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ПОЯСНИТЕЛЬНАЯ ЗАПИСКА 

 

Актуальность дополнительной профессиональной образовательной программы 

повышения квалификации врачей по теме «Орфанные заболевания в педиатрии» (со 

сроком освоения 36 академических часов) обусловлена необходимостью обучения и 

совершенствования врачей педиатров, врачей участковых педиатров,  врачей- 

аллергологов-иммунологов,  врачей-гастроэнтерологов, врачей-гематологов, врачей-

детских эндокринологов, врачей-неонатологов, врачей-нефрологов, специалистов в 

области организация здравоохранения и общественного здоровья,  врачей-пульмонологов  

в вопросах профилактики, диагностики и терапии орфанных заболеваний у детей. 

 
Форма обучения, режим и продолжительность занятий 

График обучения 

 

Форма обучения 

Акад. часов  

в день 

Дней  

в неделю 

Общая продолжительность 

программы, месяцев  

(дней, недель) 

с отрывом от работы (очная) 6 6 6 дней 

 

Целью цикла повышения квалификации «Орфанные заболевания в педиатрии» для 

врачей педиатров, врачей участковых педиатров,  врачей- аллергологов-иммунологов,  

врачей-гастроэнтерологов, врачей-гематологов, врачей-детских эндокринологов, врачей-

неонатологов, врачей-нефрологов, специалистов в области организация здравоохранения 

и общественного здоровья,  врачей-пульмонологов  является дальнейшее 

совершенствование врачей педиатров, врачей участковых педиатров,  врачей- 

аллергологов-иммунологов,  врачей-гастроэнтерологов, врачей-детских эндокринологов, 

врачей-гематологов, врачей-неонатологов, врачей-нефрологов, специалистов в области 

организация здравоохранения и общественного здоровья,  врачей-пульмонологов     по 

проблемам  орфанных заболеваний у детей, а также освоение практических навыков и 

умений, необходимых врачу специалисту в соответствии с профессионально-

должностными требованиями, профессиональными стандартами (02.001 Специалист по 

педиатрии Приказ Министерства труда и социальной защиты Российской Федерации № 

400н от 25 июня 2015г., 02.008 Врач-педиатр участковый Приказ Министерства труда и 

социальной защиты Российской Федерации от 27.03.2017г. N 306н, 02.023 Врач-

аллерголог-иммунолог Приказ Министерства труда и социальной защиты Российской 

Федерации N 138н от 14 марта 2018 года,  02.052 Врач-гастроэнтеролог Приказ Минтруда 

России N 139н от 11 марта 2019 г., 02.053 Врач-гематолог Приказ Министерства 

труда и социальной защиты Российской Федерации N 68н от 11 февраля 2019 года., 02.045 

Врач-детский эндокринолог Приказ Министерства труда и социальной защиты 

Российской Федерации  от 29 января 2019 года N 49н; 02.026 Врач-неонатолог     Приказ 

Министерства труда и социальной защиты Российской Федерации  от 14 марта 2018 г. N 

136н, 02.041 Врач-нефролог Приказ Министерства труда и социальной защиты 

Российской Федерации № 712н от 20.11.2018; 02.022 Специалист в области 

организация здравоохранения и общественного здоровья Приказ Министерства труда 

и социальной защиты Российской Федерации от 7 ноября 2017г. N 768н; 02.058 Врач-

пульмонолог Приказ Минтруда России N 154н от 19 марта 2019 г.,  и  квалификационными 

характеристиками, предусмотренными Единым квалификационным справочником 

должностей руководителей, специалистов и служащих, утвержденным приказом 

Министерства здравоохранения и социального развития Российской Федерации от 23 

июля 2010 г. № 541н (зарегистрирован Минюстом России 25 августа 2010 г., 

регистрационный № 18247).   

Программа разработана в рамках системы непрерывного медицинского 

(фармацевтического) образования. 

 

https://classinform.ru/profstandarty/02.008-vrach-pediatr-uchastkovyi.html
https://classinform.ru/profstandarty/02.008-vrach-pediatr-uchastkovyi.html
https://classinform.ru/profstandarty/02.008-vrach-pediatr-uchastkovyi.html
https://classinform.ru/profstandarty/02.008-vrach-pediatr-uchastkovyi.html
http://base.garant.ru/72185034/
http://base.garant.ru/72185034/
http://base.garant.ru/72185034/
http://base.garant.ru/72185034/
consultantplus://offline/ref=D52DD5BA648662BAFB4142FA839E4D658F9BAA37B34F6C589AA591DD799565FE9D8F7D8E742D97CCQDP6G


Характеристика профессиональной деятельности врачей-специалистов: 

область профессиональной деятельности включает охрану здоровья населения 

путем обеспечения оказания высококвалифицированной медицинской помощи в 

соответствии с установленными требованиями и стандартами в сфере здравоохранения; 

основная цель вида профессиональной деятельности: профилактика, 

диагностика, лечение заболеваний и/или состояний, медицинская реабилитация, 

сохранение и укрепление здоровья пациентов вне зависимости от возраста, пола и 

характера заболевания амбулаторно и оказание помощи населению стационарно (в 

условиях, обеспечивающих круглосуточное медицинское наблюдение и лечение);  

обобщенные трудовые функции: оказание медицинской помощи населению; 

трудовые функции для врача-педиатра: проведение обследования детей с целью 

установления диагноза (А/01.7), назначение лечения детям и контроль его эффективности 

и безопасности (А/02.7), реализация и контроль эффективности индивидуальных 

реабилитационных программ для детей (А/03.7), проведение профилактических 

мероприятий для детей по возрастным группам и состоянию здоровья, проведение 

санитарно-просветительной работы по формированию здорового образа жизни среди 

родителей и детей и контроль их эффективности (А/04.7), организация деятельности 

подчиненного медицинского персонала (А/05.7) 

трудовые функции для врача-педиатра участкового: оказание медицинской 

помощи детям в амбулаторных условиях, не предусматривающих круглосуточного 

медицинского наблюдения и лечения, в том числе на дому при вызове медицинского 

работника: проведение обследования пациентов с целью установления диагноза (А/01.7), 

назначение лечения и контроль его эффективности и безопасности (А/02.7), реализация и 

контроль эффективности индивидуальных реабилитационных программ (А/03.7), 

проведение профилактических мероприятий, в том числе санитарно-просветительной 

работы (А/04.7), организация деятельности медицинского персонала и ведение 

медицинской документации (А/05.7) 

трудовые функции для врача-аллерголога-иммунолога: проведение 

обследования пациентов в целях выявления аллергических заболеваний и (или) 

иммунодефицитных состояний, установления диагноза  (А/01.8), назначение лечения 

пациентам с аллергическими заболеваниями и (или) иммунодефицитными состояниями, 

контроль его эффективности и безопасности  (А/02.8), проведение и контроль 

эффективности медицинской реабилитации при аллергических заболеваниях и (или) 

иммунодефицитных состояниях, в том числе, при реализации индивидуальных программ 

реабилитации и абилитации инвалидов (А/03.8), проведение медицинских 

освидетельствований и медицинских экспертиз, медицинских осмотров, диспансерного 

наблюдения в отношении пациентов с аллергическими заболеваниями и (или) 

иммунодефицитными состояниями (А/04.8),  проведение анализа медико-статистической 

информации, ведение медицинской документации, организация деятельности 

находящегося в распоряжении медицинского персонала (А/06.8), оказание медицинской 

помощи в экстренной форме (А/07.8), (А/08.8). 

трудовые функции для врача-гастроэнтеролога: диагностика заболеваний и 

(или) состояний пищеварительной системы (А/01.8), назначение лечения пациентам 

заболеваниями и (или) состояниями пищеварительной системы и контроль его 

эффективности и безопасности (А/02.8), проведение и контроль эффективности 

медицинской реабилитации пациентов с  заболеваниями и (или) состояниями 

пищеварительной системы, в том числе,  реализация индивидуальных программ 

реабилитации и абилитации инвалидов (А/03.8), проведение медицинских экспертиз в 

отношении пациентов с  заболеваниями и (или) состояниями пищеварительной системы, 

(А/04.8), проведение мероприятий по профилактике и формированию здорового образа 

жизни и санитарно-гигиеническому просвещению населения (А/05.8), проведение анализа 

медико-статистической информации, ведение медицинской документации, организация 



деятельности находящегося в распоряжении медицинского персонала (А/06.8),   оказание 

медицинской помощи в экстренной форме (А/07.8), 

трудовые функции для врача-гематолога: проведение обследования пациентов в 

целях выявления заболеваний крови, кроветворных органов, злокачественных 

новообразований лимфоидной, кроветворной и родственных им тканей, установления 

диагноза (A/01.8), назначение лечения пациентам с заболеваниями крови, кроветворных 

органов, злокачественных новообразований лимфоидной, кроветворной и родственных им 

тканей, контроль его эффективности и безопасности (A/02.8), проведение и контроль 

эффективности медицинской реабилитации при заболеваниях крови, кроветворных 

органов, злокачественных новообразованиях лимфоидной, кроветворной и родственных 

им тканей, в том числе, при реализации индивидуальных программ реабилитации и 

абилитации инвалидов  (A/03.8), проведение медицинских освидетельствований и 

медицинских экспертиз, медицинских осмотров диспансерного наблюдения в отношении 

пациентов с заболеваниями крови, кроветворных органов, злокачественными 

новообразований лимфоидной, кроветворной и родственных им тканей  (A/04.8), 

проведение анализа медико-статистической информации, ведение медицинской 

документации, организация деятельности находящегося в распоряжении медицинского 

персонала (A/05.8), оказание медицинской помощи в экстренной форме (A/06.8) 

трудовые функции для врача-детского эндокринолога: проведение 

обследования детей в целях выявления заболеваний и (или) состояний эндокринной 

системы, установления диагноза (A/01.8(; назначение лечения детям с заболеваниями и 

(или) состояниями эндокринной системы, контроль его эффективности и безопасности 

(A/02.8); проведение и контроль эффективности медицинской реабилитации детей с 

заболеваниями и (или) состояниями эндокринной системы, в том числе при реализации 

индивидуальных программ реабилитации или абилитации инвалидов (A/03.8); проведение 

медицинских экспертиз в отношении детей с заболеваниями и (или) состояниями 

эндокринной системы (A/04.8); проведение и контроль эффективности мероприятий по 

профилактике и формированию здорового образа жизни и санитарно-гигиеническому 

просвещению населения (A/05.8); проведение анализа медико-статистической 

информации, ведение медицинской документации, организация деятельности 

находящегося в распоряжении медицинского персонала (A/06.8); оказание медицинской 

помощи в экстренной форме (A/07.8); 

трудовые функции для врача-неонатолога: оказание медицинской помощи 

новорожденным и недоношенным детям непосредственно после рождения (в родильном 

зале) (А/01.8), проведение медицинского обследования новорожденных и недоношенных 

детей с целью установления диагноза (А/02.8), проведение вскармливания, выхаживания и 

лечения новорожденных и недоношенных детей (А/03.8), проведение и контроль 

эффективности мероприятий по профилактике и формированию здорового образа жизни, 

санитарно-гигиеническому просвещению населения (А/04.8), проведение анализа медико-

статистической информации, ведение медицинской документации, организация 

деятельности находящегося в распоряжении медицинского персонала (А/05.8), оказание 

медицинской помощи пациентам в экстренной форме (А/06.8). 

трудовые функции для врача-нефролога: проведение обследования пациентов с 

заболеваниями и (или) нарушениями функции почек и реципиентов трансплантированной 

почки с учетом возрастных особенностей с целью выявления заболевания и установки 

диагноза (A/01.8); назначение лечения и контроль его эффективности и безопасности у 

пациентов с учетом возрастных особенностей с заболеваниями и (или) нарушениями 

функции почек и реципиентов трансплантированной почки (A/02.8); замещение функции 

почек специализированными методами лечения (диализ), контроль их эффективности и 

безопасности у пациентов с учетом возрастных особенностей при: острой почечной 

недостаточности (остром почечном повреждении, далее - ОПП); терминальной стадии 

хронической почечной недостаточности (хронической болезни почек 5 стадии – далее 



ХБП 5 стадии) и реципиентам трансплантированной почки (A/03.8); проведение и 

контроль эффективности медицинской реабилитации пациентов с учетом возрастных 

особенностей с заболеваниями и (или) нарушениями функции почек и реципиентов 

трансплантированной почки, в том числе, при реализации индивидуальных программ 

реабилитации или абилитации инвалидов (A/04.8); проведение и контроль эффективности 

мероприятий по профилактике и формированию здорового образа жизни, санитарно-

гигиеническому просвещению населения (A/05.8); проведение анализа медико-

статистической информации, ведение медицинской документации, организация 

деятельности находящегося в распоряжении медицинского персонала (А/06.8); оказание 

экстренной медицинской помощи пациентам с заболеваниями и (или) нарушениями 

функции почек А/07.8; 

трудовые функции для специалиста в области организации здравоохранения и 

общественного здоровья: ведение статистического учета в медицинской организации 

(А/01.7), организационно-методическая деятельность и организация статистического 

учета в медицинской организации (В/01.7-В/02.7,), управление структурным 

подразделением медицинской организации (С/01.8-С/03.8,), управление организационно-

методическим подразделением медицинской организации (D/01.8- D/05.8), управление 

процессами деятельности медицинской организации (Е/01.8-Е/03.8), управление 

медицинской организацией (F/01.8-F/04.8), оказание медицинской помощи в экстренной 

форме (А/02.7, В/03.7, С/04.8 D/06.8, Е/04.8, F/05.8) 

трудовые функции для врача-пульмонолога: диагностика заболеваний 

бронхолегочной системы (А/01.8), назначение и проведение лечения пациентам при 

заболеваниях бронхолегочной системы, контроль его эффективности и безопасности 

(А/02.8), проведение и контроль эффективности мероприятий по медицинской 

реабилитации при заболеваниях бронхолегочной системы, в том числе при реализации 

индивидуальных программ реабилитации или абилитации инвалидов (А/03.8), оказание 

паллиативной медицинской помощи пациентам с заболеваниями бронхолегочной системы 

(А/04.8), проведение медицинских экспертиз в отношении пациентов с заболеваниями 

бронхолегочной системы (А/05.8), проведение и контроль эффективности мероприятий по 

профилактике и формированию здорового образа жизни и санитарно-гигиеническому 

просвещению населения (А/06.8), проведение анализа медико-статистической 

информации, ведение медицинской документации, организация деятельности 

находящегося в распоряжении медицинского персонала (А/07.8), оказание медицинской 

помощи в экстренной форме (А/08.8)  

 

Вид программы: практикориентированная. 

Структура программы. Основными частями дополнительной профессиональной 

программы повышения квалификации «Орфанные заболевания в педиатрии» являются: 

требования к уровню освоения программы, требования к итоговой аттестации, рабочая 

учебная программа (содержание программы), учебно-тематический план и 

организационно-педагогические условия реализации ДПП «Орфанные заболевания в 

педиатрии». В заключение приводится список заданий для базисного, текущего и 

итогового контроля, список литературы, нормативно-правовых актов. 

В учебной программе выделяют модули, охватывающие весь объем теоретических 

знаний и практических навыков, необходимых врачу - педиатру, врачу участковому 

педиатру, врачу аллергологу-иммунологу, врачу-гастроэнтерологу, врачу-гематологу, 

врачу-детскому эндокринологу, врачу-неонатологу, врачу-нефрологу, специалисту в 

области организация здравоохранения и общественного здоровья, врачу-пульмонологу 

для проведения самостоятельной лечебно-диагностической и профилактической работы. 

Каждый модуль подразделяется на разделы, каждый раздел – на темы. Тема − на 

элементы, каждый элемент – на подэлементы.  



  Учебный план цикла ПК «Орфанные заболевания в педиатрии» определяет 

состав изучаемых модулей с указанием их трудоемкости, объема и сроков изучения, 

устанавливает формы организации учебного процесса и их соотношение (лекции, 

семинарские и практические занятия), конкретизирует формы контроля знаний и умений 

слушателей. В случае необходимости, учитывая уровень базисных знаний, актуальность 

задач подготовки врача по орфанным заболеваниям, по усмотрению заведующего 

кафедрой могут быть внесены изменения в распределение учебного времени, 

предусмотренного учебными планами программы, в пределах 15% от общего количества 

учебных часов. 

Для реализации дополнительной профессиональной программы «Орфанные 

заболевания в педиатрии» кафедра располагает наличием: 

1) учебно-методической документации и материалов по всем разделам (модулям) 

дисциплины;  

2) учебно-методической литературы для самостоятельной работы слушателей;  

3) материально-технической базой, обеспечивающей организацию всех видов 

подготовки:  

 учебные аудитории и кабинеты, оснащенные материалами и оборудованием для 

проведения учебного процесса; 

 клинические базы в медицинских организациях. 

 

 

 

ПЛАНИРУЕМЫЕ РЕЗУЛЬТАТЫ ОБУЧЕНИЯ 

 врачей, успешно освоивших дополнительную профессиональную программу 

повышения квалификации «Орфанные заболевания в педиатрии»  

Характеристика    профессиональных компетенций, формирующихся в 

результате освоения   дополнительной профессиональной программы повышения 

квалификации «Орфанные заболевания в педиатрии» по специальностям «Педиатрия», 

«Аллергология и иммунология», «Гастроэнтерология», Гематология», «Детская 

эндокринология», «Неонатология», «Нефрология», «Организация здравоохранения и 

общественное здоровье», «Пульмонология»  

У обучающегося должны быть сформированы следующие профессиональные 

компетенции (ПК): 

в профилактической деятельности: 

− готовность к осуществлению комплекса мероприятий, направленных на сохранение и 

укрепление здоровья и включающих в себя формирование здорового образа жизни, на 

раннюю диагностику орфанных заболеваний, выявление причин и условий их 

возникновения и развития, а также направленных на устранение вредного влияния на 

здоровье человека факторов среды его обитания (ПК-1); 

в диагностической деятельности: 

− готовность к определению у пациентов патологических состояний, симптомов, 

синдромов заболеваний, нозологических форм в соответствии с Международной 

статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем (ПК-5); 

в лечебной деятельности: 

− готовность выполнять основные лечебные мероприятия при отклонениях в состоянии 

здоровья пациентов в амбулаторно-поликлинических и стационарных условиях; 

своевременно выявлять жизнеопасные нарушения, использовать методики их 

немедленного устранения, осуществлять противошоковые мероприятия (ПК-6); 

−  готовность к применению природных лечебных факторов, лекарственной, 

немедикаментозной терапии и других методов у пациентов, нуждающихся в 

медицинской реабилитации и санаторно-курортном лечении (ПК-8) 

 



Паспорт компетенций, обеспечивающих выполнение трудовой функции 

ПК-1  
А/04.7 

А/04.8 

А/05.8 

А/06.8 

Знания: 

− форм и методов санитарно-просветительной работы по формированию 

элементов здорового образа жизни; 

− профилактики - первичной, вторичной, третичной; 

− просвещения населения, образовательных программ и обучения пациентов; 

−   психосоциального благополучия и его влияния на здоровье 

Умения: 

− разрабатывать и реализовывать программы формирования здорового образа 

жизни 

Навыки: 

− обучения пациентов контролировать свое заболевание; 

− оценки эффективности профилактических мероприятий, индивидуальных 

факторов риска пациента и членов его семьи; 

− использования индивидуальных средств защиты. 

Опыт деятельности: 

− проведение профилактической деятельности. 

ПК-5 

А/01.7 

А/01.8 

А/02.8 

Знания: 

− порядков оказания медицинской помощи, клинических рекомендаций по 

вопросам оказания медицинской помощи, стандартов медицинской помощи; 

− методических рекомендаций российского и международного здравоохранения 

в диагностике отклонений в состоянии здоровья; 

− методов лабораторных и инструментальных исследований для оценки 

состояния здоровья, медицинских показаний к проведению исследований, 

правил интерпретации их результатов  

Умения: 

− обосновать необходимость лабораторного обследования пациента; 

− обосновать необходимость и объем инструментального обследования 

пациента; 

− анализировать полученные результаты обследования пациента, при 

необходимости обосновывать и планировать объем дополнительных 

исследований; 

− анализировать полученные данные инструментального обследования 

пациента; 

− интерпретировать результаты лабораторных методов исследования; 

− интерпретировать результаты инструментальных и функциональных методов 

исследования  

Навыки: 

− оценка результатов лабораторных диагностических проб 

− составления заключения по данным лучевых методов исследования 

Опыт деятельности: 

− осуществление диагностической деятельности по выявлению отклонений в 

состоянии здоровья 

ПК-6 

А/02.7 

А/03.8 

Знания: 

− порядков оказания медицинской помощи пациентам; 

− этиологии, патогенеза и патоморфологии, клинической картины, 

дифференциальной диагностики, особенностей течения, осложнений и 

исходов орфанных заболеваний;  

− современных методов патогенетической и симптоматической терапии при 

орфанных заболеваниях; 

− основных принципов терапии неотложных состояний при орфанных 



заболеваниях. 

Умения: 

− осуществлять сбор жалоб, анамнеза жизни и заболевания пациента и 

анализировать полученную информацию; 

− проводить полное физикальное обследование пациента (осмотр, пальпацию, 

перкуссию, аускультацию) и интерпретировать его результаты; 

− анализировать полученные результаты обследования пациента, при 

необходимости обосновывать и планировать объем дополнительных 

исследований; 

− осуществлять патогенетическую и симптоматическую терапию при орфанных 

заболеваниях у пациентов; 

− оценивать эффективность и безопасность применения лекарственных 

препаратов, медицинских изделий. 

Навыки:  

− проведение базовой сердечно-легочной реанимации; 

Опыт деятельности 

− осуществление диагностической деятельности (ранней и дифференциальной 

диагностики) при орфанных заболеваниях. 

− осуществление лечебной деятельности при орфанных заболеваниях 

ПК-8  

А/03.7 

А/03.8 

А/04.8 

Знания: 

− разделов реабилитации и их реализации при орфанных заболеваниях  

− механизмов воздействия реабилитационных мероприятий на организм 

пациентов; 

− показаний и противопоказаний к проведению реабилитационных 

мероприятий  

Умения: 

− определять специалистов для проведения реабилитационных мероприятий в 

соответствии с особенностями течения заболевания; 

− оценивать эффективность и безопасность проведения реабилитационных 

мероприятий; 

− оформлять необходимую медицинскую документацию 

Навыки:  

− индивидуального плана реабилитационных мероприятий в зависимости от 

тяжести состояния пациента;  

− контроль выполнения плана индивидуальной программы реабилитации 

пациента и оценка эффективности ее реализации 

Опыт деятельности: 

− определять необходимость применения природных лечебных факторов, 

лекарственной, немедикаментозной терапии и других методов у пациентов, 

нуждающихся в медицинской реабилитации 

 

РАБОЧАЯ УЧЕБНАЯ ПРОГРАММА 

ДОПОЛНИТЕЛЬНОЙ ПРОФЕССИОНАЛЬНОЙ   ПРОГРАММЫ   

ПОВЫШЕНИЯ КВАЛИФИКАЦИИ  

«ОРФАННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ В ПЕДИАТРИИ» 

 

Код Наименование тем, элементов, подэлементов 

1.0. Организация оказания медицинской помощи детям с редкими (орфанными) 

заболеваниями в Российской Федерации 

1.1 Организация и порядок оказания медицинской помощи детям с редкими 

(орфанными) заболеваниями 

1.2 Особенности клинических проявлений наследственной патологии у детей 



 

Образовательные технологии: при организации учебного процесса используется 

совокупность технологий: интерактивные лекции с применением мультимедиа, учебные 

конференции, работа с кейсами, решение ситуационных задач, дистанционные 

образовательные технологии.  

Фонд оценочных средств: тестовые задания и задачи по проверке компетенций в 

профилактической деятельности (ПК-1), диагностической деятельности (ПК-5), лечебной 

деятельности (ПК-6, ПК-8).   

 

 

 

 

1.3 Методы лабораторно диагностики наследственных болезней у детей. Лабораторные 

тесты для диагностики наследственной патологии. Оценка лабораторно-

функциональных данных. 

2.0 Болезни крови, кроветворных органов и отдельные нарушения, вовлекающие 

иммунный механизм 

2.1 Наследственные нейтропении 

2.1.1 Агранулоцитоз Костмана 

2.1.2 Циклическая  нейтропения  

2.1.3 Хроническая ациклическая  нейтропения  

2.2 Первичные дефициты белков комплемента 

2.2.1 Наследственный ангионевротический отек Квинке-Ослера 

2.3 Болезни, протекающие с вовлечением лимфоретикулярной ткани и 

ретикулогистиоцитарной системы 

2.3.1 Гемофагоцитарный синдром, связанный с инфекцией 

3.0 Болезни эндокринной системы, расстройства питания и нарушения обмена 

веществ 

3.1 Фенилкетонурия 

3.2 Нарушения обмена аминокислот с разветвленной цепью.  

3.2.1 Метилмалоновая ацидемия (метилмалоновая ацидурия). 

3.3 Синдром Криглера-Найяра 

3.4 Нарушения обмена фосфора. 

3.4.1 Витамин Д-резистентный рахит  

3.4.2 Недостаточность кислой фосфатазы. 

3.5 Кистозный фиброз 

4.0 Болезни органов дыхания 

4.1 Наследственная  форма первичного спонтанного пневмоторокса 

5.0 Болезни органов пищеварения 

5.1 Болезнь Крона 

5.2 Неспецифический язвенный колит 

5.3 Синдром короткой кишки с выраженными явлениями мальдигестии и 

мальабсорбции. Пострезекционный синдром короткой кишки. 

6.0 Болезни мочеполовой системы 

6.1 Первичная гипероксалурия I типа 

6.2 Кистозная болезнь почек 

7.0 Врожденные аномалии, деформации и хромосомные нарушения 

7.1 Врожденный ихтиоз 

7.2 Врожденный буллезный эпидермолиз 

7.3 Болезнь Гиршпрунга. Аганглионоз. Врожденный (аганглиозный) мегаколон 



Учебно-тематический план 
цикла повышения квалификации «Орфанные заболевания в педиатрии» 

 

Цель: отработка диагностических и лечебных алгоритмов у больных орфанными 

заболеваниями, а также выработка навыков контроля по обеспечению систематичности 

лечения, за организацией медицинской реабилитации и наблюдения за пациентами. 

Категория слушателей: врачи-педиатры, врачи-участковые педиатры, врачи- 

аллергологи-иммунологи, врачи-гастроэнтерологи, врачи-гематологи, врачи-детские 

эндокринологи, врачи-неонатологи, врачи-нефрологи, специалисты в области организация 

здравоохранения и общественного здоровья, врачи-пульмонологи.  

Требования к слушателям: сертификат или свидетельство об аккредитации врача 

педиатра, врача-аллерголога-иммунолога, врача-гастроэнтеролога, врача-гематолога, 

врача-детского эндокринолога, врача-неонатолога, врача-нефролога, специалиста в 

области организация здравоохранения и общественного здоровья, врача-пульмонолога. 

Срок обучения: 36 часов, 1 неделя, 0,25 мес. 

Форма обучения: очная 

Режим занятий: 6 часов в день 

 
№ 

п/п 

Наименование разделов 

дисциплины и тем 

ЗЕТ Всего 

часов 

В том числе Форма контроля 
Лекции Семинары   Пр. 

занятия 

1.  Организация оказания 

медицинской помощи 

детям с редкими 

(орфанными) 

заболеваниями в 

Российской Федерации 

3 3 3   Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

2.  Основные документы, 

распоряжения, приказы 

Министерства 

здравоохранениями России 

по организации и порядку 

оказания медицинской 

помощи детям с редкими 

(орфанными) 

заболеваниями. 

0.5 0.5 0.5   Текущий 

контроль  

(тест-контроль) 

3.  Особенности клинических 

проявлений наследственной 

патологии у детей 

1 1 1   Текущий 

контроль  

(тест-контроль) 

4.  Методы лабораторно 

диагностики 

наследственных болезней у 

детей. Лабораторные тесты 

для диагностики 

наследственной патологии. 

Оценка лабораторно-

функциональных данных. 

1.5 1.5 1.5   Текущий 

контроль  

(тест-контроль) 

5.  Болезни крови, 

кроветворных органов и 

отдельные нарушения, 

вовлекающие иммунный 

механизм 

4 4 1  3 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  



6.  Наследственные 

нейтропении. 

Агранулоцитоз Костмана 

Циклическая  нейтропения 

Хроническая ациклическая  

нейтропения 

2 2 1  1 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

7.  Первичные дефициты 

белков комплемента.  

Наследственный 

ангионевротический отек 

Квинке-Ослера 

1 1   1 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

8.  Болезни, протекающие с 

вовлечением 

лимфоретикулярной ткани и 

ретикулогистиоцитарной 

системы. 

Гемофагоцитарный 

синдром, связанный с 

инфекцией 

1 1   1 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

9.  Болезни эндокринной 

системы, расстройства 

питания и нарушения 

обмена веществ 

7 7 2  5 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

10.  Фенилкетонурия 1 1 1   Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

11.  Нарушения обмена 

аминокислот с 

разветвленной цепью. 

Метилмалоновая ацидемия 

(метилмалоновая ацидурия). 

1 1   1 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

12.  Синдром Криглера-Найяра 1 1   1 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

13.  Нарушения обмена фосфора. 

Витамин Д-резистентный 

рахит. Недостаточность 

кислой фосфатазы. 

2 2   2 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

14.  Кистозный фиброз 2 2 1  1 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

15.  Болезни органов дыхания 1 1   1 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

16.  Наследственная  форма 

первичного спонтанного 

пневмоторокса 

1 1   1 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

17.  Болезни органов 

пищеварения 

4 4 1  3 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

18.  Болезнь Крона 2 2 1  1 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

19.  Неспецифический язвенный 

колит 

1 1   1 Текущий 

контроль 



(тест-контроль)  

20.  Синдром короткой кишки с 

выраженными явлениями 

мальдигестии и 

мальабсорбции. 

Пострезекционный синдром 

короткой кишки. 

1 1   1 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

21.  Болезни мочеполовой 

системы 

2 2 1  1 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

22.  Первичная гипероксалурия I 

типа 

1 1   1 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

23.  Кистозная болезнь почек 1 1 1   Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

24.  Врожденные аномалии, 

деформации и 

хромосомные нарушения 

3 3 1  2 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

25.  Врожденный ихтиоз 1 1   1 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

26.  Врожденный буллезный 

эпидермолиз 

1 1   1 Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

27.  Болезнь Гиршпрунга. 

Аганглионоз. Врожденный 

(аганглиозный) мегаколон 

1 1 1   Текущий 

контроль 

(тест-контроль)  

28.  Стажировка  6 6   6 Текущий 

контроль 

ролевой игры 

29.  Итоговая аттестация 6 6  6  Зачет 

(Заключительный 

тест-контроль, 

ситуационные 

задачи) 

ВСЕГО                      36 36 9 6 21  

 

 

Календарный учебный график  
цикла повышения квалификации  

«ОРФАННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ В ПЕДИАТРИИ» 

Учебные темы Дни 

1 2 3  4 5 6 

Организация оказания медицинской помощи детям с редкими 

(орфанными) заболеваниями в Российской Федерации 

3      

Болезни крови, кроветворных органов и отдельные нарушения, 

вовлекающие иммунный механизм 

3 1     

Болезни эндокринной системы, расстройства питания и нарушения 

обмена веществ 

 5 2    

Болезни органов дыхания   1    

Болезни органов пищеварения   3 1   



 

 

ТРЕБОВАНИЯ К ИТОГОВОЙ АТТЕСТАЦИИ 

 

1. По окончании обучения на цикле ПК   проводится итоговая   аттестация, 

осуществляемая посредством проведения зачета с проведением заключительного 

тестового контроля и решением ситуационных задач. Цель итоговой аттестации − 

выявление теоретической и практической подготовки обучающегося в соответствии с 

содержанием дополнительной профессиональной   программы.  

2. Итоговая аттестация по дополнительной профессиональной программе «Орфанные 

заболевания в педиатрии»   проводится в соответствии с требованиями 

квалификационных характеристик и профессиональных стандартов (02.001 

Специалист по педиатрии Приказ Министерства труда и социальной защиты 

Российской Федерации № 400н от 25 июня 2015г., 02.008 Врач-педиатр участковый 

Приказ Министерства труда и социальной защиты Российской Федерации от 

27.03.2017г. N 306н, 02.023 Врач-аллерголог-иммунолог Приказ Министерства труда 

и социальной защиты Российской Федерации N 138н от 14 марта 2018 года,  02.052 

Врач-гастроэнтеролог Приказ Минтруда России N 139н от 11 марта 2019 г., 02.053 Врач-

гематолог Приказ Министерства труда и социальной защиты Российской Федерации N 

68н от 11 февраля 2019 года., 02.045 Врач-детский эндокринолог Приказ 

Министерства труда и социальной защиты Российской Федерации  от 29 января 2019 

года N 49н; 02.026 Врач-неонатолог     Приказ Министерства труда и социальной 

защиты Российской Федерации  от 14 марта 2018 г. N 136н, 02.041 Врач-нефролог 

Приказ Министерства труда и социальной защиты Российской Федерации № 712н от 

20.11.2018; 02.022 Специалист в области организация здравоохранения и 

общественного здоровья Приказ Министерства труда и социальной защиты 

Российской Федерации от 7 ноября 2017г. N 768н; 02.058 Врач-пульмонолог 

Приказ Минтруда России N 154н от 19 марта 2019 г. Слушатель допускается к итоговой 

аттестации после изучения дисциплин в объеме, предусмотренном учебным планом 

дополнительной профессиональной программы профессиональной повышения 

квалификации «Орфанные заболевания в педиатрии», в соответствии с 

«Положением об организации и проведении циклов по программам дополнительного 

профессионального образования». 

3. По окончании обучения и прохождения итоговой аттестации слушателю выдается 

документ установленной формы – удостоверение о повышении квалификации 

4. Критерии оценивания 

 
Характеристика ответа Баллы  Оценка 

Практические (и/или лабораторные) работы выполнены в полном 

объеме, теоретическое содержание курса освоено полностью, 

необходимые практические навыки работы в рамках учебных заданий 

сформированы, все предусмотренные программой учебные задания 

выполнены, качество их выполнения оценено числом баллов, близким к 

максимальному 

90-100 5 

(зачет) 

 

Болезни мочеполовой системы    2   

Врожденные аномалии, деформации и хромосомные нарушения    3   

Стажировка     6  

Итоговая аттестация      6 

ИТОГО 6 6 6 6 6 6 

https://classinform.ru/profstandarty/02.008-vrach-pediatr-uchastkovyi.html
https://classinform.ru/profstandarty/02.008-vrach-pediatr-uchastkovyi.html
https://classinform.ru/profstandarty/02.008-vrach-pediatr-uchastkovyi.html
https://classinform.ru/profstandarty/02.008-vrach-pediatr-uchastkovyi.html
http://base.garant.ru/72185034/
http://base.garant.ru/72185034/
http://base.garant.ru/72185034/
http://base.garant.ru/72185034/


Характеристика ответа Баллы  Оценка 

Практические (и/или лабораторные) работы выполнены в полном 

объеме, теоретическое содержание курса освоено полностью, 

необходимые практические навыки работы в рамках учебных заданий в 

основном сформированы, все предусмотренные программой обучения 

учебные задания выполнены, качество выполнения большинства из них 

оценено числом баллов, близким к максимальному 

80-89 4 

(зачет) 

Практические (и/или лабораторные) работы выполнены, теоретическое 

содержание курса освоено частично, необходимые практические 

навыки работы в рамках учебных заданий в основном сформированы, 

большинство предусмотренных программой обучения учебных заданий 

выполнено, некоторые из выполненных заданий, возможно, содержат 

ошибки 

70-79 3 

(зачет) 

Практические (и/или лабораторные) работы выполнены частично, 

теоретическое содержание курса освоено частично, необходимые 

практические навыки работы в рамках учебных заданий не 

сформированы, большинство предусмотренных программой обучения 

учебных заданий не выполнено либо качество их выполнения оценено 

числом баллов близким к минимальному. При дополнительной 

самостоятельной работе над материалом курса, при консультировании 

преподавателя, возможно повышение качества выполнения учебных 

заданий 

69 и 

менее 

2 

 

 

ОРГАНИЗАЦИОННО-ПЕДАГОГИЧЕСКИЕ УСЛОВИЯ РЕАЛИЗАЦИИ 

ПРОГРАММЫ 

Учебно-методическое обеспечение реализации дополнительной 

профессиональной программы «Орфанные заболевания в педиатрии» 

Примерная тематика лекционных занятий: 

 

№ Тема лекции Содержание лекции 

(указываются коды разделов 

и тем, обеспечивающие 

содержание лекции) 

Формируемые 

компетенции 

(указываются 

шифры 

компетенций) 

1.  Организация оказания 

медицинской помощи детям с 

редкими (орфанными) 

заболеваниями в Российской 

Федерации 

1.0 -1.3 ПК-1; ПК-5; ПК-

6; ПК-8 

2.  Наследственные нейтропении. 

Агранулоцитоз Костмана 

Циклическая  нейтропения 

Хроническая ациклическая  

нейтропения 

2.0-2.1-2.1.1-2.1.2-2.1.3 ПК-5; ПК-6; ПК-8 

3.  Фенилкетонурия 3.0-3.1 ПК-5; ПК-6; ПК-8 

4.  Кистозный фиброз 3.5 ПК-5; ПК-6; ПК-8 

5.  Болезнь Крона 5.1 ПК-5; ПК-6; ПК-8 

6.  Кистозная болезнь почек 6.2 ПК-5; ПК-6; ПК-8 

7.  Болезнь Гиршпрунга. 

Аганглионоз. Врожденный 

(аганглиозный) мегаколон 

7.3 ПК-5; ПК-6; ПК-8 



Лекции и практические занятия дополнительной профессиональной программы 

«Орфанные заболевания в педиатрии» проводятся в очной форме в оснащенных 

аудиториях кафедры. 

 

Тематика практических занятий: 

№ Тема практических занятий Содержание 

практического 

занятия 
(указываются коды 

разделов и тем, 

обеспечивающие 

содержание 

практических занятий) 

Формируемые 

компетенции 
(указываются 

шифры 

компетенций) 

1.  Наследственные нейтропении. 

Агранулоцитоз Костмана Циклическая  

нейтропения Хроническая ациклическая  

нейтропения 

2.0-2.1-2.1.1-2.1.2-2.1.3 ПК-5; ПК-6; ПК-

8 

2.  Первичные дефициты белков 

комплемента.  Наследственный 

ангионевротический отек Квинке-Ослера 

2.2-2.2.1 ПК-5; ПК-6; ПК-

8 

3.  Болезни, протекающие с вовлечением 

лимфоретикулярной ткани и 

ретикулогистиоцитарной системы. 

Гемофагоцитарный синдром, связанный 

с инфекцией 

2.3-2.3.1 ПК-5; ПК-6; ПК-

8 

4.  Нарушения обмена аминокислот с 

разветвленной цепью. Метилмалоновая 

ацидемия (метилмалоновая ацидурия). 

3.2-3.2.1 ПК-5; ПК-6; ПК-

8 

5.  Синдром Криглера-Найяра 3.3 ПК-5; ПК-6; ПК-

8 

6.  Нарушения обмена фосфора. Витамин Д-

резистентный рахит. Недостаточность 

кислой фосфатазы. 

3.4-3.4.1-3.4.2 ПК-5; ПК-6; ПК-

8 

7.  Кистозный фиброз 3.5 ПК-5; ПК-6; ПК-

8 

8.  Наследственная  форма первичного 

спонтанного пневмоторокса 

4.0-4.1 ПК-5; ПК-6; ПК-

8 

9.  Болезни органов пищеварения: Болезнь 

Крона Неспецифический язвенный колит 

Синдром короткой кишки с 

выраженными явлениями мальдигестии 

и мальабсорбции. 

Пострезекционный синдром короткой 

кишки. 

5.0-5.3 ПК-5; ПК-6; ПК-

8 

10.  Первичная гипероксалурия I типа 6.1 

 

ПК-5; ПК-6; ПК-

8 

11.  Врожденный ихтиоз 7.1 ПК-5; ПК-6; ПК-

8 

12.  Врожденный буллезный эпидермолиз 7.2 ПК-5; ПК-6; ПК-

8 

Практические занятия проводятся очно на клинических базах кафедры. 



Тематика стажировки: 

№ Тема стажировки Содержание 

стажировки 

 (указываются коды разделов и тем, 

обеспечивающие содержание 

практических занятий) 

Формируемые 

компетенции 

(указываются 

шифры 

компетенций) 

1.  Отработка практических навыков 

по современным подходам к 

диагностике и терапии орфанных 

заболеваний у детей и подростков 

2.0-2.1-2.1.1-2.1.2-2.1.3; 2.2-

2.2.1; 2.3-2.3.1; 3.2-3.2.1; 3.3; 

3.4-3.4.1-3.4.2; 3.5; 4.0-4.1; 5.0-

5.3; 6.1; 7.1; 7.2 

ПК-1; ПК-5; 

ПК-6; ПК-8 

 

РЕАЛИЗАЦИЯ ПРОГРАММЫ В ФОРМЕ СТАЖИРОВКИ 

1. Стажировка осуществляется в целях изучения передового опыта, а также закрепления 

теоретических знаний, полученных при освоении программы повышения 

профессиональной квалификации, и приобретение практических навыков и умений 

для их эффективного использования при исполнении своих должностных 

обязанностей врача педиатра, врача-аллерголога-иммунолога, врача-детского 

эндокринолога, врача-гастроэнтеролога, врача-гематолога, врача-неонатолога, врача-

нефролога, специалиста в области организация здравоохранения и общественного 

здоровья, врача-пульмонолога. 

2. Стажировка осуществляется в ходе клинического разбора конкретной клинической 

ситуации (согласно функциональным обязанностям врача-специалиста) с целью 

отработки практических навыков по современным подходам к диагностике и терапии 

орфанных заболеваний, в ходе чего формируются новые компетенции врачей по 

специальностям: «Педиатрия», «Аллергология и иммунология», «Гастроэнтерология», 

Гематология», «Детская эндокринология», «Неонатология», «Нефрология», 

«Организация здравоохранения и общественное здоровье», «Пульмонология» . 

3. Содержание реализуемой стажировки дополнительной программы повышения 

квалификации «Орфанные заболевания в педиатрии» направлено на достижение 

целей программы, планируемых результатов ее освоения. 

4. Место проведения стажировки - ГБУЗ ЯО «Областная детская клиническая больница» 

5. Стажировка проводится в рамках практических занятий в очной форме.  

6. Трудоемкость стажировки -  6 ЗЕТ 

7. Руководитель стажировки -  к.м.н. Кисельникова О.В. 

 

Кадровое обеспечение программы 
«ОРФАННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ В ПЕДИАТРИИ» 

Должность сотрудника Реализуемые компоненты программы 

Заведующий кафедрой, 

профессор кафедры, д.м.н. 

Чтение лекционного материала/ проведение семинарских 

занятий/проведение практических занятий/ участие в 

реализации стажировки 

Доцент кафедры, к.м.н.  Чтение лекционного материала/ проведение семинарских 

занятий/проведение практических занятий/ участие в 

реализации стажировки 

 

Фонд оценочных средств для проведения 

 
1. Базисного контроля: - Набор тестовых заданий (30) 

2. Текущего контроля: - Набор тестовых заданий (30) 

3. Итоговой аттестации: - Фонд ситуационных задач (30) 



 

Тестовый контроль для слушателей цикла ПК 
«ОРФАННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ В ПЕДИАТРИИ» 

Укажите один или несколько правильных ответов: 

1. ДИЕТОТЕРАПИЯ ФЕНИЛКЕТОНУРИИ ТРЕБУЕТ ИСПОЛЬЗОВАНИЯ СМЕСЕЙ 

1)  безлактозных 

2)  адаптированных 

3)  на основе гидролизированных белков 

4)  содержащих про- и пребиотиков 

5)  с низким содержанием фенилаланина 

2. ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ ЧАЩЕ ОТМЕЧАЕТСЯ 

1)  водянистый стул 

2)  судорожный синдром 

3)  полифекалия 

4)  стеаторея 

3. ТИП НАСЛЕДОВАНИЯ ПРИ МУКОВИСЦИДОЗЕ  

1)  аутосомно-доминантный 

2)  Х-сцепленный 

3)  Y-сцепленный 

4)  митохондриальный 

5)  аутосомно-рецессивный 

4. ЛАБОРАТОРНАЯ ДИАГНОСТИКА ФЕНИЛКЕТОНУРИИ 

1)  проба на ацетон 

2)  проба с треххлористым железом 

3)  исследование белковых фракций 

4)  исследование крови на церуллоплазмин 

5)  содержание креатинфосфокиназы в крови и моче 

5. ПРИ ФЕНИЛКЕТОНУРИИ ДОМИНИРУЕТ 

1)  поражение кишечника и гипотрофия 

2)  депрессия гемопоэза 

3)  неврологическая симптоматика 

4)  экзема и альбинизм 

5)  нефропатия 

6. В СЫВОРОТКЕ КРОВИ В НОРМАЛЬНЫХ УСЛОВИЯХ ПРЕОБЛАДАЮТ 

1)   IgG 

2)   IgМ 

3)   IgА 

4)   IgД 

5)   IgЕ 

7. СРЕДИ ВРОЖДЕННЫХ НАРУШЕНИЙ СИСТЕМЫ ИММУНИТЕТА ПРЕОБЛАДАЮТ 

ИММУНОДЕФИЦИТЫ С ДЕФЕКТАМИ 

1)  антителообразования  

2)  фагоцитоза 

3)  системы комплемента 

4)  функции Т-лимфоцитов 

5)  комбинированные 

8. ПРИ ПАТОЛОГИЧЕСКОЙ ВЫРАЖЕННОСТИ ЖЕЛТУХИ У   НОВОРОЖДЁННЫХ ДЕТЕЙ 

НЕОБХОДИМО НАЗНАЧИТЬ 

1)  допаивание раствором глюкозы 

2)  фототерапию 

3)  энтеросорбенты 

4)  урсофальк 

5)  желчегонные средства 

9. ГЛАВНЫМ МЕРОПРИЯТИЕМ ПРИ НАПРЯЖЕННОМ ПНЕВМОТОРАКСЕ ЯВЛЯЕТСЯ 

1)  интубация и искусственное дыхание 

2)  активная кислородотерапия 

3)  возвышенное положение 

4)  плевральная пункция и дренаж 

5)  антибактериальная терапия 



10. КОНТАКТНАЯ КРОВОТОЧИВОСЬ СЛИЗИСТОЙ И СМАЗАННОСТЬ СОСУДИСТОГО 

РИСУНКА, ВЫЯВЛЯЕМЫЕ ПРИ КОЛОНОСКОПИИ, ХАРАКТЕРНЫ ДЛЯ  

1)  начальной стадии язвенного колита 

2)  целиакии 

3)  муковисцидоза 

4)  дисбиоза кишечника 

5)  синдрома раздраженной кишки 

11. ДЛЯ ОПРЕДЕЛЕНИЯ ЭКСКРЕЦИИ ОКСАЛАТОВ В МОЧЕ НЕОБХОДИМА 

1)  суточная проба мочи 

2)  утренняя порция 

3)  моча, взятая в любое время суток    

4)  трехчасовая проба мочи  

5)  проба из средней струи мочи 

12. НАИБОЛЕЕ ИНФОРМАТИВНЫМ МАРКЕРОМ ТЕМПА ФОРМИРОВАНИЯ ХПН ЯВЛЯЕТСЯ 

УРОВЕНЬ В КРОВИ 

1)  мочевины 

2)  креатинина 

3)  мочевой кислоты 

4)  альбуминов 

5)  иммунных комплексов 

13. ГЕМОЛИТИКО–УРЕМИЧЕСКИЙ СИНДРОМ ХАРАКТЕРИЗУЕТСЯ 

1)  гемолитической анемией 

2)  гиперлипидемией 

3)  тромбоцитозом 

4)  лейкоцитурией 

5)  билирубинемией 

14. В ОСНОВЕ БОЛЕЗНИ ГИРШПРУНГА ЛЕЖИТ 

1)  гипертрофия мышечного слоя толстой кишки 

2)  врождённый аганглиоз участка толстой кишки 
3)  токсическая дилатация толстой кишки 

4)  поражение слизистого и подслизистого слоёв толстой кишки 

5)  врождённый стеноз толстой кишки 

 

 

Список литературы 
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Перечень ресурсов информационно-телекоммуникационной сети 

Интернет, необходимых для освоения дисциплины: 
1. https://kpfu.ru/staff_files/F898002211/metodichka_Assoc.pdf - Методическое пособие в 

электронном виде «Редкие заболевания»  

2. https://www.eurordis.org – Европейская организация по редким заболеваниям 

3. http://www.irdirc.org - Международный исследовательский консорциум редких 

болезней 

4. http://www.rare-diseases.ru/component/content/article?id=259:l-.html – Всероссийское 

общество орфанных заболеваний 

5. http://www.rarediseaseday.ru   Международный день редких заболеваний  

6. http://www.eurordis.org Европейская организация пациентов с редкими заболеваниями  

7. www.orpha.net — международный портал о редких заболеваниях и орфанных 

лекарствах.  

8. www.spiporz.ru Союз пациентов и пациентских организаций по редким заболеваниям  

9. http://www.rare-diseases.ru Всероссийское общество орфанных заболеваний  

10. http://cfhelp.ru/ru «Мы вместе» - Межрегиональная общественная организация 

«Помощь больным муковисцидозом»  

11.  «Редкий журнал» https://spiporz.ru/raremagazine/2019/05/20/organicheskie-atsidemii/ 

12. Всё про гены. http://vse-pro-geny.ru  

13. Электронный фармакологический справочник для врачей. Информация для 

специалистов здравоохранения. – MEDI.RU Подробно о лекарствах. - 2007/2008  

 

Федеральные клинические рекомендации  
1. Болезнь Гоше у детей: Федеральные клинические рекомендации. МЗ РФ, Союз 

педиатров России. 2016.  

2. Болезнь «кленового сиропа» у детей: Федеральные клинические рекомендации. МЗ 

РФ. Союз педиатров России. 2016.  

3. Галактоземия у детей: Федеральные клинические рекомендации. МЗ РФ. Союз 

педиатров России. 2016.  

4. Гликогеновая болезнь у детей: Федеральные клинические рекомендации. МЗ РФ. Союз 

педиатров России. 2016.  

5. Глутароваяацидемия тип I у детей: Федеральные клинические рекомендации. МЗ РФ. 

Союз педиатров России. 2016.  

6. Гомоцистинурия у детей: Федеральные клинические рекомендации. МЗ РФ. Союз 

педиатров России. 2016.  
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https://www.eurordis.org/
http://www.irdirc.org/
http://www.rare-diseases.ru/component/content/article?id=259:l-.html
http://www.orpha.net/


7. Пропионоваяацидурия (ацидемия) у детей: Федеральные клинические рекомендации. 

МЗ РФ. Союз педиатров России. 2016.  

8. Наследственная тирозинемия I типа у детей: Федеральные клинические рекомендации. 

МЗ РФ. Союз педиатров России. 2016.  

9. Мукополисахаридоз I типа у детей: Федеральные клинические рекомендации. МЗ РФ. 

Союз педиатров России. 2016.  

10. Мукополисахаридоз II типа у детей: Федеральные клинические рекомендации. МЗ РФ. 

Союз педиатров России. 2016.  

11. Мукополисахаридоз III типа у детей: Федеральные клинические рекомендации. МЗ 

РФ. Союз педиатров России. 2016.  

12. Мукополисахаридоз IV типа у детей: Федеральные клинические рекомендации. МЗ 

РФ. Союз педиатров России. 2016.  

13. Мукополисахаридоз VI типа e ltntq: Федеральные клинические рекомендации. МЗ РФ. 

Союз педиатров России. 2016. Метилмалоноваяацидурия у детей: Федеральные 

клинические рекомендации. МЗ РФ. Союз педиатров России. 2016.  

14. Изовалериановая ацидемия у детей: Федеральные клинические рекомендации. МЗ РФ. 

Союз педиатров России. 2016.  

15. Дефицит лизосомальной кислой липазы у детей: Федеральные клинические 

рекомендации. МЗ РФ. Союз педиатров России. 2016.  

16. Дефицит ацил-КoA дегидрогеназы жирных кислот у детей: Федеральные клинические 

рекомендации. МЗ РФ. Союз педиатров России. Ассоциация медицинских генетиков. 

2016.  
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7. Приказ Министерства здравоохранения и социального развития Российской 
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здравоохранения»; 



8. Приказ Министерства здравоохранения и социального развития Российской 
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