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Тема: Хромосомные болезни 

Вопросы для подготовки: 

1. Наследственные болезни обмена углеводов: галактоземия, гликогенозы 

(болезнь Гирке, Помпе). 

2. Наследственные болезни обмена аминокислот (фенилкетонурия, 

гистидинемия). 

3. Наследственные болезни обмена липидов (болезнь Гоше, Нимана-

Пика). 

4. Наследственные болезни обмена билирубина (синдром Криглера-

Найяра, Жильбера-Мейленграхта). 

5. Принципы лечения и профилактики наследственных болезней обмена 

веществ. 

6. Неонатальный скрининг наследственных болезней обмена веществ. 
 


