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1. Якi види лiкування мукополiсахаридозу проводяться в даний час?

   A) Етiологiчнi

* B) Симптоматичнi, за допомогою ортопедичної корекцiї

* C) Фермент-замісна терапія

   D) За допомогою дiєтотерапiї

2. Профiлактика мукополiсахаридозу включає:

   A) Раннє цитогенетичне обстеження пробанду

* B) Медико-генетичне консультування i пренатальну дiагностику

   C) Масовий скринiнг новонароджених

* D) Антенатальний скринiнг вагiтних групи ризику за цiєю патологiєю

3. Пренатальна дiагностика мукополiсахаридозу грунтується на:

   A) Визначеннi статi плоду

   B) Цитогенетичному обстеженнi плоду

* C) Вивченнi властивостей ферментiв в клiтинах амнiотичної рiдини

4. В основi патогенезу мукополiсахарозiв лежить:

   A) Внутрiшньоклiтинне накопичення глiкогену

* B) Внутрiшньоклiтинне накопичення глiкозамiноглiканiв

   C) Внутрiлiзосомальне накопичення лiпiдiв

* D) Накопичення вуглецевих або сульфатованих сполук

5. Недостатнiсть якого ферменту визначається при алкаптонурiї?

   A) Фенiлаланiнгiдроксилази

   B) Альфа-iдуронiдази

* C) Гомогентизиноксидази

   D) Галактозинази
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6. До справжньої амiнокислотної ферментопатiї вiдносяться:

   A) Цистинурiя

   B) Пролiнурiя

   C) Синдром Лоу

   D) Хвороба Гартнера

* E) Фенiлкетонурiя

7. На чому базується клiнiчна дiагностика спадкових хвороб?

* A) На даних клiнiчних проявiв хвороби

* B) На генеалогiчних даних

* C) На результатах спецiальних лабораторних дослiджень

   D) На даних психологічного тестування

8. Заключний дiагноз синдрому Мартiна-Белла базується на:

   A) Бiохiмiчному обстеженнi кровi i сечi

   B) Електроенцефалографiї

* C) Мольекулярно-генетичному дослiдженнi

   D) Психологiчному тестуваннi

   E) Сiмейному анамнезi

9. Геннi спадковi хвороби обумовленi:

   A) Втратою частини хромосоми

   B) Збiльшенням хромосомного матерiалу

   C) Мутацiєю двох i бiльшої кiлькостi генiв

* D) Мутацiєю одного гену

10. Сеча хворих на фенiлкетонурiю має запах:

   A) Вiдвару коренеплодiв

* B) Мишиний

   C) Ацетону
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11. Виразкова хвороба 12-палої кишки успадковується:

* A) Як захворювання зi спадковою схильнiстю

   B) Аутосомно-домiнантно з неповною пенетрантнiстю

   C) Домiнантно, Х-зчеплено, з бiльш вираженим проявом у гемiзиготних чоловiкiв

* D) Як мультифакторiальна патологiя з переважним ураженням чоловiкiв

12. Якi Ви знаєте форми ниркової глюкозурiї?

* A) Тип А, при якому зниженi порiг фiльтрацiї глюкози, i порiг її реабсорбцiї

* B) Тип Б - зниження порогу фiльтрацiї глюкози при нормальнiй реабсорбцiї

   C) Три типи ниркової глюкозурiї (А,B i C), що розрiзняються формами цукрових кривих i
типом успадкування

13. Назвiть синонiми спадкового фосфат-дiабету

* A) Вiтамiн Д-резистентний рахiт, синдром Олбрайта-Баттлера-Блумберга,
тубулопатiя гiпофосфатемiчна

* B) Вiтамiн Д-резистентний рахiт, тубулопатiя гiпофосфатемiчна

* C) Вiтамiн Д-резистентний рахiт, рахiт нирковий канальцевий

   D) Ниркова глюкозурiя, нирковий нецукровий дiабет, ацидоз нирковий тубулярний

14. Який тип успадкування фосфат-дiабету?

   A) Х-зчеплений рецесивний

* B) Х-зчеплений домiнантний з повною пенетрантнiстю

* C) Х-зчеплений

   D) Аутосомно-домiнантний з неповною пенетрантнiстю

   E) Аутосомно-домiнантний, обмежений статтю
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15. Первинним дефектом при фосфат-дiабетi є:

   A) Зменшене надходження в органiзм кальцiю i вiтамiну Д з їжею

   B) Зниження всмоктування кальцiю в кишечнику

* C) Генетичне порушення ферментiв метаболiзму вiтамiну Д

   D) Зниження канальцевої реабсорбцiї фосфатiв

   E) Гiпофосфатемiя

16. Дiагностика мукополiсахаридозiв здiйснюється на пiдставi:

* A) Клiнiчного обстеження хворого

   B) За допомогою дослiдження карiотипі

* C) Клiнiчних, бiохiмiчних i рентгенологiчних методiв

   D) Визначення статевого хроматину

   E) Мiкробiологiчного обстеження

17. Синдром Орбелi вiдноситься до:

   A) Моногенних хвороб

   B) Геномних мутацiй

* C) Хромосомних хвороб

   D) Мультифакторiальної патологiї

18. З перших тижнiв життя клiнiчно манiфестує:

   A) Фенiлкетонурiя

* B) Галактоземiя

   C) Мукополiсахаридоз

   D) Пуриноз

   E) Хвороба Вiльсона-Коновалова
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19. Дiагностика ФКУ у новонароджених повинна проводитись за допомогою:

   A) Селективного скринiнгу

   B) Клiнiчного обстеження родичiв пробанду

   C) Бiохiмiчного обстеження родичiв пробанду

   D) Клiнiчного обстеження хворого

* E) Масового скринінгу новонароджених

20. Тератологiя - це:

* A) Наука про клiнiку, дiагностику, методи лiкування i профiлактику вроджених
вад розвитку

* B) Наука про походження вроджених вад розвитку

* C) Наука про етiологiю, патогенез i прояви вроджених вад розвитку

* D) Наука, що вивчає спадковi форми патологiї плоду та ембрiону

   E) Наука про спадковi хвороби людини

21. Як класифiкуються вродженi вади розвитку?

* A) За етiологiчними чинниками

* B) За типами порушення ембрiонульного розвитку

* C) За часом виникнення патологiї

* D) За особливостями поєднання пошкоджень органiв i систем

   E) За статтю

22. Перерахуйте ендогеннi причини, що викликають вродженi вади розвитку:

* A) Геннi, хромосомнi i геномнi мутацiї

* B) Ендокриннi захворювання у матерi

* C) Метаболiчнi дефекти у матерi

* D) Перезрiвання статевих клiтин i вiк батькiв

* E) TORCH-iнфiкування матерi

   F) Метаболічні дефекти у батька
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23. Перерахуйте екзогеннi чинники, що викликають вродженi вади розвитку:

* A) Фiзичнi фактори

* B) Хiмiчнi фактори

* C) Бiологiчнi фактори

   D) Змiна мiсця проживання батькiв

24. Якi типи порушень ембрiонульного розвитку вiдносять до вроджених вад
розвитку?

* A) Агенезiя, аплазiя, атрезiя, стеноз

* B) Гiпоплазiя, гiпотрофiя, гiперплазiя, гiпертрофiя

* C) Гетеротропiя, гетероплазiя, ектопiя, дисхронiя

* D) Подвоєння, нероздiлення, персистування

   E) Дисплазія

25. Назвiть найправильнiшу пару чинникiв, якi викликають вродженi вади
розвитку:

   A) Спадковi та неспадковi

   B) Генетичнi та середовищнi

   C) Спадковi та мультифакторiальнi

* D) Ендогеннi та екзогеннi

26. Що таке вториннi вади розвитку?

   A) Вади, що виникають повторно в данiй сiм'ї

   B) Вади, що виникають пiд впливом чинникiв в другiй половинi вагiтностi

   C) Вади, що виникають вiд впливу ендогенних чинникiв

* D) Вади, що є ускладненням первинних вад розвитку i пов'язанi з ними
патогенетично
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27. Що таке "аномалад"?

   A) Множиннi вродженi вади розвитку

* B) Комплекс вад, викликаних однiєю помилкою морфогенезу

* C) Група вад рiзних органiв i систем

   D) Група вад однiєї системи органiзму

28. За часом виникнення вродженi вади розвитку можна роздiлити на:

* A) Ембрiопатiї i фетопатiї

   B) Гаметопатiї i тканьовi вади розвитку

* C) Гаметопатiї та бластопатiї

   D) Первиннi i вториннi

29. Що таке первиннi вади розвитку?

   A) Вади, якi виникли вперше в данiй сiм'ї

   B) Вади, якi виникли в першiй половинi вагiтностi

* C) Вади, якi безпосередньо обумовленi впливом тератогенного фактора

30. Якi Ви знаєте мутагени фiзичної природи?

* A) Радiоактивнi речовини

* B) УФ-промiння

* C) Всi види iонiзуючого випромiнювання

* D) Вiбрацiя

   E) Змiни атмосферного тиску

31. Якi основнi характеристики мутагенезу, iндукованого фiзичними i хiмiчними
чинниками?

* A) Унiверсальнiсть i беспороговiсть

* B) Вiдсутнiсть вибiрковостi мутагенної дiї

   C) Вибiрковiсть та специфiчнiсть
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32. Що таке спонтаннi мутацiї?

   A) Успадкованi змiни генетичного апарату

   B) Мутацiї, виникнення яких не залежить вiд стану генотипу

* C) Аутогенетичнi ушкодження, зумовленi дiєю внутрiшнiх чинникiв

* D) Мутацiї, що виникають пiд впливом нез'ясованих факторiв

* E) Мутацiї, для яких не встановлено причину виникнення

33. Основна роль у механiзмi виникнення мутацiй належить:

* A) Мутагенум фiзичної природи

* B) Мутагенум хiмiчної природи

* C) Вiрусам та деяким мiкроорганiзмам

* D) Помилкам репарацiї, реплiкацiї та рекомбiнацiї

   E) Модифікаціям

34. Якi клiнiчнi прояви природного стабiлiзуючого добору у людини?

   A) Вродженi вади розвитку

* B) Спонтаннi аборти

   C) Народження дiтей з хромосомною патологiєю

* D) Неплiднi шлюби

35. Характерним для модифiкацiй є:

* A) Їх неспадковий характер

* B) Їх зберiгання протягом часу дiї чинника, що їх викликав

   C) Їх спадковий характер

36. Якi iснують методи дiагностики Х-хpомосомної патологiї у людини?

* A) Визначення Х-хроматину

* B) Дерматоглiфiчний метод, бiохiмiчнi методи, карiотипівання

   C) Популяцiйно-статистичний

* D) Визначення Х-хроматину, дерматоглiфiка, карiотипівання
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37. Якi iснують експрес-методи дiагностики хромосомної патологiї?

* A) Визначення Х-хроматину

* B) Визначення F-хроматину

* C) Дерматоглiфiка

* D) Визначення Х- i F-хроматину, мольекулярно-цитогенетичний на iнтерфазних
ядрах, дерматоглiфiка

* E) Карiотипівання

   F) ДНК діагностика

38. Якi спадковi захворювання ефективно дiагностують за допомогою
бiохiмiчних методiв?

   A) Вродженi вади розвитку

* B) Спадковi дефекти обмiну

   C) Хромосомнi захворювання

39. Яка головна особливiсть скринуючих масових програм?

   A) Обстежуються попередньо вiдiбранi люди

* B) Обстежуються безвибiрково особи, якi належать до контингентiв, що
вивчаються

   C) Обстежуються тiльки мертвонародженi дiти

* D) Обстежуються всi новонародженi дiти

* E) Обстежуються всi вагiтнi

40. Що таке первинний бiохiмiчний дефект при спадковiй патологiї?

   A) Вiдомий ушкоджений ген

* B) Дефект на рiвнi продукту гену

* C) Виявлений механiзм патогенезу захворювання

   D) Дефект на рiвнi клiтини

* E) Генетичнi змiни структури i функцiї ферментiв
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41. Якi речовини слугують об'єктом дослiдження у хворого на
мукополiсахаридоз?

   A) Бiлки

   B) Амiнокислоти

* C) Глікозамiноглiкани

   D) Лiпопротеїди

42. Що характерно для клiнiчної картини хромосомного захворювання?

* A) Затримка фiзичного i психiчного розвитку

* B) Черепно-лицьовi дизморфiї

* C) Вади розвитку серцево-судинної системи

* D) Вади розвитку сечостатевої системи

* E) Пренатальна гiпоплазiя, множиннi вади розвитку

   F) Гіпераміноацидурія

43. Поєднання пренатальної гiпоплазiї, мiкрофтальмiї, двосторонньої
розщелини губи i пiднебiння, постаксіальної полiдактилiї i мiкроцефалiї
характерно для:

   A) Синдромiв акроцефалополiсиндактилiї

* B) Синдрому Патау

   C) Синдрому Едвардса

* D) Хромосомної патологiї

44. Чи iснують розходження в клiнiчнiй картинi транслокацiйного i регулярного
трисомного варiантiв хвороби Дауна?

   A) Так

* B) Немає
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45. Синдром "котячого лементу" є наслiдком:

* A) Хромосомної патологiї

   B) Мозаїчного варіанту повної трисомiї за 5-ою хромосомою

* C) Делецiї короткого плеча 5-ої хромосоми

   D) Делецiї довгого плеча 18-ої хромосоми

   E) Генного дефекту

46. Чи обумовлений низькой зрiст хворих на синдром Шерешевского-Тернера
дефiцитом соматотропного гормону?

   A) Так

* B) Нi

47. Для масового скринiнгу на адреногенiтальний синдром в кровi
новонародженого визначають:

* A) 17-прогестерон

   B) Тестостерон

   C) Гiдрокортизон

   D) Ефiри холестерину

48. Синдром Вольфа-Хiршхорна вiдноситься до:

   A) Моногенних хвороб

   B) Хвороб зi спадковою схильнiстю

* C) Хромосомних хвороб

49. Синдром Леша-Нiхана вiдноситься до порушень:

   A) Вуглеводного обмiну

   B) Обмiну лiпопротеїдiв

* C) Обмiну пуринiв

   D) Обмiну пiримiдинiв

* E) Обмiну азотистих основ
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50. Позитивна проба Бенедикта свiдчить про наявнiсть в сечi:

   A) Ацетону

* B) Глюкози

* C) Фруктози

* D) Галактози

* E) Вуглеводiв

51. Диференцiйний дiагноз мiж клiнiчно подiбними галактоземiєю i
фруктоземiєю може бути здiйснений за допомогою:

   A) Карiотипівання

   B) Теста визначення толерантностi до вуглеводiв

   C) Дослiдження глiкемiї i глюкозурії

* D) Тонкошарової хроматографiї вуглеводiв сечi

52. Найбiльш часте хромосомне захворювання - хвороба Дауна, друге за
частотою:

   A) Синдром Едвардса

* B) Синдром Шерешевского-Тернера

* C) Синдром Клайнфельтера

   D) Синдром "котячого лементу"

   E) Синдром часткової трисомiї короткого плеча хромосоми 9 (Реторе)

53. Дiагноз синдрому фригідної Х-хромосоми може бути пiдтверджений за
допомогою:

* A) Цитогенетичного методу

   B) Визначення комплексу статевих хромосом

* C) Методiв диференцiйного забарвлення хромосом

* D) Виявлення делецiї довгого плеча Х-хромосоми

* E) Виявлення вторинної перетяжки довгого плеча Х-хромосоми
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54. Фукозидоз - це захворювання, що пов'язане з:

   A) Накопиченням лiпiдiв

   B) Внутрiшньоклiтинним накопиченням глiкогену

* C) Порушенням обмiну глiкопротеїнів

   D) Внутрішньолiзосомним накопиченням ГАГ

55. Шкiрнi ксантоми, гепатоз, зниження толерантностi до вуглеводiв, iшемiчна
хвороба серця спостерiгається при:

   A) Внутрiшньоклiтинних лiпоїдозах

* B) Гiперлiпiдемiях

   C) Мукополiсахаридозах

   D) Глiкогенозух

* E) Спадкових дефектах обмiну лiпiдiв

56. Дiвчинка хвора на гемофiлiю може народитися лише у:

   A) Хворої матерi

   B) Хворого батька

   C) Гетерозиготної матерi

* D) Гетерозиготної матерi i хворого батька

   E) Гетерозиготної матерi i здорового батька

57. Недосконалий остеогенез характеризується:

* A) Пiдвищеною ламкiстю кiсток

* B) Скривленням довгих трубчатих кiсток

   C) Укороченням довгих трубчатих кiсток i утворенням кiст

   D) Виникненням кiст у кiстковiй тканинi
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58. Розвиток клiнiчної картини галактоземiї можна попередити, виключивши з
харчування дитини:

* A) Молоко

   B) Бiлковi продукти

   C) Жири

   D) Вуглеводи

59. Дiагноз адреногенiтального синдрому можна пiдтвердити за допомогою
дослiдження:

   A) Карiотипі

   B) Кортизола в кровi

* C) Екскрецiї 17-кетостероїдiв

* D) Кортикотропiна в кровi

60. Захворювання у брата i сестри при наявностi кровної спорiдненостi мiж їх
батьками характерне для:

   A) Аутосомно-домiнантного типу успадкування

* B) Аутосомно-рецесивного типу успадкування

   C) Успадкування, зчепленого з Х-хромосомою

61. Дiагноз синдрому Апера можна поставити за допомогою:

   A) Хромосомного аналiзу

   B) Дослiдження амiнокислотного складу кровi i сечi

   C) Рентгенологiчного дослiдження

* D) Клiнiчного огляду з синдромольогiчним аналiзом
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62. Частота хромосомної патологiї в матерiалi спонтанних абортiв становить:

   A) 2%

   B) 8%

   C) 25%

* D) 40-50%

63. Змiни дерматоглiфiки особливо iстотнi у хворих з:

* A) Хромосомною патологiєю

   B) Моногенними захворюваннями

   C) Мультифакторiальною патологiєю

64. Двi глибки статевого хроматину знаходять в ядрах клiтин хворих з
синдромом:

   A) Клайнфельтера

   B) ХХ-чоловiка

* C) Трипло-Х

   D) Шерешевського-Тернера

65. Для хворих глiкогенозом 1 типу (хвороба Гiрке) характерна гiпоглiкемiя:

* A) Натщесерце

   B) Пiсля прийому мольочної їжi

   C) Пiсля навантаження бiлковими продуктами

66. Розвиток жовтухи, гепатомегалiї, диспептичних проявiв i катаракти в першi
тижнi життя дозволяє запiдозрити:

   A) Синдром Жiльбера-Мейленграхта

   B) Хворобу Нiмана-Пiка

* C) Галактоземiю

* D) Фруктоземiю
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67. Симптом "вишневої кiсточки" характерний для деяких:

   A) Глiкогенозiв

   B) Мукополiсахаридозiв

* C) Сфінголiпiдозiв

   D) Муколiпiдозiв

68. При проведеннi клiнiко-генеалогiчного аналiзу клiнiчнi прояви синдрому
Марфана виявленi лише у бабусi та онука, що характерне для:

   A) Аутосомно-рецесивного типу успадкування

* B) Аутосомно-домiнантного типу успадкування

* C) Аутосомно-домiнантного типу успадкування з неповною пенетрантнiстю

   D) Аутосомно-рецесивного типу успадкування з неповною пенетрантнiстю

   E) Домiнантного, зчепленого з Х-хромосомою типу успадкування

69. В другому пiврiччi життя з'являється клiнiчна симптоматика:

   A) Галактоземiї

* B) Хвороби Тея-Сакса

   C) Хвороби Вiльсона-Коновалова

   D) Хореї Гентінгтона

   E) Сiльвтрачаючої форми адреногенiтального синдрому

70. Змiна кольору сечi на повiтрi в поєднаннi з нормальним розвитком дитини
характерне для:

* A) Алкаптонурiї

   B) Синдрому блакитних пелюшок

   C) Хвороби "кленового сиропу"

   D) Гомоцистинурiї

   E) Гiперамiноацидурiї
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71. Низька маса тiла при народженнi характерна для:

* A) Синдрому Едвардса

   B) Синдрому Сотоса

   C) Синдрому Вiдемана-Беквiта

   D) Вродженого гiпотіреозу

72. Тонкошарова хроматографiя вуглеводiв кровi необхiдна для уточнення
дiагнозу:

   A) Глiкогенозiв

   B) Мукополiсахаридозiв

* C) Галактоземiї

   D) Гiстидинемiї

   E) Дисахаридазної недостатностi

73. Чи свiдчить вiдсутнiсть статевого хроматину в ядрах букального епiтелiю
новонародженого в першi години життя про наявнiсть у карiотипi лише однiєї Х-
хромосоми:

   A) Так

* B) Нi

74. F-тiльця є:

   A) Iнактивованою У-хромосомою

* B) Гетерохроматиновим районом довгого плеча У-хромосоми

   C) Прицентромерним гетерохроматином У-хромосоми

75. Лiзосомнi хвороби обумовленi:

   A) Дефектом мембран лiзосом

   B) Зниженням кiлькостi лiзосом

* C) Дефектами лiзосомних ферментiв

   D) Збiльшенням кiлькостi лiзосом
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76. Наявнiсть "пiнистих" клiтин у кiстковому мозку характерне для:

   A) Хвороби Вiльсона-Коновалова

* B) Деяких хвороб накопичення

   C) Мукополiсахаридозiв

* D) Сфінголіпідозів

   E) Глiкогенозiв

77. Чи залежить ризик народження дитини з хворобою Дауна вiд вiку батька:

   A) Завжди

   B) Нi

* C) В частинi випадкiв

78. Чи залежить ризик народження дитини з хворобою Дауна вiд вiку матерi:

* A) Так

   B) Нi

79. У чоловiка з ознаками гiпергонадотропного гiпогонадизму виявлено
наявнiсть статевого хроматину Можливий дiагноз:

* A) Синдром Клайнфельтера

* B) Синдром ХХ-чоловiка

   C) Несправжнiй жiночий гермафродитизм

   D) Чоловiчий варiант синдрому Тернера

80. До акроцефалополiсиндактилiй вiдносяться:

* A) Синдром Ноака

   B) Синдроми Барде-Бiдля i Патау

* C) Синдром Карпентера

* D) Синдром Сакатi
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81. Нестабiльнiсть хромосом характерна для:

* A) Синдрома Блума

* B) Атаксiї-телеангiектазiї

* C) Пiгментної ксеродерми

   D) Синдромiв Рубiнштейн-Тейбi i Корнелiї де Ланге

* E) Панцитопенiї Фанконi

82. За допомогою хромосомного аналiзу може бути пiдтверджений дiагноз:

   A) Синдрома Леша-Нiхана

* B) Синдрома де Грушi

   C) Синдрома Пфейффера

* D) Синдрома Прадера-Вiллi

   E) Синдрома Опiца-Фрiаса

83. Дiагноз муковiсцидозу може бути остаточно встановлений за допомогою:

* A) Потової проби

* B) Дослiдження активностi еластази в калi

* C) Мольекулярних методiв дiагностики на рiвнi ДНК

   D) Дослiдження амiнокислотного складу кровi

84. У яких родичів пацієнтки з синдромом тестикулярної фемiнiзацiї може мати
місце аналогічна патологiя?

* A) Сiбсiв з жiночим фенотипом

   B) Сiбсiв з чоловiчим фенотипом

   C) Нащадкiв

   D) Батькiв
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85. Джерелом естрогенiв при тестикулярнiй фемiнiзацiї є:

   A) Яєчники

* B) Яєчко

   C) Надниркова залоза

   D) Недиференцiйованi гонадальнi тяжi

86. Наявнiсть ламкої дiлянки в довгому плечi Х-хромосоми патогномонiчно для:

   A) Синдрому де Грушi

* B) Синдрому Мартiна-Белла

   C) Синдрому Вольфа-Хiршхорна

   D) Синдрому "котячого лементу"

87. Замiсна терапiя при сiльвтрачаючiй формi адреногенiтального синдрому
спрямована на:

* A) Вiдновлення електролiтного дисбалансу

* B) Пригнiчення гiперпродукцiї кортикотропiна

   C) Блокування андрогенних рецепторiв

88. За допомогою дослiдження амiнокислотного складу кровi може бути
пiдтверджений дiагноз:

   A) Галактоземiї

* B) Гiстидинемiї

   C) Синдрому Леша-Нiхана

   D) Ксантинурiї

   E) Гемохроматозу
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89. Для сiльвтрачаючої форми адреногенiтального синдрому характернi:

   A) Гiпокалiємiя

   B) Гiпернатрiємiя

* C) Гiперкалiємiя

* D) Гiпонатрiємiя

90. Подагра вiдноситься до:

   A) Спадкових системних захворювань кiстяка

* B) Спадкових порушень обмiну пуринiв

   C) Спадкових порушень обмiну пiримiдинiв

   D) Спадкових порушень обмiну кальцiю

* E) Спадкових порушень обмiну азотистих основ

91. Клiнiчна манiфестацiя в середньому вiцi (у дорослих) характерна для:

   A) Мукополiсахаридозiв

   B) Синдрому Шерешевського-Тернера

* C) Хореї Гентінгтона

* D) Подагри

92. Тотальний скринiнг на вроджений гiпотіреоз грунтується на виявленнi у
пацiєнта:

* A) Зниження тироксина

* B) Зниження трийодтиронину

   C) Зниження тіреотропного гормону

* D) Пiдвищення тіреотропного гормону

* E) Порушення функцiї щитовидної залози
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93. Мiж якими захворюваннями необхiдно провести диференцiйну дiагностику:

   A) Фенiлкетонурiєю i тирозинозом

   B) Гiстидинемiєю і алкаптонурiєю

* C) Галактоземiєю i фруктоземiєю

   D) Фруктоземiєю i гiстидинемiєю

* E) Фенiлкетонурiєю i гiстидинемiєю

94. У зв'язку зi схожiстю клiнiчної картини диференцiйний дiагноз необхiдно
проводити мiж:

* A) Синдромом Марфана i гомоцистинурiєю

   B) Синдромом Марфана i синдромом Карпентера

   C) Синдромом Марфана i ахондроплазiєю

95. Частота фенiлкетонурiї в Українi становить:

   A) 1:100000

   B) 1:50000

   C) 1:20000

* D) 1:6000

   E) 1:2000

96. Хворi на фенiлкетонурiю одержують бiлковi гiдролiзати (сумiшi
амiнокислот):

   A) Для витiснення надлишкiв фенілаланіну

* B) Замiсть бiлкової їжi

   C) Для лiквiдацiї неврологiчних проявiв захворювання

   D) Для пiдвищення добового калоража дiєти
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97. Частота хромосомної патологiї серед новонароджених становить:

   A) 1:100000

   B) 1:50000

   C) 1:10000

   D) 1:1000

* E) 1:200

98. Частота адреногенiтального синдрому серед новонароджених становить:

   A) 1:500000

   B) 1:50000

* C) 1:5000

   D) 1:500

99. Частота вродженого гiпотіреозу серед новонароджених становить:

   A) 1:60000

   B) 1:30000

   C) 1:6000

* D) 1:3000

   E) 1:600

100. Клiнiчна картина мукополiсахаридозiв виявляється:

   A) З перших днiв життя

   B) З першого пiврiччя життя

* C) На першому роцi життя

* D) У першi роки життя

   E) У дорослих
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101. Якi клiнiчнi показання для проведення бiохiмiчних дослiджень для
виявлення фенiлкетонурiї:

   A) Аномалiї розвитку кiстяка

* B) Алалiя або дислексiя

   C) Затяжна жовтуха в перiодi новонародженостi

* D) Порушення функцiї опорно-рухового апарату

* E) Регрес набутих навичок i прогресуюча розумова відсталість

102. При дефiцитi якого ферменту спостерiгається класичний варiант
фенiлкетонурiї:

   A) Дегiдрофолатредуктази

   B) Дегiдроптеридинредуктази

* C) Фенiлаланiнгiдроксилази

   D) Альфа-глюкозидази

103. Який з перерахованих скринiнг-методiв використовується для дiагностики
фенiлкетонурiї в будь-якому вiцi?

* A) Проба Фелiнга

   B) Тест Обермеєра

* C) Тест з магнiєвим реактивом

* D) Флюориметричний метод

* E) Проба з 2,4-ДНФГ

104. Якi бiохiмiчнi змiни в кровi у хворого на фенiлкетонурiю:

   A) Високий рiвень глiцину i метилмалонової кислоти

* B) Гiперфенiлаланiнемiя

* C) Зниження рiвня Тирозину

* D) Компенсований метаболiчний ацидоз
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105. З якого вiку видзначаються клiнiчнi прявления фенiлкетонурiї:

   A) З 3-5 днiв

   B) Пiсля 10 рокiв

* C) З 2-3 мiсяцiв

   D) В пубертатному вiцi

106. Якi продукти необхідно застосовувати в грудному вiцi у хворих на
фенiлкетонурiю?

* A) Гiдролiзати бiлку

* B) Грудне мольоко або адаптовану мольочну сумiш

   C) Дiєта, збагачена вуглеводами

   D) Дiєта, збагачена жирами

   E) Штучнi сумiшi приготованi на коров'ячому мольоцi

107. При якому рiвнi фенiлаланiну в кровi показана корекцiя бiлку в рацiонi
хворого на фенiлкетонурiю:

   A) 6-8 мг%

   B) 3-6 мг%

   C) Вище 5 мг%

* D) Вище 10 мг%

* E) Нижче 2мг%

108. Якi клiнiчнi ознаки характеризують фенiлаланiнову фетопатiю:

* A) Пренатальна гiпотрофiя

* B) Вродженi вади серця, мiкроцефалiя

   C) Вродженi вади розвитку опорно-рухового апарату

   D) Ураження органiв зору i слуху

* E) Затримка психомоторного розвитку
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109. Дiагноз транзиторної гiперфенiлаланiнемiї можна пiдтвердити за
допомогою:

   A) Хромосомного аналiзу

* B) Тонкошарової хроматографiї кровi на амiнокислоти в динамiцi

   C) Якiсного аналiзу кровi

* D) Кiлькiсного визначення фенілаланіну в кровi в динамiцi

110. Якi методи дослiдження дозволяють вчасно встановити дiагноз
тирозинемiї?

   A) Клiнiчне обстеження, вивчення дерматоглiфiки

* B) Скринiнг сечi

   C) Визначення карiотипі

* D) Кількісне визначення амінокислотного складу кровi i сечi в динамiцi

   E) Визначення статевого хроматину

111. Як провести диференцiйну дiагностику спадкової i транзиторної форми
тирозинемiї?

* A) Необхiдно визначити кiлькiсть амiнокислот у кровi й сечi в динамiцi

* B) Необхідно провести тонкошарову хроматографiю амiнокислот кровi i сечi

   C) За допомогою ДНК-дiагностики

* D) Необхідно провести кількісне визначення рiвня тирозину в плазмi пiсля
обмеження бiлку в дiєтi або вживання вiтамiну С

   E) За допомогою сечового скринінгу

112. Якi Ви знаєте клiнiчнi прояви гострої форми спадкової тирозинемiї?

* A) Неврологiчнi порушення на фонi лихоманки з 2-х мiс вiку

   B) Вузликовий повiльнопрогресуючий цироз печiнки, змiни очного дна

* C) Гiпотрофiя, гепатомегалiя, лихоманка в першi 6 мiс життя

* D) Блювота, асцит, метионiновий запах

   E) Прояви рахiту, лейкопенiя
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113. Патогномiчною ознакою синдрому Лоуренса-Муна-Барде-Бiдля є:

* A) Гiпогонадизм

   B) Дистрофія

* C) Пiгментний ретинит

* D) Ожирiння

* E) Полiдактилiя

114. Дiагностика алкаптонурiї в дитячому вiцi проводиться за допомогою:

   A) Виявлення характерних клiнiчних проявiв

   B) Проби Бенедикта з сечею

* C) Тонкошарової хроматографiї сечi на амiнокислоти, змiна кольору сечi

   D) Ренгенологiчного обстеження хребта i великих суглобiв

* E) Дослiдження сечi на гомогентизинову кислоту

115. Якi бiохiмiчнi змiни характернi для дитини з цистинозом:

* A) Протеїнурiя, глюкозурiя

* B) Генералiзована амiноацидурiя

   C) Фруктозурiя, тирозинемiя

   D) Гiперфенiлаланiнемiя, пiдвищена кислотнiсть сечi

116. Дiагноз гiстидинемiї можна пiдтвердити за допомогою:

   A) Клiнiчного огляду з синдромольогiчним аналiзом

   B) Генеалогiчного аналiзу

   C) Проби Фелiнга

* D) Визначення активностi гiстидази

* E) Кількісного визначення амiнокислотного складу кровi i сечi в динамiцi
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117. Головнi клiнiчнi симптоми при гiстидинемiї:

   A) Жовтуха, гепатомегалiя, спленомегалiя

* B) Судомний синдром, м'язова гiпoтонiя

* C) Затримка розумового розвитку, мови, судомний синдром

* D) Порушення опорно-рухового апарату, вегето-судинна дистонiя

118. Якi продукти харчування можна застосовувати при лiкуваннi гiстидинемiї в
дитячому вiцi?

   A) Нофелан, фенiл-фрi

   B) Низьколактозна сумiш з борошном

* C) Гiдролiзати бiлку з обмеженим вмiстом гістидину

   D) Грудне мольоко, штучнi сумiшi на коров'ячому мольоцi

119. При якому захворюваннi порушується метаболiзм трьох амiнокислот
(лейцину, iзолейцину, валiну)?

   A) Аргінінянтарної амiноацидурiї

   B) Тирозинозi

   C) Тубулопатiї (синдром Фанконi)

* D) Лейцинозi

   E) Гомоцистiнурії

120. Назвiть основний клiнiчний прояв гомоцистинурiї

   A) Прогресуюча розумова вiдсталiсть з ураженням печiнки

* B) Остеопороз, серцево-судиннi змiни

* C) Ектопiя кришталика в 3 роки, сколiоз, затримка психомоторного розвитку
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121. Диференцiйну дiагностику гомоцистинурiї необхiдно проводити перш за
все з:

* A) Iншими амiноацидурiями

   B) Адреногенiтальним синдромом

   C) Вiтамiн Д резистентним рахiтом

* D) Синдромом Марфана

   E) Артрогрипозом

122. При якому порушеннi амiнокислотного обмiну в кровi виявляється
надлишок аргинiну i нестача орнiтину?

   A) Гомоцистинурiї

* B) Аргiнiнемiї

   C) Аргiнiнянтарній амiноацидурiї

   D) Фенiлкетонурiї

   E) Цистинозi

123. Якi методи дослiдження дозволяють пiдтвердити аргiнiнянтарну
амiноацидурiю?

* A) Кількісне визначення амiнокислот сечi i кровi

   B) ЦПХ-тест

   C) Проба Селiванова, проба Сулковича

* D) Визначення активностi аргiнiнсукцинази

124. При якому порушеннi амiнокислотного обмiну слiд проводити екзогенне
введення креатинiну?

   A) Алкаптонурiї

* B) Гiперорнiтинемiї

   C) Гiстидинемiї

   D) Цитрулiнемiї
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125. Поєднання яких симптомiв характерне для хворих з некетотичною
гiперглiцинемiєю?

* A) Розумова вiдсталiсть

* B) Стiйка мiкрогематурiя

* C) Оксалурiя

* D) Гiперглiцинемiя

   E) Ураження органiв зору, слуху, метаболiчний ацидоз

126. Порушення обмiну якої амiнокислоти має мiсце при синдромi Кнапа-
Конровера?

   A) Орнiтину

   B) Аргiнiну

* C) Триптофану

   D) Лiзину

127. Зазначте тип успадкування при спадковiй непереносимостi галактози

   A) Аутосомно-домiнантний

* B) Аутосомно-рецесивний

   C) Х-зчеплений рецесивний

   D) Мультифакторiальне захворювання

128. В якiй хромосомi знаходиться ген галактокiнази?

   A) 21р15,13

   B) 15q21

* C) 17q21,22

   D) 5р-

   E) 4р+
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129. При якому варiантi галактоземiї має мiсце дефiцит ферменту
галактокiнази?

   A) Класичному

   B) Варiантi Дюарте

* C) Шведському варiантi

   D) Лос-Анжелecькому

130. Приблизний дiагноз класичного варіанту галактоземiї можна встановити на
пiдставi наявностi таких клiнiчних даних:

* A) Ранньої жовтухи, непереносимостi мольока

* B) Ознак печiнкової недостатностi

   C) Ознак легеневої недостатностi

* D) Катаракти

* E) Токсикозу з ексикозом

131. Вибeрiть з перерахованих показникiв найбiльш достовiрнi для дiагностики
галактоземiї:

   A) Фруктоземiя, метаболiчний алкалоз

* B) Гiперамiноацидурiя, протеїнурiя

* C) Гiпоглiкемiя, галактоземiя

* D) Галактозурiя, гiпербiлiрубiнемiя

* E) Анемiя, гiпокалiємiя

132. Пiдтвердити дiагноз галактоземiї можна за допомогою:

   A) ЦПХ-теста

   B) Проби Бенедикта

* C) Визначення активностi ферменту

* D) ТСХ вуглеводів кровi i сечi

* E) Кiлькiсного визначення галактози в кровi
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133. При проведеннi антенатальної профiлактики у вагiтної з високим ризиком
народження дитини з галактоземiєю, найкращого ефекту можна досягти:

   A) За допомогою обмеження бiлкової їжi

* B) Шляхом обмеження в рацiонi всiх видiв мольочної їжi

   C) Шляхом обмеження в рацiонi жирiв

* D) Шляхом призначення низьколактозних продуктiв

134. У немовляти з дiагнозом галактоземiї дiєтотерапiя повинна розпочинатись:

   A) З 2-мiсячного вiку у виглядi низьколактозного мольока

* B) З моменту встановлення дiагнозу низьколактозною сумiшшю

   C) З 6 мiсяцiв низьколактозною сумiшшю з борошном

   D) Пiсля 3 мiсяцiв годування штучними сумiшами на коров'ячому мольоцi

135. Питання про тривалiсть дiєтотерапiї при галактоземiї вирiшується на
пiдставi:

* A) Оцiнки стану дитини

   B) Оцiнки віку дитини

* C) Даних бiохiмiчного контролю за вмiстом галактози в кровi

* D) Визначення активностi вiдповiдного ферменту

136. На пiдставi яких лабораторних даних можна припустити наявнiсть
фруктоземiї?

* A) Пiдвищення рiвня фруктози в кровi й сечi

* B) Гiпоглiкемiї

* C) Гiпофосфатемiї, гiпермагнiємiї

* D) Позитивної проби Селiванова

   E) Позитивної проби Сулковича
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137. Есенцiальна фруктоземiя обумовлена недостатнiстю ферменту:

   A) Галактокiнази

* B) Фруктокiнази

   C) Фосфорилази

138. Розвиток фруктоземiї можна попередити, виключивши з харчування:

   A) Грудне i коров'яче мольоко

* B) Фруктозу, сахарозу, сорбiт

   C) Продукти, багатi бiлком

   D) Мольочнi i рослиннi жири

139. Причиною мукополiсахаридозу є:

   A) Кiлькiсна змiна аутосом

   B) Змiна числа статевих хромосом

* C) Мутацiї генiв, що контролюють синтез ферментiв, якi розщеплюють ГАГ

   D) Змiна числа i структури хромосом

140. Зазначте тип успадкування переважної бiльшостi мукополiсахаридозiв

   A) Аутосомно-домiнантний

* B) Аутосомно-рецесивний

   C) Х-зчеплений рецесивно

   D) Х-зчеплений домiнантний

141. Якi з перерахованих клiнiчних характеристик є загальними для всiх типiв
мукополiсахаридозiв?

* A) Перекривання клiнiчних фенотипiв

* B) Наявнiсть клiнiко-бiохiмiчних кореляцiй

* C) Прогредiєнтнiсть перебiгу

* D) Бiльш важкий плин захворювання у чоловiкiв

   E) Ознаки хвороби в неонатальному періоді
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142. Якi з наведених бiохiмiчних дослiджень потрiбнi для дiагностики
мукополiсахаридозiв?

* A) Кількісне визначення глiкозамiноглiканiв в сечі

* B) Визначення креатиніну в сечi

* C) Дослiдження специфiчних ферментiв в гомогенуті лейкоцитiв або в
фiбробластах шкiри

* D) Оцінка фракцій глiкозамiноглiканiв, якi екскретуються з сечею

   E) Проведення скринінгу сечі

143. При яких захворюваннях є позитивною проба Бенедикта в сечі?

* A) При мукополiсахаридозi

* B) При галактоземiї

* C) При фруктоземiї

   D) При муковісцидозі

144. Яка з клiнiчних форм характерна для глiкогенозiв?

* A) Печiнкова

* B) М'язева

   C) Ниркова

* D) Генералiзована

* E) Перехiдна

145. Пiдтвердити дiагноз глiкогенозу можна за допомогою:

   A) Уринолiзиса

   B) ТШХ вуглеводів кровi i сечi

* C) Дослiдження ферментiв в бiоптатух печiнки, м'язiв, лейкоцитах

* D) Бiохiмiчних методiв
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146. Дiагноз манозидозу можна пiдтвердити за допомогою:

   A) Клiнiчних i рентгенологiчних даних

   B) Проби Сулковича з сечею

* C) Визначення екскрецiї олігосахаридів з сечею

* D) Визначення активностi ферменту манозидази

147. При яких спадкових хворобах обмiну речовин у дiтей спостерiгається
ураження очей?

* A) Галактоземiї

* B) Манозидозi

   C) Фенілкетонурiї

* D) Мукополiсахаридозах

148. Якi з перерахованих клiнiчних форм зустрiчаються при муковiсцидозi?

* A) Меконiальний iлеус

* B) Змiшана (легенево-кишкова)

   C) Ниркова

* D) Легенева

   E) М'язева

149. Перeрахуйте найбiльш важливi клiнiчнi критерiї для дiагностики
муковісцидозу:

* A) Прогресуюча гiпотрофiя

* B) Прояви недостатностi екзокринної функцiї пiдшлункової залози

* C) Кашель з в'язким харкотинням

   D) Вродженi вади серця
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150. Яка в середньому частота розповсюдження муковісцидозу серед
новонароджених?

   A) 1:100000

   B) 1:5400

* C) 1:2000-1:2500

   D) 1:300000

   E) 1:22

151. Дiагноз муковісцидозу можна встановити на підставi:

* A) Клiнiчного обстеження

* B) ДНК - дiагностики у членiв ядерної сiм'ї

* C) Клiнiко-генеалогiчного обстеження

* D) Потової проби i даних клiнiчного обстеження

* E) Пренатальної дiагностики

   F) Каріотипування

152. Вкажить критичні періоди ембріонального розвитку:

* A) Кінець 1-го – початок 2-го тижня гестації

   B) Кінець 2-го – початок 3-го тижня гестації

* C) 3-6-й тиждень

   D) 7-8-й тиждень

153. Целiакiя - це:

   A) Захворювання, пов'язане з непереносимiстю лiпiдiв

   B) Захворювання, обумовлене внутрiшньоклiтинним накопиченням глiкозамiноглiканiв

   C) Захворювання, пов’язане зi змiною числа аутосом

* D) Захворювання, пов’язане з непереносимiстю глiадина
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154. Яка питома вага глютенентеропатiї в групi захворювань з порушенням
кишкового всмоктування?

   A) 25%

   B) 0,3%

* C) 1-2%

   D) 5-6%

155. Перерахуйте синонiми целiакiї:

* A) Синдром мальабсорбцiї

   B) Синдром Смiта-Лемлi-Опiтца

* C) Синдром Гi-Гертера-Гейбнера

* D) Глiадин-iндукована ентеропатiя

156. Якi методи лiкування використовуються при глютенентеропатiї?

* A) Аглютенова дiєта

* B) Застосування глюкокортикоїдiв

* C) Ферментотерапiя

* D) Призначення парентерального харчування

* E) Антибiотикотерапiя

   F) Фізіотерапія

157. Яка середня частота спадкового дефiциту aльфа1-антитрипсину серед
європейцiв?

   A) 1:100 000

* B) 1:5 000

   C) 1:50 000

   D) 1:55
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158. Яка функцiя aльфа1-антитрипсину в органiзмi?

* A) Незворотньо зв'язує трипсин, хiмотрипсин, еластазу i колагенузу нейтрофiлiв

* B) Має iнгiбiторний вплив на тромбiн, калiкреїн

* C) Гальмує естеразну i протеолiтичну активнiсть плазмiну

* D) Зв'язує бактерiальнi та ендогеннi сериновi протеази

   E) Стимулює естеразну i протеолiтичну активнiсть плазмiну

159. Генетичним маркером якої патологiї є aльфа1-антитрипсин?

   A) Захворювань опорно-рухового апарату

* B) Легеневої i печiнкової патологiї

   C) Спадкових порушень обмiну лiпiдiв

   D) Захворювань кровi

160. Альфа1-антитрипсин - це:

   A) Бiлок, що складається з 2-х полiпептидних ланцюгiв

* B) Глiкопротеїд, що складається з 1-го полiпептидного ланцюга i олiгосахаридних
ланцюгiв

   C) Полiсахарид

   D) Лiпопротеїд

161. Знижений вмiст aльфа1-антитрипсину в плазмi може характеризувати:

* A) Зниження iмунного захисту органiзму

   B) Порушення амiнокислотного обмiну

* C) Порушення системи згортування кровi, фiбринолiзу

* D) Наявнiсть мутантних генiв, що кодують альфа1-антитрипсин
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162. З якими з перерахованих захворювань слiд диференцiювати муковiсцидоз?

* A) Синдром Хамена-Рiча

* B) Целiакiя

* C) Недостатнiсть пiдшлункової лiпази

* D) Синдром Швахмана

   E) Синдром Марфана

163. Синдром Аарського успадковується:

   A) Аутосомно-домiнантно й аутосомно-рецесивно

   B) Х-зчеплено-домiнантно

* C) Х-зчеплено-рецесивно

   D) Як полiгенний синдром

164. Синдром Апера успадковується:

* A) Аутосомно-домiнантно

   B) Аутосомно-рецесивно

   C) Х-зчеплено домiнантно

   D) Х-зчеплено рецесивно

   E) Як полiгенний синдром

165. При первинних iмунодефiцитних станах внаслiдок зниження резистентностi
виникають рiзноманiтнi iнфекцiйнi захворювання Якi збудники частiше
виявляються при порушеннi В-ланки iмунної системи?

* A) Стафiлококи, стрептококи, пневмококи

* B) Ентерококи, грам-негативна флора

   C) Вiруси

   D) Грибки
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166. При первинних iмунодефiцитних станах виникають рiзнi iнфекцiйнi
захворювання Якi збудники частiше виявляються при порушеннi Т-ланки iмунної
системи?

   A) Стафiлококи, стрептококи, пневмококи

   B) Ентерококи

* C) Вiруси

* D) Грибки

167. Якi методи дослiдження слiд застосувати для пiдтвердження дiагнозу
анемiї Мiнковського-Шоффара?

* A) Загальноклiнiчний аналiз кровi

   B) Загальноклiнiчний аналiз сечi

* C) Визначення осмотичної резистентностi еритроцитiв

* D) Визначення кривої Прайс-Джонса

* E) Генеалогiчний метод

168. Талассемiя - це захворювання, пов'язане з:

* A) Порушенням структури гемоглобiну

   B) Дефектом функцiї клiтинної стiнки еритроциту

   C) Дефектом ферментiв пентозофосфатного циклу еритроциту

* D) Порушенням синтезу глобінових ланцюгiв гемоглобiну

   E) Порушенням синтезу порфiринiв

169. Якi з перерахованих властивостей характернi для спадкових дефектiв
обмiну?

* A) Генетична гетерогеннiсть

* B) Клiнiчний полiморфiзм, наявнiсть гено- i фенокопiй

   C) Проявляються лише в перiодi новонародженостi
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170. Який з перерахованих методiв використовується для дiагностики
муковісцидозу?

* A) Клiнiко-генеалогiчний

   B) Бiохiмiчний

* C) Потова проба

* D) Метод прямої детекцiї мутантного гену

171. З якими захворюваннями необхiдно диференцiювати муковiсцидоз?

* A) Галактоземiєю

   B) Хворобою Дауна

* C) Синдромом мальабсорбцiї

   D) Мукополiсахаридозом

172. При яких ензимопатiях у дiтей спостерiгається ураження нервової системи?

* A) Галактоземiї

* B) Мукополiсахаридозах

* C) Фенілкетонурiї

* D) Метахроматичній лейкодистрофiї

   E) Синдром мальабсорбції

173. Вкажiть прояви недосконалого остеогенезу:

* A) Патологiчна ламкiсть кiсток

* B) Блакитнi склери

* C) "Янтарнi" зуби

* D) Утворення несправжнiх суглобів

   E) Гiперостози
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174. Муковiсцидоз успадковується:

   A) Аутосомно-домiнантно

   B) Зчеплено зi статтю

   C) Полiгенно

* D) Аутосомно-рецесивно

175. Яка середня частота гетерозиготних носiїв гену муковісцидозу в популяцiях
Європи?

   A) 1:100 000

   B) 1:10 000

* C) 1:20

   D) 1: 100

   E) 1: 1000

176. Якi з перерахованих заходiв застосовуються при лiкуваннi муковiсцидозу?

* A) Антибiотикотерапiя

* B) Генна терапiя

* C) Ферментотерапiя препаратами пiдшлункової залози

* D) Трансплантацiя легень

* E) Муколiтики

   F) Трансплантацiя печінки

177. Якi клiнiчнi i параклiнiчнi показання для обстеження дитини на
муковiсцидоз:

* A) Меконiальна непрохiднiсть кишечника

* B) Стеаторея

* C) Рецедивуючi легеневi iнфекцiйнi процеси

* D) Нейтральний жир у калi

   E) Гіпербілірубінемія
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178. Муковiсцидоз - це:

   A) Хромосомна патологiя

   B) Хвороба накопичення лiпiдiв

   C) Iмунодефiцитний стан

* D) Спадкове захворювання, обумовлене системним ураженням залоз зовнiшньої
секрецiї

179. Ураження яких органiв характерне для муковiсцидозу?

* A) Дихальної системи

* B) Кишечнику

* C) Пiдшлункової залози

* D) Потових залоз

   E) Щитоподибної залози

180. Якi методи дослiдження дозволять вчасно встановити дiагноз целiакiї?

* A) Визначення стеатореї i клiнiчне обстеження

* B) Рентгено-морфологiчне дослiдження тонкого кишечника

* C) Визначення рiвня екскрецiї D-ксилози з сечею

* D) Визначення рiвня лiзоциму в слинi

   E) Потова проба

181. Якi види талассемiї розрiзняються в залежностi вiд первинного бiохiмiчного
дефекту:

   A) Порушення структури гемоглобiнiв або синтезу порфiринiв

   B) Рiзнi дефекти ферментiв мембран еритроцитiв

* C) Порушення синтезу рiзних ланцюгiв гемоглобiну

* D) Альфа-талассемiя i бета-талассемiя
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182. Поєднання пренатальної гiпоплазiї, крипторхiзму, вроджених вад серця,
низько посаджених аномальних вушних раковин, згинальної деформацiї
пальцiв, вад розвитку нирок, атрезiї ануса й iнших вад розвитку характерні для:

* A) Хромосомної патологiї

* B) Синдрому Едвардса

   C) Синдрому Патау

   D) Синдрому Дауна

   E) Синдрому Дi-Джорджi

183. Яка хромосомна патологiя лежить в основi хвороби Дауна?

   A) Трисомiя 13

* B) Повна або часткова трисомiя 21 по дiлянцi 21(q22->qter)

* C) Транслокацiя D/G

184. Назвiть синонiм синдрому делецiї короткого плеча 5-ї хромосоми:

   A) Анеуплоїдiя

   B) Геномна мутацiя

* C) Синдром "котячого лементу"

   D) Синдром Вольфа-Хiршхорна

185. Характерними симптомами при фенiлкетонурiї є:

   A) Катаракта

* B) Розумова вiдсталiсть, судоми

   C) Глухота

   D) Млявiсть, сонливiсть

   E) Все перераховане
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186. Для фенiлкетонурiї характерний такий тип успадкування:

   A) Аутосомно-домiнантний

* B) Аутосомно-рецесивний

   C) Х-зчеплений рецесивний

187. З перерахованих нижче до мультифакторiальної патологiї з переважним
ураженням чоловiкiв вiдносяться:

   A) Множиннi вади розвитку нервової системи

   B) Гемофiлiя А и Б

   C) Пiгментна ксеродерма

* D) Виразкова хвороба дванадцятипалої кишки

188. Чи характерний для адреногенiтального синдрому тiльки аномальний
розвиток зовнiшнiх генiталiй?

   A) Так

* B) Нi

189. При масовому скринiнгу на вроджений гiпотіреоз в кровi новонародженого
визначають:

* A) ТТГ

* B) Т4

   C) Т3
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190. Хворому, у якого сеча має запах "кленового сиропу" необхiдна дiєта з
обмеженням:

   A) Гістидину

   B) Фенілаланіну

   C) Метiонiну

   D) Бiлку

   E) Тирозину i фенілаланіну

* F) Лейцину, iзолейцину, валiну

191. Попередній дiагноз фруктоземiї можна встановити за допомогою:

* A) Проби Бенедикта

* B) Дослiдження глiкемiї, глюкозурiї

   C) Проби Обермейєра

* D) Тонкошарової хроматографiї вуглеводiв кровi i сечi

192. Якi з зазначених клiнiчних форм вiдносяться до галактоземiї:

* A) Септична форма

* B) Класична, варiант Дюарте, шведський варiант

* C) Негритянський тип

   D) Хронiчна форма

193. Виберiть синдром повної трисомiї з перерахованих нижче патологiй:

* A) Синдром Едвардса

   B) Синдром Крузона

   C) Синдром Шерешевського-Тернера

   D) Синдром Секкеля
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194. Синдром Прадера-Вiллi - це:

   A) Аутосомно-домiнантна патологiя

* B) Мiкроделецiя довгого плеча хромосоми 15

* C) Хромосомна патологiя

   D) Спадкова патологiя з невiдомим типом успадкування

195. Низький зрiст при ахондроплазiї обумовлений:

   A) Дефiцитом гормону росту

   B) Порушенням кальцiєвого обмiну

* C) Вродженою аномалiєю епiфiзiв трубчастих кiсток

   D) Недостатньою секрецiєю паратгормона

196. Синдром "котячого лементу", обумовлений делецiєю хромосоми:

   A) 13 q-

   B) 22 q-

   C) 18 q-

   D) 18 р-

* E) 5 р-

197. Якi методи лiкування застосовуються при муковiсцидозi?

* A) Гормонотерапiя

* B) Комплексне лiкування з включенням антибiотикiв, ферментiв, фiзметодiв

   C) Стимуляцiя iмунiтету

   D) Тiльки хiрургiчнi

   E) Комплексне лiкування з включенням аглiадинової дiєти, детоксикантiв, вiтамiнiв

198. Фукозидоз супроводжується:

* A) Гепатоспленомегалiєю

* B) Затримкою психомоторного розвитку, неврологiчною симптоматикою

   C) Грубими рисами обличчя, аномалiями кiстяку
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199. Блакитнi склери, пiдвищена ламкiсть кiсток, отосклероз характернi для:

   A) Синдрому Рассела-Сiльвера

   B) Ахондроплазiї

   C) Хондродистрофiї

   D) Гемофiлiї

* E) Недосконалого остеогенезу

200. Низький зрiст, пiгментний ретинiт, шестипалiсть, ожирiння i розумова
вiдсталiсть характернi для:

   A) Мукополiсахаридозу

   B) Синдрому Прадера-Вiллi

* C) Синдрому Лоуренса-Муна-Барде-Бiдля

   D) Хондродистрофiї /тип Маєвського/

201. Якi методи застосовуються для дiагностики глiкогенозiв?

* A) Бiохiмiчнi

   B) Мiкробiологiчнi

   C) Цитогенетичнi

202. Виберiть iз перерахованих аутосомно-домiнантне захворювання з пiзньою
клiнiчною манiфестацiєю, наростаючими гiперкiнезами, емоцiйним
притупленням, м'язевою ригiднiстю, бiльш частим ураженням чоловiкiв:

   A) Хвороба Вiльсона-Коновалова

* B) Хорея Гентiнгтона

   C) Лейкодистрофiя
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203. Якi з перерахованих дiагностичних ознак характернi для
адреногенiтального синдрому?

* A) Прогресуюча вiрилiзацiя

* B) Прискорений соматичний розвиток

* C) Пiдвищена екскрецiя гормонiв /17кс i 17окс сечi/

* D) Передчасний статевий розвиток у хлопчикiв

* E) Правильно сформованi внутрiшнi статевi органи

   F) Дефіцит екскрецiї гормонiв /17кс i 17окс сечi/

204. Про який тип успадкування можна думати, якщо у хворих сiбсiв батьки
перебувають у близькоспорiдненому шлюбi?

   A) Аутосомно-домiнантний

* B) Аутосомно-рецесивний

   C) Зчеплений з Х-хромосомою

205. Дiагноз хвороби Крузона можна поставити за допомогою:

   A) Хромосомного аналiзу

   B) Дослiдження амiнокислотного складу кровi i сечi

* C) Рентгенологiчного дослiдження

* D) Клiнiчного огляду з синдромольогiчним аналiзом

206. Питома вага хромосомної патологiї найбiльш висока:

   A) Серед мертвонароджених

   B) Серед недоношених дiтей

   C) У дiтей з вродженими вадами розвитку

* D) В матерiалi спонтанних абортiв
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207. Серед клiнiчних симптомiв хромосомної патологiї найбiльш
iнформативними є:

* A) Пренатальна гiпоплазiя, недоношенiсть

* B) Множиннi вади розвитку

* C) Вiдставання в розумовому i фiзичному розвитку

* D) Змiни дерматоглiфiки

   E) Зміна артеріального тиску

208. Число глибок статевого хроматину в ядрах клiтин збiльшується при:

* A) Хворобi Клайнфельтера

   B) Синдромi Шерешевського-Тернера

* C) При збiльшеннi числа Х хромосом

* D) При синдромi трипло-Х

   E) При збільшенні числа У хромосом

209. При лейцинозi в кровi i сечi присутнiй високий рiвень:

   A) Фенілаланіну

* B) Лейцину, iзолейцину, валiну

   C) Метiонiну

   D) Гістидину

210. Якi з перерахованих клiнiчних форм характернi для глiкогенозiв?

* A) Печiнкова, м'язева, генералiзована

   B) Легенева

* C) Печiнкова, м'язева

211. Глiкогенози клiнiчно проявляються:

* A) В неонатальному перiодi

* B) Через декiлька тижнiв пiсля народження

   C) У зрiлому вiцi
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212. Якi клiнiчнi симптоми найчастiше з'являються при генералiзованнiй формi
глiкогенозу II типу (хвороба Помпе)?

* A) Кардiомегалiя

* B) Бронхiти, пневмонiї, задишка

* C) Ураження нервової системи

   D) Ураження нирок

213. Для якого типу успадкування характернi пропуски поколiнь у проявi ознак?

   A) Аутосомно-домiнантного

* B) Аутосомно-домiнантного з неповною пенетрантнiстю

* C) Рецесивного зчепленого з Х-хромосомою

   D) Домiнантного зчепленого з Х-хромосомою

214. При якому захворюваннi зустрiчається спадковий хронiчний нефрит iз
глухотою i зоровими розладами?

   A) Галактоземiї

* B) Синдромi Альпорта

   C) Хореї Гентінгтона

* D) Хворобi Тея-Сакса

215. Вкажiть синонiми алкаптонурiї:

* A) Артрит охронозний

   B) Артрогрипоз

   C) Синдром "блакитних пелюшок"

   D) Хвороба "кленового сиропу"
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216. Пренатальна гiпотрофiя у дитини в поєднаннi з вродженими аномалiями
вказує на необхiднiсть:

* A) Проведення цитогенетичного обстеження i консультацiї хiрурга

   B) Дослiдження електролiтного складу кровi

   C) Диференцiального дiагнозу синдрому Вiдемана-Беквiта й вродженого гiпотіреозу

   D) Обстеження дитини ендокринологом

217. Аглiкогеноз - захворювання, обумовлене недостатнiстю:

   A) Глюкозо-6-фосфатази

   B) Галактозинази

* C) Глiкогенсинтетази

   D) Фруктокiнази

218. При лейцинозi запах сечi вiдповiдає:

   A) Мишиному

* B) Кленового сиропу

   C) Капустяному

219. В яких органоїдах клiтини накопичуються аномальнi ферменти при
хворобах накопичення?

   A) В мiтохондрiях

   B) В комплексi Гольджi

* C) В лiзосомах

   D) В клiтинному центрi

220. Якi змiни спостерiгаються в клiтинах кiсткового мозку при сфінголіпідозах?

   A) Збiльшення кiлькостi лiзосом

   B) Зниження кiлькостi мiтохондрiй

   C) Дефекти мембран лiзосом

* D) Наявнiсть "пiнистих" клiтин
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221. Визначення Х-статевого хроматину в клiтинах букального епiтелiю
використовується для:

* A) Експрес-дiагностики генетичної статi пацiєнта

   B) Вивчення числа У-хромосом

   C) Замiни карiотипівання

222. Чи залежить ризик народження дитини з хворобою Тея-Сакса вiд вiку
батька?

* A) Нi

   B) Так

223. Чи залежить ризик народження дитини з синдромом Клайнфельтера вiд
вiку матерi?

* A) Так

   B) Нi

224. До якої групи захворювань можна вiднести синдроми Карпентера, Ноака i
Сакати?

   A) До факоматозiв

   B) До лiзосомальних хвороб

* C) До акроцефалосиндактилiй

   D) До спадкових атаксiй

225. Якi з перерахованих захворювань обумовленi порушенням репарацiї ДНК?

* A) Синдром Блума

   B) Синдром Шерешевсього-Тернера

* C) Пiгментна ксеродерма

   D) Синдром Рубiнштейна-Тейбi, синдром Дауна

* E) Анемiя Фанконi, синдроми Луї Бар
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226. Хвороба Нiмана-Пiка обумовлена недостатнiстю:

   A) Лактозилцерамiдази

* B) Сфiнгомiєлінази

   C) В-галактозидази А, В

   D) В-галактозидази У, С

   E) Псевдохолiнестерази

227. Гетерозиготне носiйство гену фенiлкетонурiї може бути виявлене за
допомогою:

   A) Дослiдження активностi ферментiв амнiотичної рiдини

   B) Методу Гатрi

* C) Мольекулярних методiв дiагностики на рiвнi ДНК

   D) Дослiдження амiнокислотного складу кровi i сечi

228. Розвиток молочних залоз i красивої фiгури при тестикулярнiй фемiнiзацiї
обумовлене наявнiстю:

   A) Гонадальних тяжiв

   B) Надниркiв

   C) Яєчникiв

* D) Яєчок

229. При якому захворюваннi у новонародженого з'являється жовтяниця в
першу добу, гiпербiлiрубiнемiя без збiльшення печiнки i селезiнки?

* A) Хвороба Жильбера-Мейленграхта

* B) Синдром Криглера-Найяра

* C) Синдром Дубiна-Джонсона

   D) Гемольiтична хвороба новонароджених на грунтi резус-несумiсностi
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230. При гомоцистинурiї пiдвищується рiвень таких амiнокислот в сечi:

   A) Глiцин

* B) Метiонiну i гомоцистину

   C) Цистину

* D) Гомоцистину

* E) Гомоцистину i глiцину

231. При спадковiй тирозинемiї сеча має запах:

   A) Мишачий

* B) Капустяний

   C) Сушеного хмелю

   D) Ацетону

232. В якому перiодi онтогенезу виявляються клiнiчнi симптоми хореї
Гентінгтона?

   A) В перiодi новонародженостi

   B) У дiтей мольодшого вiку

   C) В допубертатному перiодi

   D) В пубертатному перiодi

* E) У осiб середнього i старшого вiку

233. Якi захворювання можна дiагностувати за допомогою тонкошарової
хроматографiї кровi i сечi?

   A) Хворобу Дауна

* B) Спадкову гiперлiпiдемiю

* C) Фенiлкетонурiю, галактоземiю

   D) Подагру

   E) Синдром Патау
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234. При яких iз перерахованих захворювань має мiсце схожа клiнiчна
симптоматика?

* A) Гомоцистинурiя i синдром Марфана

   B) Синдром Карпентера i синдром Марфана

   C) Синдром тестикулярної фемiнiзацiї й ахондроплазiя

235. Частота синдрому Клайнфельтера серед неплiдних чоловiкiв становить:

   A) 25%

   B) 20%

   C) 30%

* D) 10%

   E) 5%

236. Дiагноз рiзних типiв мукополiсахаридозiв встановлюється за допомогою
таких методiв:

   A) Цитогенетичних

* B) Рентгенологiчних

* C) Клiнiко-генеалогiчних

   D) Параклiнiчних

* E) Бiохiмiчних дослiджень ферментного дефекту, визначення глiкозамiноглiканiв

237. З якою метою дiтям до 7 рокiв, що страждають на фенiлкетонурiю,
призначають препарати лофеналак, фенiл-фрi, нофелан та подiбнi?

   A) Для пiдвищення добового калоража дiєти

* B) Замiсть бiлкової їжi

   C) Для лiквiдацiї неврологiчних симптомiв

   D) Для витиснення надлишкiв фенілаланіну
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238. Cиндром Марфана успадковується:

   A) Аутосомно-домiнантно, обмежено статтю

   B) Аутосомно-рецесивно

   C) Х-зчеплено-домiнантно

* D) Аутосомно-домiнантно з неповною пенетрантнiстю i рiзною експресивнiстю

   E) Аутосомно-домiнантно з повною пенетрантнiстю й експресивнiстю

239. Хромосомна патологiя є результатом:

* A) Нерозходження хромосом у мейозi

* B) Передачі нащадку перебудов хромосом вiд батькiв

* C) Хромосомних мутацiй, що виникли de novo

* D) Iндукцiї хромосомних ушкоджень в гаметах пiд впливом мутагенiв
навколишнього середовища

   E) Нерозходження хромосом у мітозi

240. Частота синдрому Шерешевського-Тернера серед новонароджених
становить:

   A) 1:500000

   B) 1:50000

* C) 1:5000

   D) 1:500

241. Частота синдрому Клайнфельтера серед новонароджених хлопчикiв
становить:

   A) 1:50000

   B) 1:10000

   C) 1:5000

* D) 1:1000

   E) 1:500

Завантажено з сайту ТЕСТУВАННЯ.УКР | Сторінка 58



242. Який тип успадкування характерний для мукополiсахаридозiв?

   A) Х-зчеплений домiнантний

   B) Мультифакторiальний

   C) Аутосомно-домiнантний

* D) Аутосомно-рецесивний, Х-зчеплений рецесивний

243. Зчеплено зі статтю успадковуються:

   A) Хондродистрофія, багатопалість

   B) Глактоземія, муковісцидоз

* C) Гемофілія, іхтіоз

   D) Хороба Дауна, синдром Клайнфельтера

244. До синдромiв, пов'язаних з аномалiями числа хромосом вiдносяться:

   A) Синдром Леша-Нійхана

   B) Синдром Гурлера

* C) Синдром Шерешевського-Тернера

   D) Хвороба Тея-Сакса

   E) Синдром Блума

245. До гемоглобiнопатiй, що мають клiнiчне значення вiдносяться:

* A) Альфа-таласемiї

* B) Бета-таласемiї

* C) Захворювання, пов'язанi з нестабiльнiстю гемоглобiну

   D) Сiмейний еритроцитоз

246. Синдром Дауна є результатом нерозходження хромосом при:

* A) Першому мейотичному подiлi

* B) Другому мейотичному подiлi

   C) Не залежить вiд мейотичного подiлу
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247. В якому вiцi необхiдно почати лiкування вродженого гiпотіреозу?

   A) З 3 – 5-го днiв життя

   B) Пiсля 10 рокiв

* C) З 17-го дня життя

   D) У пубертатному перiодi

248. Якими препаратами можна компенсувати дефiцит бiлку в дiєтi дитини з
фенiлкетонурiєю?

* A) Нофелан,

* B) Апонтiй

* C) Фенiл-фрi

   D) Хумана

249. Високий рiвень гомогентизинової кислоти визначається при:

* A) Алкаптонурiї

   B) Тирозинемiї I типу

   C) Фенiлкетонурiї

   D) Цистинозi

250. Дефект ферменту може призводити до патологiчних проявiв внаслідок:

* A) Нестачi кiнцевого продукту

* B) Накопичення речовин, що не можуть розщеплюватися або пiддаватися
перетворенням

* C) Надлишкової компенсаторної реакцiї при випадiннi ланки в ланцюгу
саморегуляцiї

   D) Надлишку кiнцевого продукту
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251. Який метод дослiдження дозволяє пiдтвердити дiагноз синдрому
Клайнфельтера:

   A) Клiнiко-генеалогiчний аналiз

   B) Тест Обермейстера

   C) Тонкошарова хроматографiя кровi на амiнокислоти в динамiці

* D) Хромосомний аналiз карiотипі

   E) Скринiнг сечi

252. Зниження тирозину в плазмi пiсля обмеження бiлку в дiєтi i прийому
вiтамiну С характерне для:

   A) Спадкової амiноацидемiї

* B) Тирозиноза

   C) Цирозу печiнки

* D) Транзиторної тирозинурiї

253. Якi клiнiчнi прояви хронiчної форми спадкової тирозинемiї?

* A) Неврологiчнi порушення на тлi лихоманки в неонатальному перiодi

* B) Гепатомегалiя, гiпотрофiя в першi мiсяцi життя

* C) Повiльно прогресуюча гiпотрофiя, вузликовий цироз печiнки, симптом Фанконi

   D) Рахiт, лейкопенiя

254. Зазначте основнi клiнiчнi симптоми глiкогенозу I типу:

   A) Деформацiя кiстяка, гепатоспленомегалiя

* B) Вiдставання в ростi, гепатомегалiя, гiпоглiкемiя

   C) Рання жовтуха, гепатоспленомегалiя, розумова вiдсталiсть

   D) М'язева гiпотонiя, ожирiння, гепатомегалiя
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255. При порушеннi структури ДНК спостерiгаються:

* A) Делецiї

* B) Одиничнi нуклеотиднi замiни

* C) Дуплiкацiї генiв

* D) Мутацiї, що порушують сплайсинг

   E) Модифікації

256. Основнi клiнiчнi симптоми при мукополiсахаридозi:

   A) Гепатоспленомегалiя, судорожний синдром, жовтуха

   B) М'язева гiпотонiя, судороги, розумова вiдсталiсть, ожирiння

* C) Затримка росту, розумова вiдсталiсть, деформацiя кiстяка, черепно-лицьовi
дисморфiї

   D) Порушення опорно-рухового апарату, множиннi дизостози, гiперплазiя ясен, важкий
ступiнь розумової вiдсталостi

257. Вiдставання в психiчному розвитку, атаксiя, алалiя, iнтенцiонний тремор,
судоми, пiдвищений вмiст гістидину в сироватцi кровi спостерiгається при:

* A) Фенiлкетонурiї

   B) Хворобі Помпе

* C) Гiстидинемiї

   D) Мукополiсахаридозах

258. Назвiть основний клiнiчний прояв алкаптонурiї?

* A) Гепатомегалiя, гiпотрофiя

   B) Синдактилiя, глухота

   C) Вади серця, гiперамiноацидурiя

* D) Артропатiя, охроноз, потемнiння сечi в лужному середовищi

* E) Жовтяниця в неонатальному перiодi
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259. Якi з клiнiчних проявiв характернi для цистинозу:

* A) Швидко прогресуюча гiпотрофiя

   B) Анорексiя

* C) Ретинопатiя, полiурiя, полiдипсiя

* D) Рiзке вiдставання в ростi

260. Якi з перерахованих дефектiв ферменту можливi при гомоцистинурiї?

* A) Повна вiдсутнiсть ферменту

* B) Зниження активностi ферменту

* C) Зниження спроможностi зв'язувати кофермент

   D) Підвищення активностi ферменту

261. Гiстидинемiя виявляється:

   A) З 5 рокiв

* B) На першому роцi життя

* C) З 3-х мiсяцiв

   D) З 2-х до 6 мiсяцiв

262. Якi методи можна використовувати для дiагностики тирозинемiї?

   A) Каріотипування

* B) ТШХ амiнокислот кровi i сечi

* C) Кiлькiсне визначення амiнокислот кровi i сечi

* D) Сечовий скринінг

263. З якого вiку частіше манiфестує спадкова метаболiчна енцефалопатiя?

* A) З перiоду новонародженостi

* B) З 4 мiсяцiв

* C) На 1-4 роцi

   D) Після 20-го року
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264. При терапiї гiперорнiтинемiї використовується:

   A) Обмеження фенілаланіну в їжi

* B) Екзогенне введення креатиніну

   C) Виключення з їжi тирозину

   D) Введення великих доз вiтамiну B6

265. Стiйка мiкрогематурiя, оксалурiя, кiстковi змiни характернi для клiнiчної
картини:

* A) Спадкових тубулопатiй

* B) Некетотичної гiперглiцинемiї

   C) Вiтамiн-D-незалежного рахiту

   D) Алкаптонурiї

   E) Аргинiнемiї

266. Спадкова гiперлiзинемiя характеризується:

* A) Затримкою розумового розвитку

* B) Глiцинурiєю

* C) Порушенням обмiну глiцину

* D) Неврологiчними симптомами

   E) Затримкою фізичного розвитку

267. Гiперпролiнемiя - це:

* A) Аутосомно-рецесивне захворювання

* B) Спадкова патологiя амiнокислотного обмiну з аутосомно-рецесивним типом
успадкування

   C) Порушення обмiну вуглеводiв
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268. У хворої дитини виявленi порушення обмiну триптофану Про яке
захворювання варто думати?

   A) Хвороба Марфана

* B) Гомоцистинурiя

* C) Синдром Кнапа-Конровера

   D) Синдром Тернера

269. У фенотипово здорових батькiв, що перебувають у близькоспорiдненому
шлюбi, двоє дiтей страждають спадковою непереносимiстю галактози Який тип
успадкування?

   A) Аутосомно-домiнантний

* B) Аутосомно-рецесивний

   C) Мультифакторiальне захворювання

   D) Х-зчеплений рецесивний

270. В якiй хромосомi локаналізований ген супероксиддисмутази?

   A) 12р11

   B) 15q22

* C) 21q22

   D) 5р11

   E) 4q21

271. Яке захворювання обумовлене недостатнiстю ферменту фруктокiнази?

   A) Галактоземiя

   B) Мукополiсахаридоз

* C) Фруктоземiя

   D) Ганглiозидоз
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272. Глiкогеноз - захворювання, яке викликане:

   A) Трисомiєю по хромосомi 18

* B) Порушенням чинникiв, що регулюють дiю ферментiв, якi розщеплюють
глiкоген

* C) Недостатнiстю кофакторiв

   D) Недостатнiстю транспортних систем

* E) Генетичним дефектом ферментiв, що беруть участь у метаболiзмi глiкогену

273. Виберiть з перерахованих показники, що використовуються для
дiагностики глiкогенозiв:

   A) Фруктоземiя, ацидоз

* B) Анемiя, ацидоз

* C) Знижена активнiсть ферментiв глiкогенолiзу, гiпоглiкемiя

* D) Протеїнурiя, галактоземiя

   E) Гiпербiлiрубінемiя

274. Галактоземiя - це:

* A) Стан, який характеризується збiльшенням вмiсту галактози в кровi

   B) Аутосомно-домiнантна спадкова патологiя

* C) Патологiя обмiну вуглеводiв

* D) Аутосомно-рецесивна хвороба, пов'язана з вiдсутнiстю активностi вiдповiдного
ферменту

275. Для хворих з адреногенiтальним синдромом /сiльвтрачаюча форма/
необхiдна дiєта:

   A) Збагачена бiлком

* B) З пiдсолюванням їжi

   C) Мольочно-рослинна

   D) З обмеженням жирiв у рацiонi

Завантажено з сайту ТЕСТУВАННЯ.УКР | Сторінка 66



276. Немовля з дiагнозом галактоземiя потрiбно годувати:

* A) Низьколактозним мольоком

* B) Низьколактозною сумiшшю

   C) Штучними сумiшами на коров'ячому мольоцi

   D) Тiльки грудним мольоком

277. Якi з перерахованих органiв зазнають ушкодження при галактоземiї:

* A) Шлунково-кишковий тракт

* B) Печiнка

* C) Органи зору

   D) Органи слуху

278. Для пiдтвердження дiагнозу фруктоземiї необхiдно:

* A) Визначити кiлькiсть фруктози в кровi i сечi

* B) Дослiджувати рiвень цукру в кровi

* C) Вивчити електролiти кровi i цукор у сечi

   D) Провести пробу Сулковича

279. Спадкова фруктоземiя обумовлена:

* A) Аутосомно-рецесивною мутацiєю в генi фруктокiнази

* B) Аутосомно-рецесивною мутацiєю

   C) Аутосомно-домiнантною мутацiєю в генi фруктозо-1-фосфатальдолази

280. Виключивши з харчування фруктозу, сахарозу i сорбiт, можна попередити
клiнiчну манiфестацiю:

   A) Цукрового дiабету

* B) Фруктоземiї

   C) Нецукрового дiабету

* D) Деяких спадкових дефектiв вуглеводного обмiну
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281. Причиною синдрому Вiдемана-Беквiта є:

   A) Змiна числа статевих хромосом

   B) Кiлькiсна змiна аутосом

* C) Мутацiя гену

   D) Змiна числа i структури хромосом

282. Для якого мукополiсахаридозу характерне успадкування, зчеплене з Х-
хромосомою?

   A) Синдром Гурлера

   B) Синдром Санфiлiпо

* C) Синдром Хантера

   D) Синдром Моркiо

   E) Синдром Шейе

283. Затримка росту, розумова вiдсталiсть, лицьовi дизморфiї, множинний
дизостоз характернi для:

   A) Синдрому Дубiна-Джонсона

   B) Синдрому Нунана

* C) Синдрому Гурлера

   D) Синдрому Тернера

   E) Синдрому Криглера-Найяра

284. Терапiя мукополiсахаридозiв включає:

* A) Ферментозамісну терапію

* B) Симптоматичне лiкування i ортопедичну корекцiю

   C) Дiєтотерапiю i десенсибiлiзацiю
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285. Доклiнiчне виявлення мукополiсахаридозу можливе при:

   A) Масовому скринінгу новонароджених

* B) Обстеженнi дiтей раннього вiку в сiм'ях груп ризику за цiєю патологiєю

* C) Iнвазивнiй антенатальнiй дiагностицi

   D) Повному бiохiмiчному i цитогенетичному обстеженнi новонароджених

286. До основних клiнiчних ознак синдрому Расела-Сiльвера вiдносяться:

   A) Вiдставання в ростi, кавовi плями на шкiрi, пiдшкiрнi вузлики, кiстяковi дизморфiї

   B) Затримка росту, розумова вiдсталiсть, клювоподiбний нiс, дефiцит маси тiла

* C) Вiдставання в ростi з народження, дефiцит маси тiла, асиметрiя кiстяка

   D) Великi кавовi плями на шкiрi, швидкий рiст, фiзичний розвиток випереджає паспортний
вiк, фiбрознi дизплазiї, передчасне статеве дозрiвання

287. Ураження яких органiв характерне для мукополiсахаридозiв?

* A) Серцево-судинної системи, ЦНС

* B) Кiсткової, хрящової тканини, органів зору

* C) Печiнки, селезiнки

* D) Органів слуху

   E) М’язів

288. Мукополiсахаридози виявляються:

   A) У перiод новонародженостi

   B) Пiсля 20 рокiв

   C) У перiод мiж 20-30 роками

* D) У першi 3 роки життя
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289. Визначте основнi симптоми ниркової глюкозурiї

* A) Глюкозурiя

* B) Полiурiя

* C) Гiпокалiємiя

* D) Зниження рiвня глюкози в кровi, дегiдратацiя

   E) Гіпокальціємія

290. Глікопротеїноз з накопиченням у клiтинах печiнки i мозку олігосахаридів,
що мiстять фукозу, називається:

   A) Ганглiозидозом

   B) Сфинголiпiдозом

   C) Глiкогенозом

* D) Фукозидозом

291. Фiладельфiйська хромосома спостерiгається у хворих, які мають:

* A) Синдром Дауна

   B) Синдром Леша-Нихана

* C) Хронiчний мiєлоїдний лейкоз

   D) При всiх перерахованих

292. Глiкогенози характеризуються клiнiчними проявами з боку:

* A) Печiнки

* B) Нирок

* C) Нервової системи

* D) Серцево-судинної системи

   E) Кiсткової, хрящової тканини
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293. Дiагноз глiкогенозу грунтується на:

   A) Результатах цитогенетичного дослiдження

   B) Визначеннi рiвня глюкози в кровi i сечi

* C) Дослiдженнi глiкогену в бiоптатух печiнки

* D) Дослiдженнi активностi ферментiв метаболiзму глiкогену, накопичення
глiкогену в клiтинах рiзних тканин бiохiмiчно або гiстохiмiчно

294. Манозидоз - спадкова патологiя, що вiдноситься до:

   A) Спадкової патологiї обмiну вуглеводiв

   B) Глiкогенозiв

* C) Глікопротеїнозів

   D) Муколіпідозів

295. Який показник соматотропiну в кровi при клофелiновому тестi вважається
нормальним:

   A) Бiльше або дорiвнює 3 нг/моль

   B) Бiльше або дорiвнює 4 нг/моль

   C) Бiльше або дорiвнює 5 нг/моль

* D) Бiльше або дорiвнює 6 нг/моль

296. Чи можна вважати наявнiсть стеатореї пiдтверджуючим показником в
дiагностицi муковiсцидозу?

* A) Нi

   B) Так

297. Який бiлок є дефектним при муковiсцидозi?

* A) Мембранозв'язаний хлорний канал

   B) Мембранозв'язаний кальцiєвий канал

   C) Фермент, що зумовлює дозрiвання ферментiв пiдшлункової залози

   D) Амiлаза
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298. Диференцiювати муковiсцидоз слiд з такими захворюваннями:

   A) Всiєю хромосомною патологiєю

   B) Ензимопатiями спадкової природи

* C) Целiакiєю i бронхо-легеневою патологiєю

   D) Амiноацидурiями

299. Муковiсцидоз дiагностують за допомогою:

* A) Клiнiко-генеалогiчного обстеження

* B) Пiлокарпiнової проби

   C) Бiохiмiчних i цитогенетичних методiв

* D) ДНК-дiагностики

300. Вкажiть ефективний метод патогенетичного лiкування целiакiї

   A) Дiєта вегетарiанська

   B) Дiєта з обмеженням вуглеводiв

   C) Зменшення жиру в їжi

* D) Аглiадинова дiєта, що не мiстить продуктiв злакових рослин

   E) Дiєта багата жирами i вiтамiнами

301. При якому типi мукополiсахаридозiв має мiсце розумова вiдсталiсть, легкi
соматичнi дизморфiї, екскрецiя з сечею гепарансульфату?

   A) Синдром Гурлера

   B) Синдром Хантера

* C) Синдром Санфiлiпо
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302. Яка частота хромосомних аномалiй серед новонароджених дiтей з вадами
розвитку?

* A) 3-5%

   B) 10%

   C) 20%

   D) 35%

   E) 50%

303. Яка частота хромосомних аномалiй серед пацiєнтiв з порушенням
диференцiювання статi?

   A) 5-10%

   B) 10-15%

   C) 2-3%

   D) 60%

   E) 70%

* F) 20-50%

304. Який відсоток - клiтин з Х-хроматином у чоловiкiв з синдромом
Клайнфельтера?

   A) 1-2%

* B) 10-30%

   C) 5%

   D) 0%
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305. У яких випадках спадкового порушення метаболiзму для лабораторної
дiагностики може бути використана тонкошарова хроматографiя?

* A) Амiноацидопатiї

* B) Порушення лiпiдного обмiну

* C) Фруктоземiя

* D) Галактоземiя

   E) Порушення обміну металів

306. До спадкових синдромiв з пiдвищеною нестабiльнiстю хромосом
вiдносяться:

* A) Анемiя Фанконi

* B) Синдром Блума

* C) Атаксiя -телеангiектазiя

   D) Синдром Прадера-Віллі

307. До Х-зчепленої патологiї вiдноситься:

* A) Синдром Леша-Нихана

   B) Синдром Блума

   C) Синдром Тернера

   D) Синдром Патау

308. Про яке захворювання можна думати у дитини 6 мiсяцiв з бронхо-
легеневою рецидивуючою патологiєю, пiдвищенням iонiв Na+ i Cl- у потовiй
рiдинi?

   A) Гомоцистинурiю

   B) Туберкульоз

   C) Адрено-генiтальний синдром

* D) Муковiсцидоз
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309. Якi причини можуть викликати спадковi дефекти обмiну?

   A) Хромосомнi мутацiї

   B) Вiк батькiв

   C) Ендокриннi порушення

* D) Геннi мутацiї

310. Чому матерi у вiцi до 30 рокiв мають бiльший ризик народити другу дитину
також з синдромом Дауна, нiж матерi старшого вiку?

   A) У мольодих жiнок частiше порушується процес гаметогенезуу

   B) У мольодих жiнок бiльше страждають захиснi реакцiї органiзму

   C) Мольодi жiнки частiше зустрiчаються з професiйними мутагенами

* D) Народження дитини з синдромом Дауна у жiнок до 30 рокiв може свiдчити про
наявнiсть певних механiзмiв, що зумовили неросходження хромосом в мейозi

311. Діагностичні критерії синдрома Марфана:

   A) Мікроцефалія, гіпопігментація шкіри, відставання в психомоторному розвитку

   B) Розумова відсталість, макроорхидизм, вузьке, довге обличчя, масивне підборіддя,
деформовані вуха

* C) Високий зріст, гіперрухливіть суглобів, підвивих кришталика, аномальний ріст
зубів, кіфоз, сколіоз, арахнодактилія, аневризма аорти

312. Якi методи можна застосовувати для діагностики синдрому Клайнфельтера
у новонароджених?

   A) Біохімічний

   B) Генеалогічний

* C) Цитогенетичний та синдромольогiчний

* D) Дослiдження Х- та У-статевого хроматину
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313. Який матерiал можна використати у новонароджених дiвчаток для
дiагностики Х-хромосомної патологiї?

   A) Статевi клiтини

* B) Букальний епiтелiй

* C) Лейкоцити периферичної кровi

314. Якi патогномонiчнi прояви спостерiгаються у новонароджених дiвчаток з
синдромом Шерешевського-Тернера?

   A) Блакитне забарвлення склер

* B) Лiмфатичний набряк кистей

* C) Лiмфатичний набряк стоп

* D) Лiмфатичний набряк верхньої частини тулубу i шиї

315. Якi генетичнi закономiрностi спостерiгаються при синдромi Альпорта?

* A) Плейотропiя

* B) Пенетрантнiсть

   C) Множинний алелiзм

* D) Домiнування

* E) Експресивнiсть

316. Який тип успадкування спостерiгається при синдромi Альпорта?

* A) Аутосомно-домiнантний

   B) Полiгенний

* C) Зчеплений з Х хромосомою

* D) Аутосомно-рецесивний
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317. Якими генетичними явищами обумовлений клiнiчний полiморфiзм при
синдромi Апера?

   A) Полiгенiєю

* B) Рiзною пенетрантнiстю

* C) Плейотропiєю

* D) Рiзною експресивнiстю

* E) Залежнiстю вiд статі

318. З якими генетичними закономiрностями пов'язанi прояви синдрому
Мартiна-Белла?

   A) Множинним алелiзмом

* B) Хромосомною нестабiльнiстю

* C) Залежнiстю вiд статi

* D) Генетичною гетерогеннiстю

319. Якi методи дiагностики синдрому Мартiна-Белла?

   A) Визначення рiвня фенiлаланiну в периферичнiй кровi

* B) Синдромольогiчний аналiз

* C) Патопсихологiчне тестування

* D) Цитогенетичний аналiз

* E) Мольекулярно-генетичний аналiз

320. Якi найбiльш постiйнi клiнiчнi прояви аутосомних синдромiв?

* A) Пренатальна гiпоплазiя

* B) Дизморфiя та низьке розташування вушних раковин

* C) Епiкант, гiпоплазiя статевих органiв

* D) Затримка фiзичного та психiчного розвитку

   E) Пренатальна гiперплазiя
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321. Чи можна на пiдставi синдромольогiчного аналiзу встановити дiагноз
синдрому Клайнфельтера у новонароджених хлопчикiв?

* A) Нi

   B) Так

322. Характернi риси для родоводiв при аутосомно-домiнантному типi
успадкування ознак:

   A) Спорiднений шлюб

   B) Спостереження ознак по горизонталi

* C) Розподiл ознак в родоводi переважно по вертикалi

* D) Вiдсутнiсть переважного ураження осiб якоїсь однiєї статi

323. Наведiть загальнi ознаки спадкових хвороб

* A) Накопичення хвороб в сiм'ях хворих

* B) Хронiчний перебiг хвороби

* C) Клiнiчний полiморфiзм

* D) Пошкодження багатьох функцiональних систем органiзма

   E) Гострий перебiг хвороби

324. Чи можна категорично стверджувати, що наявнiсть тiльки одного хворого в
родинi вказує на неспадковий характер захворювання?

* A) Нi

   B) Так

   C) Можливо
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325. Чим обумовлений хронiчний перебiг з прогредiєнтною клiнiкою при
муковiсцидозi, мiодистрофiї Дюшена?

* A) Постiйною дiєю мутантного гену

   B) Дiєю мутантного гену в ембрiогенезi

   C) Модифiкацiйною мiнливiстю

* D) Онтогенетичною мiнливiстю

* E) Взаємодiєю неалельних генiв

326. Чим обумовлений рецидивуючий перебiг спадкових хвороб людини?

* A) Генетичними факторами

* B) Факторами середовища

   C) Ендогенними факторами

327. Чи слiд враховувати наявнiсть у хворого специфiчних симптомiв та їх
сполучень для дiагностики спадкових хвороб?

* A) Так

   B) Нi

   C) Можливо

328. Яка генетична закономiрнiсть обумовлює пiдвивих кришталика,
арахнодактилiю та пролапс митрального клапану серця при синдромi Марфана?

   A) Модифiкацiйна мiнливiсть

   B) Взаємодiя алельного гену

   C) Взаємодiя неалельних генiв

* D) Первинна плейотропiя

329. Чи залежить клiнiчний прояв спадкових хвороб вiд плейотропiї генiв?

* A) Плейотропна дiя генiв прямо впливає на клiнiчний прояв спадкових хвороб

   B) Плейотропiя не впливає на клiнiку

   C) Клiнiка спадкових хвороб повнiстю залежить вiд факторiв середовища
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330. Яка генетична закономiрнiсть обумовлює гiпопiгментацiю шкiри, волосся,
райдужки, порушення нервової системи у одного пацiєнта?

   A) Модифiкацiйна мiнливiсть

   B) Пенентрантнiсть

   C) Множинний алелiзм

* D) Первинна плейотропiя

331. Який генетичний механiзм обумовлює наявнiсть густого слизу в бронхах та
пiдшлунковiй залозi при муковiсцидозi?

   A) Пенетрантнiсть

   B) Множинний алелiзм

   C) Взаємодiя алельних генiв

* D) Вторинна плейотропiя

332. Якi клiнiчнi прояви найбiльш характернi для спадкових хвороб?

   A) Ураження тiльки однiєї з функцiональних систем органiзму

* B) Наявнiсть ураження багатьох функцiональних систем органiзму

   C) Поява клiнiчних проявiв тiльки в перiодi новонародженостi

* D) Ураження серцево-судинної та нервової систем

* E) Наявнiсть ураження багатьох функцiональних систем органiзму протягом
онтогенезу

333. Частота розповсюдження гену адреногенiтального синдрому серед
новонароджених становить:

   A) 1:2 000

* B) 1:5 000

   C) 1:10 000

   D) 1:100 000
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334. Якi види хромосомних аномалiй практично не зустрiчаються у
живонароджених дiтей?

   A) Iнверсiї, транслокацiї, дуплiкацiї, делецiї

* B) Полiплоїдiї

   C) Анеуплоїдiї

   D) Мiжхромосомнi перебудови

335. Якi основнi показання для карiотипівання?

* A) Наявнiсть в анамнезi мертвонароджених дiтей з множинними вадами розвитку

   B) Хронiчний перебiг захворювання

   C) Наявнiсть судом

* D) Розумова вiдсталiсть в поєднаннi з вадами розвитку

336. Якi з наведених захворювань вiдносяться до мультифакторiальних?

* A) Дефекти невральної трубки

   B) М'язевi дистрофiї

   C) Муковiсцидоз

* D) Бронхiальна астма, атопiчний дерматит

337. Якi з перерахованих хвороб вiдносяться до мультифакторiальних?

   A) Синдром Марфана

   B) Гiпелля-Лiндау

* C) Гiпертонiчна хвороба

   D) Ектродактилiя

* E) Цукровий дiабет
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338. Назвiть етiологiчнi генетичнi фактори при мультифакторiальнiй патологiї:

   A) Дiя двох алелей гену одного локуса

   B) Мiкроделецiї хромосом

   C) Ефект одного гену

* D) Адитивний ефект дiї багатьох генiв

339. Що означає асоцiацiя мультифакторiальної хвороби з полiморфними
системами?

* A) Найбiльш високу частоту визначеного маркера серед хворих в порiвняннi з
такою у здорових

   B) Розмiщення гену, який обумовлює хворобу, i гену маркерної ознаки на однiй хромосомi

   C) Наявнiсть рекомбiнацiї мiж геном хвороби i геном полiморфної системи

340. Якi методи можна використати для встановлення мультифакторiальної
природи захворювання

* A) Близнюковий

* B) Мольекулярно-генетичний

   C) Цитогенетичний

* D) Клiнiко-генеалогiчний

* E) Популяцiйно-статистичний

341. Синдром Марфана успадковується аутосомно-домiнантно Чому повторний
ризик нижче теоретично очiкуваного?

   A) Кодомiнантнiсть

   B) Плейотропiя

   C) Неповне домiнування гену

   D) Полiмерiя

* E) Пенетрантнiсть 30%
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342. Частота хромосомної патологiї серед неплiдних чоловiкiв становить:

   A) 1:100 000

   B) 1:50 000

   C) 1:10 000

   D) 1:5 000

* E) 1:10

343. Частота аномалiй хромосом серед спонтанних абортiв у першому триместрi
вагiтностi становить:

   A) 1%

   B) 5%

* C) 55%

   D) 20%

344. Частота хромосомних аномалiй серед новороджених становить:

   A) 10%

   B) 20%

   C) 2%

* D) 0,8%

   E) 1,5%

345. У якому вiцi клiнiчно проявляється синдром Клайнфельтера?

   A) З перших днiв життя

   B) З першого пiврiччя життя

   C) На першому-другому роцi життя

* D) У пубертатному i постпубертатному перiодах
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346. Який ризик народження дитини з трисомiєю 13 у жiнок у вiцi 45 рокiв?

   A) 50%

   B) 32%

   C) 25%

* D) 4,2%

   E) 2,5%

347. Якi з перерахованих захворювань обумовленi мутацiями генного апарату
мiтохондрiй?

   A) Хвороба Шейє

   B) Синдром Гурлера

   C) Синдром Марфана

   D) Гомоцистинурiя

* E) Синдром Кернса-Сейра

348. Якi з перерахованих захворювань можна дiагностувати в доклiнiчному
перiодi?

   A) Синдром Едвардса

   B) Хвороба Дауна

* C) Фенiлкетонурiя

   D) Синдром Смiта-Лемлi-Опiтца

349. Який з перерахованих лабораторних методiв дiагностики амiноацидопатiй
є неспецифiчним?

   A) Тонкошарова хроматографія

   B) Рідинна хроматографія, ТМС

   C) Проба на щавелеву кислоту

* D) Проба Фелiнга
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350. Фенiлкетонурiя - це:

* A) Фенiлпiровиноградна олiгофренiя

* B) Оксифенiлкетонурiя

* C) Хвороба Фелiнга

   D) Хвороба Гоше

351. При фенiлкетонурiї в сечi пiдвищений рiвень:

   A) Галактози

   B) Триптофану

* C) Фенілаланіну

   D) Лiзину, пролiну, тiрозину

352. Дiєти при фенiлкетонурiї необхiдно дотримуватись:

* A) Протягом перiоду новонародженостi

* B) Не менше 6-7 рокiв

   C) Пiсля 20 рокiв

353. При гiпофiзарному нанiзмi рекомендована терапiя:

   A) Неспецифiчними стимуляторами росту

* B) Соматотропiном, анаболiчними стероїдами, тиреоїдними гормонами, статевими
стероїдами у перiод пубертацiї

* C) Анаболiчними гормонами

* D) Статевими стероїдами, тиреоїдними гормонами

354. Яка вада розвитку є характерною для фенiлаланiнової фетопатiї?

* A) Вроджені вади серця

   B) Полiдактилiя з синдактилiєю

   C) Пупочна кила

   D) Незарощення губи i пiднебiння
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355. Вкажiть на психо-неврологiчнi розлади, які спостерiгаються при
фенiлкетонурiї:

* A) Просте слабоумство з переважанням ознак загального психiчного
недорозвинення

* B) Шизофреноподібнi

* C) Розумова вiдсталiсть рiзного ступеня

   D) Пригнічення ЦНС

356. З якого вiку може проявитися транзиторна гiперфенiлаланiнемiя?

   A) Пiсля пубертатного перiоду

   B) В перiод мiж 10-20 роками

   C) Пiсля 10 рокiв

* D) У перiод новонародженостi

357. Зазначте основнi клiнiчнi симптоми алкаптонурiї:

* A) Ураження суглобiв

* B) Артропатiя, охроноз, потемнiння сечi

   C) Рання жовтуха, серцево-судиннi змiни

358. При якому захворюваннi у дiтей визначається непереносимiсть продуктiв,
що мiстять глiадин?

   A) Аргiнiнянтарна амiноацидурiя

   B) Фруктоземiя

   C) Мукополiсахаридоз

   D) Адреногенiтальний синдром

* E) Целiакiя
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359. Чим обумовлена iндивiдуальна чутливiсть до лiкарських препаратiв у
людини?

   A) Впливом зовнiшнього середовища в постнатальному перiодi

   B) Впливом зовнiшнього середовища в перiодi внутрiшньоутробного розвитку

* C) Генетичною iндивiдуальнiстю

* D) Поєднаним впливом генетичних i зовнiшньосередовищних чинникiв

360. Хвороба Вiльсона-Коновалова - це:

   A) Набутий гепатит вiрусного походження

* B) Спадкове захворювання

   C) Генетична патологiя амiнокислотного обмiну

* D) Генетична патологiя обмiну мiдi

* E) Захворювання, що викликане мутацiєю в генi бiлку церулоплазмiну, тип
успадкування - аутосомно-рецесивний

361. В якому вiцi манiфестує гепато-лентикулярна дегенерацiя?

   A) В перiодi новонародженостi

* B) В шкiльному вiцi

* C) У вiцi вiд 6 до 30 рокiв

* D) У вiцi 20-30 рокiв

362. Назвiть клiнiчнi форми хвороби Вiльсона-Коновалова

* A) Абдомiнальна i тремтливо-ригiдна форми

* B) Ригiдно-аритмо-гiперкiнетична

* C) Екстрапiрамiдно-коркова форма

   D) Легенева форма
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363. Назвiть мiнiмальнi дiагностичнi ознаки хвороби Вiльсона-Коновалова

* A) Гепатоспленомегалiя

* B) Рiзнi неврологiчнi порушення

* C) Зниження концентрацiї церулоплазмiну в плазмi, пiдвищений вмiст мiдi в сечі

* D) Кiльце Кайзер-Флейшера на райдужнiй оболонцi

   E) Часті бронхіти (5-6 разів на рік)

364. У кого необхiдно дослiджувати рiвень церулоплазмiну в плазмi кровi?

* A) У хворих у вiцi 6-50 рокiв з хронiчною патологiєю печiнки i явищами
екстрапiрамiдної коркової недостатностi

* B) У дiтей шкiльного вiку з порушеною функцiєю печiнки i вiдсутнiстю
верифiкованого дiагнозу

* C) У сiбсiв i дiтей осiб, хворих гепатолентикулярною дегенерацiєю, або носiїв
мутацiї в генi церулоплазмiну

   D) У сібсів хворих у вiцi 6-50 рокiв з хронiчною патологiєю печiнки i явищами
екстрапiрамiдної коркової недостатностi

365. Що таке спадковi тубулопатiї?

* A) Захворювання нирок спадкового походження

* B) Генетично обумовленi вади розвитку сечевидiльної системи

   C) Спадковi порушення обмiну речовин

* D) Спадковi захворювання, пов'язанi з недостатньою реабсорбцiєю речовин у
ниркових канальцах

* E) Група захворювань, в основi яких лежать порушення процесiв канальцевого
транспорту органiчних сполук або електролiтiв
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366. Якi процеси забезпечують перенос речовин через мембрану?

* A) Проста дифузiя за градiентом концентрацiї речовини

* B) Полегшена дифузiя у напрямку приблизно однакових концентрацiй речовини
по обидвi сторони мембрани

* C) Активний транспорт в напрямку бiльш високого градiєнту концентрацiї
речовини

   D) Активний транспорт в напрямку бiльш низького градiєнту концентрацiї речовини

367. Назвiть форми печiнкових порфiрій

   A) Спадкова копропорфiрія i спадкова порфiрія

   B) Iнтермiтуюча гостра спадкова копропорфiрія

* C) Iнтермiтуюча гостра, що вар'ює i протопорфiрія

* D) Iнтермiтуюча гостра, що вар'ює i шкiряна пiзня

* E) Шведська i пiвденноафриканська форми

368. Якi лабораторнi дослiдження необхiдно проводити для верифiкацiї
дiагнозу порфiрії?

* A) Дослiдження екскрецiї пiролiв з сечею i калом у гострий перiод i перiод
згасання клiнiчних симптомiв

* B) Дослiдження концентрацiї уро-, копро- i протопорфiринiв в калi i сечi

* C) Дослiдження уропорфiринiв в сечi, а копропорфiринiв в калi

* D) Проби Фелiнга i Hoesch з сечею

   E) Каріотипування

369. З яких симптомiв звичайно починається генетично обумовлений
гемохроматоз?

* A) З симптомiв цукрового дiабету

   B) З блювоти, запорiв i iнших порушень функцiї шлунково-кишкового тракту

   C) З порушень мови, ходи, тремору i клонiчних судорог

* D) З симптомiв цирозу печiнки, вторинної атрофiї гонад, змiни забарвлення шкiри

* E) Зi змiни забарвлення шкiри i тестикулярної атрофiї
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370. Як класифiкують порфiрії?

* A) Печiнковi i еритропоетичнi

* B) Шведська, пiвденноафриканська форми i протопорфiрії

* C) Iнтермiтуюча гостра i шкiряна пiзня форми

* D) Порфiрії дiтей i дорослих

   E) Ювенільна порфірія

371. Якi Ви знаєте спадковi захворювання, пов'язанi з патологiєю обмiну мiдi в
органiзмi?

   A) Хвороба Меньєра

* B) Гепатолентикулярна дегенерацiя

* C) Синдром Менкеса (кучерявого волосся)

   D) Протопорфирії

372. Назвiть спадкову хворобу, по'язану з генетичним дефектом обмiну залiза

   A) Гепатоцеребральна дистрофiя

* B) Гемохроматоз

   C) Гемофiлiя В

   D) Синдром Коккейна

373. Назвiть найбiльш частий вiк манiфестацiї гемохроматозу

   A) У перiодi новонародженостi

* B) У зрiлому вiцi

   C) У школярiв

* D) 30-40 рокiв
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374. Якi розрiзняють стадiї розвитку хвороби Вiльсона-Коновалова?

* A) Преклiнiчна i клiнiчна

* B) Вiсцеральна

   C) Гостра i хронiчна

* D) Неврологiчна

375. Який комплекс дослiджень необхiдний для верифiкацiї дiагнозу хвороби
Вiльсона-Коновалова?

* A) Клiнiчне i генеалогiчне дослiдження

* B) Огляд очей з щiлинною лампою, дослiдження рiвня церулоплазмiну в
сироватцi або плазмi кровi й вмiст мiдi в добовiй сечi

* C) Дослiдження функцiональної спроможностi печiнки i радiоiзотопна
гепатографiя

* D) ДНК-дiагностика

   E) Каріотипування

376. Симптоматика якої патологiї вимагає виключення дiагнозу порфiрії?

* A) Гострого нападу апендициту

* B) Дерматозiв з бульозними елементами

* C) Ентеропатичного акродерматиту

* D) Тривалої неясної неврологiчної iнтермiтуючої симптоматики

   E) Гострий напад лихоманки

377. Якi головнi дефекти лежать в основi первинних тубулопатiй?

* A) Дефiцит або дефект пермеази в результатi генної мутацiї

* B) Змiни ферментiв, що беруть участь в активному переносi транспортованих
через мембрану речовин

* C) Змiна чутливостi мембранних рецепторiв до регулюючої дiї гормонiв

   D) Надлишок пермеази в результатi генної мутацiї
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378. Назвiть основнi причини вторинних тубулопатiй

   A) Вродженi вади розвитку сечостатевої системи, ускладненi вторинними iнфекцiями

   B) Складнi синдроми МВПР хромосомної етiологiї

* C) Результат ушкодження ниркових канальцiв при набутих хворобах обмiну
речовин i бактерiальних iнфекцiях

* D) Результат ушкодження системи ниркових канальцiв як при спадкових, так i
при набутих хворобах обмiну в зв'язку з метаболiчними дефектами за межами
нефрона

379. Назвiть основнi клiнiчнi симптоми всiх тубулопатiй?

* A) Полiурiя

* B) Нефролiтiаз

* C) Аномалiї кiстяка

   D) Гемольітичний синдром

380. При яких первинних тубулопатiях спостерiгаються аномалiї кiстяка?

   A) Ниркова глюкозурiя, нирковий нецукровий дiабет, цистинурiя

* B) Фосфат-дiабет

* C) Синдром де Тонi-Дебре-Фанконi

* D) При нирковий ацидоз

381. Назвiть вториннi тубулопатiї, при яких основним симптомом є аномалiї
кiстяка

* A) Целiакiя, вiтамiн Д-залежний рахiт, псевдогiпопаратиреоїдизм

   B) Оксалоз, тирозиноз, хронiчна ниркова недостатнiсть

   C) Фосфат-дiабет, синдром де Тонi-Дебре-Фанконi, нирковий тубулярний ацидоз
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382. Зазначте основнi клiнiчнi симптоми, що входять у синдром де Тоні-Дебре-
Фанконі

* A) Вiдставання в ростi, метаболiчний ацидоз

* B) Полiурiя i нефролiтiаз

* C) Аномалiї кiстяка, розумова вiдсталiсть

   D) Глюкозурiя i глюкоземiя, розумова вiдсталiсть

383. Визначте час манiфестацiї синдрому де Тонi-Дебре-Фанконi

   A) У перiодi новонародженостi

* B) У дошкiльному вiцi

* C) На 1-2 роках життя

   D) У зрiлому вiцi

384. Зазначте тип успадкування ниркової глюкозурiї

* A) Аутосомно-домiнантний з рiзною експресивнiстю

   B) Аутосомно-рецесивний

   C) Х-зчеплений домiнантний

   D) Жодний з перерахованих

385. Ефективними засобами терапiї вiтамiн Д-резистентного рахiту в даний час
є:

* A) Тривале введення вiтамiну Д у великих дозах

* B) Ентеральне введення неорганiчних фосфатiв з наступним призначенням
вiтамiну Д

* C) Активнi метаболіти вiтамiну Д

* D) Ортопедична корекцiя аномалiй кiстяка

   E) Застосування ферментів підшлункової залозі
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386. Якi Ви знаєте типи ниркового тубулярного ацидозу?

* A) Дистальний i проксимальний

* B) Нирковий тубулярний ацидоз дорослих i iнфантильний

* C) I-го i II-го типiв

* D) Хвороба Баттлера-Олбрайта i синдром Лайтвуда

   E) Синдром Меккеля

387. Назвiть основний патогенетичний механiзм при нирковому нецукровому
дiабетi

* A) Вiдсутнiсть реакцiї клiтин епiтелiю канальцiв нирок на АДГ

   B) Зниження рiвня вазопресину в кровi

* C) Зниження осмольярностi сечi

* D) Пiдвищений синтез простагландинiв

* E) Зниження осмольярностi сечi i збiльшення кiлькостi вазопресину в плазмi кровi

388. Якi Ви знаєте спадковi порушення ниркового мембранного транспорту
амiнокислот?

   A) Жодне з перерахованих

* B) Цистинурiя, глiцинурiя, глюкоглiцинурiя, iмiноглiцинурiя, хвороба Хартнупа

* C) Цистинурiя, глюкоглiцинурiя

* D) Хвороба Хартнупа, де Тонi-Дебре-Фанконi, Баттлера-Олбрайта

* E) Сечокам'яна хвороба рiзного генезу

389. Дифузне порушення ороговiння шкiри за типом гiперкератозу без
запального компоненту - головний симптом:

   A) Еритрокератодермiй

* B) Фолiкулярних кератозiв

   C) Бородавчастих кератозiв

* D) Кератодермiй

* E) Iхтiозiв

Завантажено з сайту ТЕСТУВАННЯ.УКР | Сторінка 94



390. Вульгарний iхтiоз успадковується:

* A) Аутосомно-домiнантно

   B) Аутосомно-рецесивно

   C) Х-зчеплено домiнантно

   D) Х-зчеплено рецесивно

   E) Як полiгенний синдром

391. Х-зчеплений iхтiоз вiдрiзняється вiд вульгарного iхтiозу:

* A) Клiнiчними проявами

* B) Часом початку захворювання

* C) Гiстохiмiчно

* D) Типом успадкування

   E) Гистологічним виявленням ретенціонного гіперкератозу

392. Клiнiчна картина iхтiозу плоду розвивається:

* A) В серединi вагiтностi

* B) Наприкiнцi вагiтностi

   C) Вiдразу пiсля народження

393. Ламелярний iхтiоз - це гiперкератоз, при якому запальний (еритематозний)
компонент:

* A) Вiдсутнiй

* B) Присутнiй тимчасово, на початку захворювання

   C) З'являється в другiй половинi життя

   D) Присутнiй постiйно
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394. При епiдермольiтичному iхтіозi головними симптомами є:

* A) "Ошпарена" шкiра при народженнi

* B) Вiдшарування епiдермiсу з утворенням мiхурiв

   C) Рiвномiрне ороговiння

* D) Нерiвномiрне ороговіння

395. Епiдермольiтичний iхтiоз успадковується:

   A) Аутосомно-рецесивно

* B) Аутосомно-домiнантно

   C) Х-зчеплено домiнантно

   D) Х-зчеплено рецесивно

   E) Як полiгенний синдром

396. Одностороннiй iхтiоз клiнiчно проявляється ураженням шкiри однiєї
сторони тiла в сполученнi з:

* A) Ураженням кiсток

* B) Ураженням нирки

* C) Ураженням мозку

   D) Ураженням м'язів

397. Лiнеарний (обгинаючий) iхтiоз фактично вiдноситься до:

   A) Еритрокератодермiй

* B) Iхтiозiв

   C) Фолiкулярних кератозiв

   D) Кератодермiй

398. Дiлянки посиленого ороговiння при голковому iхтiозi:

   A) Округлої форми, покривають усе тiло

* B) Округлої форми, покривають частину поверхнi тiла

* C) Лiнеарної V- i S-подiбної форми, покривають частину поверхнi тiла
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399. Для еритрокератодермiй характерне таке сполучення симптомiв:

   A) Гiперкератоз без запальної реакцiї

* B) Гiперкератоз i запальна реакцiя

   C) Епiдермольiз i акантоз

   D) Множиннi пустули й акантоз

400. Для фолiкулярних кератозiв характернi:

   A) Поодинокi невеликi вогнища суцiльного ороговiння

   B) Поодинокi дуже великi вогнища суцiльного ороговiння

* C) Дисемiнований характер порушення ороговiння, що зв'язаний з вихiдним
отвором фолiкулiв

   D) Велике запалення бiльшостi фолiкулiв

401. Волосяний лишай (lichen pilaris) вiдноситься до:

   A) Грибкових захворювань шкiри i волосся

   B) Запальних захворювань сально-волосяних фолiкулів

* C) Фолiкулярних кератозiв

   D) Кератодермiй

402. Бородавчастi кератози успадковуються:

* A) Аутосомно-домiнантно i аутосомно-рецесивно

* B) Аутосомно-домiнантно

* C) Аутосомно-рецесивно

* D) Як генетично гетерогенна група з рiзними типами успадкування у окремих
представникiв

   E) Х-зчеплено домiнантно

Завантажено з сайту ТЕСТУВАННЯ.УКР | Сторінка 97



403. Чорний акантоз вiдноситься до:

   A) Дистрофiй шкiри

   B) Невоїдних утворень шкiри

* C) Бородавчатих кератозiв

   D) Еритрокератодермiй

404. Кератодермiї характеризуються:

* A) Надлишковим рогоутворенням шкiри (без шелушiння) на великих поверхнях
тiла

* B) Надлишковим рогоутворенням шкiри в областi долоней i підошов

* C) Надлишковим рогоутворенням на розгинальних поверхнях кiнцiвок

   D) Полiморфним порушенням рогоутворення на шкiрi тулубу

405. Кератодермiї бувають:

* A) Дифузнi й осередковi

   B) Суцiльнi i локальнi

* C) Крапковi

406. При багатоформних кератозах вiдмiчаються:

* A) Рiзноманiтнi порушення ороговiння шкiри i слизових оболонок

* B) Ураження дериватiв шкiри - волосся i нiгтiв

* C) Екто- i мезодермальнi дефекти (ураження очей, зубiв, нервової системи i тд)

   D) Ураження суглобів

407. Альбiнiзм успадковується:

* A) Х-зчеплено рецесивно

   B) Аутосомно-домiнантно

   C) Х-зчеплено домiнантно

   D) Як полiгенний синдром
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408. Симптоми тотального альбiнiзму виявляються:

* A) Вiдразу пiсля народження

   B) У першi тижнi (мiсяцi) життя

   C) У пубертатному перiодi

   D) В другiй половинi життя

409. Частковий альбiнiзм вiдрiзняється вiд вiтилiго:

* A) Масштабом ураження шкiри

* B) Часом прояву захворювання

* C) Ступенем спадкової обумовленостi

   D) Нiчим не вiдрiзняється

410. Лізосоми це:

* A) Органели клітини, діаметром 0,2-2,0 мкм, відокремлені від цитоплазми
мембраною, розташовані в усіх клітинах організму, крім еритроцитів

* B) Органели клітини, діаметром 0,2-2,0 мкм, відокремлені від цитоплазми
мембраною

* C) Органели клітини розташовані в усіх клітинах організму

   D) Органели клітини, діаметром 2,2-22,0 мкм, відокремлені від цитоплазми мембраною

411. Основними ознаками лізосом є:

* A) Знаходяться в усіх клітинах організму, крім еритроцитів;

   B) Вміщують 40 гідролаз;

* C) Внутрішне середовище має рН=5,0 (кисле);

* D) Відокремлені від цитоплазми простою мембраною;

* E) Різні за формою та розмірами в залежності від типу клітини;

* F) Мають у складі глікопротеїди
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412. Які з наведених лізосомних хвороб успадковуються за Х- зчепленим типом
успадкування?

   A) Хвороба Марото-Ламі

   B) Хвороба Гурлера

* C) Хвороба Хантера

* D) Хвороба Андерсена -Фабрі

   E) Хвороба Тея -Сакса

413. Для лізосомних хвороб характерно:

* A) Сумарна частота 1 : 25 000

* B) В більшості випадків моногенний характер

* C) В більшості випадків успадковуються за аутосомно-рецесивним типом (деякі -
за Х-зчепленим рецессивним)

   D) Клінічні прояви не залежать від типу і локаналізації накапичувльаного субстрату

* E) Метаболічний блок призводить до накопичення патологічного субстрату в
різних органах та тканинах

* F) Характеризуються полісистемним ураженням

414. Назвіть два головні хімічні процеса, які відбуваються при утворенняі
лізосом:

   A) Метилювання

* B) Глікозилювання

* C) Фосфорилювання

415. Головною функцією лізосом є:

* A) Ферментутивна деградація макромольекул та органел за механізмами
аутофагії та гетерофагії

   B) Ферментутивна деградація макромольекул та органел за механізмами аутофагії та
гетерофагії

   C) Енергетичне забезпечення всіх клітинних процесів
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416. Порушення яких біохімічних процесів лежить в основі хвороби Вольмана?

* A) Недостатність кислої ліпази, що порушує гідроліз ефірів холестерину,
пов'язаних з ліпопротехїами низької щільності в лізосомах

   B) Недостатність білка стабілізатора, структурно подібного до лізосомного катепсину А,
що призводить до зниження стабільності альфа-галактозидази і нейрамінідази

417. Який з типів хвороби Гоше вказано невірно?

   A) Хронічний ненейронопатичний

   B) Гострий нейронопатичний

   C) Підгострий нейронопатичний

* D) Вроджений нейронопатичний тип

418. Зниження активності якого лізосомального ферменту зпричинює
виникнення хвороби Гоше?

* A) бета-глюкоцереброзидази

   B) бета-галактозидази

419. Головним класифікаційним критерієм лізосомних хвороб є:

* A) Природа накопичуваного продукту

   B) Вік виникнення захворювання

   C) Локаналізація патологічного процесу

420. Зниження активності якого лізосомального ферменту спричиняє
виникнення метахроматичної лейкодистрофії?

* A) Арилсульфатази А

   B) Арилсульфатази В

   C) Бета-галактозидази
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421. Чим відрізняються чотири клінічні форми метахроматичної
лейкодистрофії?

* A) віком дебюту захворювання

   B) прогресуючим розвитком атрофії зорових нервів

   C) прогресуючим розвитком спастичного тетрапарезу

422. До якої групи генних синдромів можна віднести дизморфологічний
синдром цієї дитини?

* A) Акроцефалосиндактилії;

   B) Хондродисплазії;

423. Вкажіть ймовірний діагноз (див фото):

   A) с-м Пфайфера

   B) с-м Аперта

* C) с-м Аперта-Крузона

424. Вкажіть відсутні стигми дизембріогенезу (див фото):

* A) камподактилія

   B) неповна часткова синдактилія 2-3 пальця

* C) полідактилія

   D) розширений перший палець

425. Для якого спадкового захворювання характерним є зображений на фото
симптом?

   A) с-м Марфана

   B) с-м Нунана

* C) с-м Елерса-Данлоса
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426. Які з наведених симптомів ураження шкіри притаманні хворобі Фабрі?

   A) Атиповий дерматит

* B) Ангіокератоми

   C) Бульозний епідермольіз

   D) Склеродермія

   E) Ангідротична дисплазія шкіри

427. Для якого спадкового захворювання характерні шкіряні прояви, зображені
на фото?

   A) Синдром LEOPARD

* B) Синдром Андерсена-Фабрі

   C) Нейрофіброматоз

428. Затримка зросту при синдромі Шерешевського-Тернера обумовлена
дефицфтом соматотропину?

   A) Так

* B) Ні

429. Які препарати, при синдромі Шерешевського-Тернера використовують для
стимуляції росту?

   A) Соматотропний гормон

   B) Преперари, що мають анаболічну дію

   C) Левотироксин

   D) Вітамінний комплекс

* E) Естрогени
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430. Вибір статі пробанду при чоловічому псевдогермофродитизмі, залежить:

   A) від будови зовнішніх статевих органів

   B) від хромосомного набору

   C) від рівня статевих гормонів

* D) від можливості проведення хірургічної корекції

431. Для терапії синдрому Клайнфельтера не використовують:

   A) Клостильбегід

   B) Статеві гормони

* C) Хоріонічній гонадотропін

   D) Токоферола ацетат, цинктерал

432. Талассемiї обумовленi:

   A) Порушенням первинної структури альфа- i бета-ланцюгiв гемоглобiну

* B) Недостатнiстю синтезу ланцюгiв гемоглобiну

   C) Порушенням в структурi гену

   D) Дефектом мембран еритроцитiв

433. Який діагноз можна запідозрити у пробанда представленого на фото?

* A) Синдром Клайнфельтера

   B) Синдром Корнелії де Ланге

   C) Синдром Марфана

   D) Синдром Пфайффера

   E) Синдром Франческетті
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434. Який діагноз можна запідозрити у пробанда представленого на фото?

   A) Синдром Марфана

   B) Синдром Франческетті

* C) Синдром Корнегії де Ланге

   D) Синдром Клайнфельтера

   E) Синдром Пфайффера

435. Який діагноз можна запідозрити у пробанда представленого на фото?

   A) Синдром Патау

   B) Гідроцефалія

* C) Аненцефалія

   D) Spina bifida

436. Який діагноз можна запідозрити у пробанда представленого на фото?

   A) Синдром Патау

* B) Гідроцефалія

   C) Аненцефалія

   D) Spina bifida

437. Який діагноз можна запідозрити у пробанда представленого на фото?

   A) Синдром Патау

   B) Гідроцефалія

   C) Аненцефалія

* D) спинномозкова кила
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438. Вкажіть стигми дизембріогенезу (див фото):

   A) камподактилія

   B) неповна часткова синдактилія 2-3 пальця

* C) трьох фаланговий великий палець

   D) полідактилія

   E) розширений перший палець

439. Вкажіть стигми дизембріогенезу (див фото):

   A) камподактилія

   B) неповна часткова синдактилія 2-3 пальця

   C) трьох фаланговий великий палець

* D) полідактилія

   E) розширений перший палець

440. Вкажіть стигми дизембріогенезу (див фото):

* A) синдактилія

   B) неповна часткова синдактилія 2-3 пальця

   C) трьох фаланговий великий палець

   D) полідактилія

   E) розширений перший палець

Завантажено з сайту ТЕСТУВАННЯ.УКР | Сторінка 106


