Sveikatos prieZitiros specialisty profesinés kvalifikacijos tobulinimo kursas
»Daugiadiscipliné serganciujy retomis ligomis sveikatos prieziura®

Klausytojai: visy profesiniy kvalifikacijy gydytojai.

Trukmé: viso 40 akad. val.

Kursy turinys:

1) Kursy pristatymas. Baziniy Ziniy anketiné apklausa. Rezultaty aptarimas (1 akad. val.);

2) Paskaity - 9 (18 akad. val.);

3) Seminary — 17 (18 akad. val.);

4) Ziniy patikrinimas. Rezultaty jvertinimas ir aptarimas. Kursy apibendrinimas (3 akad. val.).

Kursas bus uzskaitytas ir pazyméjimas iSduotas kursy dalyviams, kurie isklausé visg kursg ir aktyviai
dalyvavo baigiamojoje diskusijoje (uzdavé bent 1 klausima) déstytojams.

Parengé: doc. Biruté Tumiené, prof. Algirdas Utkus.

Kurso programos turinys

Temos pavadinimas Uzsiémimo | Trukmé
tipas (akad. val.)
Kursy pristatymas Diskusija, |1
apklausa
Rety ir genetiniy ligy epidemiologija ir klasifikacija Paskaita 2
Rety ligy srities is§tkiai ir jy sprendimo budai Paskaita 2
Rety ligy diagnostika Paskaita 2
Specializuotas rety ligy gydymas Paskaita 2
Serganciyjy retomis ligomis integruotos priezitiros principai Paskaita 2
Genetinés ir retos ligos slaugytojo praktikoje Paskaita 2
Genetiko vaidmuo daugiadisciplinéje rety ligy prieziiiroje Paskaita 2
Rety ligy prevencija Paskaita 2
Moksliniai rety ligy tyrimai Paskaita 2
Paciento ir §eimos stiprinimas Seminaras | 2
Bioetiniai ir teisiniai Klausimai Seminaras | 2
Daugiadiscipliné serganciyjy paveldimomis medziagy apykaitos Seminaras | 1
ligomis sveikatos prieziiira
Daugiadiscipliné sergan¢iyjy retomis neurologinémis ligomis Seminaras | 1
sveikatos prieziiira
Daugiadiscipliné sergan¢iyjy retomis nervy ir raumeny ligomis Seminaras | 1
sveikatos priezitira
Daugiadiscipliné serganciyjy retomis epilepsijomis sveikatos Seminaras | 1
prieziiira
Daugiadiscipliné pacienty su retais klausos sutrikimais sveikatos Seminaras | 1
priezilira
Daugiadiscipliné serganéiyjy retomis akiy ligomis sveikatos prieZitira | Seminaras | 1
Daugiadiscipliné pacienty su jgimtomis kraujagysliy anomalijomis Seminaras | 1
sveikatos prieziiira
Daugiadiscipliné serganciyjy retomis endokrininés sistemos ligomis Seminaras | 1
sveikatos prieziiira
Daugiadiscipliné pacienty su raidos anomalijomis ir intelektine Seminaras | 1
negalia sveikatos prieZiiira




Daugiadiscipliné serganciyjy retomis Sirdies ligomis sveikatos Seminaras | 1
priezitira

Daugiadiscipliné serganciyjy retomis inksty ligomis sveikatos Seminaras | 1
priezitira

Daugiadiscipliné serganciyjy retomis plauciy ligomis sveikatos Seminaras | 1
priezitira

Daugiadiscipliné serganciyjy retomis odos ligomis sveikatos Seminaras | 1
priezitira

Daugiadiscipliné serganciyjy retomis skeleto ir jungiamojo audinio Seminaras | 1
ligomis sveikatos priezitira

Ziniy patikrinimas. Rezultaty jvertinimas. Kursy apibendrinimas. Diskusija, |3

apklausa
Viso: | 40

Rety ir genetiniy ligy epidemiologija ir klasifikacija

Paskaita. 2 val. Rety ligy apibrézimas. Rety ligy kodavimas. Rety ir genetiniy ligy klasifikacijos ir

ontologija. Rety ligy epidemiologiniy tyrimy svarba. Rety ir genetiniy ligy daznis bendroje

populiacijoje ir jvairiose pacienty populiacijose pagal amziaus grupes, sveikatos prieziliros paslaugas,

medicinos sritis. Sergamumas ir mirtingumas. Rety ir genetiniy ligy ekonominis poveikis.

Medicininiy intervencijy ekonominis poveikis.
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Rety ligy srities isStikiai ir jy sprendimo budai

Paskaita. 2 val. Neatliepti serganciyjy retomis ligomis ir jy artimyjy poreikiai ir poveikis gyvenimo

kokybei bei psichologinei sveikatai. Rety ir genetiniy ligy diagnostikos i$Stkiai, nediagnozuotos ligos.

Rety ir genetiniy ligy gydymo isSukiai, retieji vaistai. Rety ligy ilgalaikés priezitros i$$ukiai: paslaugy

koordinavimas ir atvejo vadyba, visapusiSka, integruota sveikatos priezitira, daugiadiscipliné

priezitra, pacienty keliai. Paciento ir sveikatos priezitiros specialisto komunikavimo problemos.

Informacijos ir ziniy stoka rety ligy srityje. Geografiniai netolygumai rety ligy srityje. Priemonés rety
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Rety ligu diagnostika

Paskaita. 2 val. Etiologinés retos ligos diagnozés nustatymo svarba pacientui, Seimai, visuomenei.
Pirminés retos ligos diagnostika: svarbiausi simptomai, pozymiai ir anamnezés duomenys jvairiose
ligy ir amziaus grupése. Informaciniai Saltiniai ir priemonés, padedancios atpazinti retg liga.
Indikacijos genetiko konsultacijai. Indikacijos prenatalinei diagnostikai. Nukreipimas specializuotai
diagnostikai. Genetiné diagnostika: citogenetiniai, biocheminiai genetiniai, molekuliniai genetiniai
tyrimai. Naujos kartos sekoskaitos tyrimai. Integruoty omikos tyrimy svarba rety ligy diagnostikai.
Bendradarbiavimo platformos ir dalijimasis duomenimis. Kiti diagnostiniai tyrimai rety ligy
diagnostikoje: patologiniai, instrumentiniai, laboratoriniai.
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Bioetiniai ir teisiniai klausimai

Seminaras. 2 val. Informuotas sutikimas. Duomeny apsauga ir privatumas. Bioetiniai ir teisiniai

klausimai klinikinés genetikos ir personalizuotos medicinos praktikoje. Paslaugy pricinamumas.

Pazeidziamos populiacijos: vaikai, nejgaltis asmenys. Tiesiogiai vartotojui atliekami tyrimai. Genomo

redagavimas. Genetiné diskriminacija ir eugenika.
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Daugiadiscipliné serganciyjy paveldimomis medzZiagy apykaitos ligomis sveikatos prieZitira



Seminaras. 1 val. Paveldimy medZziagy apykaitos ligy klasifikacija. Umiomis biklémis

pasireiskiancios paveldimos medZziagy apykaitos ligos: pirminé diagnostika, nukreipimas

specializuotoms paslaugoms, ilgalaikis tmiy biukliy valdymas. Organy ir organizmo sistemy

pazeidimas, sergant paveldimomis medziagy apykaitos ligomis. Specializuotas paveldimyjy medziagy

apykaitos ligy gydymas: mitybinis ir farmakologinis gydymas, pakaitiné fermenty terapija, geny ir

lasteliy terapija. Daugiadisciplinés, integruotos prieziiiros organizavimas. Specifiniai integruotos

prieziiiros klausimai: pereinamieji laikotarpiai, perinataliné priezitira, paliatyvioji pagalba,

suaugusiyjy prieziiira. Paveldimy medziagy apykaitos ligy Europos referencijos centry tinklas
MetabERN.
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Daugiadiscipliné serganciujy retomis neurologinémis ligomis sveikatos prieZitra

Seminaras. 1 val. Neurogenetiniy ligy diagnostika. Reti genetiniai ekstrapiramidiniai judesiy

sutrikimai: distonija, ataksija, choréja. Smegenéliy ataksijos. Hantingtono liga. Vilsono liga. Spastiné

paraplegija. Daugiadisciplinés integruotos prieZiliros organizavimas sergantiems retomis

neurologinémis ligomis. Rety neurologiniy ligy Europos referencijos centry tinklas ERN RND.
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Daugiadiscipliné serganciyju retomis nervy ir raumeny ligomis sveikatos prieziiira

Seminaras. 1 val. Retos nervy ir raumeny ligos: miopatijos, raumeny distrofijos, miotoninés ligos,

spinaliné raumeny atrofija, polineuropatijos. Genetinis iStyrimas. Distrofinopatijos. Miotoniné

distrofija. Raumeny kanalopatijos. Spinaliné raumeny atrofija. Paveldimos sensomotorinés

polineuropatijos. Pazangi rety nervy ir raumeny ligy terapija. Daugiadisciplinés, integruotos

prieziliros organizavimas sergantiems retomis nervy ir raumeny ligomis. Rety nervy ir raumeny

Europos referencijos centry tinklas Euro NMD.
Rekomenduojama literatiira.
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Daugiadiscipliné serganciyju retomis epilepsijomis sveikatos prieZiiira

Seminaras. 1 val. Rety genetiniy epilepsijy etiologiné strukttira. Vystymosi ir epileptinés
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Daugiadiscipliné pacienty su retais klausos sutrikimais sveikatos prieZiiira

Seminaras. 1 val. Klausos tikrinimo programos. Genetinés nesindrominio klausos sutrikimo

priezastys. Genetiniai sindromai, pasireiSkiantys klausos sutrikimu. Genetiné diagnostika.

Daugiadiscipling, integruota pacienty su klausos sutrikimais prieziiira.
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Daugiadiscipliné serganciujy retomis akiy ligomis sveikatos prieZitira

Seminaras. 1 val. Retos akiy ligos: retinopatijos, priekinio akies segmento sutrikimai, akiy raidos

ydos, akiy judesiy sutrikimai. Retinopatijy oftalmologiné ir genetiné diagnostika. Genetinés

kataraktos ir glaukomos priezastys. Genetiniai sindromai, pasireiSkiantys uzpakalinio ir priekinio

akies segmento raidos ydomis ir pazeidimais. Pazangioji genetiniy akiy ligy terapija.

Daugiadiscipliné, integruota serganéiyjy retomis akiy ligomis priezitira. Rety akiy ligy Europos

referencijos centry tinklas ERN EYE.
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Daugiadiscipliné pacienty su jgimtomis kraujagysliu anomalijomis sveikatos prieZiiira

Seminaras. 1 val. Jgimty kraujagysliy anomalijy klasifikacija. Pirminé jgimty kraujagysliy anomalijy

diagnostika ir nukreipimas specializuotoms paslaugoms. Specializuota jgimty kraujagysliy anomalijy

diagnostika. Specializuotas jgimty kraujagysliy anomalijy gydymas: chirurginis, konservatyvus,

farmakologinis. Genetiné diagnostika: monogeninés ligos ir somatinés mutacijos. Pagreitéjusio

augimo genetiniai sindromai, pasireiskiantys jgimtomis kraujagysliy anomalijomis. Paveldimy

hemoraginiy telangiektazijy sindromas. Daugiadiscipliné, integruota pacienty su jgimtomis

kraujagysliy anomalijomis priezitra. Rety jgimty kraujagysliy anomalijy Europos referencijos centry
tinklas VASCERN.
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Daugiadiscipliné serganciyju retomis endokrininés sistemos ligomis sveikatos priezitira



Seminaras. 1 val. Retos genetinés endokrininés ligos, pazeidziancios antinkscius, skydliauke, kasos

endokrining dalj, sutrikdancios augimg ar lytinj brendima. [gimta antinks¢iy hiperplazija. [gimta

hipotirozé. Monogeninis diabetas. Augimo atsilikimas ir genetiniai sindromai, pasireiskiantys

zemaiigiSkumu. Lytinio brendimo sutrikimas ir genetiniai sindromai, pasireiskiantys brendimo

sutrikimu. Prader Willi sindromas. Genetiné rety endokrininiy ligy diagnostika. Daugiadiscipling,

integruota serganciyjy retomis endokrininémis ligomis priezitra. Rety endokrininiy ligy Europos

referencijos centry tinklas Endo ERN.
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Daugiadiscipliné pacienty su raidos anomalijomis ir intelektine negalia sveikatos priezitra

Seminaras. 1 val. Intelektinés negalios etiologiné struktiira. Autizmo spektro sutrikimy genetika.

Dauginiy raidos ydy genetika. Pirminé diagnostika raidos sutrikimo, intelektinés negalios ir raidos

ydy atvejais: dismorfologinis ir antropometrinis paciento i$tyrimas. Zmogaus fenotipo ontologija,

skaitmeniniy jrankiy panaudojimas fenotipo vertinimui. Dauno sindromas. Trapios X chromosomos

sindromas. Genetinio iStyrimo strategija jgimty raidos ydy ir intelektinés negalios atvejais.

Daugiadiscipliné, integruota pacienty su jgimtomis raidos ydomis ir psichomotorinés raidos atsilikimu

ar intelektine negalia priezitra. Specializuotas raidos ydy gydymas, gydymo kokybés ir saugumo



uztikrinimas. Rety raidos anomalijy ir intelektinés negalios Europos referencijos centry tinklas ERN
ITHACA. Rety jgimty raidos ydy Europos referencijos centry tinklas ERNICA.
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Daugiadiscipliné serganciyju retomis Sirdies ligomis sveikatos priezituira

Seminaras. 1 val. Retos Sirdies ligos: kardiomiopatijos, jgimti Sirdies ritmo ir laidumo sutrikimai,

paveldimi lipidy apykaitos sutrikimai, pasireiSkiantys Sirdies pazeidimu. Kardiomiopatijy genetika:

hipertrofiné, diliataciné, aritmogeniné desiniojo skilvelio, nekompaktinio miokardo kardiomiopatijos.

Ilgo QT sindromai. Seiminé hipercholesterolemija. Rety irdies ligy genetiné diagnostika: galimybés
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Seminaras. 1 val. Rety plauciy ligy etiologiné struktiira. Cistiné fibrozé. Plautinés arterijos

hipertenzija. al-antitripsino stoka. Pirminé rety plauciy ligy diagnostika ir nukreipimas

specializuotoms paslaugoms. Genetiné rety plauciy ligy diagnostika. Specializuotas gydymas.

Daugiadiscipling, integruota serganciyjy retomis plauciy ligomis priezitira. Rety plauciy ligy Europos
referencijos centry tinklas ERN LUNG.
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Daugiadiscipliné serganciyju retomis odos ligomis sveikatos prieZiiira

Seminaras. 1 val. Rety genetiniy odos ligy etiologiné struktiira. Pasliné epidermolizé. Paveldima

ichtioz¢. Ektoderminé displazija. Mozaikinés odos ligos. Genetiniai sindromai, pasireiskiantys odos

pazeidimu. Genetiné diagnostika. Daugiadiscipliné, integruota serganciyjy retomis odos ligomis

priezitra. Rety odos ligy Europos referencijos centry tinklas ERN Skin.
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Daugiadiscipliné serganciyju retomis skeleto ir jungiamojo audinio ligomis sveikatos prieziiira

Seminaras. 1 val. Rety genetiniy kauly ligy etiologiné struktiira. Skeleto displazijos. Dauginiy

osteochondromy sindromas. Nebaigtiné osteogenezé. Osteopetrozés. Hipofosfatazija. Marfano
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