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рабочая программа дисциплинIJ генетика разработшrа в соответствии с; ФедеральньIм госу-
дарственнЫм образовательныМ стандартоМ высшегО Ьбразо"ан"я (ФГОС ВО) по,,*рuuп.rrrю под-готовки 30,0б,01 ФундаментЕIльнаJI медицина и паспортом науrной специал:ьности 0З.02.07 Ге-нетика.

l. Щель и задачи дисциплины
_ Щель: интегрировать генетическое образование в практическую подго'овку специ€lJIистов

в области профилактической медицины дJUI расширения возможностей их работы и более эф-
фективного использования профессиоЕальных знаний, а также интегрLtровать социtlльно-
биологические и медицинские знания на основе совремепных достижений ге,нетики.

Задачи:
1, Формирование знаний о ра:}личньIх классах наследственных болезttей человека, меха-

низмах их развития и характера насJIедования, клинических проявлениях, особенностях тече-
ния, методах диагностики, лечения и профилактики.

2. освоение знаний о современных достижениях медицинской генетиtки, имеющими от-
ношение к вопросам охраны окружающей среды, укреплению здоровья н&()еления, популяци-
онЕому уровню профилактики болезней.

3, Овладение методами изучения наследственности, включая клиник:о-генеЕtлогический
анализ данных семенного анамнеза и, определение типа наследования болезни, цитогенетиче-
ских, биохимических и молекулярно-генетических методов исследования.

4. Приобретение знаний о практическом применении методов медиц1лнской генетики в
мероприятиях по охране окружающей среды, по профилактике профессиональной патологии и
другим областям профилактической медицины.

5. Приобретение навыков клинического обследования больньж с наследственными забо-
JIеваниями, включаJI осмотр больных I,I их родственников, трактовку данных параклинических и
лабораторных исследований, в том числе результатов генетического тестирования.

6. ФормиРоваIIие у рzlзличнЫх групП населения мотивации, направленцrэй на сохранение и
укрепление здоровья.

2. Место дисциплины в структуре образовательной программы и
требования к планируемым результатам обучен"r rrо д"aцшплине

Щисциплина генетика относится к вариативной части программы аспирантуры, обяза-
тельнzuI дисциплина.

содержание дисциплины определяется планируемыми результатами сlбучения и направ-
лено на подготовку аспиранта:

* к профессионаJIьIIой деятельности в области охраны здоровья граждан;
* к работе со следующими объектами профессиональной де"rелurrост":
- физические лица;
- население;
- биологические объекты;
* осуществлению следующих видов профессиональной деятельностиl
_ научно-исследовательскtш деятельность в области охраны здоровьяt граждан, направ-

леннtШ на сохранение здорОвья, улучIIIение качества и продолжительности )tизни человека пу-
тем проведения прикJIадных исследований в биолотиии медицине;

- преподаВательскtШ деятельность по образовательным прогрtlп{мalп,I Высшего образова-

Процесс изучения дисциплинLI обеспечивает достижение планиру,емых результатов
освоения ьной проt мы и нап на ние

Компетенция логическая связь
с дисциплинами
учебного плrlна

код формулировка
yK-l способность t! критлшескому анализу и оценке со- История и философия науки

ния.

ций:,Jrtrлуruц



временных науIных достшilениЙ, генерированию
новых идей при решении иссJIедовательских и прак-
тических задач, в том числе в междисциплинарных
областях

Методология научных исследований,
в том числе в генетиI{:е
Теория и методика преподаваниrI в
высшей школе. Методика преподава-
ния дисциIlлин в области генетики
психологлпеские основы высшего
медицинского образования
,Щоказательная медиlцина. Этические
основы научных исследований в гене-
тике
медицинская генети}iа
генетика человека

ук_2 Способность проектировать и осуществлять ком-
плексные исследования, в топ! числе междисципли-
нарные, на основе целостногс) системцого на}tr{ного
мировоззрения с использован.ием знаний в области
ц9lории и философии науки

История и философия науки
Методология нау{ныtх исследований,
в том числе в генетике

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

Иностранный язык
,Щоказательная мед+rцина. Этические
основы на)чЕых исфледований в гене-
тике
Медицинская генетцк:а
генетика человека

ук-4 Готовность использовать современные методы и
технологии научной коммуникации на государствен-
ном и иностранном языках

Иностранrтый язык

ук-5 способность следовать этическим нормам в профес-
сиональной деятельности

История и философияl науки
Методология на)п{ных исследований,
в том числе в генетике
Теория и методика преподаваниrl в
высшей школе. Методика преподава-
ния дисциплин в области генетики
психологические основы высшего
медицинского образоlзания

,щоказательная медиrlина. Этические
основы научных исследований в гене-
тике
Медицинская генетика
генетика человека

ук_6 Способность планировать и рецать задачи собствен-
ного профессионitльного и лIгIl]остного рiввитIбI

История и философия науки
Теория и методика преподаваниJI в
высшей школе. Методика преподава-
ния дисциплин в области генетики
психологические 0с:новы высшего
медицинского образоI}ания

опк_l Способность и готовность к организации проведениrI
фундаментальных научных исOледований в области
биологии и медицины

История и философия науки
Методология наlчных исследований,
в том числе в генетик(э

.Щоказательная медицина. Этические
основы научных иссл(эдований в гене-
тике

опк-2 Способность и готовность к проведению фундамен-
тtlльных научных исследований в области биологии
и медицины

Методология научнЬLк исследований,
в том числе в генетиFе

,щоказательная медид;ина. Этические
основы научных иссЕедований в гене-
тике
Медицинская генетикiе
генетика человека

опк-3 Способность и готовность к анализу, обобщению и
rryбличному представлению результатов выполнен-
ных научных исследований

Методология нау{ны.к исследований,
в том числе в генетике

,щоказательная медиu,ина. Этические
основы научных иссJI()дований в генg-



тикеопк_4
Методология нау{]
в том числе в генет]

,Щоказательная мед
основы научных ис
тике
медицинская генет.
генетика человека

исследований,
ке
[цина. Этическис
ледований в гене-

ка

опк-5 Способность и готовность к использо"аншо-rrйфil
торной и инструментальной базы д.lrя получениrI
научных данных

Методология на)л}
в том числе в генетI

лх исследований,
(lэ

опк-6 готовность к преподавательской деяrйirос.й no
образовательным программам высшего образования

История и философ.
Теория и методикi
высшей школе. Ме,
ния дисциплин в об.
психологические
медицинского образ

я науки

цреподавания в
)дика преподава-
асти генетики
сновы высшего
)ваниJIпк-l способность и готовность использоваrь йi"йl

области генетики на высоком теоретическом уровне
Медицинская генетI
генетика человека

ка

пк-2 Способность и готовность использовать знаниJI в
области генетики на высоком практическом уровне

медицинская генетI
генетика человека

(il

пк-з способность и готовность самOстоятельно осуществ-
лять на)лно-исследовательскук) деятельность в обла-
сти генетики

Методология наrrн
в том числе в генети

,Щоказательная медl
основы научных исс
тике
медицинская генети
генетика человека

I;( исследований,
:€)

цина. Этические
tедований в гене-

ia

пк-4 Готовность к преtrодавательской деятелйости по
генетике

Теория и методика
высшей школе. Мет
ния дисциплин в обл
психологические (

медицинского образ<

преподаванIбI в
}лика ITреподава-
к)ти генетики
]]ltовы высшего
вания
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5. Учебно-методическое и информационное обеспечение дисциплиIlы генетика
(аспиранryра)

Основная литература:
1. КУРЧанОВ, Н, А. Генетика человека с оснOвами общей генотики: учеб. пособие / Н. А. Курча-
нов. - 2-епзд., перераб. и доп. - СПб. : Спец. Лит.,2009. - |92 с.
2. Ньюссбаум, Р. Л. Медицинскм генетика: учеб. пособие / Р. Л. НьюссбаУм, Р.Р. Мак-Иннес,
Х.Ф. Виллард; пер. с англ. под род. Н,П. Бочкова, пер. с англ. А. Ш. Латыпо,ва. - М,: ГЭОТАР-
Медиа,2010. - 620 с.

.Щополнительная литература:
l. Бочков, Н. П. Наследственные боле:зни [Электронный ресурс]: национальное руководство ре-
комендовано Российским обществом медицинских генетиков и Ассоциацие.й медицинских об-
ществ по качеству / Бочков Н.П.; Гинтер Е.К., Пузырев В.П. - Москва: ГЭОl'АР-Медиq20|2. -
Режим доступа: http ://www.ro smedlib.ru/book/ISBN97 8 5 970422 3 1 1 .html
2. Генетико-биохимические аспекты патогенеза гипертонической болезни: р()ль генов регулято*
ров сосудистого гомеостаза и эпоксигеназного пути метаболизма арахидонOвой кислоты : мо-
нография i А. В. Полоников [и др.]; Кl,рск. гос. мед. ун-т. - Курск: Изд-во КГIйУ, 201'1. - 245 с.

3. МолекуJuIрнаrI генетика и клиника МОDY-диабета / под общ. ред. М. И. ]]оеводы ; НИИ те-

рапии и профилакт. медицины. - Новосибирск: Изд-во Сиб. отд-ния РАН, 2017. - 1б3 с.

Периодические издания (хсурналы) :

1. Бюллетень экспериментz}льной биологии и медицины.
2. Курский научно-практический вестlrик "Человек и его здоровье".
3. МедицинскаrI генетика.
4. Успехи современной биологии.

Элекгронное информационное обеспечение и профессионаJIьные базы данньш:
1. Официальный сайт Министерства здравоохранения Российской Федерации. Электрон-

ный рубрикатор клинических рекомендаций. - http ://cr.rosminzdrav.rul# ! /

2. Официа.пьный сайт Всемирной организации здравоохранения. * hllp://www.who.int/ru/
3. Консультант Плюс - htфs://kurskmed.com/department/library/page/Consultant Pluý
4. Официальный сайт научной электронной библиотеки еLIBRARY.RU

https://elibrary.ru/
5. Официа_lrьный сайт Национа:rьной электронной библиотеки (НЭБ) - httр://нэб.рtU

6. Федера_шьная электронная медицинская библиотека-httр:lll93,2ЗZ.',l,=Ш9&дцl
"7, Официальный сайт научной электронной библиотеки кl(иберЛенинка)

https ://cyberleninka. ru/
http : //library. kursksmu. net/c gi-

r 1 S/csiirbis 64.exe?LNG=&C21 СоМ=Е&ЦLDВN=
9. Genetics-info - современный ,портал, освещающиЙ последние дости)кения медицинской

генетики: https://genetics-info.ru/
10. Ресурс по международной FIоменклатуре генов: htфs://www.gепецаmеs.оrg/
11. База литературных данньж по генетическоЙ эпидемиологии:

https ://ph gkb.cdc, gov/PHGKB/startPaqePubLit. action
12. База данных по белковым последовательностям и функционал,ьной информации:

https ://www.uniprot. orgi
13. Каталог наследственньгх признаков и заболеваний у человека В, Макьюсика (Online

Mendelian Inheritance in Man): https://www.ncbi.nlm.nih. gov/omim?TabCmd:Limits
14. База данных по кJIинической диагностике редких наследственньD( заболеваний у ле-

тей ýORD, National Organization Fоr Rare Disorders):

researchers/resource s/rare-di sease-informatior/
l5.Евpoп.t.*@pМaтики(EBI,ЕuropеanBio{nformatiсsInstitutе):

http ://www. ebi.ac.uk/



1б. Геномная база данных (Ensembl, Human
htto ://www. ensembl.org/Homo_sapiens/

|7. База данных генам, их продуктам и их связям с
https ://www. genecards. оrd

18. База данных по муtациям г9нов у ч9ловека (HGMD, Нчmап
http :/iwww.hgmd.cf.ac.uk/aclindex.php

19. Национальный центр информационных биотехнологий США:
20. База данных по фармакогенетике : https://www.pharm gkb.org/

(GeneCards):

]Иutation Database):
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7. Оценочные средства

Примерная тематика рефератов
1. Современныемолекулярно-генетическиеметоды
2. ПолимеразнЕuI цепнм реакIIия3. Генетические аспекты старения
4. Эпигенетические болезни
5. Генотерапия
6. ГенетичеСкие мехаНизмы, вовлеченНые в развитие заболеваниЙ се]рдечно-сосудистой

системы
7, Генетические основы канцерогенеза
8. Генетический контроль клеточного деления9. Генетические аспекты программированной клеточной гибели
10. Медико-генетическое консyльтирование

Вопросы для устной части экзамена
1. Место генетики среди биологических наук. Значение генетики для решения задач
медицины и биотехнологии.
2. Первичная структУра ДНк (строение и номенкJIатура нуклеоти,дов, образование
полинукJIеотидной цепи, направление цепи, связь между нукJIеотидами).
3. Модель днк Уотсона и kplrka. Параметры и атруктура двоftной спирали днк
(принцип комплементарности, водородные связи и стэкинг-взаимодействия). Типы
двойных спиралей Днк.характеристика В-типа двойной спир€ши Днк.4. Особенности строения молекул РНК. Типы молекул РНК и их функции.5. Репликация [НК у прокариот и эукариот.
6. ПРИНципы и условия проведеция полимеразной цепной реакции. Применение ме-
тола ПЩР в биологических и медицинских исследованиях.
7. Генные (точковые) мутации (определение, классификация, молекулярные меха-
низмы генных мутаций).
8. Спонтанные и иЕдуцирова}Iные мутации. Мутагенные фактор]ы и вызываемые
ими повреждения структуры ДНК.
9. Многообрitзие систем репарации !НК. Наследственные болезlли человека, свя-
занные с нарушениями систем репарации.10. Молекулярные механизмы процессов репарации ЩНК.
1 1. Транскрипция в кJIетках прокариот и эукариот.
|2. Концепция оперона (констиryтивные и индуцибельные гены, структура оперонов,
реryляциJI транскрипции).
13. Механизмы регуляции экспрессии генов у эукариот.
14. Процессинг РНК в прокариотических и эукариотических KJIeTKa}l.
15. Трансляция в клетках прокариот и эукариот.
16. Структурная организация генетического материrLпа вирусов.
|7. Структурно-функционzlльнаJI организация генома бактерий.
18. Структура хроматина.
19. Особенности организации генома эукариот: повторяющиеся и уникttльные после-
довательности rЩНК (экзоны, интроны, мультигенные семейства, сателJIиты, миЕисател-
литы).
20. Понятие о хромосомном комплексе (определение и примеры). Харакгеристика ка-

риотипа человека.
2|. Плазмиды бактерий (определение, кJIассификация, cTpyKTypHФrI и генетическая
организация, медицинское значение).



22. Экстрахромосомные генетические элементы эукариот (структурная и генетиче-
ская организация митохондриа.rrьной ДНК).23. Мобильные элементы генома прокариот и эукариот (характери()тика и механизм
трансrrозиции).
24. Принципы генной инженерии. Создание рекомбинантных днк.принципы моле-
кулярного кJIонирования в составе генетического вектора.
25. Принципы генной терапии (создание генных конструкций и метс)ды их доставки в
кJIетки мишени).
26. Митотический (шtеточный) цикл и его реryляция.
27. Мейотическое деление кJIеток и его биологическое значение.
28. основные положения хромосомной теории наследственности. Аллельные и HeilJI-
лельные гены (определение, локtlJIизация в хромосомах, типы взаимодействия).
29. Закономерности наследованIIя ЕLплельных генов аутосом (I закон Менделя, закон
расщепления).
30. особенности наследования генов tIоловых хромосом (Х-сцепленное и Y-
сцепленное наследование, определ9ние, примеры). Значение реципрокных скрещиваний
для изучениJI сцепленных с полом признаков.
31. Типыхромосомного определения пола.
з2. Закономерности наследования генов негомологичных хромосоill (II закон Менде-
ля, закон независимого наследованlля).
З3. УСЛОвия осУществления (менделевских)) расщеплений. ОтклQrIения от (менде-
левских)) расщеплений при ди- и поли генном контроле признаков.
з4. Закономерности наследования сцепленных генов. Кросоингоtsер (определение,
механизм, биологическое значение).
З5. ПРинципы генетического картирования хромосом бактерий и эукариот. Генетиче_
ские карты хромосом.
з6. Этапы генетического анализа.
З7, ИЗменчивость как свойство живых организмов (фенотипическая и генотипическая
ИЗМеНЧиВость). Модификационная изменчивость, понятие о норме реакции.З8. Хромосомные мутации (определения, классификация, механизмы возникнове-
ния).
39. Особецности человека как объекта генетических исследований. Проект <<Геном
человека)) и его медицинское значение.
40. Клинико-генеtLпогический метод изучения наследственности чQловека (определе-
ние, возможности и ограничения метода).
4|. Щитогенетический метод изучения наследственности чоловека (определение, воз-
можности и ограничения метода).
42. Близнецовый метод изучения наследственности человека (опре;целение, возмож-
ности и ограничения метода).
4З. Популяционно-генетический метод изучения наследственности ttеловека (опреде-
ление, возможности и ограничения метода). Закон Харди-Вайнберга.
44. Молекулярно-генетические методы изучения наследственности человека (гибри-
ДиЗациrI ДНК, амплификация и секвенирование ДНК, рестрикл(ия ДНК, гель-
электрофорез).
45. Генные болезни человека (определение, методы изучения, кJIасоификация, типы
наследованиrI, примеры).
46. Хромосомные болезни человека (определение, методы изучения, классификация,
примеры).



47, МитохондриаJIьныеболезни
наследования, примеры).

человека (определение, классификаlция, особенности

48. Болезнигенетического
меры).

импринтинга (определение, причины возникновения, при-

49. Болезни экспансиитринукJIеотидных
ления, причины возникновения, прlлмеры),

повторов (определение, особенности прояв-

50. Мультифакториальные болезни человека (определение, причинlы возIlикновенияо

методы изучения, гrримеры).

51. Принципы диагностики, профилактики и лечения наследственных болезней че-

ловека. Медико-генетическое консультирование,

52. Популяция как элементарная единица эволюции (определениФ, генетическая ха-

рактеристика популяции, полимор(ризм природных популяций).

53. Генетичоский груз в популяциях человека. Медицинские аспеl(ты охраны окру-

жающей среды и генетический мониторинг в популяциях человека,

Банк профессионально-ориентированных ситуационных задач дJIя экзамена

Задача 1. СемейнаrI гиперхолестеринэмия наследуется как доминантный а),тосомный признак,

у гетерозигот это заболевание выражается В высоком содержании холестерItна в крови, у гомо-

зигот кроме того рtввиваются ксантомы (доброкачественна опухоль) кожи II сухожилий, атеро-

"nn"po.. 
Определите возможность рождения детей с аномч}лией и степень с)е развития в семье,

где один из родителей кроме высокого содержания холестерина В крови ш}леет развитые ксан-

томЫ и атеросклероз, а другой норм,ален в отношении анализируемого признака, Определите

возможную степень развития гиперхолестеринэмии у летей в семье, где с,ба родителя имеют

лишь повышенноо содержание холетерина в крови,

Задача 2. дката_пазия (Ътсутствие катшIаз в крови) обусловлена редким ау1]осомным рецессив-

ным геном. Исследования активности каталазы пок€lз€UIи, что у гетерозиготIIьIх людей она не-

сколько понижена по сравнению с нормой. У обоих родителей и единстве)нного сына в семье

активносТь каталазы оказаJIасЬ по"r*Ъп"ой. Определите вероятность ро}к:дония в этой семье

следующего ребенка попностью здорового,

задача З. Каiаракты имеют несколько разньж наследственных форr.Большrинство из них у че-

ловека наследуется как доминантны9 аутосомные признаки, некоторые - как рецессивые ауто-

сомные, несцеплен""ra ,rр"a"аки. Какова вероятность рождения детей с аномtlлией, если оба

родителя страдают ее доминантно наследующейся фо_рмой, но гетерозиготны по ней и еще ге-

терозиготны по двум рецессивным формам катаракты?

Задача 4. Близорук"й (до*""u"r"rЙ признак) пЪu-ч (рецессивный признак) вступает в брак с

женщиноЙ, нормаJIьНой пО обоиМ np"a"unur. Известно, что у обоих супрlугов были братья и

сестры, страдаюЩие фенилкетонурией, но сами супруги нормаJIьны в отн,ошении этой анома-

лии. В их семье ,r.р""rt ребенок был нормален в отношении всех трех прrизнаков, второй был

близоруки, п.u-ой, а третий оказался больным фенилкетонурией. Опреде.пите генотипы роди-

телей и всех трех детей. Определите вероятность того, что четвертый ребс:нок булет нормален

по всем трем признакаI\d.

задача 5. Галактоземия наследуется как аутосомный рецессивный признак. Успехи современ-

ной медицины позвоJUIют предупредить развитие болезни и избежать тjIжелых последствий

нарушения обмена. Какова вероятность рождения больньrх детей в семье, где один из супругов

гомозигоТен пО гену гЕIлаКтоземии, но развитИе болезни у него было предотвращено диетой, а

второй гетерозиготен по галактоземлли?

Задача б. Отсутствие малых корен,ных зубов и полидактилия (многопалrrсть) - доминантные

аутосомные признаки, гены которых расположены в разных парах хромоOOм. Женщина страда-

ет только полидактилией, а мужчина только отсутствием мальгх коренных зубов. Их первый

ребенок страдает обеими аномtlлиями, а второй имеет нормarльное строеI{ие пальцев и зубов,

чему равна вероятность рождения у них еще одного ребенка без обоих аноlиалий?



задача 7. Одна из форм пигментного ретинита наследуется как доминан, ый аутосомный при-

знак, а другая - как рецессвиный аутосомный признак, не сцепленный с ш Родители диге-
терозиготны. Чему равна вероятность рождения у них здорового ребенка
Задача 8. Слепота имеет несколько рiвньж наследственных форм. Они аследуются как ауто-
сомные признаки, не сцепленные д[)уг с другом. Здоровые мужчина и щина имеют слеп},ю

|нной слепоты. Чемудочь и слепого сына, причем дети страдают разными формами н

равна вероятность рождения в этой семье здорового ребенка?
Задача 9. Талассемия обусловлена нарушением синтеза гемоглобина и как непол-

у гену особой раз-
смертельным ис-

ходом, а у гетерозигот рЕt:}вивается относительно легкая форма ия. В брак вступили
в отношении анаJIи-мужчинq страдающий легкой формой талассемии, и женщина, нор

зируемого признака. Какова вероятность рождения в этой семье зд ребенка?
Задача 10. Карий цвет глаз домини:рует над голубым и определяется а,, ным геном. Рети-

нобластома определяется другим доминантным аутосомным геном. Пен ретинобла-
стомы составляет б0%. Какова вероятность того, что больными от гетерозиготньtх по

обоим признакам родителей булут,голубоглазые дети? Какова вероятн того, что здоровыми
от брака гетерозиготных по обоим признакам родителей булут карег ,цети?

ностью доминантньй аутосомный признак. У гомозиготньIх по доми]
вивается тяжелtUI форма заболевания, котораJI в 90-95О/ослучаев закан


