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рабочая программа дисциплины генетика человека разработана в сФOтветствии с Фе-

дерirпьным государственньIм образовательньIм стандартом высшего образоВlшия (ФГОС ВО)
по напр€lвлению подготовки 30.06.01 ФундаментальнtU{ медицина и парпортом научной

специальности 03.02.07 Генетика,

1. Щель и задачи дисциплины
Itель: интегрировать генетическое образование в практическую пqдготовку специа-

листов в области профилактической медицины для расширения возможнrостей их работы

и более эффективного использования профессионt}льных знаний, а такЖе интегрироВаТЬ

социально-биологические на основе современных достижений генетики.

Задачи:
1. Углубление знаний об организации наследственного материirла ч9JIоВеКа.

2. Расширение знаний о процессе формирования фенотипических цризнаков челове-

ка, в том числе и наследственных заболеваний.
3. ознакомление с последними достижениями в современной гФнетике человека;

обсуждение вопросов нравственных аспектов генетических модификациfi и клонирования.

4. Овладение современными методами изучения наследственности., вкJIючiш моле-

кулярно-генетический, клинико-генеаJIогический анализ данньж семец[tого анамнеза и

определение типа наследования болезни, цитогенетических, биохимических методов ис-

следования.
5. Выявление генетически опасных факторов внешней среды и разработка методов

их нейтрализации.
6. Приобретение навыков по практическому применению теоретических знаний че-

рез решение ситуационных задач.

7. Формирование у различных групп населения мотивации, направленной на сохра-

нение и укрепление здоровья.

2. Место дисциплины в струкryре образовательной прогрфммы и

требования к планируемым результатам обучения по дисr!иплине

.щисциплина генетика человека относится к вариативной части программы аспи-

рантуры, дисциплиЕа по выбору.
Содержание дисциплины определяется планируемыми результфr:ами обуrения И

направлено на подготовку аспиранта:
* к профеСсиональнОй деятельНости В областИ охраны здоровья фажлан;
* к работе со следующими объектами профессиональной деятель4tости:

- физические лица;
- население;
- биологические объекты;
* осуществлению следующих видов профессиональноЙ деятельнqс}ти:
- научно-исследовательская деятельность в области охраны ,iлtоров"" граждан,

направленнаJI на сохранение здоровья, улучшение качества и продол{ительности жизни

человека путем проведения прикладных исследований в биологии и мед[,rцине,

процесс изучения дисциплины обеспечивает достижение планир[емых результатов
освоения образовательной программы и направлен на формирование Qледующих компе-

тенций:

Компетенция ЛогичРская связь
с дисIFIIплинами
ччебfiого планакод формулировка

yK-l способность к критическому анализу и оценке со-

вDеменных научных достижений, генерированию
История и филоРrrфия науки
Генетика



новых идей при решении исследовательских и прак-
тических задач, в том числе в междисциплинарных
областях

Медицинская г<

Методология н
в том числе в ге
Теория и метс
высшей школе.
ния дисциплин
психологическl
медицинского 0

,Щоказательная
основы научны]
тике

нстика
,).чных исследований,
{(этике

I-EKa преподаванIФI в
ItДетодика прOподава-
l области генстики

е оснOвы высшег0
ilэазования
йедицина. Этические
llсследований в гене-

ук-3 Готовность участвовать в работе российских и меж-
дународных исследовательских коллективов по ре-
шению научных и научно - образовательных задач

Иностранный яl

Генетика
медицинская гt

,Щоказательная
основы научны
тике

ы,к

{етика
чtедицина. Этические
]исследований в гене-

ук_5 способность следовать этическим нормам в профес-
сиона.ltьной деятельности

История и филс
Генетика
медицинская гt
методология н
в том числе в г€
Теория и мет(
высшей школе.
ния дисциплин
психологическl
медицинского с

,Щоказательная
основы научны
тике

:офия науки

tетика
},чных исследований,
iетике
Iика преподаваниrI в
It4етодика преподава-
,сбласти генетики
е основы высшего
iразования
уrедицина. Этические
]асследований в гене-

опк-2 Способность и готовность к tIроведению фундамен-
т€UIьных на)чных исследований в области биологии
и медицины

Генетика
медицинская гt
Методология н
в том числе в г€

,Щоказательная
основы научны.
тике

{,9тика

}чных исследований,
rcтике
ледицина. Этические
]iIсследованиЙ в гене-

опк_4 Готовность к вI{едрению разработанных методов
методик, направленных на охрану здоровья цаждан

Генетика
медицинская гс
Методология нl

в том числе в ге

.Щоказательная
основы научны)
тике

tlэТика

}чных исследований,
кiтике
{едицина. Этические
]4сследоваЕий в гене-

пк-l Способность и готовность использовать знаниrI в

области генетики на высоком теоретическом уровне

Генетика
Медицинская гt {iэТика

пк-2 Способность и готовность использовать знаниJl в

области генетики на высоком rrрактическом уровне
Генетика
Медицинская гt {iэТIlка

пк-3 Способность и готовность самостоятельно осуществ-
лять научно-исследовательскую деятельность в обла-
сти генетики

Генетика
Медицинская гt
методология н
в том числс в ге

,Щоказательная
основы научны,
тике

tl|этика
,у,чных исследований,
tетике
иедицина. Этические
исследований в гене-
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5. Учебно-методическое и информационное обеспечение дисциплинЫ по выбОРу
генетика человека (аспиранryра)

Основная литература:
l. Курчанов, Н. А. Генетика человека с основitми общей генетики: учеб. посрt5ие/ Н. А, Курча-
нов. - 2-еизд, перераб, и доп. - СПб. : Спец. Лит., 2009. - |92 с.

.Щополнительная литература :

1 ДнтропОгенетическое изучение населения Ifентральной России : монографи:п / [и. н. Сороки-
на и др. ; под ред. М. И. Чурносова]. - М. : Изд-во РАМН, 201'4. - ЗЗ2 с.
2. Бочков, н. п, Наследственные болезни [Электронный ресурс]: национtlльнре руководство ре-
комендовано Российским обЩествоМ медицинских генетиков и Ассоциацией медицинских об-

щестВ по качестВу / БочкоВ Н.П.; ГинтеР Е.К., Пузырев В.П. - Москва: ГЭоТltР-Медпа,20|2. -
Режим доступа: http ://www.rosmedlib.rrl/book/I SBN97 8 5 970422 3 1 1 .html

3 Геном чеJIовека и некоторые аспекты его функционирования : сб. статей / K;rpcK. гос. мед. ун-
т; под общ. ред. В. П. Иванова. - Курск: Изд-Во кгму, 2014. - 188 с.

Периодические издания (журналы):
1. Бюллетень экспериментаJIьной биологии и медицины.

2. Курский научно-практический вестник "Человек и его здоровье".

3. Медицинскtш генетика.
4. Успехи современной биологии.

ныи

элекгронное информационное обеспечение и профессионаJIьные базы д(анных:

1. ОфЙчиальный-сйт Министерства здравоохранения Российской Федtэраuии. Электрон-

рубрикатор клинических рекомендаций. - http://cr.rosminzdrav,rr-r/#!/

Z. ООrц"-ьныЙ сайт ВсемирноЙ организации здравоохранения. - ЦLlm//www.who.int/rrr/

3. Консультант Плюс - ltant Р

4. Официа.пьный .ut.r научной электронной библиотеки еLIBRдRY.RU

https : //cyberleninka. rrr/

8, Электронная библиотека КГМУ Medicus>
ED?LN M:F&I21DBN=MI P2lD

9. Genetics-info - современный портал, освещающий последние достижения медицинскои

генетики: https ://genetics-info.ru/
10. Ресурс 

"" ".*дуфодной 
номенклатуре генов: https://ww-w.genenarnes.org/

11. База литературных данных генетическои эпидемиологии:

.cdc.

https://elibrary.ru/
r Официальный сайт Национа-гlьной электронной библиотеки (НЭБ) * htф://нэб.рф/

6. ФедеральнzuI электронная медицинская библиотека-httр,ll|9з.232.7,.!09/ ml

7. Офuиальный сайт науrной электронной библиотеки кКиберЛеНинка)

t.

12. База данных по белковым последовательностям и функчионапьной информачии:

(N9RD, National Organization Fоr Rare Disorderi): https://rarediseases.oFrr/t'or-clinicians-and-тей

15. Европейский
http : //wwrv. ebi. ас. uk/

16. Геномная

17. База данных
htФs ://www. genecards.org/

институт биоинформатики (EBI,

база данных (Ensembl,

Еurореап Bioinlbrmatics Institute):

Human Gепоmе Вrоwsеr):

iens/

генам, их продуктам и их связям с болезlrями (GeneCards):



18. База данныХ по мутацИям геноВ у человека (HGMD, Нumап Gene tr\{utation Database):
lrttp ://www.hgmd.cf. ac.uk/aclindex.php

19. НаЦИОНаЛЬНЫЙ центр информационных биотехнологий США: www.ncbi.nlm.nih.gov/
20. База данньж по фармакогенетике : https ://www.рhаrmgkЬ.оrs/
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7. Оценочные средства

Вопросы для устной части зачёта
1. Антропогенетика как наука. Предмет и задачи. Актуальность. Значение ацтропогенетики как
науки в современном обществе и для медицины.
2. История рtt:}вития генетики человека.
3. Полимерд}наrI цепнЕи реакция. Ее роль в рtввитии генетических знаний.
4. Геном человека. Современные данные о структуре и функционировании.
5. Современные методы изучения генома чеJIовека.
6. Кариотип человека.
7. Методы картирования хромосом.
8. Хроматин. Типы хроматина и их характерные особенности у человека.
9. Методы генетики человека - генеЕIлогический метод.
10. Методы генетики человека - близнецовый метод.
ll. Методы генетики человека молекулярно-генетический. Значимоgть молекулярно-
генетического метода в практическом здравоохранении.
12. ЩитогенетическИй метод, его основа. Показания длЯ цитологического меТода обследования.
Методология.
13. Генетические аспекты здоровья населения.
14. Понятие о ГМо. История rrолучения гмо. Продукты с ГМо. Воздействие ГМО на орга-
низм.
15. Понятие о евгенике. Историческое рiввитие евгеники как науки. Положитр.пьная роль евге-
нического знания. ОтрицательнЕU{ роль евгенического знания. Евгеника в Роqсии.
16. Медицинскiu{ генетика как наука. основные задачи и цели медицинской гФнетики на совре-
менном этапе рtввития медицины.
1 7. Медико-генетическое консультирование.
1 8. Возможности и перспективы профилактики наследственных заболеваний.
19. Конституция человека. Медицинские и экологические проблемы констит!шии.
20. Современные генетические данные о происхождении человека.
21. Метод ((митохондриальной Евы> в роконструкции антропогенеза.
22. СовремеЕIlые данные по изrIения Y хромосомы для эволюции человека.
23. Мутации. Причины, механизмы и тиры мутаций у человека.
24. Закономерности мутагенеза.
25. Определение и свойства мутагенов. Классификация мутагенов.
26. Этногеномика как наука. Объект, предмет изrIения, задачи.
27. Расово-антропологические типы человека. Характеристика основных рас человека.
28. Теории расообразования. Основные факторы расообразования.
29. Экогенетика как наука. Задачи экогенетики. Значение для медицины.
30. Генетика пола человека. Генетические, морфологические и физиологические аспекты поло-
вого диморфизма человека.
З 1. Биологический возраст: морфологические и психологические аспекты.
32. Феномен акселерации. Теории и причины.
33. Популяции человека. Факторы, изменяющие генетическую структуру попуJIяции.
З4. Процессы старения и старость как закономерный этап онтогенеза.
З5. Механизмы формирования пола человека.

Банк профессионально-ориентированных сиryационньш задач д.ilп зачёта
Задача 1. Одна из форм цистинурии - нарушения метаболизма некоторых {rvинокислот, в ре-
зультате чего в моче больньгх обнаружив€Iются цистин, лизин, аргинин, - насп,эдуется как ауто-
сомно-рецессивный признак. У гетерозигот наблюдается лишь повышенное Qсlдержание цисти-
на в моче, у гомозигот образуются цистиновые камни в почках. Определите Sозможные формы
проявления цистинурии у детей в семье, где один супруг страдал этим забоr{еванием, а другой
имел лишь повышенное содержание цистина в моче. Какие формы чистинурfiII возможны у де-



тей В семь9, где один из супругов страдал камнями в почках, а другой был нtlрмален в отноше-
нии анализируемого признака?
задача 2. Родившийся бесчерепной ребенок умер в тот же день. Второй ребенок в семье был
опять таким же, а третий - нормальный сын, у которого в свою очередь рФlился бесчерепной
РебеНOК. РОДители фенотипически нормальны. Как можно объяснить эти факты?
задача 3. Га;lактоземия (неспособность усваивать молочный сахар) наслед},ется как аутосом-
ньй рецессивный признак. Успехи современной медицины позволяют прел/предить развитие
болезни и избежать тяжелых последствий нарушения обмена. Какова верOятность рождения
больньтх детей в семье, где один из супругов гомозиготен по гену гЕшIактозФп{ии, но развитие у
него болезни было предупреждено диетой, а второй гетерозиготен по гену гаIIактоземии?
ЗаДача 4. Одна из форм агаммаглобулинемии, сочетающаяся с почти пOJIным отсутствием
ЛИМфатическоЙ ткани, наследуется как аутосомный рецессивный признак. В семье у здоровых
родителеЙ родился ребенок с признаками данной формы агаммаглобулинемлtи. Какова вероят-
ность того, что следующий ребенок в этой семье булет здоров?
Задача 5. СемейнаrI гиперхолестеринэмия наследуется как доминантный аутосомный признак.
У гетерозигот это заболевание выражается в высоком содержании холестери}Iа в крови, у гомо-
зигот кроме того развиваются ксантомы (лоброкачественна опухоль) кожи и ,сухожилий, атеро-
склероз. Определите возможность рождения детеЙ с аномаJIиеЙ и степень ее развития в семье,
где один из родителей кроме высокого содержания холестерина в крови имеет развитые ксан-
томы и атеросклероз, а лругой нормален в отношении анализируемого признака. Определите
возможную степень развития гиперхолестеринэмии у детей в семье, где оба родителя имеют
лишь повышенное содержание холетерина в крови.
Задача б. Аката_гlазия (отсутствие катала:} в крови) обусловлена редким аутOсомным рецессив-
ным геном. Исследования активности каталазы показшIи, что у гетерозиготЕtьж людей она не-
сколько понижена по сравнению с нормой. У обоих родителей и единствеII]:Iого сына в семье
активность каталЕu}ы окff}алась пониженной. Определите вероятность рождL,ния в этой семье
следующего ребенка полностью здорового.
Задача 7. Катаракты имеют несколько рtlзньж наследствеЕЕых форr. Больщинство из них у че-
ловека наследуется как доминантные аутосомные IIризнаки, некоторые - как рецессивые ауто-
сомные, несцепленные признаки. Какова вероятность рождения детей с аномалией, если оба

родителя страдают ее доминантно наследующейся формой, но гетерозиготны по ней и еще ге-
терозиготны по двум рецессивным формам катаракты?
Задача 8. Близорукий (доминантый признак) левша (рецессивный признак) вступает в брак с
женщиной, норм€}льной по обоим признакам. Известно, что у обоих супр)rI,ов были братья и
сестры, страдающие фенилкетонурией, но сами супруги нормальны в отнOшении этой анома-
лии. В их семье первый ребенок был нормшrен в отношении всех трех прив]шаков, второй был
близоруким левшой, а третий оказался больным фенилкетонурией. Определите генотипы роди-
телей и всех трех детей. Определите вероятность того, что четвертый ребенок будет нормЕrлен
по всем трем признакам,
Задача 9. Рассчитайте коэффициент наследуемости признака, если конкорlцантность монози-
готньж близнецов по данному признаку составляет 65Yо, а конкордантность дизиготных близ-
нецов - 22%. Каково участие наследственных и средовых факторов в формировании данного
признака?
Задача 10. Рассчитайте коэффициент наследуемости признака, если KoHKoplIaHTHocTb монози-
готньIх близнецов по данному признаку составляет 40Yо, а конкордантностЬ дизиготных близ-
нецов - |2%. Каково участие наследственных и средовых факторов в формировании данного
признака?


