ГБОУ ВПО КУБГМУ МИНЗДРАВА РОССИИ

КАФЕДРА НЕРВНЫХ БОЛЕЗНЕЙ И НЕЙРОХИРУРГИИ С КУРСОМ НЕРВНЫХ БОЛЕЗНЕЙ И НЕЙРОХИРУРГИИ ФПК И ППС
Методическая разработка практического занятия 

на 4 курсе для студентов по теме:

Наследственные заболевания нервной системы (нервно-мышечные, дегенеративные, факоматозы).

Общая продолжительность занятия – 180 минут.

ЦЕЛЬ ЗАНЯТИЯ:   Дать понятие об основных наследственных заболеваниях нервной системы. Овладеть навыками диагностики и лечения наследственных заболеваний  нервной  системы. 

ОСНОВНЫЕ ЗАДАЧИ:
1. Иметь представление о современной классификации наследственных заболеваний нервной системы. 
2. Изучить клинические проявления наследственных нервно-мышечных заболеваний, дифференциальная диагностика, принципы лечения.
3. Изучить основные синдромы, клинические проявления наследственных заболеваний с преимущественным вовлечением координаторных систем.
4. Иметь представление о клинические проявления наследственных с преимущественным вовлечением экстрапирамидной системы.
5. Изучить основные неврологические синдромы, диагностику, лечение при заболеваниях с преимущественным вовлечением пирамидной системы.
6. Изучить клинические проявления заболеваний, характеризующихся нарушением клеточной пролиферации (факоматозы): дифференциальная диагностика, принципы лечения.
7. Иметь представление о методах диагностики наследственных заболеваний. 
ДЕОНТОЛОГИЧЕСКИЕ АСПЕКТЫ ЗАНЯТИЯ:

Научить студентов правилам беседы с пациентом имеющего наследственное заболевание и его родственниками.

КОНТРОЛЬНЫЕ ВОПРОСЫ:
1. Что собой представляет современная классификация наследственных заболеваний нервной системы? 

2. Прогрессирующие мышечные дистрофии: клинические формы, диагностика.

3. Нейрогенные амиотрофии: особенности клиники и диагностики.

4. Патогенез, клиника, диагностика пароксизмальных миоплегий
5.  Клиника, диагностика миотоний.

6.  Наследственные атаксии (болезнь Фридрейха, атаксия Мари). Клинические особенности, диагностика, лечение.
7. Семейный спастический паралич Штрюмпеля: особенности клиники и диагностики.
8. Гепатоцеребральная дистрофия: этиопатогенез, клинические проявления, лечение.

9. Хорея Гентингтона: патоморфология, клиника, диагностика, лечение. Малая хорея.

10. Болезнь Паркинсона: этиология, патогенез, клиника, диагностика. 
11. Вторичный паркинсонизм: этиология, клиника, диагностика.

12. Современные принципы терапии болезни Паркинсона.
13. Клинические проявления болезни Реклингаузена, туберозного склероза. Диагностика, лечение.

14. Энцефалотригеминальный ангиоматоз Штурге-Вебера, атаксия-телеангиэктазия Луи-Бар. Комплекс характерных симптомов. Течение. Лечение. 
15. Миастения, варианты течения, диагностика, лечение.

16. Миастенический и холинергический кризы: дифференциальная диагностика, неотложная помощь.

ПРАКТИЧЕСКИЕ НАВЫКИ:
1. Установить наследственный характер болезни.

2. Уметь выявлять дизрафические стигмы, «маркерные» симптомы, а также характерные клинические особенности различных групп наследственных заболеваний. 

3. Уметь составлять и читать генеалогические схемы, определять тип наследственной передачи. 

4. Уметь анализировать ЭМГ при двигательных нарушениях, обусловленных поражением центральной, периферической нервной систем и мышечного аппарата. 

5. Уметь оценивать лабораторные данные (активность мышечных ферментов, церулоплазмин крови и др.). 

6. Определять процент риска рождения больного ребенка при различных типах наследования генетического дефекта. 

7. Уметь определять патологию в предлагаемом кариотипе. 

8. Определять аномалии в системе половых хромосом по данным полового   хроматина. 

ОСНОВНАЯ ЛИТЕРАТУРА ДЛЯ ПОДГОТОВКИ К ЗАНЯТИЮ

1.Триумфов А.В. Топическая диагностика заболеваний нервной системы. - М., Техлит, 1996.

2.Гусев Е.И., Коновалов А.Н., Скворцова В.И. Неврология и нейрохирургия. - Медицина, 2007, 2008, 2010.
3.Богородинский Д.К., Скоромец А.А., Шварев А.И. Руководство к практическим занятиям по нервным болезням. - М., 1977.

4.Скоромец А.А., Скоромец Т.А.Нервные болезни (учебное пособие) М.:МЕДпресс- информ., 2008, 2010, 2012.

5.Бадалян Л.О. Детская неврология (учебник) М.:Медицина, 1984, 1998.
ДОПОЛНИТЕЛЬНАЯ ЛИТЕРАТУРА

1. Никифоров А.С. Клиническая неврология в 3-х томах. - М.:Медицина, 2004.

2. Болезни нервной системы. Под редакцией Н.Н. Яхно, Д.Р. Штульмана. М., «Медицина», 2001, 2002.

3. Штульман Д.Р., Левин О.С. Неврология. МЕДпресс, 2002.

4. Иллариошкин С.Н., Иванова-Смоленская И.А., Маркова Е.Д. ДНК-диагностика и медико-генетическое консультирование в неврологии. – М., МИА, 2002.

5. Бочков Н.П., Захаров, Иванов В.И. Медицинская генетика (руководство для врачей). – М., Медицина, 1984. 

6. Наследственные болезни. Справочник. /Под ред. чл.-корр. АМН СССР  Бадаляна Л.О.
7. Голубев В.Л., Левин Я.И., Вейн А.М. Болезнь Паркинсона и синдром паркинсонизма. – М., МЕДпресс, 1999.
8. Наследственные болезни нервной системы. /Под ред. Вельтищева Ю.Е., Темина П.А. – М., «Медицина», 1998.
9. Шток В.Н., Иванова-Смоленская И.А., Левин О.С. Экстрапирамидные расстройства. М., «МЕДпресс-информ», 2002.

10. Санадзе А.Г. Миастения и миастенические синдромы» М., Изд-во «Литтера», 2012.
ТЕСТОВЫЙ КОНТРОЛЬ

Вариант № 1
1. Методы диагностики миастении:

а) прозериновая проба

б) вызванные соматосенсорные потенциалы

в) электронейромиография

г) компьютерная томография головы

д)магнитно-резонансная томография головы

2. Синдром Ламберта-Итона чаще всего обусловлен:

системной красной волчанкой

а) бронхогенным раком легкого

б) миастенией

в) полиомиозитом

г) тимэктомией

3. Невральная амиотрофия Шарко-Мари проявляется:

а) центральным парезом мышц лица

б) периферическими дистальными парезами в конечностях

в) выраженной мозжечковой атаксией

г) полиневропатическим типом нарушений чувствительности

д) нарушением функции тазовых органов

4. Миастенический криз может развиться при приеме:

а)прозерина

б)транквилизаторов

в)психостимуляторов

г)калимина

д)тиамина

5. Синдром Ламберта-Итона характеризуется:

а) слабостью проксимальных отделов конечностей

б) периферическим парезом мимических мышц

в) несистемным головокружением

г) мозжечковой атаксией

д) нарушением функции тазовых органов

6. Холинергический криз может развиться вследствие:

злокачественного течения миастении

а) передозировки транквилизаторов больным миастенией

б) передозировки антидепрессантов больным миастенией

в) передозировки прозерина больным миастенией

г) передозировки калимина больным миастенией

7. Спинальные амитрофии обусловлены поражением:

а) нервно-мышечного синапса

б) боковых канатиков спинного мозга

в) передних рогов спинного мозга

г) задних канатиков спинного мозга

д) задних корешков спинного мозга

8. Миастения вызвана поражением:

а) периферических нервов

б) передних рогов спинного мозга

в) передних корешков спинного мозга

г) задних рогов спинного мозга

д) постсинаптических рецепторов нервно-мышечного синапса

9. Миастения - заболевание:

а) дизиммунное

б) дисметаболическое

в) дегенеративное

г) демиелинизирующее

д) наследственное

10. Миастенический криз проявляется:

а) слабостью дыхательных мышц

б) слабостью мышц конечностей

в) мозжечковой атаксией

г) миозом

д) нарушением функции тазовых органов

ТЕСТОВЫЙ КОНТРОЛЬ

Вариант №2
1. Спинальные амиотрофии -:

а) наследственные заболевания

б) имеют прогрессирующее течение

в) часто возникают в детском возрасте

г) требуют постоянного приема кортикостероидов в качестве лечения

д) требуют постоянного приема цитостатиков в качестве лечения

2. Для миопатии Дюшена характерны:

а) слабость мышц тазового пояса

б) тазовые расстройства

в) слабость сердечной мышцы

г) дизартрия, дисфония и дисфагия

д) расстройства глубокой чувствительности в ногах

3. Лечение миастенического криза:

а) винпоцетин

б) карбамазепин

в) пирацетам

г) прозерин

д) флуоксетин

4. Клинические формы миастении:

а) глазная

б) мозжечковая

в) псевдобульбарная

г) спинальная

д) генерализованная

5. Признаки холинергического криза:

а) гиперсекреция слюны

б) мидриаз

в) брадикардия

г) дыхательная недостаточность

д) тазовые расстройства

6. При боковом амиотрофическом склерозе первично поражаются:

а) мотонейроны спинного мозга

б) скелетные мышцы

в) нервно-мышечный синапс

г) центральные мотонейроны

д) боковые рога спинного мозга

7. Для длительного лечения миастении используют:

а) витамин В

б) витамин В6

в) витамин В12

г) калимин

д) пирацетам

8. Вилочковую железу удаляют при:

а) боковом амиотрофическом склерозе

б) миастении

в) миопатии Дюшена

г) полиомиозите

д) синдроме Ламберта-Итона

СИТУАЦИОННЫЕ ЗАДАЧИ К ЗАНЯТИЮ

Ситуационная задача №1

Какие из перечисленных симптомов:
A. крыловидные лопатки,
Б. осиная талия,
B. атрофия мышц плечевого и тазового пояса,
Г. стопы Фридрейха,
Д. бутылкообразное бедро,
Е. снижение и исчезновение коленных и ахилловых рефлексов,
Ж. Псевдогипертрофии,
З. Количественные изменения электровозбудимости,
К. фибриллярные подергивания 

характерны для
1. прогрессирующей мышечной дистрофии Эрба-Рота;
2. для невральной амиотрофии Шарко-Мари;
Ситуационная задача №2

Больная 56 лет, считает себя больной с 30 лет, когда появилась слабость в левой стопе, боли в икроножных мышцах. Через 5-6 лет присоединилась слабость в правой стопе, изменилась походка, заметила похудание мышц голеней и стоп. Последние 5-6 лет стала отмечать слабость в кистях. В неврологическом статусе - гипотрофия мышц кистей, стоп, предплечий и голеней. Стопы свисают. При ходьбе выражен степпаж. Сухожильные рефлексы с рук и коленные снижены, ахилловы отсутствуют. Гипестезия рук и ног по дистальному типу в виде «перчаток» и «носков». Снижено мышечно-суставное чувство в пальцах стоп.
Вопросы:
1. Какой клинический диагноз?
2. Какие дополнительные исследования целесообразно провести больной?
Ситуационная задача №3

Укажите, какие симптомы характерны для гепато-церебральной дистрофии?
А. плавающие движения глазных яблок,
Б. снижение интеллекта, 
В.гиперкинезы, 
Г. пигментное кольцо Кайзера-Флейшера,   
Д. расстройство чувствительности,
Е. мышечная ригидность. 
Ситуационная задача №4

Мать привела в поликлинику сына 13 лет с жалобами на подергивания в руках и судороги в мышцах туловища. Заболел около двух лет назад. Заболевание развивалось довольно быстро. Сначала появилась замедленность движений, а затем подергивания в руках и судороги в мышцах туловища. В дальнейшем появилось и расстройство речи. Учиться стал значительно хуже, с трудом окончил 5 классов. Дальше учиться не смог. Родители здоровы, в их семьях аналогичных заболеваний не было. Объективно: признаки цирроза печени. Селезенка несколько увеличена. Речь дизартрична. Тонус мышц повышен по пластическому типу. На фоне такой мышечной гипертонии отмечается гиперкинез в руках хореоатетозного типа, а в мышцах туловища - торзионного характера. Гиперкинезы неритмичные, усиливаются при активных движениях, уменьшаются в покое, исчезают во время сна. Со стороны психики отмечается некоторое снижение интеллекта.
Вопросы:
1. С поражением каких отделов нервной системы можно связать имеющиеся   у
больного симптомы?
2. Какой     предварительный     клинический     диагноз     и     какие     дополнительные
исследования нужно провести для его подтверждения?
3. Проведите дифференциальный диагноз со сходными заболеваниями.
4. О каком типе наследования заболевания можно думать?
5. Какие лечебные назначения необходимо сделать?
Ситуационная задача №5

Больной 25 лет обратился в поликлинику с жалобами на быструю утомляемость и диплопию, особенно во второй половине дня. Заболел постепенно в последние 3 года. Объективно: со стороны внутренних органов патологии не выявлено. Неврологически: параличей и парезов нет, отмечается только повышенная утомляемость мышц. Атрофии мышц нет, при первых движениях мышцы развивают достаточную силу, но при повторных движениях сила мышц значительно снижается, это приводит к тому, что начав писать, больной первые строчки пишет хорошо, а затем писать ему становится все труднее, и ручка начинает выпадать из рук. При жевании вначале тоже все хорошо, а затем жевательные мышцы слабеют и жевать становится очень трудно. Утром никаких глазодвигательных расстройств нет, но во второй половине дня появляется легкий птоз и расходящееся косоглазие. В остальном, со стороны нервной системы патологии нет.
Вопросы:
1. Каков клинический диагноз? Какие дополнительные исследования нужно сделать для его подтверждения?
2. Какие лечебные назначения больному?
Ситуационная задача №6

Больной 20 лет обратился в поликлинику с жалобами на затруднение движений в руках и ногах. Заболевание развивалось постепенно в течение 5-6 лет. У отца больного и у деда по отцу тоже были такие затруднения при движении. Объективно: со стороны внутренних органов патологии не выявлено. Мускулатура развита очень хорошо. По внешнему виду мышц он похож на спортсмена, занимающегося тяжелой атлетикой, но, несмотря на это, мышечная сила снижена. Обращает на себя внимание, что у больного после какого-либо активного движения, особенно быстрого и внезапного (например, сжимание кисти в кулак), мышцы приходят в состояние тонического спазма и сразу не расслабляются. После 3-4 повторных движений тонический спазм исчезает, при ударе по мышцам неврологическим молоточком на них образуется валик, исчезающий через несколько секунд. В остальном нервная система в пределах нормы.
Вопросы:
1. Каков предварительный  диагноз  и  какое  дополнительное  исследование  нужно сделать, чтобы подтвердить его?
2. О каком типе наследования можно думать?
3. Какая вероятность, что аналогичное заболевание будет в потомстве у больного?
Ситуационная задача №7

В поликлинику обратился больной 29 лет с жалобами на слабость в руках и ногах, нерезкие боли в них. Заболел около трех лет назад. Заболевание развивалось постепенно. Сначала больной заметил, что он стал «запинаться», то есть задевать за порог или какие-либо неровности на дороге. В дальнейшем ходьба становилась все трудней. В последний год отметил и некоторую слабость в руках. Мать, а также старшая сестра и брат здоровы, но у отца больного тоже была какая-то слабость в ногах и он плохо ходил. При объективном обследовании со стороны внутренних органов патологии не выявлено. Неврологически: Атрофия мышц голеней, особенно перонеальных и стоп. При ходьбе стопы несколько отвисают, поэтому походка приобретает характер петушиной (степпаж). Своды обоих стоп резко углублены. На руках нерезкие атрофии мелких мышц обеих кистей. В остальных мышечных группах атрофии нет. Коленные и ахилловы рефлексы отсутствуют, на руках сухожильные рефлексы снижены. Имеется снижение всех видов чувствительности в дистальных отделов обеих стоп по типу «носков». Легкая гипестезия отмечается и на кистях. Исследование электровозбудимости атрофированных мышц выявило реакцию дегенерации.
Вопросы:
1. Какой клинический диагноз? 
2. Какие обследования нужно сделать?

Ситуационная задача №8

Больной 50 лет, обратился в поликлинику с жалобами на слабость в руках и ногах, снижение памяти. Заболел около 5 лет назад, заболевание развивалось постепенно. Сначала были только редкие подергивания, потом они стали учащаться. Затем больной заметил, что ему трудно справляться с работой старшего бухгалтера, стал работать счетоводом, а в последнее время работает табельщиком. Мать больного и дедушка по матери страдали аналогичными заболеваниями. В семье отца подобного заболевания не было. Младший брат больного 45 лет здоров. У самого больного двое детей: сын 25 лет и дочь 20 лет. Они вполне здоровы. Объективно: соматический статус без особенностей, неврологически: в мышцах конечностей и лица отмечаются подергивания, несколько похожие на произвольные движения. Подергивания наблюдаются в покое, усиливаются при активных движениях и особенно при волнении. Во время сна исчезают. Несмотря на подергивания больной полностью себя обслуживает. Отмечается общая мышечная гипотония, снижен интеллект и память.
Вопросы:
1. Какой синдром имеется у больного, с поражением каких отделов нервной системы
его можно связать?
2. Какой клинический диагноз?
3. Какой тип наследования можно предположить?
Ситуационная задача №9

Мать привезла в поликлинику мальчика четырех лет по поводу резкой слабости в ногах. Беременность и роды протекали нормально, в первые два года жизни развивался правильно, на третьем году родители стали замечать, что ребенок стал хуже ходить, много падал, а в последние два года почти перестал ходить. У больного имеются старший брат и две сестры. Все они здоровы. В семье отца аналогичных заболеваний не было. Однако в семье сестры матери у одного из сыновей имеется заболевание похожее на то, которым страдает наш больной. При объективном обследовании обнаружено некоторое общее ожирение. Внутренние органы без патологии. Неврологически: атрофия мышц плечевого пояса, «крыловидные лопатки», атрофия мышц плеч, но дельтовидные мышцы значительно увеличены, на ощупь плотны, хотя сила их снижена. Атрофия мышц обеих бедер. Икроножные мышцы резко увеличены в объеме, плотные. Коленные и ахилловы рефлексы отсутствуют. Сухожильные и периостальные рефлексы на руках резко снижены. Встать из горизонтального положения может только с посторонней помощью. Ходить почти не может. Поясничный лордоз усилен. При исследовании электровозбудимости атрофирующихся мышц реакции перерождения не найдено.
Вопросы:
1. Какой клинический диагноз? 
2. Как объяснить увеличение объема дельтовидных и икроножных мышц?
Ситуационная задача №10

Мать привела девочку 10 лет в поликлинику по поводу неустойчивости при ходьбе. Заболела постепенно, болезнь началась около двух лет назад, когда стало отмечаться пошатывание при ходьбе и ухудшился почерк. Старший брат больной здоров. Родители ее здоровы и аналогичных заболеваний среди своих родственников не помнит. Но удалось установить, что отец и мать больной состоят в отдаленном родстве. При объективном обследовании со стороны внутренних органов был выявлен порок сердца. Неврологически: горизонтальный нистагм при отведении глазных яблок в стороны. Снижение глубокой чувствительности в пальцах ног. При пяточно-коленной пробе с обеих сторон интенционное дрожание. Нерезкое интенционное дрожание и при пальценосовой пробе. Походка атактическая. Симптом Ромберга положительный. Мышечный тонус, особенно в ногах снижен. Ахилловы рефлексы отсутствуют, коленные сохранены. Своды стоп резко углублены, кифосколиоз в грудном отделе позвоночника.
Вопросы:
1. С поражением каких отделов нервной системы можно связать имеющиеся у
больной симптомы (топический диагноз)?
2. Какой клинический диагноз?
3. О каком типе наследования можно думать в данном случае?
Ситуационная задача №11

Больной, 23 лет. Родители и сестры больного здоровы. В возрасте 10 лет при ходьбе стал пришлепывать правой стопой. Лицо стало худеть. С 16 лет ослабели кисти рук, похудели предплечья, стал испытывать затруднения при глотании. В последнее время стало трудно начинать ходьбу. При ходьбе выявляется степпаж. Реакция зрачков на свет отчетливая. Не доводит глазные яблоки в обе стороны. Атрофия височных и жевательных мышц. Двусторонний лагофтальм. С трудом поднимает и хмурит брови. Углы рта на одном уровне. Глотание не нарушено. Атрофия грудино-ключично-сосцевидной и трапецевидной мышц с обеих сторон. Язык высовывает по средней линии, фибриллярных подергиваний нет. Атрофия надостных и подостных мышц, разгибателей пальцев рук, тенара и гипотенара, четырехглавых и перонеальных мышц. Движения рук возможны, сила во всех сегментах хорошая. При попытке разжать кулак отмечается определенное затруднение в начале движения. Стопы свисают, активное тыльное сгибание их ограничено, как и движения пальцев стоп. Тонус мышц не изменен, чувствительность не нарушена. Сухожильные и периостальные рефлексы на руках не вызываются, коленные и ахилловы рефлексы живые, равны. На ЭМГ при активном мышечном   сокращении   четырехглавых   мышц   регистрируются   залпы   импульсов, растянутых и неравномерных по длительности и частоте. При активном мышечном сокращении разгибателей пальцев амплитуда и частота импульсов резко снижены, залпы их также растянуты во времени.
Вопросы:
Какой из диагнозов кажется вам более достоверным?
1. Миотоническая дистрофия, 
2. Миотония Томсона.
3. Невралъная амиотрофия Шарко-Мари.
Ситуационная задача №12

В поликлинику обратился больной 26 лет с жалобами на слабость в руках. Больным себя считает около двух лет. Заболевания развивалось постепенно. Рос и развивался нормально. При собирании семейного анамнеза удалось установить, что и отец больного страдал какой-то слабостью в руках. У больного имеется старшая сестра, которая совершенно здорова. У нее трое детей, которые тоже здоровы. При объективном обследовании со стороны внутренних органов патологии не выявлено. Неврологически: лицо больного гипомимично, при зажмуривании глаз остается с обеих сторон узкая щель. Атрофия мышц плечевого пояса и обоих плеч, «крыловидные лопатки». Сухожильные рефлексы с рук отсутствуют. Со стороны ног патологии не выявлено. Все виды чувствительности сохранены. При исследовании электровозбудимости пораженных мышц реакции перерождения не найдено.
Вопросы:
1. Какой клинический диагноз? 
2. Какой тип наследования можно предположить у больного?
Ситуационная задача №13

В поликлинику обратился больной с желобами на слабость в руках и ногах и импотенцию. Заболел постепенно около 5 лет назад, Подобное заболевание имеется у старшего брата больного. Родители здоровы. Учился плохо, с трудом окончил 8 классов. Работает каменщиком, с работой справляется с большим трудом.

Объективно: У больного отмечаются глубокие лобные залысины, тестис атрофированы. Со стороны нервной системы имеется атрофия жевательной мускулатуры и грудино-ключично-сосцевидных мышц.  Мышечные атрофия имеется также и в области плечевого поясе. В мышцах кистей и предплечий при активных движениях (например при сжатии кисти в кулак) развивается тонический спазм. При ударе перкуссионным молоточком по мышце тенора возникает отчетливый валик, первый палец приводится к остальным. Сухожильные и Периостальные рефлексы на руках отсутствуют. При исследовании электровозбудимости в атрофированных мышцах реакции перерождения не найдено. Интеллект значительно снижен.

 Вопросы:

1. Какой клинический диагноз?

2. Какой тип наследования можно предполагать у больного? 

3. Какие лечебные назначения необходимы больному?

Ситуационная задача №14

Больной, 25 лет. С 14 лет начал отмечать утомляемость в ногах, особенно в бедрах при подъеме и спуске по лестнице. В течение нескольких лет постепенно нарастала слабость в ногах и присоединилась слабость в мышцах плечевого пояса. У матери и старшей сестры больного отмечаются такие же симптомы.

В неврологическом статусе: глазные щели расширены, губы утолщены, гипотрофия мышц плечевого пояса и тазового, резкое ограничение объема активных движений в плечевых и тазобедренных суставах, «крыловидные лопатки», встает с пола, опираясь руками на бедра, гипертрофия икроножных мышц, сухожильные рефлексы снижены, чувствительных нарушений нет.

Вопросы:

1. Какой клинический диагноз?

2. Какая форма заболевания?

3. Какие дополнительные исследования целесообразно провести больному?

ПО ИТОГАМ ЗАНЯТИЯ СТУДЕНТ ДОЛЖЕН

ЗНАТЬ:

Деонтологические принципы  общения с пациентом имеющего наследственное заболевание, а также  их родственниками;

· Классификацию наследственных заболеваний. 
· Клинические проявления проявления наследственных нервно-мышечных заболеваний, дифференциальная диагностика, принципы лечения.
· Основные синдромы, клинические проявления наследственных заболеваний с преимущественным вовлечением координаторных систем.
· Клинические проявления наследственных с преимущественным вовлечением экстрапирамидной системы.
· Основные неврологические синдромы, диагностику, лечение при заболеваниях с преимущественным вовлечением пирамидной системы.
· Клинические проявления заболеваний, характеризующихся нарушением клеточной пролиферации (факоматозы): дифференциальная диагностика, принципы лечения.
· Современные методы диагностики наследственных заболеваний. 
· Принципы лечения наследственных болезней
· Неотложная помощь при миастеническом, холинергическом кризах, периодических параличах.

УМЕТЬ:

· Грамотно и самостоятельно мотивировать свои действия и решения в процессе общения с пациентом имеющим наследственное заболевание и его родственниками, 
· Собрать анамнез болезни;
· Установить наследственный характер заболевания; 

· Выявить основные синдромы поражения нервной системы, характерные для различных групп наследственных заболеваний;

· Выявлять дизрафические стигмы, «маркерные» симптомы наследственных заболеваний; 

· Уметь интерпретировать данные лабораторно-инструментальных методов обследования: ЭМГ при двигательных нарушениях, активность мышечных ферментов, церулоплазмин крови и др. 

· Определять процент риска рождения больного ребенка при различных типах наследования генетического дефекта. 

ВЛАДЕТЬ:

· Навыками изложения самостоятельной точки зрения,  устной речи;

· Методами мотивированного убеждения, ведения дискуссий; 

· Принципами врачебной деонотологии и медицинской этики;

· Навыками интерпретации данных опроса, анамнеза;

· Навыками неврологического осмотра пациента и интерпретации полученных данных.
