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Настоящая рабочая программа дисциплины Б.1.В.В.3.13 «Подходы к диагностике

редких болезней в реальной клинической практике врача первичного звена» (далее –

рабочая программа дисциплины) является частью программы специалитета по

специальности 31.05.01 Лечебное дело.

Направленность (профиль) образовательной программы: Лечебное дело

Форма обучения: очная.
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Нормативно-правовые основы разработки и реализации рабочей программы

дисциплины:

1) Федеральный государственный образовательный стандарт высшего 

образования – специалитет по специальности 31.05.01 Лечебное дело, 

утвержденный Приказом Министра образования и науки Российской Федерации от « 12» 

августа 2020 г. № 988. ( Далее - ФГОС ВО  ( 3 ++ )
1)  Общая характеристика образовательной программы.

2) Учебный план образовательной программы.

3) Устав и локальные акты Институт.
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1. Общие положения

1.1.   Цель и задачи освоения дисциплины

1.1.1. Целью освоения дисциплины «Подходы к диагностике редких болезней в

реальной клинической практике врача первичного звена» является формирование у

студентов необходимого объема практических умений для самостоятельной работы в

учреждениях амбулаторно-поликлинической помощи, ознакомление студентов с

принципами и методами диагностики, дифференциальной диагностики редких

заболеваний, развития у студентов междисциплинарного мышления.

1.1.2. Задачи, решаемые в ходе освоения программы дисциплины:

- сформировать у студентов представления о принципах дифференциальной диагностики при

наличии синдромов с учетом возможностей их развития вследствие редких болезней;

-  сформировать у студентов представления о врачебной тактике, основных принципах

диагностики и  лечения пациентов с редкими гематологическими, ревматическими,

гастроинтестинальными, кардиологическими, аутоиммунными заболеваниями, а также болезнями

печени;

- оказать содействие студентам в выборе оптимальных алгоритмов диагностического поиска при

наличии у пациентов редких заболеваний;

- обучить студентов ведению пациентов с редкими заболеваниями в реальной клинической

практике врачом первичного звена и проведению контроля за получаемой пациентами

медикаментозной терапией

1.2.   Место дисциплины в структуре образовательной программы

Дисциплина«Подходы к диагностике редких болезней в реальной клинической практике

врача первичного звена» изучается в 12 семестре и относится к вариативной части Блока Б1

Дисциплины(модули). Является дисциплиной по выбору.

Общая трудоемкость дисциплины составляет 3 з.е.

Для успешного освоения настоящей дисциплины обучающиеся должны освоить

следующие дисциплины: Анатомия; Биохимия; Гистология, эмбриология, цитология;

Госпитальная терапия, эндокринология; Иммунология; Микробиология, вирусология; Неврология,

медицинская генетика, нейрохирургия; Нормальная физиология; Патологическая анатомия,

клиническая патологическая анатомия; Патофизиология, клиническая патофизиология;

Пропедевтика внутренних болезней; Факультетская терапия, профессиональные болезни;
Фармакология; Фтизиатрия.

Знания, умения и опыт практический деятельности, приобретенные при освоении

настоящей дисциплины, необходимы для успешного прохождения итоговой 

аттестации.

1.3. Перечень планируемых результатов обучения по дисциплине,

соотнесенных с планируемыми результатами освоения образовательной

программы:
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12 семестр 
 

Планируемые результаты обучения  

по дисциплине (модулю):  

(знания, умения навыки) 

Компетенции студента,  

на формирование которых 

направлены  

результаты обучения  

по дисциплине (модулю) 

Шифр 

компетенции 

Общекультурные компетенции 

Знать: основные термины и терминологические единицы, 

основы поиска профессиональной информации в 

литературных источниках и сети интернет. 

Уметь: самостоятельно искать необходимую 

профессиональную информацию, используя для этого 

периодические издания, медицинскую литературу и сеть 

интернет, адекватно формировать поисковые запросы, 

делать обобщенные выводы на основании полученной 

информации. 

Способностью к абстрактному 

мышлению, анализу, синтезу. 

ОК-1 

 

Общепрофессиональные компетенции 

Знать: основные показатели морфофункционального 

состояния организма, способы и правила измерения и 

методы  оценки 

Уметь: использовать и применять на практике  все 

известные методы оценки морфофункционального 

состояния организма человека  

Владеть: методами оценки основных 

морфофункциональных  показателей  организма 

человека,   устанавливать имеющиеся нарушения 

физиологических процессов организма человека 

Способностью к оценке 

морфофункциональных, 

физиологических состояний и 

патологических процессов в 

организме человека для 

решения профессиональных 

задач. 

ОПК-9 

Профессиональные компетенции 

Знать: клиническую картину; методы непосредственного 

обследования больного, лабораторной и 

инструментальной диагностики  редких заболеваний в 

клинике внутренних болезней  

Уметь: собрать анамнез, провести опрос пациента,  

провестифизикальное обследование, поставить 

предварительный диагноз, наметить объем 

дополнительных исследований, интерпретировать 

результаты лабораторно-инструментальных методов 

исследования.   

Владеть навыками: непосредственного обследования 

больного, навыками интерпретации результатов 

лабораторных и инструментальных исследований,  

Готовностью к сбору и анализу 

жалоб пациента, данных его 

анамнеза, результатов осмотра, 

лабораторных, 

инструментальных, патолого-

анатомических и иных 

исследований в целях 

распознавания состояния или 

установления факта наличия 

или отсутствия заболевания. 

ПК-5 

Знать: этиологию, патогенез, клиническую картину    

редких заболеваний, современную классификацию 

заболеваний; 

клиническую картину,  особенности течения  и 

возможные осложнения  

Уметь: провести первичное обследование систем и 

органов, поставить предварительный диагноз - 

синтезировать информацию о пациенте с целью 

определения патологии и причин, ее вызывающих, 

наметить объем дополнительных исследований для 

уточнения  диагноза 

Владеть навыками алгоритмом постановки 

предварительного диагноза с последующим 

направлением  пациента к соответствующему врачу-

специалисту;  

Способностью к определению у 

пациента основных 

патологических состояний, 

симптомов, синдромов 

заболеваний, нозологических 

форм в соответствии с 

Международной 

статистической классификацией 

болезней и проблем. Связанных 

со здоровьем, Х пересмотра. 

ПК-6 
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2. Формы работы обучающихся, виды учебных занятий и их трудоёмкость 

 
Формы работы обучающихся / 

Виды учебных занятий/  

Формы промежуточной аттестации  

 

Всего 

часов 

Распределение часов 

по семестрам 
1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12   

Учебные занятия   

Контактная работа обучающихся с 

преподавателем в семестре (КР), в 

т.ч.: 

54            54   

Лекционное занятие (ЛЗ) 18            18   

Семинарское занятие (СЗ)                

Практическое занятие (ПЗ)                

Практикум (П)                

Лабораторно-практическое занятие 

(ЛПЗ) 
               

Лабораторная работа (ЛР)                

Клинико-практические занятие (КПЗ) 30            30   

Специализированное занятие (СПЗ)                

Комбинированное занятие (КЗ)                

Коллоквиум (К) 6            6   

Контрольная работа (КР)                

Итоговое занятие (ИЗ)                

Групповая консультация (ГК)                

Конференция (Конф.)                

Иные виды занятий                

Самостоятельная работа 

обучающихся в семестре (СРО), в т.ч. 

54            54   

Подготовка к учебным аудиторным 

занятиям  
54            54   

Подготовка истории болезни                 

Подготовка курсовой работы                

Подготовка реферата                 

Иные виды самостоятельной работы (в 

т.ч. выполнение практических заданий 

проектного, творческого и др. типов) 

               

Промежуточная аттестация  

Контактная работа обучающихся в 

ходе промежуточной аттестации 

(КРПА), в т.ч.: 

               

Зачёт (З)                 

Защита курсовой работы (ЗКР)                

Экзамен (Э)**                

Самостоятельная работа 

обучающихся при подготовке к 

промежуточной аттестации (СРПА), 

в т.ч. 

               

Подготовка к экзамену**                

Общая  

трудоемкость  

дисциплины 

(ОТД) 

 

в часах: ОТД = 

КР+СРС+КРПА+СРПА 

108            108   

в зачетных единицах:  
ОТД (в часах):36 

3            3   

 

 

3. Содержание дисциплины 

 

3.1. Содержание разделов, тем дисциплины 

 
№ Шифр Наименование раздела, темы Содержание раздела и темы 
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п/п  компетенции дисциплины  в дидактических единицах   

1 2 3 4 

1.  

ОК-1 

ОПК-9 

ПК-5 

ПК-6 

 

Раздел  1. Редкие причины 

цитопенического синдрома 

 

 

 

Тема 1. Апластическая анемия Апластическая анемия. Определение. Этиология и 

патогенез. Факторы риска. Классификация. 

Стратификация риска. Клиническая картина 

различных стадий заболевания. Принципы лечения 

и ведения больного. 

Тема 2. Миелодиспластические 

синдромы 

Миелодиспластические синдромы. Классификация. 

Патогенез. Определение риска развития острого 

лейкоза. Понятие предлейкоз.  Особенности 

клинических проявлений. Значение лабораторных и  

инструментальных методов исследования в 

установлении диагноза. Дифференциальный 

диагноз с апластической анемией и другими 

причинами миелодиспластического синдрома. 

Принципы лечения и ведения больного 

 

2. 

ОК-1 

ОПК-9 

ПК-5 

ПК-6 

 

Раздел 2. Редкие причины 

гепатомегалими 

 

 

 

Тема 3. Аутоиммунные 

заболевания печени 

Аутоиммунные заболевания печени. Определение. 

Этиология и патогенез. Факторы риска. 

Классификация. Стратификация риска. Клиническая 

картина различных стадий заболевания. 

Лабораторная диагностика. Дифференциальный 

диагноз. Прогноз. Принципы лечения и ведения 

больного. 

 

Тема4. Наследственные болезни 

обмена 

Проявления гемохроматоза, болезни Вильсона-

Коновалова. Характер наследования.. Особенности 

клинических проявлений. Значение лабораторных и  

инструментальных методов исследования в 

установлении диагноза. Принципы лечения и 

ведения больного 

 

3. 

ОК-1 

ОПК-9 

ПК-5 

ПК-6 

 

Раздел 3. Редкие синдромы при 

заболеваниях сердца 

 

Тема 5. Опухоли сердца  Опухоли сердца. Классификация. Причины 

развития. Виды опухолей. Клинические проявления. 

Дифференциальный диагноз с другими 

заболеваниями сердца.  Особенности клинических 

проявлений. Значение лабораторных и  

инструментальных методов исследования в 

установлении диагноза. Принципы лечения и 

ведения больного. 

Тема 6. Кардиомиопатии  Распространенность РКМП и АДПЖ. Патогенез. 

Особенности клинических проявлений. Значение 

лабораторных и  инструментальных методов 

исследования в установлении диагноза. Критерии 

диагноза. Наследственные и приобретенные 

(вторичные формы Принципы лечения и ведения 

больного 

 

Тема 7. Внезапная смерть  Понятие внезапной смерти. Причины ВС. 

Наследственные заболевания с риском развития ВС 

и возникновения жизнеугрожающих аритмий. 
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Профилактика ВС у пациентов с аритмическим 

синдромом. Аппараты для имплантации. 

4. 

ОК-1 

ОПК-9 

ПК-5 

ПК-6 

 

Раздел 4. Редкие 

ревматические заболевания 

 

Тема 8. Системные васкулиты Классификация системных васкулитов. 

Клинические проявления редких форм системных 

васкулитов. Дифференциальный диагноз. Методы 

лабораторной и инструментальной диагностики. 

Принципы лечения. Осложнения. 

 

Тема 9. Редкие синдромы при 

ревматических болезнях 

Антифосфолипидный синдром и синдром Шегрена. 

Причины развития. Патогенез. Клинические 

проявления .Диагностика и Дифференциальная 

диагностика. Прогноз. Лечебная тактика. 

5. 

ОК-1 

ОПК-9 

ПК-5 

ПК-6 

 

Раздел 5. Редкие 

гематологические заболевания 

 

Тема 10. 

Лимфопролиферативные 

заболевания 

Лимфомы. Определение. Классификация Этиология 

и патогенез.. Клинические предпосылки для 

предположительного диагноза. Лабораторная и 

инструментальная  диагностика. План обследования 

для постановки окончательного диагноза. 

Осложнения. Исходы. Иммуноглобулинопатии. 

Определение. Этиология и патогенез.  . 

Классификация. Первичный амилоидоз.  

Клиническая картина и осложнения.  План 

обследования для постановки окончательного 

диагноза. Лечение 

Тема 11. Нарушения гемостаза. Нарушения первичного гемостаза. Основные 

синдромы. Виды тромбоцитопатий и 

тромбоцитопений. Различное течение и 

особенности геморрагического синдрома. 

Дифференциальный диагноз с приобретенными 

тромбоцитопатиями и тромбоцитопениями. 

Врачебная тактика. 

6. 

ОК-1 

ОПК-9 

ПК-5 

ПК-6 

 

Раздел 6. Редкие причины 

часто встречающихся 

состояний 

 

Тема 12. Редкие причины 

ожирения и дислипидемий 

Определение ожирения.  Причины развития 

ожирения. Классификация. Методы верификации 

ожирения. Формы ожирения. Дифференциальный 

диагноз Течение, осложнения, сочетанная 

патология, прогноз. Методы лечения ожирения. 

Классификация дислипидемий. Особенности 

наследования. Клинические проявления, 

лабораторная диагностика. Дифференциальный 

диагноз и дифференцированное лечение различных 

видов дислипидемий.   

Тема 13. Редкие причины 

артритов 

 

Причины и патогенез артрита. Классические и 

редкие формы. Различия топографии, клинических 

проявлений и результатов лабораторных методов 

исследования. Возможные методы лечения. 

 

3.2.  Перечень разделов, тем дисциплины для самостоятельного изучения 

обучающимися (при наличии) 

№ 

п/п 

Шифр 

 компетенции 
Наименование раздела, темы дисциплины 

Содержание раздела и темы 

 в дидактических единицах   



9 
 

1 2 3 4 

1.  

ОК-1 

ОПК-9 

ПК-5 

ПК-6 

 

Раздел 1. Редкие причины цитопенического 

синдрома 

Врожденная и приобретенная 

апластическая анемия 

Миелодиспластические синдромы 

2. 

ОК-1 

ОПК-9 

ПК-5 

ПК-6 

 

Раздел 2. Редкие причины гепатомегалии Аутоиммунные заболевания печени 

Гемохроматоз 

Болезнь Вильсона-Коновалова 

 

3. 

ОК-1 

ОПК-9 

ПК-5 

ПК-6 

 

Раздел 3. Редкие синдромы при заболеваниях 

сердца 

Опухоли сердца. 

РКМП, 

АДПЖ 

Некомпактный миокард 

Синдром Романо-Уорда 

4. 

ОК-1 

ОПК-9 

ПК-5 

ПК-6 

 

Раздел 4. Редкие ревматические заболевания Болезнь Хортона 

Ревматическая полимиалгия 

Болезнь Винивартера-Бюргера 

Синдром Шегрега 

Синдром Гкдпасчера 

Антифосфолипидный синдром 

5. 

ОК-1 

ОПК-9 

ПК-5 

ПК-6 

 

Раздел 5. Редкие гематологические 

заболевания 

Лимфомы 

Иммуноглобулинопатии 

Первичный амилоидоз 

Болезнь Вальденстрема 

Синдром Виллебранда 

Синдром Бернара-Сулье 

6. 

ОК-1 

ОПК-9 

ПК-5 

ПК-6 

 

Раздел 6. Редкие причины часто 

встречающихся состояний 

Наследственные формы ожирения 

Наследственные формы 

дислипидемий 

Пирофосфатная артропатия 

Поражения кисти при ревматических 

заболеваниях 

 

4. Тематический план дисциплины 

4.1. Тематический план контактной работы обучающихся с преподавателем 

№ 

п/п 

В
и

д
ы

 у
ч

еб
н

ы
х

 з
а

н
я

т
и

й
/ 

ф
о

р
м

а
 п

р
о

м
еж

у
т
о

ч
н

о
й

 

а
т
т
ес

т
а

ц
и

и
*
 

 

Период обучения (семестр).  

Порядковые номера и наименование разделов 

(модулей) (при наличии). 

Порядковые номера и наименование тем (модулей) 

модулей. 

Темы учебных занятий. 

 

К
о

л
и

ч
ес

т
в

о
 ч

а
со

в
 

к
о

н
т
а

к
т
н

о
й

 р
а

б
о

т
ы

 

В
и

д
ы

 т
ек

у
щ

ег
о

 к
о

н
т
р

о
л

я
 

у
сп

ев
.*

*
 

Формы проведения текущего 

контроля успеваемости и 

промежуточной аттестации 

*** 

КП ОУ ОП ТЭ РЗ 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 

 12 семестр 

  Раздел 1. Редкие причины 

цитопенического синдрома 
       

  Тема 1. Апластическая анемия        

1 ЛЗ Апластическая анемия и другие 

причины цитопенического синдрома 

2 Д +     

2 КПЗ Апластическая анемия 2 Т  +    

  Тема 2. Миелодиспластические 

синдромы 
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3 КПЗ Миелодиспластические синдромы 2 Т  +    

4 К 
Текущий рубежный (модульный) 

контроль по разделу 1 
1 

Р     + 

  Раздел 2. Редкие причины 

гепатомегалии 

       

  Тема 3. Аутоиммунные заболевания 

печени 

       

5 ЛЗ Аутоиммунные заболевания печени  2 Д +     

6 КПЗ Аутоиммунные заболевания печени 2 Т  +    

  Тема 4. Наследственные болезни 

обмена 

       

7 ЛЗ Наследственные болезни обмена 2 Д +     

8 КПЗ Наследственные болезни обмена 2 Т  +    

9 К 
Текущий рубежный (модульный) 

контроль по разделу 2 
1 

Р     + 

  Раздел 3. Редкие синдромы при 

заболеваниях сердца 

       

  Тема 5. Опухоли сердца        

10 ЛЗ Опухоли сердца 2 Д +     

11 КПЗ Опухоли сердца 1 Т  +    

  Тема 6. Кардиомиопатии        

12 КПЗ Кардиомиопатии 2 Т  +    

  Тема 7.Внезапная смерть        

13 КПЗ Внезапная смерть 2 Т  +    

14 
К 

Текущий рубежный (модульный) 

контроль по разделу 3 
1 

Р     + 

  Раздел 4. Редкие ревматические 

заболевания 

       

  Тема 8. Системные васкулиты        

15 ЛЗ Системные васкулиты 2 Д +     

16 КПЗ Системные васкулиты 2 Т  +    

17 КПЗ Системные васкулиты 2 Т  +    

 
 Тема 9. Редкие синдромы при 

ревматических болезнях 

       

18 
ЛЗ Редкие синдромы при ревматических 

болезнях 

2 Д +     

19 КПЗ 
Редкие синдромы при ревматических 

болезнях 

2 Т  +    

20 К 
Текущий рубежный (модульный) 

контроль по разделу 4 
1 

Р     + 

  Раздел 5. Редкие гематологические 

заболевания 

       

  Тема 10. Лимфопролиферативные 

заболевания 

       

21 ЛЗ Лимфопролиферативные заболевания 2 Д +     

22 КПЗ Лимфопролиферативные заболевания 2 Т  +    

23 КПЗ Лимфопролиферативные заболевания 1 Т  +    

  Тема 11. Нарушения гемостаза        

24 КПЗ Нарушения гемостаза 2 Т  +    

25 К 
Текущий рубежный (модульный) 

контроль по разделу 5. 
1 

Р     + 
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  Раздел 6. Редкие причины часто 

встречающихся состояний 

       

  Тема 12. Редкие причины ожирения и 

дислипидемий 

       

24 
ЛЗ Редкие причины ожирения и 

дислипидемий 

2 Д +     

25 КПЗ 
Редкие причины ожирения и 

дислипидемий 

2 Т  +    

26 КПЗ 
Редкие причины ожирения и 

дислипидемий 

2 Т  +    

  Тема 13. Редкие причины артритов        

26 ЛЗ Редкие причины артритов 2 Д +     

27 КПЗ Редкие причины артритов 2 Т  +    

28 К 
Текущий рубежный (модульный) 

контроль по разделу 6. 
1 

Р     + 

  Всего часов по дисциплине: 54       

 

Условные обозначения: 

 

Виды учебных занятий и формы промежуточной аттестации * 

 
Виды учебных занятий, 

 формы промежуточной аттестации 

Сокращённое наименование 

Лекционное занятие  Лекция ЛЗ 

Семинарское занятие Семинар СЗ 

Практическое занятие Практическое ПЗ 

Практикум  Практикум П 

Лабораторно-практическое занятие  
Лабораторно-

практическое 

ЛПЗ 

Лабораторная работа Лабораторная работа ЛР 

Клинико-практические занятие  Клинико- практическое  КПЗ 

Специализированное занятие  Специализированное СЗ 

Комбинированное занятие Комбинированное КЗ 

Коллоквиум  Коллоквиум К 

Контрольная работа Контр. работа КР 

Итоговое занятие Итоговое ИЗ 

Групповая консультация Групп. консультация КС 

Конференция Конференция Конф. 

Защита курсовой работы  Защита курсовой работы ЗКР 

Экзамен  Экзамен Э 

   

 

Виды текущего контроля успеваемости (ВТК)** 

 
Виды текущего 

контроля успеваемости 

(ВТК)** 

Сокращённое 

наименование  
 

Содержание 

Текущий 

дисциплинирующий 

контроль  

Дисциплинирующий  

Д 
Контроль посещаемости занятий 

обучающимся 

Текущий тематический 

контроль  

Тематический  

Т 
Оценка усвоения обучающимся знаний, 

умений и опыта практической деятельности 

на занятиях по теме. 
Текущий рубежный  

(модульный) контроль 
Рубежный  

Р 
Оценка усвоения обучающимся знаний, 

умений и опыта практической деятельности 

по теме (разделу, модулю) дисциплины 
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Текущий  

итоговый контроль  
Итоговый  

И 
Оценка усвоения обучающимся знаний, 

умений и опыта практической деятельности 

по темам (разделам, модулям) дисциплины 

 

Формы   проведения текущего контроля успеваемости  

и промежуточной аттестации обучающихся /виды работы обучающихся/ *** 

 
№ Формы   проведения 

текущего контроля 

успеваемости и 

промежуточной 

аттестации обучающихся 

(ФТКУ) *** 

 

 

Техническое и сокращённое  

наименование Виды работы 

обучающихся 

(ВРО) *** 

 

Типы 

контроля 

1 Контроль присутствия (КП) Присутствие КП Присутствие Присутствие 

 

2 
Учет активности (А) Активность 

А Работа на занятии 

по теме 

Участие 

 

3 Опрос устный (ОУ) Опрос устный 
 

ОУ 

Выполнение 

задания в устной 

форме  

Выполнение 

обязательно 

 

4 Опрос письменный (ОП) Опрос письменный 
 

ОП 

Выполнение 

задания в 

письменной форме 

Выполнение 

обязательно 

 

5 
Опрос комбинированный 

(ОК) 

Опрос 

комбинированный 

 

ОК 

Выполнение 

заданий в устной и 

письменной форме  

Выполнение 

обязательно 

 

6 Тестирование в электронной 

форме (ТЭ) 
Тестирование 

 

ТЭ 

Выполнение 

тестового задания 

в электронной 

форме 

Выполнение 

обязательно 

7 
Проверка реферата (ПР) 

Реферат ПР Написание 

(защита) реферата  

Выполнение 

обязательно 

8 
Проверка лабораторной 

работы (ЛР) 

Лабораторная 

работа 

ЛР Выполнение 

(защита) 

лабораторной 

работы  

Выполнение 

обязательно 

9 Подготовка учебной 

истории болезни (ИБ) 

История болезни ИБ Написание 

(защита) учебной 

истории болезни  

Выполнение 

обязательно 

10 
Решение практической 

(ситуационной) задачи (РЗ) 

Практическая 

задача 

РЗ Решение 

практической 

(ситуационной) 

задачи  

Выполнение 

обязательно 

11 Подготовка курсовой 

работы (ПКР) 

Курсовая работа ПКР Выполнение 

(защита) курсовой 

работы  

Выполнение 

обязательно 

12 
Клинико-практическая 

работа (КПР) 

Клинико-

практическая 

работа 

КПР Выполнение 

клинико-

практической 

работы  

Выполнение 

обязательно 

13 
Проверка конспекта (ПК) 

Конспект ПК Подготовка 

конспекта  

Выполнение 

обязательно 

14 Проверка контрольных 

нормативов (ПКН) 

Проверка 

нормативов 

ПКН Сдача 

контрольных 

нормативов  

Выполнение 

обязательно 

15 
Проверка отчета (ПО) 

Отчет ПО 
Подготовка отчета  

Выполнение 

обязательно 

16 
Контроль выполнения 

домашнего задания (ДЗ) 

Контроль 

самостоятельной 

работы 

ДЗ Выполнение 

домашнего 

задания  

Выполнение 

обязательно, 

Участие 

17 Контроль изучения 

электронных 

образовательных ресурсов 

(ИЭОР) 

Контроль ИЭОР ИЭОР Изучения 

электронных 

образовательных 

ресурсов 

Изучение ЭОР 
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4.2. Содержание самостоятельной работы обучающихся 

 

№ 

п/п 

Период обучения (семестр).  

Наименование раздела (модуля),  

тема дисциплины (модуля) 

Содержание самостоятельной работы  

обучающихся 

Всего 

часов 

1 2 3 4 

12 семестр 

 
Раздел 1. Редкие причины 

цитопенического синдрома 
  

1 

Тема 1. Апластическая анемия Подготовка к учебным аудиторным 

занятиям: 

Проработка теоретического материала 

учебной дисциплины; 

Решение практических задач 

Подготовка к текущему контролю 

4 

2 

Тема 2. Миелодиспластические 

синдромы 

Подготовка к учебным аудиторным 

занятиям: 

Проработка теоретического материала 

учебной дисциплины; 

Решение практических задач 

Подготовка к текущему контролю 

4 

 
Раздел 2. Редкие причины 

гепатомегалии 

 
 

3 

Тема 3. Аутоиммунные 

заболевания печени 

Подготовка к учебным аудиторным 

занятиям: 

Проработка теоретического материала 

учебной дисциплины; 

Решение практических задач 

Подготовка к текущему контролю 

4 

4 

Тема 4. Наследственные 

болезни обмена 

Подготовка к учебным аудиторным 

занятиям: 

Проработка теоретического материала 

учебной дисциплины; 

Решение практических задач 

Подготовка к текущему контролю 

8 

 
Раздел 3. Редкие синдромы при 

заболеваниях сердца 

 
 

5 

Тема 5. Опухоли сердца Подготовка к учебным аудиторным 

занятиям: 

Проработка теоретического материала 

учебной дисциплины; 

Решение практических задач 

Подготовка к текущему контролю 

2 

6 

Тема 6. Кардиомиопатии Подготовка к учебным аудиторным 

занятиям: 

Проработка теоретического материала 

учебной дисциплины; 

Решение практических задач 

Подготовка к текущему контролю 

4 

7 

Тема 7.Внезапная смерть Подготовка к учебным аудиторным 

занятиям: 

Проработка теоретического материала 

4 
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учебной дисциплины; 

Решение практических задач 

Подготовка к текущему контролю 

 
Раздел 4. Редкие ревматические 

заболевания 

  

8 

Тема 8. Системные васкулиты Подготовка к учебным аудиторным 

занятиям: 

Проработка теоретического материала 

учебной дисциплины; 

Решение практических задач 

Подготовка к текущему контролю 

4 

9 

Тема 9. Редкие синдромы при 

ревматических болезнях 

Подготовка к учебным аудиторным 

занятиям: 

Проработка теоретического материала 

учебной дисциплины; 

Решение практических задач 

Подготовка к текущему контролю 

4 

 
Раздел 5. Редкие 

гематологические заболевания 

  

10 

Тема 10. 

Лимфопролиферативные 

заболевания 

Подготовка к учебным аудиторным 

занятиям: 

Проработка теоретического материала 

учебной дисциплины; 

Решение практических задач 

Подготовка к текущему контролю 

4 

11 

Тема 11. Нарушения гемостаза Подготовка к учебным аудиторным 

занятиям: 

Проработка теоретического материала 

учебной дисциплины; 

Решение практических задач 

Подготовка к текущему контролю 

4 

 
Раздел 6. Редкие причины часто 

встречающихся состояний 

  

12 

Тема 12. Редкие причины 

ожирения и дислипидемий 

Подготовка к учебным аудиторным 

занятиям: 

Проработка теоретического материала 

учебной дисциплины; 

Решение практических задач 

Подготовка к текущему контролю 

4 

13 
Тема 13. Редкие причины 

артритов 

Подготовка к учебным аудиторным 

занятиям: 

Проработка теоретического материала 

учебной дисциплины; 

Решение практических задач 

Подготовка к текущему контролю 

4 

 Всего по дисциплине  54 
 

5.  Организация текущего контроля успеваемости обучающихся 

5.1.  Оценочные средства текущего контроля успеваемости обучающихся 
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 (заполняются идентично БРС по семестрам) 

 

5.1.1. Условные обозначения: 

Типы контроля (ТК)* 

 

Типы контроля Тип оценки 

Присутствие П наличие события 

Участие (дополнительный контроль) 

 
У дифференцированный 

Изучение электронных 

образовательных ресурсов (ЭОР) 
И наличие события 

Выполнение (обязательный контроль) В дифференцированный 

 

Виды текущего контроля успеваемости (ВТК)** 

 
Виды текущего контроля 

успеваемости (ВТК)** 

Сокращённое наименование   

Содержание 

Текущий 

дисциплинирующий 

контроль  

Дисциплинирующий  

Д 
Контроль посещаемости занятий обучающимся 

Текущий тематический 

контроль  

Тематический  

Т 
Оценка усвоения обучающимся знаний, умений и опыта 

практической деятельности на занятиях по теме. 
Текущий рубежный  

(модульный) контроль 
Рубежный  

Р 
Оценка усвоения обучающимся знаний, умений и опыта 

практической деятельности по теме (разделу, модулю) 

дисциплины 

Текущий  

итоговый контроль  
Итоговый  

И 
Оценка усвоения обучающимся знаний, умений и опыта 

практической деятельности по темам (разделам, 

модулям) дисциплины 

 

5.1.2. Структура текущего контроля успеваемости по дисциплине 

12 семестр 
 

Виды занятий 

 

Формы   текущего контроля 

успеваемости/виды работы  

 

 

ТК* 

 

ВТК** 

 

Max. 

 

Min. 

 

Шаг 

 

 

Лекционное занятие  ЛЗ Контроль присутствия КП П Д 1 0  
 

Клинико-практическое 

занятие 
КПЗ 

Контроль присутствия КП П Д 1 0  
 

Опрос устный ОУ У Т 10 0 1 
 

Коллоквиум 

(рубежный (модульный) 

контроль) 

К 

Контроль присутствия КП П Д 1 0  
 

Решение практической 

(ситуационной) задачи  
РЗ В Р 40 0 1 

 

 

 

5.1.3. Весовые коэффициенты текущего контроля успеваемости обучающихся 

(по видам контроля и видам работы) 

 

12 семестр 

 

Вид контроля 
План 

в % 
Исходно 

Формы   текущего 

контроля 

успеваемости/виды 

ТК 
План 

в % 
Исходно Коэф. 
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работы

Баллы %    Баллы %

Текущий

дисциплинирующий

контроль

20 31 7,19
Контроль

присутствия
П 20 31 7,19 0,65

Текущий

тематический

контроль
30 160 37,12 Опрос устный В 30 160 37,12 0,19

Текущий рубежный

(модульный) контроль
50 240 55,68

Решение

практической

(ситуационной)

задачи

В 50 240 55,68 0,21

Max. кол. баллов 100 431

5.2.  Порядок текущего контроля успеваемости обучающихся (критерии,

показатели и порядок текущего контроля успеваемости обучающихся)

Критерии, показатели и порядок балльно-рейтинговой системы текущего контроля

успеваемости обучающихся по дисциплине (модулю) устанавливается Положением о

балльно-рейтинговой системе текущего контроля успеваемости и промежуточной

аттестации обучающихся по программам высшего образования –

программам специалитета,   в ААНО ВО «МИ им.Зернова М.С.» с изменениями 

и дополнениями (при наличии).

6. Организация промежуточной аттестации обучающихся

12 семестр.

1) Форма промежуточной аттестации согласно учебному плану – зачет.

2) Форма организации промежуточной аттестации:

– на основании семестрового рейтинга.

7. Фонд оценочных средств для проведения промежуточной аттестации

обучающихся по дисциплине

7.1. Планируемые результаты обучения по дисциплине, соотнесенные с

планируемыми результатами освоения образовательной программы (по периодам

освоения образовательной программы) – согласно п. 1.3. настоящей рабочей

программы дисциплины.

7.2. Критерии, показатели и порядок промежуточной аттестации

обучающихся с использованием балльно-рейтинговой системы. Порядок перевода

рейтинговой оценки обучающегося в традиционную систему оценок.

3 семестр.

Порядок промежуточной аттестации обучающегося по дисциплине в форме

зачёта:

Промежуточная аттестация по дисциплине (модулю) в форме зачёта проводится на

основании результатов текущего контроля успеваемости обучающегося в семестре, в

соответствии с расписанием занятий по дисциплине, как правило на последнем занятии.
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Время на подготовку к промежуточной аттестации не выделяется.

Критерии, показатели и порядок балльно-рейтинговой системы 

текущего контроля успеваемости обучающихся по дисциплине (модулю) 

устанавливается Положением о балльно-рейтинговой системе текущего контроля 

успеваемости и промежуточной аттестации обучающихся по программам 

высшего образования – программам специалитета в АНО ВО «МИ им.Зернова 

М.С.» с изменениями и дополнениями (при наличии).

7.3.  Типовые контрольные задания или иные материалы, необходимые для

проведения промежуточной аттестации

Не предусмотрены, так как форма организации промежуточной аттестации – на

основании семестрового рейтинга.

8. Методические указания обучающимся по освоению дисциплины

Обучение по дисциплине складывается из контактной работы, включающей

лекционные занятия, клинико-практические занятия, а также коллоквиум, и

самостоятельной работы.

Основное учебное время выделяется на практическую работу (в рамках клинико-

практических занятий) по оценке знаний темы занятия в виде разбора тематических

больных (сбор жалоб, анамнеза, отработка пропедевтических навыков), обсуждения

лабораторных и инструментальных методов исследования, отработки навыков

правильной постановки диагноза, назначения лечения и рекомендаций.

При изучении дисциплины необходимо использовать учебную литературу и

лекционный материал и освоить практические умения – постановка диагноза и

проведение дифференциального диагноза. Работа студента в группе формирует чувство

коллективизма и коммуникабельность. Самостоятельная работа с пациентами

способствует формированию клинического мышления, профессионального поведения,

аккуратности, дисциплинированности.

Самостоятельная работа студентов подразумевает подготовку к тематике

занятий, текущему рубежному контролю, а также включает написание учебной истории

болезни. Работа с учебной литературой рассматривается как вид учебной работы по

дисциплине  и выполняется в пределах часов, отводимых на её изучение (в разделе

СРС). Каждый обучающийся обеспечен доступом к библиотечным фондам

Университета и кафедры. По каждому разделу учебной дисциплины разработаны

методические рекомендации для студентов и методические указания для

преподавателей.

Коллоквиум является важным видом занятия, в рамках которого проводится

текущий рубежный контроль успеваемости студента. При подготовке к коллоквиумам

студенту следует внимательно изучить материалы лекций и рекомендуемую литературу,

а также проработать практические задачи, которые разбирались на занятиях или были

рекомендованы для самостоятельного решения.

9. Учебно-методическое, информационное и материально-техническое

обеспечение дисциплины

9.1.  Основная и дополнительная литература по дисциплине:

9.1.1. Основная литература:
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№ 

п/п 

 

Наименование Автор 

Год и 

место 

издания 

Используетс

я при 

изучении 

разделов 

(тем) 

Семестр 

Наличие литературы 

В библиотеке 

Кол. 

экз. 

Электр. адрес  

ресурса 

1 2 3 4 5 6 7 8 

1 Внутренние 

болезни [Текст] : 

[учеб.для мед. 

вузов] : 2-е изд., 

испр. и доп. – Т. 1.  

Р. А. 

Абдулхаков, В. 

Г. Авдеев, В. А. 

Алмазов и др.; 

под ред. Н. А. 

Мухина и др.  

Москва: 

ГЭОТАР

-Медиа, 

2012 

Все 

разделы 

дисциплин

ы 

12 119 

 

2 Внутренние 

болезни учеб.для 

высш проф. 

Образования: в 2 

т. Т. 1. – 3-е изд., 

испр. и доп. 

Р. А. 

Абдулхаков и 

др.; под ред. В. 

С. Моисеева и 

др.. 

Москва: 

ГЭОТАР-

Медиа, 

2015 

Все 

разделы 

дисциплин

ы 

12  

URL 

:http://marc.

rsmu.ru:802

0/marcweb2/

Default.asp 

 

 

9.1.2.  Дополнительная литература: 

 

№ 

п/

п 

Наименование Автор 

Год и 

место 

издания 

Используе

тся при 

изучении 

разделов 

Семес

тр 

Наличие доп. литературы 

В библиотеке  

 

На 

кафедре 

 

Ко

л. 

экз. 

Электр. 

адрес 

ресурса 
Ко

л. 

экз. 

В 

т.ч. 

в 

элек

тр. 

виде 

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 

1 Общая 

врачебная 

практика: 

национальное 

руководство. В 2 

т.: Т. 2  

Под ред. 

И.Н. 

Денисова, 

О.М. 

Лесняк 

Москва: 

ГЭОТАР

-Медиа, 

2018 

Все 

разделы 

модуля 

12 

 URL : 

http://ma

rc.rsmu.r

u:8020/m

arcweb2/

Default.a

sp. 

  

2 Атлас 

клинической 

медицины. 

Руководство  

Томилов 

А.Ф. 

Москва: 

ГЭОТАР

-Медиа, 

2013. 

Все 

разделы 

модуля 

12 

 URL : 

http://boo

ks-up.ru. 

  

3. Кардиология. 

Национальное 

руководство. 

Краткое издание  

Под ред. 

Е.В. 

Шляхто 

Москва: 

ГЭОТАР

-Медиа, 

2018. – 

Все 

разделы 

модуля 

12 

 URL : 

http://boo

ks-up.ru. 

  

4. Болезни сердца 

по Браунвальду: 

руководство по 

сердечно-

П. Либби 

и др.  

Москва: 

Рид 

Элсивер. 

2011. 

Все 

разделы 

модуля 

12 

 URL : 

http://boo

ks-up.ru. 

  

http://marc.rsmu.ru:8020/marcweb2/Default.asp
http://marc.rsmu.ru:8020/marcweb2/Default.asp
http://marc.rsmu.ru:8020/marcweb2/Default.asp
http://marc.rsmu.ru:8020/marcweb2/Default.asp
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сосудистой

медицине в 4 т. /

пер. с англ. – Т.

1

6. Болезни сердца

по Браунвальду:

руководство по

сердечно-

сосудистой

медицине в 4 т.;

пер. с англ. – Т.

2

П. Либби

и др.

Москва

:Логосфе

ра, 2012

Все

разделы

модуля

12

URL :

http://boo

ks-up.ru.

7. Болезни сердца

по Браунвальду:

руководство по

сердечно-

сосудистой

медицине в 4 т.

пер. с англ. – Т.

3

П. Либби

и др.

Москва:

Логосфе

ра, 2013
Все

разделы

модуля

12

URL :

http://boo

ks-up.ru.

8. Болезни сердца

по Браунвальду:

руководство по

сердечно-

сосудистой

медицине: в 4 т.

пер. с англ. – Т.

4

П. Либби

и др.

Москва:

Логосфе

ра, 2015

Все

разделы

модуля

12

URL :

http://boo

ks-up.ru.

9. Ревматология

Российские

клинические

рекомендации

Под ред.

Е. Л.

Насонова

Москва:

ГЭОТАР

-Медиа,

2017

Все

разделы

модуля

12  URL :

http://boo

ks-up.ru.

10. Гематология.

Национальное

руководство

Под ред.

О.А.

Рукавицы

на

Москва:

ГЭОТАР

-Медиа,

2019

Все

разделы

модуля

12  URL

:http://bo

oks-up.ru

9.2. Перечень ресурсов информационно-телекоммуникационной сети

«Интернет», в том числе профессиональных баз данных, необходимых для освоения

дисциплины:

1. http://www.pulmonology.ru/

2. http://www.scardio.ru/

3. http://www.elibrary.ru

4. www.studmedlib.ru/

5. http://rheumatolog.ru/experts/klinicheskie-rekomendacii/

6. http://therapy.irkutsk.ru/

7. http://nonr.ru/

http://books-up.ru/
http://books-up.ru/
https://rsmu.ru/library/resources/knigoobespechennost/
http://www.pulmonology.ru/
http://www.scardio.ru/
http://www.elibrary.ru/
http://www.studmedlib.ru/
http://rheumatolog.ru/experts/klinicheskie-rekomendacii
http://therapy.irkutsk.ru/
http://nonr.ru/
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9.3.  Перечень информационных технологий, используемых при

осуществлении образовательного процесса по дисциплине, включая перечень

программного обеспечения и информационных справочных систем (при наличии)

1. Автоматизированная образовательная среда АНО ВО «МИ им.Зернова М.С.».

2.Балльно-рейтинговая система контроля качества освоения образовательной

программы в автоматизированной образовательной системе Интситута

9.4.  Материально-техническое обеспечение дисциплины

Каждый обучающийся в течение всего периода обучения обеспечен

индивидуальным неограниченным доступом к электронной информационно-

образовательной среде университета из любой точки, в которой имеется доступ к

информационно-телекоммуникационной сети «Интернет» (далее - сеть «Интернет»), как

на территории Института, так и вне ее.

Электронная информационно-образовательная среда АНО ВО «МИ им.Зернова 

М.С.» обеспечивает:

 доступ к учебному плану, рабочей программе дисциплины, электронным

учебным изданиям и электронным образовательным ресурсам, указанным в рабочей

программе дисциплины;

 формирование электронного портфолио обучающегося, в том числе сохранение

его работ и оценок за эти работы.

Помещения представляют собой учебные аудитории для проведения учебных

занятий, предусмотренные программой специалитета, оснащенные оборудованием и

техническими средствами обучения (ноутбуки, мультимедийный проектор, проекционный

экран, телевизор, конференц-микрофон, блок управления оборудованием)

Помещения для самостоятельной работы обучающихся оснащены компьютерной

техникой с возможностью подключения к сети «Интернет» и обеспечением доступа в

электронную информационно-образовательную среду Университета.

АНО ВО «МИ им.Зернова М.С.» обеспечен необходимым комплектом 

лицензионного и свободно распространяемого программного обеспечения (состав 

определяется в рабочей программе дисциплины и подлежит обновлению при 

необходимости).

Библиотечный фонд укомплектован печатными изданиями из расчета не менее 0,25

экземпляра каждого из изданий, указанных в рабочей программе дисциплины, на одного

обучающегося из числа лиц, одновременно осваивающих соответствующую дисциплину.

Обучающимся обеспечен доступ (удаленный доступ), в том числе в случае

применения электронного обучения, дистанционных образовательных технологий, к

современным профессиональным базам данных и информационным справочным

системам, состав которых определяется в рабочей программе дисциплины и подлежит

обновлению (при необходимости).

Обучающиеся из числа инвалидов и лиц с ОВЗ обеспечены печатными и (или)

электронными образовательными ресурсами в формах, адаптированных к ограничениям

их здоровья.
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Тестирование для подготовки к зачету 
по дисциплине Подходы к диагностике редких болезней в реальной клинической практике 

врача первичного звена
1. Задачей метода полимеразной цепной реакции (ПЦР) является:
а увеличение длины ДНК
б увеличение длины РНК
в увеличение количества копий определенного участка ДНК
г выявление всех генетических вариантов ДНК
2. Метод, позволяющий эффективно определить нуклеотидную
последовательность всех экзонов в генах:
а секвенирование генома
б секвенирование экзома
в секвенирование методом Сэнгера
г секвенирование интрона
3. Методом определения последовательности короткого участка ДНК
является:
а фрагментный анализ
б NGS
в ПЦР
г секвенирование методом Сэнгера
4. При помощи метода ПЦР в режиме реального времени нельзя
определить:
а наличие или отсутствие известного однонуклеотидного генетического
варианта в образце
б пол пациента
в наличие или отсутствие вариации числа копий участков генов
г нуклеотидную последовательность амплифицируемого продукта
5. Ограничением метода хромосомного микроматричного анализа
(ХММА) является:
а невозможность детекции протяженных (более 1 миллиона пар оснований)
гомозиготных делеций
б невозможность детекции сбалансированных транслокаций
в невозможность проведения анализа в биоматериале, содержащем менее 5 мл
крови
г ничего из вышеперечисленного
Эталоны ответов: 1 — в; 2 — б; 3 — г; 4 — г; 5 — б.
1. Лабораторные методы, применяемые при диагностике мукополисахаридозов:
а определение гликозаминогликанов в моче
б энзимодиагностика
в молекулярно-генетическая диагностика
г все
2. Основой патогенеза спинальной мышечной атрофии является:
а первичное поражение миофибрилл
б селективная дегенерация мотонейронов
в нарушение реабсорбции нейромедиаторов в синаптической щели
г повреждение центрального мотонейрона
3. Для пациентов с прогрессирующей миодистрофией Дюшенна
противопоказано применение:
а внутримышечных инъекций
б интратекальных введений лекарственных средств
в лечебной физкультуры
г массажа
4. Клинический симптом, характерный для мукополисахаридоза:
а гепатоспленомегалия
б гаргоилизм
в апноэ
г все
5. Наиболее частая локализация ангиокератом при болезни Фабри:
а паховая область, ягодицы, пупок, ладони
б плечи, грудь, поясница
в лицо, волосистая часть головы, голени
г шея, предплечья, стопы
6. Для кризов Фабри характерно:
а повышение артериального давления
б гектическая лихорадка
в мучительные боли в дистальных отделах конечностей
г острая боль в животе



7. Максимальная эффективность терапии спинальной мышечной
атрофии достигается путем:
а патогенетической терапии
б патогенетической терапии и неинвазивной вентиляции легких
в патогенетической терапии и симптоматической терапии
г патогенетической терапии и комплексного мультидисциплинарного
сопровождения
8. Препарат выбора для лечения нейропатической боли при болезни
Фабри:
а вальпроат натрия
б прегабалин
в леветирацетам
г нестероидные противовоспалительные препараты
9. Лабораторные маркеры, патогномоничные для первично-мышечных болезней:
а лейкопения, тромбоцитопения
б
повышение уровней креатинфосфокиназы (КФК),
аспартатаминотрансферазы (АСТ), аланинаминотрансферазы (АЛТ)
в сыворотке крови
в повышение скорости оседания эритроцитов (СОЭ), прокальцитонина
г повышение уровней трансаминаз, общего билирубина, триглицеридов
в сыворотке крови
10. Возраст дебюта спинальной мышечной атрофии I типа (болезнь
Верднига–Гоффмана):
а 7–18 месяцев
б > 18 месяцев
в 0–6 месяцев
г в любом возрасте
Эталоны ответов: 1 — г; 2 — б; 3 — а; 4 — г; 5 — а; 6 — в; 7 — г;
8 — б; 9 — б; 10 — в.
1. Гликогеновая болезнь относится:
а к болезням дыхательной цепи митохондрий
б наследственным нарушениям углеводного обмена
в аминоацидопатиям
г дефектам митохондриального β-окисления жирных кислот
2. Среди форм гликогеновой болезни выделяют:
а печеночные
б мышечные
в смешанные
г бронхолегочные
3. К ведущим клинико-лабораторным признакам печеночных форм
гликогеновой болезни относят:
а метаболический ацидоз, остеопороз
б гипогликемию, гепатомегалию
в отставание в росте, миалгии
г мышечные спазмы, непереносимость физических нагрузок
4. Основным методом лечения печеночных форм гликогеновой
болезни является:
а диетотерапия с исключением пищевого сахара и добавлением сырого
кукурузного крахмала
б гепатопротекторная терапия
в ферментозаместительная терапия
г гормональная терапия
5. Дефицит лизосомной кислой липазы относится:
а к органическим ацидуриям
б пероксисомным болезням
в лизосомным болезням
г болезням обмена гема и порфиринов



6. Скрининговым методом диагностики дефицита лизосомной
 кислой липазы является:
а определение суточной экскреции меди с мочой
б 72-часовой непрерывный мониторинг глюкозы в крови
в определение концентрации сукцинилацетона в моче
г определение активности лизосомной кислой липазы в сухих пятнах
крови
7. Основным методом терапии дефицита лизосомной кислой липазы
является:
а диетотерапия с исключением продуктов с повышенным содержанием
меди
б применение D-пеницилламина
в ферментозаместительная терапия с применением себелипазы альфа
г дезинтоксикационная терапия
8. К основным дифференциально-диагностическим критериям
болезни Вильсона относят:
а
повышение концентрации церулоплазмина в крови, снижение
суточной экскреции меди с мочой, наличие симптома «вишневой
косточки»
б
снижение концентрации церулоплазмина в крови, повышение
суточной экскреции меди с мочой, наличие колец Кайзера–Флейшера
на роговице
в повышение концентрации альфа-фетопротеина в крови, дефицит
К-зависимых факторов свертывания, синдром цитолиза
г специфический «капустный» запах от тела, повышение концентрации
холестерина в крови, ацетонурия
9. К необратимому костному изменению при болезни Гоше относится:
а костный криз
б низкая минеральная плотность костной ткани
в асептический некроз головки трубчатой кости
г инфильтрация и/или отек костного мозга трубчатой кости
10. Золотым стандартом лечения болезни Гоше у детей в настоящее
время является:
а применение фармакологических шаперонов
б ферментная заместительная терапия
в субстратредуцирующая терапия
г генная терапия
Эталоны ответов: 1 — б; 2 — а, б, в; 3 — б; 4 — а; 5 — в; 6 — г; 7 — г;
8 — б; 9 — в; 10 — б
1. Типы наследования вульгарного ихтиоза:
а аутосомно-доминантный, аутосомно-рецессивный
б сцепленный с Y-хромосомой
в сцепленный с Х-хромосомой
г все
2. Х-сцепленный ихтиоз встречается:
а только у девочек
б одинаково у мальчиков и девочек
в только у мальчиков
г только у взрослых
3. Для плода Арлекина характерно:
а роговой панцирь на коже с рождения
б эритродермия
в гипермобильность суставов
г возникновение симптомов в 4–6 месяцев
4. Клинически для ихтиозов характерны:
а атрофии
б образование пустул
в диффузный гиперкератоз
г образование пузырей
5. Основным видом наружной терапии ихтиозов является:
а противовоспалительная
б подсушивающая
в увлажняющая
г иммуносупрессивная



6. Пузыри при врожденном буллезном эпидермолизе возникают
 вследствие:
а тромбоэмболии
б инфекционного обсеменения
в генетической предрасположенности
г нарушения межклеточных связей в эпидермисе или эпидермальнодермальном соединении
7. Основным клиническим проявлением врожденного буллезного
эпидермолиза является:
а папула
б волдырь
в пузырь
г рубец
8. Какой белок поражается при дистрофической форме врожденного
буллезного эпидермолиза:
а коллаген XVII типа
б ламинин 332
в десмоплакин
г коллаген VII типа
9. Сколько выделяют основных типов врожденного буллезного
 эпидермолиза:
а 1
б 2
в 3
г 4
10. Какой белок поражается при синдроме Киндлер:
а плакоглобин
б коллаген XVII типа
в киндлин-1
г ламинин-332
Эталоны ответов: 1 — а; 2 — в; 3 — а; 4 — в; 5 — в; 6 — г; 7 — в;
8 — г; 9 — г; 10 — в.
1. Для какого наследственного заболевания характерно сочетание
арахнодактилии, подвывиха хрусталика и аневризмы аорты:
а синдрома Дауна
б синдрома Марфана
в фенилкетонурии
г гомоцистинурии
2. Наличие множественных гиперпигментных пятен цвета «кофе
с молоком» является характерным признаком:
а нейрофиброматоза
б синдрома Нунан
в гипомеланоза Ито
г туберозного склероза
3. Какой из нижеперечисленных результатов исследования кариотипа характерен для синдрома Патау:
а 47,ХХУ
б 47,ХХ,+21
в 47,ХУ,+13
г 45,ХО
4. В неонатальный скрининг новорожденных в России входит следующее заболевание:
а синдром Цельвегера
б галактоземия
в спинальная мышечная атрофия
г тирозинемия
5. При каком наследственном заболевании не встречается врожденный порок сердца:
а синдром Нунан
б синдром Ди Джорджи
в синдром делеции 1р36
г нейрофиброматоз
6. Показанием для определения аминокислот и ацилкарнитинов
в крови методом ТМС являются:
а летаргия, кома, судороги, неукротимая рвота
б аномальный запах мочи, тела, ушной серы; любой необычный запах
в задержка формирования/регресс моторных и психоречевых навыков
г все перечисленное



7. Диагноз микроделеционного синдрома возможно поставить
на основании следующего исследования:
а тандемной масс-спектрометрии (ТМС)
б хромосомного микроматричного анализа
в исследования кариотипа
г массового параллельного секвенирования (NGS)
8. К митохондриальным заболеваниям не относится:
а синдром Смита–Лемли–Опица
б синдром MELAS
в синдром Кернса–Сейра
г синдром Ли
Эталоны ответов: 1 — б; 2 — а; 3 — в; 4 — б; 5 — г; 6 — г; 7 — б; 8 — а.
1. Ведущим патогенетическим механизмом Х-сцепленного гипофосфатемического рахита является:
а нарушение гидроксилирования холекальциферола
б нарушение проксимальной реабсорбции фосфата
в нарушение рецепции к витамину D
г повышение активности остеокластов под действием паратгормона
2. Для неонатального варианта синдрома Барттера нехарактерно:
а нефрокальциноз
б метаболический алкалоз
в метаболический ацидоз
г гипокалиемия
3. Развитие нефрокальциноза нехарактерно:
а для болезни Дента
б синдрома Барттера
в дистального канальцевого ацидоза
г проксимального канальцевого ацидоза
4. К дистальным тубулопатиям не относится:
а почечный канальцевый ацидоз I типа
б ренальная глюкозурия
в нефрогенный несахарный диабет
г псевдогипоальдостеронизм
5. Синдром Фанкони нехарактерен:
а для острой почечной недостаточности
б цистиноза
в тирозинемии
г синдрома Lowe
6. Сочетание почечных кист с опухолевыми процессами наиболее
характерно:
а для синдрома фон Гиппель–Линдау
б аутосомно-рецессивного поликистоза
в аутосомно-доминантного поликистоза
г медуллярной кистозной болезни
7. Полиурия нехарактерна:
а для синдрома Фанкони
б синдрома Барттера
в синдрома Гительмана
г нефрогенного несахарного диабета
8. Гипокалиемия не наблюдается:
а при синдроме Барттера
б псевдогипоальдостеронизме
в синдроме Фанкони
г первичном альдостеронизме
9. Первичным фактором в развитии синдрома Барттера является:
а почечная потеря натрия
б активация системы ренин-ангиотензин-альдостерон
в почечная потеря бикарбоната
г гиперкальциурия
10. Причиной почечного канальцевого ацидоза I типа является:
а потеря бикарбонатов
б нарушение секреции водородных ионов
в гиперкалиемия
г сочетание перечисленного



11. Для синдрома Фанкони характерно:
а глюкозурия
б гипокалиемия
в полиурия
г сочетание перечисленного
12. Прогрессирование до хронической почечной недостаточности
типично:
а для фосфат-диабета
б синдрома Гительмана
в нефрогенного несахарного диабета
г цистиноза
13. Для лечения гиперкальциурии не применяется:
а десмопрессин
б цитрат калия
в кальцитонин
г гипотиазид
14. Гиперкальциурия нехарактерна:
а для синдрома Фанкони
б синдрома Барттера
в синдрома Гительмана
г болезни Дента
15. Для цистиноза характерно:
а поражение печени
б спленомегалия
в поражение глаз
г гиперкалиемия
16. Глазные аномалии нетипичны:
а при нефронофтизе
б цистинозе
в синдроме Пирсона
г аутосомно-доминантном поликистозе
Эталоны ответов: 1 — б; 2 — в; 3 — г; 4 — б; 5 — а; 6 — а; 7 — в; 8 — б;
9 — а; 10 — б; 11 — г; 12 — г; 13 — а; 14 — в; 15 — в; 16 — г.
1. Симптомы дефицита альфа-1-антитрипсина у детей:
а одышка, которая возникает или усиливается при физической нагрузке,
желтуха новорожденных
б влажный кашель с гнойной обильной мокротой
в постоянный сухой кашель, усиливающийся при нагрузке и в весеннее
время
г частые пневмонии, бронхиты и отиты с рождения
2. У ребенка с повторными пневмониями в анамнезе и сниженным
весом возникло подозрение на муковисцидоз. Какие исследования
необходимо провести для уточнения диагноза?
а панкреатическая эластаза-1 в кале, рентгенография органов грудной клетки
б потовый тест, рентгенография органов грудной клетки,
эзофагогастродуоденоскопия
в эзофагогастродуоденоскопия, рентгенография придаточных пазух носа,
копрология
г КТ органов грудной полости, потовый тест, панкреатическая эластаза-1
в кале
3. При муковисцидозе секрет, выделяемый железами внутренней
секреции, становится чрезмерно густым и вязким в результате
поражение бронхолегочной системы и проявляется в виде:
а постоянно прогрессирующих эмфизематозных изменений
б снижения толерантности к инфекции, бронхоэктазов
в буллезных изменений даже на ранних стадиях болезни
г распространенных выраженных двусторонних бронхоэктазов с первого года
жизни
4. Пограничные результаты потовой пробы могут наблюдаться:
а при индивидуальных особенностях у людей без муковисцидоза; неправильной
подготовке к пробе; носительстве «мягких» мутаций при муковисцидозе
б неправильной подготовке к пробе; бронхиальной астме, синдроме Дауна
в наличии только одной из двух мутаций муковисцидоза
при секвенировании
г носительстве «мягких» мутаций при муковисцидозе; наличии только одной
из двух мутаций муковисцидоза при секвенировании



5. Первичная цилиарная дискинезия развивается вследствие:
а отсутствия или дефектов строения внутренних и наружных динеиновых
ручек в структуре ресничек и жгутиков; полного отсутствия ресничек
б дефектов радиальных спиц и микротрубочек (в том числе их транспозиции);
повышения вязкости мокроты
в снижения гуморального иммунитета и полного отсутствия ресничек
г реснички и жгутики имеют нормальную ультраструктуру, но не работают
вследствие постоянного инфекционного процесса
6. Триада при синдроме Картагенера не включает:
а зеркальное расположение органов (situs inversus)
б бронхообструкцию
в синусопатию
г хронический бронхолегочный процесс
7. Наиболее частыми проявлениями первичной цилиарной дискинезии и синдрома Картагенера 
являются:
а хронический бронхит, синусит, полипоз придаточных пазух носа,
хронический средний отит со снижением слуха
б внутренняя гидроцефалия, поликистоз почек, эмфизематозные изменения
в поликистоз почек, полипоз придаточных пазух носа, хронический средний
отит со снижением слуха
г хронический средний отит со снижением слуха, гидроцефалия
8. Основными принципами лечения первичной цилиарной дискинезии являются:
а активное антибактериальное лечение легочных обострений, синусита,
отита; хирургическое лечение — удаление наиболее поврежденных участков
бронхолегочной системы
б профилактическая антибактериальная терапия согласно чувствительности
микрофлоры бронхиального секрета 1 раз в 3 месяца
в хирургическое лечение — удаление наиболее поврежденных участков
бронхолегочной системы
г активное антибактериальное лечение легочных обострений, синусита, отита;
кинезитерапия (дыхательная гимнастика, дренаж)
9. Группы риска для дифференциальной диагностики муковисцидоза:
а дети с длительным сухим кашлем, частым ложным крупом
б бронхиальной астмой
в рецидивирующими бронхитами, бронхиолитами, особенно с высевом
Pseudomonas aeruginosa
г двусторонними бронхоэктазами и частыми пиелонефритами
10. Для синдрома Вильямса–Кемпбелла характерно:
а эмфизематозные изменения, сухой кашель
б распространенные бронхоэктазы разной формы, более выраженные с одной
стороны
в гипоплазия хрящей бронхов 3–8-го порядка; распространенные
двусторонние бронхоэктазы веретенообразной формы
г частые бронхиты с сухим лающим кашлем
Эталоны ответов: 1 — а; 2 — г; 3 — б; 4 — а; 5 — а; 6 — б; 7 — а; 8 — г;
9 — в; 10 — в.
1. Гипертрофическая кардиомиопатия характеризуется:
а гипертрофией миокарда, нарушением диастолической функции
б дилатацией желудочков, нарушением систолической функции
в дилатацией предсердий, нормальными размерами желудочков
г дилатацией правого желудочка, нормальной функцией желудочков
2. При первичной легочной артериальной гипертензии изменения
сердца характеризуются:
а гипертрофией миокарда, дилатацией полости обоих желудочков
б дилатацией полости правого желудочка и предсердия
в дилатацией полости и гипертрофией миокарда правого желудочка
г гипертрофией миокарда, уменьшением полости обоих желудочков
3. При болезни Помпе биохимические показатели крови характеризуются:
а снижением уровня альбумина, общего белка
б повышением уровня альбумина, общего белка
в повышением уровня маркеров воспаления
г повышением уровня трансаминаз, креатинфосфокиназы (КФК),
лактатдегидрогеназы (ЛДГ)



4. При болезни Помпе изменения сердца обусловлены:
а накоплением гликогена в лизосомах кардиомиоцитов
б отложением гликозаминогликанов в строме клапанов
в нарушением деградации в лизосомах ганглиозида GM1 и кератансульфата
г внутриклеточным накоплением гликосфинголипидов
5. Скрининговая диагностика болезни Помпе основана на определении:
а дефицита комплекса 5 (АТФ-синтетаза)
б снижения активности фермента кислой альфа-глюкозидазы
в дефицита Коэнзима Q
г дефицита лизосомального фермента альфа-галактозида А
6. Синонимом болезни Помпе является:
а гликогеноз II типа
б гликогеноз I типа
в гликогеноз III типа
г гликогеноз IV типа
7. Специфическим препаратом для лечения легочной артериальной
гипертензии у детей является:
а фуросемид
б каптоприл
в карведилол
г бозентан
8. При синдроме Нунан кардиомегалия сочетается:
а с тугоподвижностью суставов, грубыми чертами лица, псевдогипертрофией
мышц голеней
б прогрессирующей мышечной слабостью, макроглоссией, гиперсаливацией;
повышением уровня трансаминаз, КФК, ЛДГ в крови
в фенотипическими особенностями: выступающие лобные бугры,
гипертелоризм глазных щелей, птоз, эпикант, низко посаженные ушные
раковины, крыловидная шея, широкая грудная клетка
г множественными гиперпигментированными пятнами цвета «кофе
с молоком» и/или веснушками по всему телу
9. Симптомы легочной артериальной гипертензии:
а кашель, хрипы в легких, тахикардия
б одышка, снижение толерантности к нагрузкам, боли в груди, синкопы
в головная боль, головокружение, пароксизмы тахикардии
г отеки, кардиомегалия, гепатомегалия, боли в животе, тахикардия
10. При болезни Помпе изменения сердца характеризуются:
а выраженной гипертрофией миокарда, уменьшением полости желудочков
б гипертрофией миокарда, дилатацией полости желудочков
в дилатацией полостей желудочков, нормальной величиной стенок
г дилатацией полости и гипертрофией миокарда правого желудочка
Эталоны ответов: 1 — а; 2 — в; 3 — г; 4 — а; 5 — б; 6 — а; 7 — г;
8 — в; 9 — б; 10 — а.



Материально-техническое оснащение
Для реализации программы учебной дисциплины предусмотрен:

Кабинет внутренних болезней 
(Учебная аудитория для проведения учебных занятий лекционного, семинарского типа, 
лабораторных и практических занятий, групповых и индивидуальных консультаций, текущего 
контроля и промежуточной аттестации, подтверждающая наличие материально-технического 
обеспечения с перечнем основного оборудования)

Многофункциональный комплекс преподавателя (стол учительский-1шт., стул учительский -1шт., 
стол ученический – 12 шт., стул ученический – 24 шт., доска 1шт., жалюзи вертикальные – 3 шт., 
шкаф для информационного и методического обеспечения – 2 шт., шкаф медицинский – 2 шт., 
шкаф медицинский со стеклом -1 шт., стол медицинский манипуляционный – 7 шт., стол 
демонстрационный – 2 шт.).
Наглядные пособия (плакаты, стенды):
Скелет человека – 1 шт.;
Набор костей скелета человека  – 1 шт.;
Лоток почкообразный металлический – 7шт.;
Емкость для дезинфекции – 7 шт.;
Зажим «Бильрота» - 7 шт.;
Пинцет хирургический – 4 шт.;
Пинцет анатомический – 3шт.;
 Барельефная модель. Строение спинного мозга-2 шт.;
 Барельефная модель. Пищеварительный тракт-1 шт.;
 Барельефная модель. Глаз. Строение -1 шт.;
 Барельефная модель. Легкие -1 шт.;
 Барельефная модель. Эндокринная система -1 шт.;
 Барельефная модель. Ухо человека -2 шт.;
 Барельефная модель. Сердце. Строение -1 шт.;
 Барельефная модель. Доли и извилины верхнелатерной поверхности полушарий    большого 
мозга -1 шт.;
 Анатомическая модель мышц верхних конечностей-1 шт.;
Модель локтевых суставов-1 шт.;
 Анатомическая модель сосудов – 1 щт.;
 Анатомическая модель плечевого сустава, лопатки – 1 щт.;
 Анатомическая модель эмбриона – 1 щт.;
 Анатомическая модель позвоночника ребенка – 2 щт.;
 Анатомическая модель сердца – 1 щт.;
 Модель скелета человека в натуральную величину – 2 шт.;
 Модель уха и его строения – 1 щт.;
 Модель желчного пузыря – 1 щт.;
 Модель уха и его строения – 1 щт.;
 Модель тканей человека – 1 щт.;
 Модель гортани – 1 щт.;
 Модель бронхов – 1 щт.;
 Модель надпочечников – 1 щт.;
 Модель толстого кишечника – 1 щт.;
 Модель яичника с маточной трубой – 1 щт.;
 Модель кисти – 1 щт.;
 Модель головы и шеи в разрезе – 1 щт.;
 Модель межпозвоночной грыжи – 1 щт.
 Рециркулятор воздуха – 1шт.;
 Медицинская аптечка – 1 шт.
Влажные препараты – 1 комплект
Микроскопы – 12 шт
Тонометр- 12 шт;
Измеритель АД – 5 шт;
Фонендоскопы – 5 шт;
Спирометр сухой – 2 шт;
Динамометр кистевой – 1 шт;
Молоточек для рефлексотерапии – 1 шт;
Рециркулятор воздуха – 1 шт.;
  Аптечка универсальная – 1 шт.



Помещение для самостоятельной работы обучающихся, подтверждающее наличие 
материально-технического обеспечения, с перечнем основного оборудования
оснащено компьютерной техникой с возможностью подключения к 
информационно-телекоммуникационной сети "Интернет" и обеспечением доступа в электронную 
информационно-образовательную среду Института
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