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1. У дiвчинки 5 рокiв з нормальним фiзичним i психiчним розвитком виявлена
гiпертрофiя клітора. У 10% ядер клiтин букального епiтелiю мiститься 2 глибки
Х-хроматину. Що можна сказати про кiлькiсть статевих хромосом у її карiотипi?

   A) Х0

   B) ХХ

* C) ХХХ

* D) ХХ/ХХХ

2. У новонародженої дитини визначається сухiсть шкiри, пастознiсть, хрипкий
плач, макроглосiя, запале перенiсся, брадикардiя. Приблизний дiагноз:

   A) Iхтiоз

* B) Вроджений гiпотіреоз

   C) Синдром Вiдемана- Беквiта

3. У 3-х рiчної дiвчинки з затримкою фiзичного розвитку i тяжкою деформацiєю
довгих трубчатих кiсток нижнiх кiнцiвок виявленi гiперамiноацидурiя,
глюкозурiя i велика кiлькiсть фосфатiв в сечi. Попереднiй дiагноз:

   A) Нирковий канальцевий ацидоз

* B) Синдром Де Тонi-Дебре-Фанконi

   C) Гiперпаратіреоз

   D) Гiпофосфатемiя

* E) Тубулопатiя

4. Ожирiння, м'язова гiпотонiя, акромiкрiя, затримка психiчного, фiзичного i
статевого розвитку, а також мiкроделецiя довгого плеча хромосоми 15
характеризують:

   A) Синдром Лоуренса-Муна-Барде-Бiдля

* B) Синдром Прадера-Вiллi

   C) Синдром Кохена

   D) Синдром Карпентера
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5. Дiвчина 20-ти рокiв, правильної статури, з добре розвинутими грудними
залозами, паховою грижою, вiдсутнiстю матки i статевого оволосiння,
карiотипом 46,ХУ, має дiагноз:

   A) Чистий гонадальний дисгенез

   B) Змiшаний гонадальний дисгенез

* C) Синдром тестикулярної фемiнiзацiї

   D) Справжнiй гермафродитизм

6. У дитини першого року життя пiд час включення в рацiон каш i хлiба
з'явилося рясне, пiнисте, смердюче випорожнення, збiльшився живiт, розвилися
гiпотрофiя, анемiя i рiзко сповiльнився фiзичний розвиток. Ймовiрний дiагноз:

   A) Муковiсцидоз

* B) Целiакiя

   C) Непереносимiсть дисахаридiв

* D) Синдром мальабсорбцiї

7. У хворого 7-ми рiчного вiку виявленi затримка росту, меланодермiя,
подвоєння великих пальцiв на обох руках, повторнi носовi кровотечi, знижений
вмiст еритроцитiв i гемоглобiну в кровi. Найбiльш ймовiрний дiагноз:

   A) Гiпопластична вроджена анемiя Даймонда-Блекфона

   B) Апластична анемiя

* C) Панцитопенiя Фанконi

   D) ТРА-синдром
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8. У 16-ти рiчної дiвчини з ростом 139 см, криловидними складками на шиї,
нерозвиненими грудними залозами i первинною аменореєю найбiльш вiрогiдно
такий карiотип :

   A) 46,ХУ

   B) 47,ХХХ

* C) 45,Х

   D) 46,ХХ

   E) 46,ХХ/46,ХУ

9. Хлопчику з фенотипом синдрому Шерешевского-Тернера, крипторхiзмом,
систолiчним шумом в серцi i карiотипом 46,ХУ можна поставити такий дiагноз:

   A) Синдром Клайнфельтера

* B) Чоловiчий синдром Тернера

* C) Синдром Нунан

   D) Синдром Аарського

10. У хворого 15-ти рокiв гiперкiнези, гепатомегалiя, золотаве кiльце навколо
рогiвки. Приблизний дiагноз:

   A) Ювенiльний ганглiозидоз

* B) Хвороба Вiльсона-Коновалова

   C) Лейкодистрофiя

   D) Плазматичний лiпiдоз

   E) Хорея Гентінгтона

11. У хворого з пiдвивихом кришталика, астенiчною статурою, сколiозом,
слабкiстю зв'язок, свiтлим волоссям, арахнодактилiєю, зниженим iнтелектом i
судорожним синдромом – найбiльш ймовiрним дiагнозом є:

* A) Гомоцистинурiя

   B) Гiстидинемiя

   C) Фенiлкетонурiя
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12. У новонародженої дитини зовнiшнi статевi органи побудованi за чоловiчим
типом, має мiсце крипторхiзм. Карiотип 46,ХХ. Найбiльш ймовiрний дiагноз:

* A) Справжнiй гермафродитизм

* B) Несправжнiй жiночий гермафродитизм

   C) Несправжнiй чоловiчий гермафродитизм

* D) Вiрильна форма адреногенiтального синдрому

   E) Змiшаний гонадальний дисгенез

13. У новонародженої дитини жовтуха зi значним пiдвищенням вмiсту
незв'язаного бiлiрубiну в кровi i важкою неврологiчною симптоматикою. Перша
дитина в сiм'ї загинула при такiй ж клiнiчнiй картинi. Приблизний дiагноз:

   A) Хвороба Жiльбера-Мейленграхта

* B) Синдром Криглера-Найяра

   C) Синдром Добiна-Джонсона

14. Дівчинці 15 років, зріст 157 см, недорозвинуті мольочні залози, високий
рівень гонадотропінів в крові, первинна аменорея, каріотип 46,ХХ. Попередній
діагноз:

   A) Синдром Шерешевського-Тернера

* B) Дисгенезія гонад, ХХ-тип

   C) Синдром тестикулярної фемінізації

   D) Змішаний гонадальний дисгенез

15. Ризик народження дитини з хворобою Дауна у чоловiка з транслокацiєю D/G
становить:

   A) 33%

   B) 25%

   C) 10%

   D) 5%

* E) 2,5%
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16. Генетичний ризик для сiбсiв хворого на вроджений гiпотіреоз становить:

   A) 100%

   B) 50%

* C) 25%

   D) 10%

   E) 0%

17. Генетичний ризик для нащадка хворого з синдромом Марфана при 30%
пенетрантностi дорiвнює:

   A) 50%

   B) 30%

   C) 25%

* D) 10%

   E) 0%

18. Генетичний ризик для сiбсiв хворого з синдромом Клайнфельтера при
нормальному карiотипi батькiв дорiвнює:

   A) 0,5%

* B) 1%

   C) 2%

   D) 5%

   E) 10%

19. Ризик народження дитини з хворобою Дауна у жiнок з траслокацiєю D/G
становить:

   A) 50%

   B) 33%

   C) 25%

* D) 10%

   E) 2,5%
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20. У однорiчної дитини є клiнiчнi прояви вiтамiн-Д резистентного рахiту,
ретинопатiя по типу "солi з перцем". Приблизний дiагноз:

   A) Аргінінянтарна амiноацидурiя

   B) Фруктоземiя

   C) Синдром Фанконi

   D) Адреногенiтальний синдром

* E) Цистиноз

21. У дитини двох рокiв атаксiя, затримка психомоторного розвитку, ураження
волосся у виглядi вузликової триходистрофiї. Приблизний дiагноз:

   A) Гiперорнiтинемiя

   B) Цистатінурiя

   C) Гiперлiзинемiя

* D) Аргiнiнянтарна амiноацидурiя

22. У дитини в перiод новонародженостi має мiсце судомний синдром, м'язева
гiпотонiя, слабкiсть сполучно-зв'язочного аппарату. Концентрацiя лiзину в
плазмi- близько 6 мг%. Приблизний дiагноз?

   A) Порушення обмiну пролiну, оксипролiну

* B) Гiперлiзинемiя І-го типу

   C) Гiперлiзинемiя ІІ-го типу

   D) Аргiнiнемiя

   E) Гiперлiзинемiя в поєднаннi з гiперамонiємiєю
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23. У хворого з психоневрологiчними порушеннями вмiст пролiну в плазмi
становить 15мг%. Приблизний дiагноз:

   A) Пролiнемiя ІІ-го типу

* B) Пролiнемiя І-го типу

   C) Гiстидинемiя

* D) Нефрит

* E) Епiлепсiя

24. У дитини 3-х рокiв, зростом 105 см виявлено прояви "гаргоїлiзму",
множинний дизостоз, помутнiння рогівки. Приблизний дiагноз:

   A) Синдром Смiт-Лемлi-Опiтца

   B) Фруктоземiя

   C) Синдром "котячого лементу"

* D) МПС (Гурлер-подiбний фенотип)

25. У хворого 2-х рокiв з "ляльковим" обличчям, низьким зростом, великим
животом, збiльшенням розмiрiв печiнки вiдмiчаються натщесерце судоми.
Приблизний дiагноз:

   A) Галактоземiя

   B) Мукополiсахаридоз

* C) Глiкогеноз

   D) Фукозидоз

26. У дитини 6 мiсяцiв з хронiчною бронхолегеневою патологiєю не можна
виключити:

* A) Муковiсцидоз

* B) Недостатнiсть aльфа1-антитрипсину

* C) Туберкульоз

   D) Мукополісахаридоз
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27. Хлопчик 2-х рокiв, вiдстає в ростi. Гiпертелоризм, короткий нiс з
вивернутими нiздрями, довгий фiльтр, брахiдактилiя, розхитанiсть суглобiв,
складки мошонки оточують статевий член. Мати низького росту. Попереднiй
дiагноз:

   A) Алкогольна фетопатiя

* B) Синдром Аарського

   C) Синдром Коккейна

   D) Синдром Нунана

28. Дитина 3-х рокiв, розумова вiдсталiсть середнього ступеню. При
зовнiшньому оглядi: антимонголоїдний розрiз очей, виражена мiкрогнатiя, рiзке
зниження слуху, гiпоплазiя I-их пальців рук. Рентгенологiчно: аплазiя
променевих кiсток. Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Пфайфера

   B) Синдром Боуена-Конрадi

* C) Синдром Нагера

   D) Кампомелiчна дисплазiя

29. Дiвчинцi 1 рiк. Вiдмiчається брахiцефалiя, гiпертелоризм, екзофтальм,
страбiзм, маленький нiс з запалим перенiссям, прогнатизм, зрощення II-V
пальцiв на руках i ногах, виражена розумова вiдсталiсть. Рентгенологiчно:
синостоз вiнцевих швiв. Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Нагера

* B) Акроцефалосиндактилiя

* C) Синдром Апера

   D) Синдром Франческеттi
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30. Дитина 3-х рокiв, зрiст трохи вищий вiд вiкової норми. Акроцефалiя,
гiпертелоризм, гiпоплазiя надбрiвних дуг, антимонголоїдний розрiз очей,
укороченi широкi 1 пальцi рук i нiг, часткова синдактилiя рук i нiг. Попереднiй
дiагноз:

* A) Акроцефалосиндактилiя

* B) Синдром Пфайфера

   C) Синдром Апера

   D) Синдром Крузона

31. Дiвчинцi 4 роки, iнтелект збережений. Відмічається порушення рухомостi у
всiх суглобах, кiфосколiоз, розщеплення твердого i м'якого пiднебiння. Батьки
здоровi. Попереднiй дiагноз:

   A) Алкогольна фетопатiя

* B) Артрогрипоз, друга форма

   C) Ревматоїдний артрит

32. Дитина 2-х рокiв, пiсля народження стала випереджати вiковi норми росту i
ваги. Макроглосiя, на мочках вушних раковин - по двi насiчки, пупова кила.
Рентгенологiчно: кiстковий вiк випереджає паспортний, гепато- i нефромегалiя.
Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Вiльямса

   B) Синдром Лоуренса-Муна

* C) Синдром Беквiта-Вiдемана

   D) Синдром Марфана
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33. Хлопчик 2-х тижнiв, народився гiпотрофiчним. При зовнiшньому оглядi:
долiхоцефалiя, клювовидний виступаючий нiс, деформованi вушнi раковини,
клинодактилiя, крипторхiзм, туге розгинання в кульшових i колiнних суглобах.
Попереднiй дiагноз:

   A) Артрогрипоз, перша форма

* B) Синдром Боуена-Конрадi

   C) Синдром Меккеля

   D) Синдром Блума

34. Дiвчинцi 6 рокiв, народилася гiпотрофiчною. Середній ступiнь розумової
вiдсталостi. Зовнi: мiкроцефалiя, синофриз, довгi загнутi вiї, маленький нiс з
вивернутими нiздрями, довгий фiльтр, тонка верхня губа, мiкромелiя.
Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Рубiнштейна-Тейбi

* B) Синдром Корнелiї де Ланге

   C) Синдром Грейга

   D) Синдром Блума

35. Хлопчик 4-х рокiв, вiдставання в зростi i масi тiла, розумова вiдсталiсть.
Обличчя старкувате, очi запалi, нiс тонкий, високе пiднебiння, множинний
карієс. Шкiра суха, тонка, в'яла, пiдвищена її фото чутливість. Крипторхізм.
Попереднiй дiагноз:

* A) Синдром Коккейна

   B) Синдром Меккеля

   C) Синдром Ноя-Лаксової

   D) Синдром Робiнова
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36. Хлопчик 9 рокiв, виражена розумова вiдсталiсть. Зовнi: риси обличчя грубi,
антимонголоїдний розрiз очей, нiс "картоплею" з товстими крилами, губи товстi,
кiфосколiоз, довгi i м'якi пальцi. У матерi грубуватi риси обличчя. Попереднiй
дiагноз:

   A) Синдром Гурлера

   B) Синдром Хантера

* C) Синдром Коффiна-Лоурi

   D) Синдром Смiта-Лемлi-Опiтца

37. Хлопчик 5 рокiв, астенiк. Обличчя вузьке, довге, мiкроцефалiя,
лiвостороння мiкрофтальмiя, великi низько посадженi i вiдстовбурченi вуха,
розщелина пiднебiння, синдактилiя, незарощення овального отвору. У матерi
часткова синдактилiя. Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Самiта

   B) Синдром Пфайфера

   C) Синдром Сетре-Чотзена

* D) Синдром Ленца

38. Дiвчинцi 4 роки, народилася гiпотрофiчною. Розумова вiдсталiсть. Зовнi:
виснажений зовнiшнiй вигляд, гiрсутизм, екзофтальм, широкi нiздрi, потовщенi
губи, помiтно збiльшений клiтор. Пiдвищений вмiст iнсулiну в кровi. Попереднiй
дiагноз:

   A) Тіреотоксикоз

* B) Синдром Донахью (лепречаунізм)

   C) Синдром Мартіна-Бела

   D) Синдром Коккейна
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39. Хлопчик 11 рокiв, ожирiння, розумова вiдсталiсть. Зовнi: постаксiальна
гексадактилiя обох рук, гiпоплазiя статевого члена, стовбурова гiпоспадiя i
крипторхiзм, зниження гостроти зору, пiгментна дегенерацiя сiткiвки.
Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Аарського

   B) Синдром Смiта-Лемлi-Опiтца

* C) Синдром Лоуренса-Муна

   D) Синдром Прадера-Вiллi

40. Дiвчинка 8 рокiв з розумовою вiдсталiстю. Низький зрiст, мiкроцефалiя,
дугоподiбнi брови, антимонголоїдний розрiз очей, низька лінія росту волосся на
чолi, довгi вiї, гримаса "посмiшки", клювовидний нiс, широкi дистальнi фаланги
I-х пальцiв. Попереднiй дiагноз:

* A) Синдром Рубiнштейна-Тейбi

   B) Синдром Корнелiї де Ланге

   C) Синдром Крузона

   D) Синдром Коффiна-Лоурi

41. Хлопчик 2-х рокiв з вiдставанням в зростi, характерним "обличчям плоду".
Зовнi: макроцефалiя, гiпертелоризм, епiкант, довгий фiльтр, вивернутi нiздрi,
гiперплазiя ясен, укороченi передплiччя. Гiпоплазiя статевого члена.
Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Корнелiї де Ланге

* B) Синдром Робiнова

   C) Синдром Рубiнштейна-Тейбi

   D) Синдром Апера
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42. Дiвчинка 7 рокiв, з вiдставанням в зростi i вазi тiла, розумовою вiдсталiстю i
грубим хрипким голосом. Мiкроцефалiя, скошене чоло. Гiпоплазiя надбрiвних
дуг, широке високе перенiсся, блефарофiмоз, мiкрогнатiя, розщелина
піднебіння. Лущення шкiри обличчя. Попереднiй дiагноз:

* A) Синдром Дубовiтца

   B) Синдром Донахью (лепречаунiзм)

   C) Синдром Боуена-Конрадi

43. Мертвонароджений хлопчик з черепно-мозковою килою. Зовнi: скошене
чоло, гiпертелоризм, мiкроцефалiя, постаксiальна гексадактилiя рук i нiг,
крипторхiзм. На розтинi: полiкiстоз нирок, гiпоплазiя сечового мiхура.
Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Смiта

* B) Синдром Меккеля

   C) Синдром Сетре-Чотзена

   D) Синдром Лоуренса-Муна

44. Мертвонароджена дiвчинка з "колоїдною" шкiрою. Зовнi: мiкроцефалiя,
виступаюче перенiсся, маленьке пiдборiддя, контрактури великих суглобiв,
стопа-качалка, великi набряки. Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Меккеля

   B) Синдром Пена-Шокейера

* C) Синдром Ноя-Лаксової

   D) Синдром Ленца
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45. Дiвчинка 3-х рокiв з вiдставанням у зростi i розумовому розвитку.
Парафокомелiя рук i мiкромелiя нiг, срiблясто-бiле волосся, гемангiома на лiвiй
щоцi, розщелина губи, деформованi вушнi раковини. Гiпоплазiя клiтора.
Попереднiй дiагноз:

   A) Альбiнiзм

* B) Синдром Робертса

   C) Синдром Ноя-Лаксової

   D) Синдром Меккеля

46. Дiвчинка 3-х рокiв. Зовнi: дефект великого грудного м'яза злiва i
брахiсиндактилiя лiвої кистi. Рентгенологiчно: гiпоплазiя ребер злiва.
Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Вiльямса

* B) Синдром Поланда

   C) Синдром Пфайфера

   D) Синдром Сетре-Чотзена

47. Дiвчинка 2-х рокiв. Зовнi: виступаюче чоло, блефарофiмоз, довгий фiльтр,
маленький рот з "пiдгорнутими" губами, клишоногiсть з контрактурами пальцiв,
кiфосколiоз. Батько дiвчинки зi схожим фенотипом. Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Плотта

   B) Синдром Ларсена

* C) Синдром Фримена-Шелдона

   D) Синдром Робiнова
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48. Хлопчик 5 рокiв з дуже сухою шкiрою i волоссям. Зовнi: олiгодонтiя,
розщелина губи злiва, ектродактилiя правої руки. У матерi ектродактилiя,
розщелина губи злiва. Попереднiй дiагноз:

* A) Синдром ЕЕС

   B) Синдром Поланда

   C) Синдром Ван дер Вуда

   D) Синдром Мебiуса

49. Хлопчик 2-х рокiв, гiпотрофiя, блювота, розумова вiдсталiсть. Низький зрiст,
мiкроцефалiя, скафобрахiцефалiя, епiкант, страбiзм, короткий нiс з широкими
нiздрями, довгий фiльтр, мiкрогнатiя, шкiряна синдактилiя, гiпоспадiя,
крипторхiзм. Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Секкеля

   B) Синдром Нунана

* C) Синдром Смiт-Лемлi-Опiтца

   D) Синдром Дубовiтца

50. Дiвчинка 5 рокiв. Зовнi: плоске обличчя з виступаючим чолом,
гiпертелоризм, вивихи кульшових i плечових суглобiв, клишогiсть, цилiндричнi
пальцi рук. Рентгенологiчно: гiпоплазiя i затримка скостенiння кiсток зап'ястя i
плюсни. Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Робiнова

* B) Синдром Ларсена

   C) Синдром Ленца

   D) Синдром Ноя-Лаксової
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51. Новонароджена дiвчинка з великою головою, маленькою грудною клiтиною
i рiзко укороченими кiнцiвками. Зовнi: вивернутi нiздрi. Плоскi тiла хребцiв,
укороченi обидвi гомiлковi кiстки, стегновi - у виглядi "телефонної слухавки".
Попереднiй дiагноз:

   A) Хондродистрофiя

   B) Недосконалий остеогенез

* C) Танатофорна карликовiсть

   D) Ахондроплазiя

52. Хлопчик 4-х рокiв з розумовою вiдсталiстю. Низький зрiст, брахiцефалiя,
мiкрофтальмiя, вроджена часткова катаракта, маленький гострий нiс,
мiкростомiя, гiподонтiя, гiпогонадизм, крипторхiзм. Рентгенологiчно: тонкi
кiстки черепа. Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Блума

   B) Синдром Апера

   C) Синдром Вiл'ямса

* D) Синдром Халлермана-Штрайфа

53. Хлопчик 5 рокiв з помiрною розумовою вiдсталiстю. Зовнi: брахiцефалiя,
гiпертелоризм, екзофтальм, страбiзм, маленький клювовидний нiс. Гiпоплазiя
верхньої щелепи, маленька верхня губа. У матерi дуже схожий фенотип.
Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Апера

* B) Синдром Крузона

   C) Синдром Рубiнштейна-Тейбi

   D) Синдром Сотоса
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54. Хлопчик 6 рокiв, низького зросту, з розумовою вiдсталiстю. Зовнi: "обличчя
птаха" - вузьке, мiкроцефалiя, великi очi, страбізм, великий клювоподiбний нiс,
низько посадженi вуха, гiпогонадизм, крипторхізм, клишоногiсть. Попереднiй
дiагноз:

   A) Синдром Мебiуса

* B) Синдром Секеля

   C) Синдром Коффiна-Лоурі

   D) Синдром Смiта-Лемлi-Опiтца

55. У дитини 3 рокiв спостерiгається рецидивуючий бронхiт, дiарея, частий
судомний синдром. При обстеженнi виявленi: вроджена вада серця, аплазiя
тимусу. Рiзко знижений вмiст кальцiю в сироватцi кровi. Про який дiагноз варто
думати?

   A) Рахiтоподiбне захворювання

   B) Синдром Вiльямса-Кемпбелла

* C) Гiпопаратіреоз

* D) Синдром Дi Джорджi

56. У хлопчика з ВВС, криловидними складками на шії, каріотипом 46,ХУ,
спостерігається затримка росту. Ймовірний діагноз:

   A) Гіпогонадізм

* B) Синдром Нунан

   C) Синдром Секкеля
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57. У хлопчика 1,5 рокiв з 2-х мiсвiку визначається гнiйний отит, фурункульоз.
На шкiрi кiнцiвок i тулубу прояви екземи. Збiльшена селезінка. В аналiзi кровi -
зниження кiлькостi лiмфоцитiв, тромбоцитiв. Про який дiагноз варто думати?

* A) Iмунодефiцитний стан

   B) Гемобластоз

* C) Синдром Вiскотта-Олдрича

   D) Синдром Мея-Хегглiна

   E) Хвороба накопичення (лiзосомна хвороба)

58. У чоловiка 26 рокiв, азербайджанця за нацiональнiстю, пiсля прийому
протягом 2-х днiв сульфадиметоксину з'явилася жовтушнiсть склер, темна сеча,
збiльшилися печiнка i селезiнка. Який дiагноз можна запiдозрити?

* A) Гемольiтична анемiя

   B) Сфероцитарна анемiя Мiньковського-Шоффара

   C) Гемольiтична анемiя, обумовлена дефiцитом пiруваткiнази

   D) Серповидно-клiтинна анемiя

* E) Гемольiтична анемiя, обумовлена дефiцитом глюкозо-6-фосфат-дегiдрогенузи

59. У дiвчинки 14 рокiв вторинна дисменорея. В клiтинах буккального епiтелiю
мiститься 12% ядер з двома глибками Х-хроматину. Про який дiагноз варто
думати?

   A) Синдром Шерешевського-Тернера

   B) Синдром Мартіна-Белла

* C) Синдром Трипло-Х

60. У хлопчика в мiсячному вiцi має мiсце блювота, зневоднення, пiдвищена
пiгментацiя шкiри, гiпонатрiємiя при пiдвищенному вмiстi калiю в кровi.
Приблизний дiагноз:

   A) Галактоземiя

* B) Адреногенiтальний синдром

   C) Хвороба Вiльсона-Коновалова
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61. У новонародженого хлопчика пiсля травми почалася кровотеча з пупка. Про
який дiагноз можна думати?

* A) Гемольiтична хвороба новонародждених

   B) Хвороба Жильбера-Мейленграхта

   C) Синдром Криглера-Найяра

* D) Гемофiлiя

   E) Синдром Дубiна-Джонсона

62. У хворого 5-ти рокiв має мiсце олiгофренiя в сполученнi з великими
дефектами черепа i кiстяка. Найбiльш ймовiрний дiагноз:

   A) Хвороба Клайнфельтера

   B) Синдром Леша-Нихана

* C) Синдром Апера, синдром Рубiнштейна- Тейбi

   D) ТРА- синдром

63. Хлопчику з крипторхiзмом, гiпоспадiєю, гiнекомастiєю,
гiпергонадотропiнемiєю i карiотипом 46,ХУ. Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Клайнфельтера

   B) Синдром Аарського

* C) Синдром Рейфенштейна

   D) Чоловічий псевдогермафродитизм

   E) Адреногенiтальний синдром

64. У дитини постiйнi спонтаннi переломи, блакитнi склери, трикутне обличчя,
нормальнi показники кальцiю i фосфору в кровi. Найбiльш ймовiрний дiагноз:

   A) Гiперпаратіреоз

   B) Фосфат-дiабет

   C) Диастрофiчна дисплазiя

* D) Недосконалий остеогенез

   E) Остеодисплазiя

Завантажено з сайту ТЕСТУВАННЯ.УКР | Сторінка 20



65. У хлопчика 5-ти рокiв визначається вiдставання в ростi, вузьке обличчя з
великим клювоподiбним носом, розумова вiдсталiсть, крипторхiзм. У далеких
родичiв по материнськiй лiнiї був син з подiбними рисами обличчя. Попереднiй
дiагноз:

   A) Синдром Корнелiї де Ланге

   B) Синдром Рассела-Сiльвера

   C) Синдром Халермана-Штрейфа

* D) Синдром Секкеля

   E) Трихо-рино-фалангеальний синдром II типу

66. Дiвчинка 2-х рокiв потрапила до хiрургiчного вiддiлення з приводу пахової
кили. Ваша тактика?

* A) Консультацiя генетика i дослiдження статевого Х-хроматину, F-хроматину (як
експрес-метод )

   B) Термiнове оперативне лiкування

   C) Спостереження

* D) Карiотипівання

67. У дiвчинки 10 рокiв екзофтальм, тахiкардiя, дратiвливiсть, плаксивiсть.
Фiзичний розвиток випереджає паспортний вiк. Найбiльш ймовiрний дiагноз:

   A) Синдром Маршала

* B) Тіреотоксикоз

   C) Хвороба Крузона

   D) Синдром Апера

68. При якому синдромi у дитини 3-х мiсяцiв має мiсце незвичайний лемент, як
котяче нявкання, мiкроцефалiя, антимонголоїдний розрiз очей?

   A) Синдром де Грушi

* B) Синдром делецiї 5p-

   C) Синдром Мартіна-Белла

   D) Синдром Вольфа-Хiршхорна
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69. У хлопчика 3 рокiв значне вiдставання в ростi, сухiсть шкiри, пастознiсть,
загальмованiсть, брадикардiя, запори. Вiдставання в ростi батьки почали
помiчати з 1,5-лiтнього вiку, пiсля перенесеного важкого гриппу. У кровi
пiдвищений ТТГ. Попереднiй дiагноз:

* A) Набутий гiпотіреоз

* B) Вроджений гiпотіреоз

   C) Гiпофiзарний нанізм

   D) Синдром Пендреда

70. У дитини адреногенiтальний синдром. Який генетичний ризик для сiбсiв?

   A) 1 %

   B) 50 %

   C) 2 %

* D) 25 %

   E) 5 %

71. Який ризик народження дитини з вадами розвитку, якщо носiй реципрокної
транслокацiї чоловiк?

   A) 33%

   B) 25%

   C) 10%

   D) 7,5%

* E) 2%
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72. Генетичний ризик бути хворим для сина жiнки, яка є носiєм гену гемофiлiї А
становить:

   A) 100%

   B) 25%

* C) 50%

   D) 10%

   E) 0%

73. У дитини з народження визначається вiдставання в ростi, деформацiї
кiстяка, гiпертрихоз, розумова вiдсталiсть, гепатомегалiя. Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Корнелiї де Ланге

* B) Мукополiсахаридоз

   C) Синдром Коффiна-Сiриса

   D) Синдром Рубiнштейна-Тейбi

   E) Глiкогеноз

74. Який ризик для сiбсiв мати структурнi перебудови аутосом у спорадичних
випадках при нормальному карiотипi батькiв?

   A) 50 %

   B) 33 %

   C) 25 %

* D) 1 %

   E) 2,5%
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75. У дитини 6-ти мiсяцiв вiдмiчається регрес набутих навичок i наростання
слабоумства, що спостерiгається при:

   A) Синдромi Шерешевського-Тернера

   B) Синдромi Вiдемана-Беквiта

   C) Гемофiлiї А

   D) Синдромi Вiльямса

* E) Фенілкетонурiї

76. У дитини 4 рокiв з фенiлкетонурiєю рiвень фенілаланіну в кровi складає 1
мг%. Тактика лiкаря?

   A) Додатково призначити корковi стимулятори

* B) Здiйснити корекцiю бiлку в рацiонi

* C) Призначити полiвiтамiни i мiкроелементи

   D) Призначення залишити без змiн

77. У хлопчика 3 рокiв з'явилися судоми, порушення ходи i координацiї руху,
погiршилася пам'ять. При об'єктивному дослiдженнi: потемнiння шкiри до
бронзового кольору, гiперпiгментацiя шкiри, складок, ануса, мошонки, ареоли
сосків. Попереднiй дiагноз:

   A) Синдром Фанконi

   B) Адреногенiтальний синдром

   C) Хвороба Адiсона

   D) Спадкова нечутливiсть кори надниркової залози до кортикотропiну

* E) Адренолейкодистрофiя

78. У хлопчика 2-х рокiв є крилоподiбнi складки на шиї, аномалiя грудної
клiтини, крипторхiзм, вроджена вада серця. Приблизний дiагноз:

   A) Галактоземiя

   B) Мукополiсахаридоз

* C) Синдром Нунан

   D) Фукозидоз
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79. У дитини 5-ти рокiв виявлено анемiю, тромбоцитопенiю, дефект першого
пальця злiва, мiкроцефалiю, плями кольору кави на спинi. Попереднiй дiагноз:

* A) Панцитопенiя Фанконi

   B) Синдром Луї-Бар

   C) Факоматоз

   D) Синдром Блума

80. Пацiєнт має ретинобластому на одному оцi. Що треба зробити перед тим, як
визначити ризик для наступних дiтей в цiй родинi?

* A) Провести клiнiко-генеалогiчний аналiз, цитогенетичне обстеження членiв
ядерної родини, застосувати FISH-метод та ДНК-дiагностику

* B) Встановити тип успадкування цiєї патологiї в родинi

   C) Визначити спорадичним чи успадкованим є захворювання на ретинобластому взагалi

* D) Провести медико-генетичне консультування членiв родин

81. У хлопчика 2 рокiв з рiчного вiку в дiлянцi брiв спостерiгаються
еритематознi плями з дрiбнопластинчатим лущенням волосся в латеральних
частинах брiв дистрофiчне, обламується i випадає. Попереднiй дiагноз:

   A) Себорейна екзема

   B) Червоподiбна атрофодермiя

* C) Надбрiвна улеритема

   D) Волосяний лишай

82. Дитина 11 мiс тричi перенесла гострий бронхiт з затяжним перебiгом.
Визначається гiпотрофiя, стеаторея, анемiя, нейтропенiя, метафiзарний
дизостоз. Хлориди поту - 24 мекв/л. Приблизний дiагноз:

   A) Муковiсцидоз

   B) Целiакiя

   C) Синдром Дi Джорджi

   D) Синдром Чедiак-Хiгаши

* E) Синдром Швахмана
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83. У дитини з перших днiв життя визначається непереносимiсть грудного
мольока Приблизний дiагноз?

   A) Целiакiя

* B) Галактоземiя

* C) Синдром мальабсорбцiї

   D) Синдром Леша-Нiхана

84. У дитини 10 років вітамін-Д-резистентним рахітом при дослідження
мінерального обміну можуть бути виявлені такі показники:

   A) Зниження екскреції фосфатів із сечею

* B) Підвищення екскреції фосфатів із сечею більш 20 ммоль/доб

* C) Нормальний рівень кальцію в крові

   D) Зниження в 1,5-2 рази активності лужної фосфатази

* E) Підвищення в 1,5-2 рази активності лужної фосфатази

85. У дитини 1,5 років відзначається зниження апетиту, повторні приступи
блювоти, гіпотрофія, поліурія, полідіпсія, рахітичні "чіткі", "браслети",
вальгусна деформація нижніх кінцівок. Зазначені симптоми характерні для:

   A) Фенилкетонурії

   B) Галактоземії

* C) Ниркового канальцевого ацидозу

   D) Муковісцидозу

   E) Хронічного пієлонефриту

Завантажено з сайту ТЕСТУВАННЯ.УКР | Сторінка 26



86. Опишить фенотип дитини

   A) Плоске обличчя

   B) Мілкі орбіти,

   C) Високе вузьке піднебіння

* D) Краніосіностози

* E) Синдактилія

   F) Розширений великий палець на стопі

87. Опишить стигми дізембріогенезу

   A) Камподактилія;

* B) Синдактилія;

   C) Полідактилія;

88. Встановіть діагноз у пробанду зображеного на фото

   A) Карликовість Ларона

* B) Ахондроплазія

   C) Гіпохондроплазія

89. Опишить фенотип дитини зображеної на фото

* A) Диспропорційна будова, короткі кінцівки, низький зріст, макроцефалія з
виступаючими лобними буграми, гідроцефалія, гіпоплазія середньої частини
обличчя, брахідактилія, симптом "тризуба"

   B) Диспропорційна будова, короткі кінцівки, низький зріст, макроцефалія з виступаючими
лобними буграми, акроцефалія, брахідактилія

   C) Затримка росту, локальне відкладення жиру на обличчі, в щоках, грудній клітці,
сідницях, стегнах
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90. У хлопчика, зображеного на фото відмічаються наступні симптоми: затримка
росту, локальне відкладення жиру на обличчі, в щоках, грудній клітці,
сідницях, стегнах Відмічається гепатомегалія, гіперліпідемія та гіпоглікемія При
голодуванні виникає лактат ацидоз з гіперкетонемією. Попереднiй діагноз?

   A) Тирозинемія, тип Іа

   B) Органічні ацидурії

   C) Глікогеноз тип Іа

* D) Глікогеноз тип ІІІ

91. Який діагноз можна запідозрити у пробанду при наявності симптомів,
зображених на фото?

   A) Кінцівково-поперекова міодистрофія

   B) Міотонічна дистрофія Штейнерта-Куршмана-Баттена

* C) Первинна міодістрофія Дюшенна

   D) Первинна міодістрофія Ландузі-Дежеріна

92. Як можна охарактеризувати симптом продемонстрований на фото?

   A) Гіпотрофія литкових м'язів

* B) Гіпертрофія литкових м'язів

93. Який симптом відображений на фото?

   A) Етмоідальний синус

* B) Сакральний синус

   C) Плевральний синус
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94. Дівчинка 2-х років з надмірною вагою, частими носовими кровотечами,
частим вживанням їжі і солодкої рідини. При огляді: збільшений живіт,
гепатомегалія, нефромегалія Психічний розвиток у нормі. В крові: гіпоглікемія
натщесерце, гіперлактацидемія, анемія, тромбоцитопенія. Попередній діагноз:

   A) Глікогеноз, тип VI, хвороба Герса

* B) Глікогеноз, тип І, хвороба Гірке

   C) Глікогеноз, тип ІІ, хвороба Помпе

   D) Глікогеноз, тип ІІІ, хвороба Форбса

95. Пацієнтка високого зросту, зовнішні геніталії розвинені за жіночім типом,
первинна аменорея, рівень естрогенів і тестостерону знижений,
гіпергонадотропінемії, ПХ-0. Попередній діагноз:

   A) Синдром Моріса

* B) Синдром Сваєра

   C) Адреногенітальний синдром

96. У дитини віком 1 місяць, з затяжною гіпербілірубінемією з високим рівнем
прямої фракції і виключенням вірусного гепатиту, слід запідозрити:

   A) синдром Криглера-Найяра

   B) синдром Ротора

   C) галактоземію

* D) дефіцит альфа1-антитрипсиу

97. У жинки 35 років та її доньки від другої вагітності діагностовано синдром
Марфана. Яка вірогідність повторного народження дітини з синдромом
Марфана?

   A) 25%

   B) 0%

   C) 100%

* D) 50%
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98. Жінка з муковісцидозом – єдиний випадок захворювання у сім'ї. Визначте
ризик носійства мутантного гену для її батька:

* A) 100%

   B) 50%

   C) 67%

   D) 33%

99. Жінка з муковісцидозом – єдиний випадок захворювання у сім'ї. Визначте
ризик носійства мутантного гену для її матері:

* A) 100%

   B) 50%

   C) 67%

   D) 33%

100. Жінка з муковісцидозом – єдиний випадок захворювання у сім'ї. Визначте
ризик носійства мутантного гену для її доньки:

* A) 100%

   B) 50%

   C) 67%

   D) 33%

101. Жінка з муковісцидозом – єдиний випадок захворювання у сім'ї. Визначте
ризик носійства мутантного гену для її онука:

   A) 100%

* B) 50%

   C) 67%

   D) 33%
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102. Жінка з муковісцидозом – єдиний випадок захворювання у сім’ї. Визначте
ризик носійства мутантного гену для її брата:

   A) 100%

* B) 50%

   C) 67%

   D) 33%

103. Жінка з муковісцидозом – єдиний випадок захворювання у сім’ї. Визначте
ризик носійства мутантного гену для її племінника:

   A) 100%

   B) 50%

   C) 67%

* D) 33%

Завантажено з сайту ТЕСТУВАННЯ.УКР | Сторінка 31


