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1. Тема занятия:  " Наследственные нарушения обмена веществ ".
2. Формы работы:

· Подготовка к практическим занятиям,

· Подготовка материалов по УИРС.

3. Перечень вопросов для самоподготовки по теме практического занятия:

· Классификация наследственных нарушений обмена веществ.

· Этиологические факторы.

· Патогенетические факторы.

· Основные клинические симптомы, клинические проявления в зависимости от сроков установления диагноза.

· Диагностика, возможности пренатальной диагностики.

· Дифференциальная диагностика.

· Современные методы терапии.

· Течение, исходы, прогноз. 

4. Перечень практических умений по изучаемой теме:

1. Установить психологический и речевой контакт с матерью и другими родственниками больного ребенка.

2.  Собрать и оформить анамнез жизни и болезни ребенка с предполагаемым нарушением обмена веществ, нарисовать генеологическое   дерево.

3.  Провести   клиническое   обследование     ребенка с предполагаемым нарушением обмена веществ,   оценить   показатели физического и нервно-психического развития. 

4. Поставить клинический диагноз согласно принятой классификации.
5.  Определить необходимый объем лабораторных, рентгенологических, биохимических, функциональных методов обследования и оценить полученные данные.
6.  Применить средства этиологической, патогенетической, симптоматической терапии.
7.Рассчитать     дозы     и     разведения     лекарственных     средств,     применяемые при данной патологии    

8. Назначить питание в зависимости от  имеющейся патологии.

9. Оформить медицинскую документацию.

5. Рекомендации по учебно-исследовательской работе студентов (УИРС).

1. Написание рефератов по теме:

· «Клиника, диагностика и принципы лечебного питания  детей с ФКУ»

· «Клиника, диагностка и принципы лечебного питания  детей с другими аминоацидопатиями»

· «Клиника, диагностика и принципы терапии  детей с нарушениями обмена липидов»

· «Клиника, диагностика и принципы лечебного питания  детей с нарушениями углеводного обмена»

· «Возможности пренатальной диагностики в выявлении наследственных нарушений обмена веществ».

     2. Разработка таблицы: «Классификация наследственных нарушений обмена веществ».

6. Самоконтроль по тестовым заданиям данной темы. 

НАСЛЕДСТВЕННЫЕ АНОМАЛИИ ОБМЕНА ВЕЩЕСТВ
УКАЖИТЕ ОДИН ПРАВИЛЬНЫЙ ОТВЕТ
1.
Пренатальная диагностика болезни Гоше:
а)
возможна

б)
невозможна

УКАЖИТЕ ВСЕ ПРАВИЛЬНЫЕ ОТВЕТЫ
2.
Диагноз болезни Гоше подтверждается определением активности
фермента глюкоцереброзидазы в:
а) лейкоцитах

б) эритроцитах
в)
фибробластах кожи

г)
тромбоцитах
УКАЖИТЕ ОДИН ПРАВИЛЬНЫЙ ОТВЕТ
3.   Болезнь Ниманна-Пика наследуется по типу:
а)
аутосомно-доминантному
б)
аутосомно-рецессивному
в)
сцепленному с Х-хромосомой

4. В костном мозге при болезни Нимана-Пика  обнаруживают:

     а) многоядерные клетки

     б) звездчатые клетки

     в) «пенистые клетки»

     г) клетки Березовского

     д) крупные одноядерные клетки

5.   Болезнь Нимана-Пика характеризуется накоплением в органах:

            а)   гликогена

            б)  гликоцереброзида


в) сфингомиелина


г) холестерина

6.   Болезнь Тея-Сакса наследуется по типу:
а)
аутосомно-доминантному
б)
аутосомно-рецессивному
в)
сцепленному с Х-хромосомой

7.   При болезни Тея-Сакса определяется дефицит фермента:

а)
глюкозо-6-фосфатазы
б)
гексозаминидазы А
в)
глюкоцереброзидазы

г) гиалуронидазы
УКАЖИТЕ ВСЕ ПРАВИЛЬНЫЕ ОТВЕТЫ
8. При болезни Тея-Сакса отмечается повышенное отложение ганглиозидов в:

         а) печени

         б) селезенке

         в) костном мозге

         г)  сером веществе головного мозга

         д) лимфатических узлах

9.
Основным клиническим проявлением фенилкетонурии является
поражение:
а)
системы кроветворения
б)
центральной нервной системы
в)
костной системы

г)
иммунной системы

10.     Гликогеноз I типа называют болезнью:

а) Помпе

б) Гирке

в) Андерсена

г) Гоше

д) Форбса

11.      Гликогеноз I I типа называют болезнью:

            а) Помпе

б) Гирке

в) Андерсена

г) Гоше

д) Форбса

12.     Гликогеноз I I I типа называют болезнью:

            а) Помпе

б) Гирке

в) Андерсена

г) Гоше

д) Форбса

13.    При гликогенозе I типа печень

а) не изменена

б) уменьшена

в) увеличена 

14.
При болезни Помпе уровень сахара в крови
натощак:
а)
повышен
б)
понижен
в)
в норме

15.
При болези Помпе после введения глюкагона
уровень сахара в крови:
а)
повышается

б)
понижается
в)
не изменяется

УКАЖИТЕ ВСЕ ПРАВИЛЬНЫЕ ОТВЕТЫ

16.
Для болезни Помпе характерны:
а)
неврологические нарушения

б)
тяжелая печеночная недостаточность
в)
гиперурикемия

г)
мышечная слабость

д)
кардиомегалия

е)
гепатомегалия
ж)
сердечная недостаточность
УКАЖИТЕ ОДИН ПРАВИЛЬНЫЙ ОТВЕТ
17.    При гликогенозе I I I типа печень

а) увеличена 

б) уменьшена

в) не изменена

18.  Гликогеноз IV типа называют болезнью:
а) Помпе

б) Гирке

в) Андерсена

г) Гоше

д) Форбса

 19.    При гликогенозе IV типа печень

а) увеличена 

б) уменьшена

в) не изменена

УКАЖИТЕ ВСЕ ПРАВИЛЬНЫЕ ОТВЕТЫ

20. Для болезни Андерсена характерны:
а)
неврологические нарушения

б)
тяжелая печеночная недостаточность
в)
гиперурикемия

г)
мышечная слабость

д)
кардиомегалия

е)
увеличение почек

ж)
сердечная недостаточность
з)
гепатомегалия

УКАЖИТЕ ОДИН ПРАВИЛЬНЫЙ ОТВЕТ
21. Гликогеноз V типа называют болезнью:

 а) Помпе

б) Гирке

в) Андерсена

г) Гоше

д) Форбса

е) Мак-Ардля

22.    При гликогенозе V типа печень

а) увеличена 

б) уменьшена

в) не меняет размера

23. Для гликогеноза V типа наиболее характерно:
а)
неврологические нарушения

б)
тяжелая печеночная недостаточность
в)
гиперурикемия

г)
мышечная слабость

д)
кардиомегалия

е)
увеличение почек

ж)
сердечная недостаточность
з)
гепатомегалия

24.
При галактоземии из питания следует исключить:
а)
молоко и фрукты

б)
фрукты и сахар
в)
сахар и молоко

г)
только молоко
д)
только сахар
е)
только фрукты

25.
При фруктоземии из питания следует исключить:
а)
молоко и фрукты

б)
фрукты и сахар
в)
сахар и молоко

г)
только молоко
д)
только сахар
е)
только фрукты

Эталоны к тестовым заданиям по данной теме

	№ вопроса
	Правильный

 ответ
	№ 

вопроса
	Правильный ответ
	№ 

вопроса
	Правильный ответ

	1
	А
	10
	Б
	19
	А

	2
	А, В
	11
	А
	20
	Б, З

	3
	Б
	12
	Д
	21
	Е

	4
	В
	13
	В
	22
	В

	5
	В
	14
	В
	23
	Г

	6
	Б
	15
	А
	24
	Г

	7
	Б
	16
	А, Г, Д, Ж
	25
	Б

	8
	А, Б, Г
	17
	А
	
	

	9
	Б
	18
	В
	
	


4. Самоконтроль по ситуационным задачам

Задача 1.

Ребенок от первых срочных родов, масса при рождении 3700 г., длина - 51 см. Со​стояние  при рождении и в первые недели жизни  удовлетворительное. В настоящее время мальчику исполнился 1месяц, находится на естественном вскармливании. Со слов мамы ребенок неэмоциональный, практически не плачет, отмечаются частые обильные срыгивания, в массе не прибавил. При осмотре у ребенка светлая слабопигментированную кожа, светло-.русые волосы, голубые глаза, череп микроцефальный.  Ребенок вялый, адинамичный, физиологические рефлексы снижены, мышечная гипотония. Со стороны внутренних органов изменений не выявлено.  Стул самостоятельный, 1 раз в 1-2 дня, отмечается специфический запах мочи (плесени). 

При исследовании капиллярной крови на 5 день жизни содержание фенилаланина составило 4 мг % (при норме не более 2,2 мг %). Повторные исследования крови не проводились, так как мама категорически отказывалась от забора анализов у ребенка и консультации в генетическом центре.    

а) Ваш диагноз?

б) Какие методы обследования используются для уточнения диагно​за?

Задача 2.

В приемный покой детской больницы поступила девочка 3 лет, с жалобами родителей на снижение двигательной активности, быструю утомляемость, вялость; на этом фоне стали отмечаться эпизоды потери сознания, ребенок приходил в себя после вдыхания нашатырного спирта, девочка часто испытывает значительное чувство голода, отмечается повышенный аппетит.  

Врач приемного покоя обратил внимание на круглое «кукольное» лицо, короткую шею и конечности, маленький рост, значительно увеличенный в размерах живот, усиленное отложение жира в области лица и туловища, гипертрофию скелетных мышц. 

При физикальном обследовании отмечается выраженная гепатомегалия, при пальпации печень плотная, гладкая, безболезненная, селезенка не пальпируется.

По данным ЭКГ отмечаются гипертрофия миокарда, нарушение сердечной проводимости.

Задание

а) О каком заболевании следует думать?

б) Какие исследования необходимы для уточнения диагноза?

в) В консультации каких специалистов нуждается ребенок?
Задача 3.


В отделение патологии детей грудного возраста поступил ребенок 7 месяцев с  предварительным диагнозом галактоземия. В ходе проведенного обследования выявлено повышение галактозы в крови и моче снижение галактазо-1-фосфатуридилтрансферазы (гал-1-ф) в эритроцитах. Таким образом предварительный диагноз был подтвержден.

Задание

а) С какими заболеваниями наиболее часто проводят дифференциальный диагноз ?

б) Основные принципы лечения?

Задача 4.

Ребенок с подозрением на болезнь Нимана-Пика поступил в гастроэнтерологическое отделение детской больницы. 

Задание

а) Принципы диагностики?

б) С какими заболеваниями проводят  дифференциальный диагноз?

ЭТАЛОНЫ ОТВЕТОВ НА КЛИНИЧЕСКИЕ ЗАДАЧИ ПО ТЕМЕ

 Эталон ответа к задаче № 1

а) Основной диагноз: Фенилкетонурия. Фон: Гипотрофия. Задержка психомоторного развития. 

б) Биохимическая диагностика основана на положительной качественной реакции мочи на фенилпировиноградную кислоту (реакция Феллинга с 10% раствором треххлористого железа) и обнаружении повышенной концентрации фенилаланина в плазме крови. При положительных или сомнительных скрининг-тестах проводят точные количественные исследования содержания аминокислот в моче и крови, для чего применяют хроматографические методы. В плазме крови уровень фенилаланина повышен до 3,6 моль/л и более. В неясных случаях проводят нагрузку фенилаланином (100-200 мг внутрь), после чего исследуют его содержание в крови и моче.

Проводят медико-генетическое консультирование семьи. Молекулярно-генетические методы диагностики генного дефекта позволяет осуществить пренатальную диагностику и выявить гетерозиготное носительство.
В плане дифференциальной диагностики необходима консультация невролога, НСГ, по показаниям ЭЭГ.

Эталон ответа к задаче № 2

а) У ребенка можно предположить нарушение обмена гликогена – гликогеноз I I I  типа (болезнь Форбса - Кори)

б) Проводят определение в крови уровня глюкозы (натощак и после нагрузки галактозой, проба с глюкагоном), лактата, мочевой кислоты, активности ферментов печени. Диагноз верифицируют исследованием гликогена, определением активности амило-1,6-глюкозидазы в биоптате печени. 
в) Ребенок нуждается в консультации эндокринолога, гастроэнтеролога, кардиолога, невролога, генетика.
Эталон ответа к задаче № 3

а) Дифференциальный диагноз проводят с неонатальным гепатитом, аномалией желчевыводящих путей, задержкой развития на фоне гипотрофии.
б) Ребенка переводят на вскармливание безлактозными смесями (любые соевые смеси, «Алфаре»и др.) , молочные продукты из рациона исключают.
Назначают стимуляторы ЦНС (ноотропил, пирацетам), гепатопротекторы (эссенциале), антиоксиданты (вит.А,Е). 

Ребенка наблюдает педиатр, консультируют невропатолог, окулист.

Эталон ответа к задаче № 4

а) Диагноз подтверждают выявлением «пенистых»  клеток Ниманна—Пика (крупных округлых бледных клеток которые при  фиксации спиртом выглядят «пенистыми», так как спирт растворяет жироподобные субстанции, содержащиеся в цитоплазме) в пунктатах печени, селезенки, костного мозга, лимфатических узлов. Разработана энзимная диагностика в лейкоцитах, фибробластах кожи. 

Возможна пренатальная диагностика болезни

Обязательна консультация невропатолога.
б) Дифференциальный диагноз проводят с другими болезнями накопления и циррозом печени.
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Электронные ресурсы

1. ИБС КрасГМУ.
2. БД  MedArt.
3. БД Медицина.
4. Бд Гении медицины
5. БД Ebsco.
6. БД Электронная энциклопедия лекарств (регистр лекарственных средств).

