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1. Частота і структура вродженої та спадкової патології в Закарпатській популяції.

2. The Frequency and Structure of Congenital and Hereditary Pathology in the Transcarpathian population.

Реферат:
1. Охарактеризовано генетичний вантаж закарпатської популяції України за результатами пренатальних і
постнатальних досліджень вродженої і спадкової патології за період 2000-2007 рр. Проаналізовано частоту і
структуру вроджених вад розвитку у народжених живими, мертвими, елімінованих плодів і дітей до року в
динаміці досліджуваного періоду у порівнянні з відповідними даними по Україні, в гірській та низинній
місцевості, в усіх районах Закарпатської області. Показано внесок вродженої патології у малюкову і дитячу
смертність із врахуванням інтрарегіональних особливостей її спектру та поширеності. Сформовано реєстр
спадкової патології та проаналізовано спектр поширеної спадкової патології, встановлено частку
споріднених шлюбів та етнічні особливості нозологічної структури моногенних і хромосомних захворювань.
Визначено стратегічні напрямки та інтрарегіональну тактику профілактики вродженої та спадкової патології
в закарпатській популяції.



2. The thesis characterizes the genetic load of the Transcarpathian population of Ukraine according to the results
of the prenatal and postnatal investigation of congenital and hereditary pathology over the period of 2000-
2007.The frequency and structure of birth defects is analyzed in live-born, still-born, terminated pregnancy and
new-born under one year of age in the dynamics of the period under research as compared to the relevant data in
Ukraine in mountainous and lowland areas in all subregions of the Transkarpathian region.The contribution of
congenital pathology in infant and child mortality rate is analyzed taking into consideration the intraregional
peculiarities of its spectrum and prevalence.A register of hereditary pathology is formed by the Transcarpathian
Medical Genetic Counseling. The spectrum of widespread hereditary pathology, the rate of consaguineous
marriages and ethnic peculiarities of the nosological structure monogenic and chromosomal diseases is analyzed.
The strategic directions and intraregional tactics of congenital and hereditary pathology prevention in the
Transcarpathian population are elaborated.
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