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                                      Тиреозинемия    I тип

Тип наследования аутосомно – рециссивный. 

Этиология: вызывается первичным дефектом печеночной фумароацетоацетатгидролиазы (FAH), в результате в организме накапливается аномальный метаболит сукунилацетон, который образуется из фумарилацетоуксусной кислоты.

                                   Признаки: различают две формы
· Острая (неонатальная) – клинические проявление болезни являються “ капусный“запах тела, желтуха, гепатомегалия и гепатоспленомегалия, рвота, диарея, обезвоживание, грубая задержка физического развития, гипотрофия, лихородка, мышечная гипотония.
· Хроническая - более поздняя клиническая манифистация и легкое течение, гипертрофическая кардиопатия.
                                  Уточняющая диагностика: 
· Биохимическая: в крови обнаружается гипербилирубинемия, увеличение концентрации печеночных трансаминаз, тирозина.
· В моче резко звеличена концентрація тирозина, сукцинилацетона, парагидроксифениллактата, парагидроксифенилпирувата, пара- гидроксифенилацетата, снижение активности фумарилацетоацетатгидролазы в лимфоцытах, биоптате печени.
                                               Лечение:
· Диетотерапия с ограничением тирозина и фенилаланиниа,                           -  Симптопатическая терапия. 
· Пересадка печени, гемодиализ.
                                        Профилактика:
· Дородовая инвазивная диагностика (молекулярная, ферментная)                                                
                                       Синдром Марфана                                                                                                              Тип наследования аутосомно – доминантный тип.
Этиология: заболевание наследственного типа при котором поражается соединительная ткань с вовлечением в процесс скелетно – мышечной ситемы и глаз. Причина патологии мутации гена фибрилин FB№1
                                       Признаки: 
· Гиперподвижность суставов, 
· -Аномалия строения тазобедренного сустава, 
· Кифоз, 
· Сколиоз, 
· Вивих шейного сегмента позвоночника, 
· Деформация грудной клетки, 
· Плоскостопие, 
· Атрофические растяжки на коже, 
· Пролапс метального клапана, 
· Арахнодактилия, 
· Вивих хрусталика.
                                  Лечение:
· Симптоматическое, 
· Прием препаратов, 
· Хирургия (порок сердца)
                             Уточняющая діагностика:
· Лабораторне данные                                                                                              - Клиническая картина больного
                               Профилактика:
· Своевременная кардиохирургическая коррекция
· Инвазивная диагностика.

Синдром Ангельмана

Хромосомная патология, локализованная в 15 хромосоме проявляющаяся выраженной задержкой – речового и моторного развития, расстройством координации, нарушением поведения из группы аутистического спектра, стереотипи.
Признаки:
· Выраженная задержка психического развития
· Речевые нарушения (отсутствие речи или скудне слова)
· Атаксия
· Тремор конечностей
· Гиперактивность 
· Стереотипии в виде размахивания руками, частый беспричинный смех.           
                                                   Лечение:
- Медикаментозное (противоэпилептическая терапия)

- Улучшения сна 

- Адаптированная физическая культура

                                Уточняющая діагностика: 

- Инвазивная

 - Неинвазивные 
                                   Профилактика:

· Консультация генетика.
