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1. Собрать наследственный анамнез.
2. Проанализировать роль генетических и средовых факторов в развитии заболевания.
3. Оформить родословную (графически изобразить, написать легенду и делать заключение о типе наследования, рассчитать риск для пробанда).

4. Определить наличие врожденных пороков развития, характерных для наиболее часто встречающихся хромосомных синдромов (с. Дауна, с. Патау, с. Эдвардса, с. Клайнфельтера, с. Шерешевского-Тернера).
5. Определить показания к проведению и интерпретировать результаты цитогенетического, молекулярно-цитогенетического исследований.  
6. Сформулировать диагноз и провести дифференциальную диагностику наиболее часто встречающихся хромосомных заболеваний.
7. Факторы и принципы выявления лиц с повышенным риском развития болезней с наследственным предрасположением (болезнь Альцгеймера, эссенциальная гипертензия, бронхиальная астма, злокачественные новообразования).

8. Провести осмотр нервно – мышечного аппарата и исследовать двигательную сферу: активные и пассивные движения, мышечную силу и мышечный тонус, сухожильные, периостальные и кожные рефлексы; определить наличие мышечных атрофий, псевдогипертрофий, сухожильных и мышечных контрактур и ретракций.

9. Выявить особенности произвольных движений, координаторных нарушений, судорожного синдрома, характерных для заболеваний с преимущественным поражением нервной системы.

10. Оценить скрининговые методики диагностики наследственных заболеваний.

