M
BPOKJICHHOTO U (MJIM) HACJIEICTBEHHOTO 3a00JIeBaHHUsA, a TAKKe
3I0POBBIX JIMI] C MOJO3PEHUEM Ha HOCUTEJIBCTBO MATOT€HHBIX
MYTalHH B T€HAX;

—HaBplkamMu  cocTaBieHMs ~ IUIaHA  MEPONPHUATHH IO
MEIUIUHCKONW peadWInTalMyu TMalUeHTOB C BPOXAECHHBIMU U
(uu) HacNeACTBEHHBIMU 3a00JIEBaHUSIMHM B COOTBETCTBUHU
JEUCTBYIOIMM  TIOPSAAKOM  OpraHu3aluu  MEIULMHCKOMN
peabuIuTalMd M TOPSAKOM — OpraHu3allid  CaHaTOPHO-
KYPOPTHOTO  JIEUEHMS;  HANpaBICHWS  IAlUEHTOB c
BPOX/IEHHBIMU M (WJIM) HACJIEICTBEHHBIMHM 3a00JEBaHUAMU K
BpadyaM-CIEUAJINCTAaM I Ha3HAY€HHUd U  MPOBEACHMUS
MEpPONPUSATHA  MEIUIMHCKOW  peaOWJIMTallud, CaHaTOPHO-




KypOPTHOTO JICYCHUsS, B TOM YHCIE TPH peaTU3alHu
VHIMBHIyJIbHOW MPOTrpaMMbl peaOWIINTAllU MM a0WIMTAIlMN
WHBAJIHUIOB, B COOTBETCTBHU JCHUCTBYIOIIUM  HOPSIKOM
OpraHM3allui  MEIUIMHCKOW peadMIMTallid W TOPSIKOM
OpraHM3alui CaHATOPHO-KYPOPTHOTO JICUCHHS; OICHUBAHHS
3pPeKTUBHOCTH W OE30MAaCHOCTH  MEPONPHUATHH MO
MEIUIIMHCKOW peadWIMTAIlMK TAlMEHTOB C BPOXICHHBIMH U
(nm) HacneACTBEHHBIMU 3a00JICBaHUSMH.

—HacnencrtseHHOCTh U NaTOJIOT U
—MGTOI[I)I 1/13yqu1/151 TCHCTHUKH YCIIOBCKA

OcHoBHbIE paszuensl

—Hacnencreennas naronorus u OOJE3HM C HACIEICTBEHHBIM
JUCLMIUTAHBI

IPEAPacIoIoKEHUEM

—IIpodunaxTrka 1 Je4eHre HaCIeICTBEHHBIX 3a00IeBaHHM

. Jlexuun MpaKTU4YEeCKME M CEMMHApPCKUE  3aHATHUA

Bunel yue6HOM paboTh L, P P ’

CaMOCTOsATENIbHAs paboTa OpAMHATOPA

Hcnone3oBanne B mpouecce 3aHATHM  MYJbTUMEAMMHBIX
Hcnonezyembie . .

Ipe3eHTalNH, pa300pa KOHKPETHBIX CUTYALIUH.
nH(pOpMaLMOHHbIE,

Bueayautopnast  paborta:  caMmocTosiTenpHas — mpopaboTka
HMHCTPYMEHTAJIbHbIE u

MpOrpaMMHBIE CpEACTBA

OT/ICNIbHBIX DJIEMEHTOB YU€OHOM TUCITUTIIIMHBI B COOTBETCTBUH C
y4eOHBIM TIJIAHOM.

®opMBbI TEKYILETO

TectupoBanue, codbeceoBaHue, OMPOC.
(pyOexHOT0) KOHTPOJISI
dopmMa  MPOMEKYTOUHOU

aTTecTaluu

DK3aMeH
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