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Общая продолжительность  занятия - 240 минут.

ЦЕЛЬ ЗАНЯТИЯ: Обобщить знания, полученные в курсе биохимии, патофизиологии, генетики, детских болезней.Конкретизировать и углубить знания студентов по клинике, современной диагностике, лечению и профилактики наследственных болезней обмена углеводов и аминокислот у детей.

ОСНОВНЫЕ ЗАДАЧИ:
1. Научить студентов целенаправленному сбору жалоб, анамнеза жизни и заболевания ребенка для раннего выявления наследственных болезней обмена веществ у детей.
2. Научить студентов пользоваться клинико-лабораторными критериями диагностики наследственных нарушений обмена углеводов.
3. Научить студентов пользоваться клинико-лабораторными критериями диагностики мукополисахаридозов.
4. Научить студентов пользоваться клинико-лабораторными критериями диагностики фенилкетонурии.
5. Научить проводить дифференциальную диагностику между различными типами нарушений обмена веществ.
6. Изучить принципы лечения, диспансеризации детей с наследственными болезнями обмена веществ.

ПЛАН И ОРГАНИЗАЦИОННАЯ СТРУКТУРА ЗАНЯТИЯ

                         Этапы занятия                                                            Время

1. Организационная часть                                                                        3 мин.
2. Вступительное слово преподавателя                                                  7 мин.
3. Контроль исходного уровня знаний                                                 15 мин.
4. Коррекция исходного уровня знаний                                               30 мин.
5. Устный опрос по теме                                                                        40 мин.
6. Курация больных                                                                                70 мин.
7. Разбор тематических больных                                                           40 мин.
8. Решение ситуационных задач			                            30 мин
9. Задание для самостоятельной работы по следующей теме              5 мин.





СОДЕРЖАНИЕ ЗАНЯТИЯ:

1. Фенилкетонурия. Патогенез, клиника, диагностика, диетотерапия.
2. Наследственные болезни обмена углеводов. Классификация. Галактоземия (виды, патогенез, клиника, диагностика, диетотерапия).
3. Наследственные нарушения метаболизма моносахаридов. Фруктоземия (частота, патогенез, клинико-лабораторные критерии, диетотерапия).
4. Наследственные нарушения метаболизма полисахаридов. Гликогенозы (типы, клинико-лабораторные критерии, дифференциальная диагностика между типами гликогенозов, основные направления в лечении).
5. Наследственные болезни обмена гликозаминогликанов (мукополисахаридозы). Классификация, типы наследования. Клинико-лабораторная диагностика и лечение синдромов: Гурлера, Гурлер-Шейе, Хантера, Санфилиппо, Моркио, Марото-Лами.

ПО ИТОГАМ ЗАНЯТИЯ СТУДЕНТ ДОЛЖЕН

ПРЕДСТАВЛЯТЬ:
· Распространенность наследственных болезней обмена веществ у детей, современные тенденции.
· современные методы диагностики. 
 ЗНАТЬ:
· клинико-диагностические критерии наследственных болезней обмена углеводов
· клинико-диагностические критерии наследственных болезней обмена аминокислот и гликозаминогликанов.
· основные принципы диетотерапии этих заболеваний 
 УМЕТЬ:
· оценить физическое развитие ребенка
· выявить основные клинические проявления заболевания
· оценить тяжесть состояния.
· использовать для постановки диагноза параклинические данные;
· сформулировать диагноз, обосновать его; уметь проводить дифференциальную диагностику 
· назначить лечение больному.
· организовать и создать условия для нахождения детей  с данным заболеванием в стационаре.
 НАВЫКИ:
· выявить жалобы, собрать анамнез жизни и болезни ребенка
· провести объективное обследование по органам и системам
· оценить физическое развитие ребенка
· оценить половое развитие ребенка
· провести интерпретацию данных дополнительных исследований
· рассчитать площадь поверхности тела больного для определения дозировки лекарственного средства
· составить меню-рацион в зависимости от вида нарушения обмена веществ. 

СИТУАЦИОННЫЕ ЗАДАЧИ:

Задача №1.
           Девочка 1 год 5 месяцев.
    Анамнез жизни: ребенок от первой беременности, протекавшей с токсикозом первой половины, срочных родов. Родилась с массой тела 3300г., длиной 50 см, закричала сразу. Неонатальный период протекал без особенностей.
     На грудном вскармливании до 7 месяцев. Аппетит был удовлетворительным, иногда срыгивала, стул был нормальным. Временами отмечалась вялость и повышенная потливость ребенка, особенно по утрам. Был однократный эпизод судорожных подергиваний конечностей. Нервно-психическое развитие до года было удовлетворительным. Масса тела в возрасте 1года 8800г., рост 73 см.
    При осмотре масса тела 10,0 кг, рост 74 см. Обращает на себя внимание «кукольное лицо», короткая шея, выступающий за счет гепатомегалии живот. Кожа обычной окраски, венозная сеть на передней брюшной стенки не выражена. В легких дыхание жестковатое, хрипов нет, ЧД 28 в минуту. Границы сердца: правая - по правому краю грудины, левая - на 0,5 см влево от сосковой линии. Тоны сердца звучные, ритм правильный, ЧСС 120 уд/мин. Печень выступает на 10 см, плотная. Селезенка не пальпируется. Нервно-психическое развитие соответствует возрасту.
Результаты лабораторного и инструментального исследования:
-общий анализ крови - Нб 120 г/л, Эр 4,2 Т/л, Лейк 9,0 Г/л, п 2%, с 29%, э 1%, л 60%, м 8%, СОЭ 5мм/час.
-биохимический анализ крови- общий белок 75 г/л, альбумин 53 г/л, а1-глобулины-5%, а2-глобулины- 12%, в-глобулины-15%, г-глобулины –15 %, холестерин- 9,2 ммоль/л, глюкоза – 2,9 ммоль/л,  мочевая кислота 0,65 ммоль/л, молочная кислота 2,8 ммоль/л.
-КОС крови: рН 7,35, ВЕ- 6.
-УЗИ печени: увеличение всех отделов печени, больше правых, повышение эхогенности паренхимы.
Задание: 
1. Ваш предварительный диагноз?
2. Чем объяснить гипогликемическиие состояния у ребенка?
3. Какие методы диагностики необходимы для уточнения заболевания, в консультации каких специалистов нуждается ребенок?
4. Каковы принципы лечения этого заболевания?
5. Какие методы определения глюкозы в крови вы знаете?
6. Проведите дифференциальную диагностику с другими нарушениями обмена?


Задача № 2
Девочка родилась на 38 неделе беременности; у матери первые роды, беременность первая. Роды спонтанные, через естественные родовые пути. После рождения ребенок выглядел нормально, но не сразу взял грудь, после кормления часто возникала рвота. На третий день после рождения у девочки была замечена желтуха, сохранялась рвота и появилась диарея. Девочка стала вялая, появилась мышечная гипотония. При осмотре обнаружены увеличение печени и двусторонняя катаракта. 
Вопросы:
1. Поставьте диагноз.
2. Какие биохимические нарушения лежат в основе этого заболевания?
3. Что такое неонатальный скрининг? Оценка результатов скрининга при галактоземии.
4. Прогноз и лечение.

Задача № 3
В медико-генетическую консультацию обратилась женщина, имеющая больную дочь в возрасте 1 год 2 месяца, для уточнения диагноза и прогноза. Девочка родилась от 2-й, нормально протекавшей беременности. Роды 1-е физиологические. Родители здоровы, на момент рождения пробанда матери 30 лет, отцу 31 год. Вес при рождении 3200 г, рост 52 см. Из родильного дома девочка выписана по настоянию матери на 3 сутки жизни, после чего семья сразу же переехала в другой город, на учет в детскую поликлинику по новому месту жительства не становились. Период новорожденности протекал без особенностей, находилась на грудном вскармливании до 10 месяцев. В возрасте 4 месяцев ребенок стал вялым, перестал интересоваться игрушками, реагировать на мать. В 9 месяцев на фоне ОРЗ с субфебрильной температурой наблюдался приступ генерализованных тонико-клонических судорог продолжительностью до 2-х минут. Девочка осмотрена невропатологом, получала лечение фенобарбиталом. Приступ повторился через 3 месяца. В связи с выраженной задержкой психо-моторного развития направлена на консультацию в МГК. При осмотре правильного телосложения, кожные покровы бледные, на щеках диатезные высыпания, волосы светлые, глаза бледно-голубые. Печень и селезенка не увеличены. Мать обращает внимание на специфический запах мочи у ребенка. Отмечается значительное отставание психо-речевого и моторного развития, мышечная гипотония: девочка сама не может сидеть, не ползает, не интересуется окружающим.
Вопросы:
1. Ваш предположительный диагноз?
2. Возможна ли диагностика данного заболевания на ранней доклинической стадии?
3. Что стало причиной поздней постановки диагноза.
4. Какова дальнейшая диагностическая тактика?
5. Методы подтверждающей диагностики?
6. Лечебные мероприятия.
7. Ваш прогноз.

ПЕРЕЧЕНЬ ПОСОБИЙ, МЕТОДИЧЕСКИХ УКАЗАНИЙ И МАТЕРИАЛОВ,
ИСПОЛЬЗУЕМЫХ В УЧЕБНОМ ПРОЦЕССЕ:
1.	Методические указания для студентов по каждой теме с вопросами для самоподготовки и перечнем литературы.
2.	Набор тестов автоматизированного контроля по каждой теме занятия.
3.	Набор ситуационных задач по теме.
4.	Папки таблиц по теме.
5.	Классификации основных соматических заболеваний у детей.
6.	Тематические больные предлагаемые на курации.
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