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- 
NIедици[lСКа-Я ci]cl{ilii.ПoHOCTь, i]алраЕленная ila диагностику, дифференциальную

диагностику, профилактик:/ и медI4ко-гене,гi,iческое консу.lьтир()вание при наследственных и врожденных
заболеваниях, а также забо.певаниях с l,elleгLiLiecrtoi1 iiрсд,э,:t(]Iсл(.)же;Ii{ос-гью.

подготовка специалиста предусматрI4вает ocBoetille кJlинико-генеалогического анzulиза,
синдромологического поДхода' интерпретацIrt1 Liито]-енетиЧеских, молекулярНо-генетических и
биохимических исследованилi, оцеI-il(rl Г.:,..,,-;iti|:(]I(('iСl !l}lct(a ,{ laUHL]), jll,,l.riPOE;ai-{tlrI пациента и семьи.

глАвА 1. оБщиЕ lIолO)iквнL{rI
1.1. Определение поняТl1я (<врач клинIiческий генетик>>

Врач клинический генетик 
-- специалi,lс,i, осуI_iJествляlоLlil.тй .цI,IагIiостику tIеследствеl-.lных 1-1 врожденных

заболеваниЙ, оценку генетиче,;Ifо.о рi,t;;,сl], l l j);;.!e.l(r::ri.l ,.ll]ii']зi.]lЙ к генетr1:Iеско1\{]/ обследованию,
интерпретацию его результатов_ }'еIJJ};г]-геi-li"тIzrеСКо{] lioH{]y;]:':lIllo;aHIle I{ профи.пактику наследственной
патологии.

1.2. Основные принцИПt,I ВРаЧебпоii пралс,r,ики
, соблюдать принципы до]кztзательной iuе1,I,Ilциi.{Ь! Il дейс.i]_l..t(\Ulllе норNtативные требования;
, учитывать семейный характер и нас.цедст,венный риск заболева.ния;
, обеспечивать информИРOВаr{F,Ое сJГ,Iасиa IrЁpеir, гOlJстri1l,)aки|,l j{сследOванием;
, соблюдатЬ конфиден ци а_пьн остЬ ге HeTll ч eo*cl-z у р; ф np1.1 з;1,,r 1 1 ;



, применятЬ недиректиЕlный подход в l"{е,lиiiа-гегiеТ.IitlеСIi(]i/l кзj,rс\,,,1ьтIIt!овании;
. взаимодеЙствовать со сп ец иаJ] и cTaful }с,цр} гI,{ х п Ijсф и.,Iс ii,

1.3. Предназначение дOкумента
, определение содержания последиплоtчi Hoil tI()JtгO,гоts,(и j

. формирован ие професrэион2льн ых ком пет,ен ци li ;

, разработКа образовате.тьной програNt ýi ы t] Оц(-. Fiоч l J ы.\ | рaд(] l,i] ;
. определение требованлtй к итоговой ;rT;clTli_it:и.

1.4. Пользователи док5l1,4grr.
. МинистеРство здравОо.кранен ия Кы ргь;зс lto li Р с эli ;.,бl r i., s, ll ;

. образовательные организации:

. организации здравоохранен и я;

. кJIинические базы;

. кJIинические наставники;

. ординатоРы и практикующие cпeL(liaJii4{]T!:L

глАвА 2. оБщиЕ здддт.lр1
2. 1. Врач как медици нскиI-{ еliец иалист/з ltсгt еlзт

. собирать инди видуальны Й и семе Й rl ы :.j 2 i: i].r1 tlC,._i.

о составлять и аналI{зироI]ать роцэс.п,ir,,-- 1 i<.)1

, проводить фенотипl.t.rесliую ]itcгii il ],lr;Дi0.,{.],гJ()гl;tl(,i-;, Itji а::i].Пl{:];
, формулировать диагностическук] гIIпотз1]/ lr цr;ффеое;iu,lIа.пьный диагноз;
, определять показания к цитогенетl{ЧеСКИlVI, l\4олекулярно-генетическим и биохимическим

исследованиям;
, интерпретировать результаты i'9Нtj'lИчr-.С}i,r)\ piсi].педованriii з rлt,tническом KoFITeKcTe;
'ОЦеНИВаТЬ ТИП НаСЛеДОВilНr,lЯ li l,c,ll . Г,liL]i.i)r.lriL ;)t;.1,
, определяТь план наблюд,ения, про{lиliаtкti.llirl |i ;Jalll):ti]J еция к смежным спец}lалистам.

2.2. Коммуникативные ]павыки
, объяснятЬ пациенту и семье с.пожtl\/Iс ]-,е:]зтлIчеaкчtо инtilорпzашию понятным языком;
, обсуждать возможносТи и oгpil_PI.1.ieI]|,1q ;.t , ,|ф,Jчс(]л.|-гll .]-..l.i ]1Гl]За!lI1iя:
, сообщать результаты с учетом психс.псг,4{lесiiиI Il ccbleйlib,lx псlс;.педств1,1й;
. проводить предтестовое и послетест(jв0€ консультирование.

2.3. Работа в сотрудничестве
, взаимодействовать с аку]херап,i}I-t'И !_ie,]ii],l(jI ;llvj j4, il Jдil а ];];;",й L., ll ( jОilзтоrlоl-аN,I1,I, неврологами,

ОНКОЛОГаМИ, ЛабОРаТОРН]Ыr4Li c!leЦ:4lijtitt;,t,а-Iril it лр!гti j\,Il] l]рitчаiчlи;
, организоВыватЬ мультид14сL{}lп.ц!!rJi1l]r](},],i,c.]i,j};i4() Iiililli,:ijtoE с ре;ки]\4и забоJIеванLiя1'ли.

2.4. Управленческие навыкti
' РаЦИОНаЛЬнО выбирать длlагноl:тi ] 

r-i tli]i:I I i .j..л I,i]l_r I ]].N!:

, вести медицинскУю докуN,lен,tl]ljl]i.i ..' L;1: :il; 
.I i.r: :ijIi:':. .]?li.'l ]: I,;!l|lrl;

, участвовать в контрОле качест,I]а Mt),],I.].t/.')-'lrlIeT,].l,]i,.:;':il)i,i ii{]L-i;цlt1.

2.5. Профилактика И УКР,еПлешие здорtlltsьr]
. оценивать репродуктивнь,Iе риски;



, определять показания к пренатаJlыj,:]i д,,.-ii ],.);r ill,_U,
о участвовать в программах неона.гZlльнi)гО И Дi]},гиК в}.iдоВ СКрrltццrau,
, формировать рекомен,цации ПО пl]офr;.-;1ri'-.l]Iit) ()aJ]lr.;Helli.iй нас-пеllствеilных заболеваний.

2.б. Ученый-исследователъ
, использоВать современные базы дzjili;i,ir: i! ]i;j,\ l]'i;'! {j ,l .,'i1. )'-.y1;v'
' КРИТИЧеСКИ ОЦеНИВаТЬ ГеНеТИЧеСКi.iе lctlltlbiC,
, участвовать в исследованиях насjlедсl-веI-1ных Li редкrt.r, :заболеваний:
. поддержи Вать неп реры вное п рофес с ii |] н :l :t ь i i (}е l]?i.:i в l ! 

-,.i.l с
2.7. Профессиональная этика

, соблюдатЬ конфиденцЛl€шьнос,Iь И За[i1,1 t'\: . t]H0'l и,пескI,]х ла_нных;
, yBzDKaTb автономиЮ пациенlа и лрав0 зНа'i'ь i,.JIl,i Не Зна'Гь гf;iIегическую информацию;,1дитыватЬ этические aclleKTbi-Г€t,Ti4,-',yr.:t,lij:, i_-;r..tl!r;9l]l(jrl -iO.-,C-f .r,rii и ролс,гвенников;
' предупреждать дискриIlrИ}{аЦИi{J }i C'Г!iГir,l_iiila.l?;fi) iil._! i.l]iiijl,;.,,Ji,citJ;lvl признакам.

ГЛАВА 3. СПЕЦИ.ДrЛЬНIэ]I_!i ,il;i,r_-: 
,r, n:lj i i1lilJ,,.)d.lЕссиондльныЕ

КОМПЕТЕНЦИИ)
УровенЬl-распозНаетипlаправлi!(:,I,),,i,:,::l:-:,f ,- i;. llJiit,'l a:i,,,ijlIrj;о,]!rýг:,l9i]тr'р,},ет]l.:веле,гтипичныеслучаи
в пределах компетенции; ур)овень .J -- r:llitlBq:,: ii j;l гi.r,llr,л]{.i iJE lii,]*,-Ji{.flfT ,tt.iс,фtlльнчю
диагностическую/консул ьтrlтив t{y ;о деятел ь ность.

3. 1. Распространен ные ср[м, п].оlчl ы l.r,,l,r,, н ц ]i} ol\,t i}l

l:!
:,

синлоом Элвап;lся

lvlуlпРUЛЕJlgЦИUIlНЫе/МИКРОjl)/ПJИI(аii}i()tijlI)l() (iiii_ la:1})it,!
Моноrенпь,епасп..лс*Ый;;;й"i*;uи,,'

мышечная гипотон"я
СУЛОрожный с" пдром r,р" l l{)jl.,.,I)i.:, l rl l :

iJарушеr,rия ре,,ролl,п r"о"iй ф,.1 
" "

заболевi}гttt:l и.itи

3.2. Заболевания и состо:яниr{

Нu.п.д.ru"пr, 
"оiЙйiйГдйЫ i,,,,,,,,,

вцо-]\{ы шеч н ые :li :б0-,1a Blj I l ]



Гемо|лобино 17атии и l IасJIедсl.веlIl I ыс
Наследственн],Iе lIар)/шеlIия сл1,\а и j

наследственные кардиом иоilатии
ы наследственной

Бесплодие и приtsычtIос невынашгil]i,}|it-t,") () Ilc

'I ji ., j ]i]i.

3.3. МедиКо-генетическое консУJIЬ.. U(РОаitНИе
, установитЬ цель коFIсу.пьтаLIии yI собпать тг,еулок(l.л j}i!l,\/i{l ро,lссjlовную;
. определиТь вероятный тип насjIедОBiiH tj-ri:

, рассчитаТь или оценит]ь генет},;чеariи;ri ,]11(.l(:

. выбрать оптим€rльную стратегиlO].сII,J-i,,l.-,,-a,-,.'I{j ].{]сiироtsанl.tя'
, провести предтестовое консуль],I,t[){-1вi1: lI,1e l{ ]lоJ]учи-ь ii}lфор]\lированное согласие;
. объяснитЬ результат исслелованиiЧ. Er:_illi-,.,21 ii(]OГii)i_'Ie,l,:]]-l1,Ible и сj-lучайные находки в

применимых правил;
. сформировать п исьмен ное t.е1-1е.гИ t{ec i((,'e ::iак.Ц Ю ЧеЕ, I.1,J l
, обсудить репродуктивные Bo,t\,i()}i(H(.tt_,,l ;r i, Tj{,)l.i],_l:,lh}irl к rlренатаJiьной диагност1,Iке;
, рекомендовать обследованt,lе ролс,Iвен}lиков гlои }'a,lr-t'l.i!] jlока,jаниЙ.

3.4. Практические навьIки
ктический навык

i{дqцqц"составление вLlои llc \,Iertce
T],]J.:)

Клинико-генеirлогичссл:иii ill l i _:i .i j

Фенотипичесl(ое оtlисаIJис Ilal l]L!,,] i.]

Расчеr, генетlаLIеaк()го оис I(a

пределах

Си

закпючения
Выбор показаIJиЙ к xpol,Iocljil1 l l{.rM

анал
Выбор показаний К 'ГаРГе'ГНОlчl'У ]\,l(].1eh-vJ! ярн() ,,1l

тестированию
Выбор показаний к
исследоваliик)

панельному/эКJОI\,Iном\,/ I,eI 1C)I] t.!c):vI}

Клиническая и нтерпреl.аllия
заключения

Ие МеДИКО-ГеНе'tИ Че()К(ri'О Зatli,:it(],tl.)l i.i :,1

ние показаний к преtlатал i,t;il};,l1,1liг: ttlс ; t ttlr,

зация

3.5. Неотложные и кЛ инI?l Чlесriи Зн а Ч i.i,l1r tэri 8 i:O С ;'{) а i ililir
, подозрение на наследс,IБ.jнн,уl{l i\4{. Ijir {jrlii.,li_:()Kyю j,l,е.;(),.iiJaItсацию у новорожлен}{ого/ребенка;
. гипераммониемия и тяжель{й i,lета:б]..::,,.':,]l].'ii] ,jni J], j,] I,pji 1r{lIозреН}iи на наследственную болезнь

обмена;



, острая гипогликемия наследстtJеНi-{.1| ij,'],,iij -: iiiO]]14чr]С'.'.:-{] i],]оrIi:]{оI(денllя:
о неонаталЬный криз при подозJ]l]Fl;rL';:i li|_',.))T,--ri];1 l.!l i ;l:.I-;r'Il';-'.illil,] ()бiчI$]{а;
, выявление генетического состоянliя. ,lI],:(lyiL)}]le1.o 

с!jгJЧi!L.}гс направления к профильному специалисту иначала специфическоii терап i{ и.

КлиническИй генетиК должеН СВUС9Рl:]Г,]еННО Ра(jГiОЗ;j:)ТЬ
определитЬ необходимый uб,ьсri (jl_)0\l!_;t, , _ijil;: iIUCi.tlI-.I1 i. (,a,t(jiIij
с профильными специiLлиста]\lLi

глАвА 4. оцЕнкА pI А].I,fiс,l,АцйffI
. тестовый и/или письменныl:i Ko{iTi)oJ:b;
, решение клиническИх 14 генетрi,-'есliiL,: 1],Li'i..,/;li_i1.1.]Il]]i..i\. ,i]:l;T]:
, оценка составлениЯ роj1оaпозIIt)й ;i гt ]{{r..t;. Uij.]';'l .i.l,.} ;-ia1l..{iз:

' ОЦеНКа ИНТеРПреТаIIИи лабора.]-,зр:!a-i.ij jl,,.)l iiIi:.,:l(,.,}| зi,:{Ji.{]ilt i];]ii:
. ОС КЭ/оцен ка консул bTeTI4 Е l.,l bi)i гl аВ ы t':()B:

. tIортфолио и логбук;

. характеристи ка кл ин }i ч ecкot.o Fас тав lJ и iii,i :

. итоговое собеседование.

прилоЖЕнIIЕ. мдтl., рJI-{. 4- Kj l}.-} -_,r, Ei] эLqi" ксl rul

Код

пк-2

пк-3

пк-4
пк-5

пк-6

пк-7

пк-8

пк-l0

пк-l2

[,енетическрt обус.llовленное состояние,
:iti t'o lчiilРШРУТИЗаЦИЮ ПаЦИеНТа СОВМеСТНО

КС}t|t[IЕТ'ЕНЦИЙ

j l,,
l l] :

,,,,e/ia l?irj[1l]llJtиt1,]pli.,c j{.[c,;lli:

.__l 1;1,i1191;;,1

-.'Iija,aI,1}.t]iltpril{giiiLr-4i1.1Ii-,l!Uc'ib, 
_]


