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рабочая програN,Iма дисциплины медицинская генетика

Федершlьным государственным образовательным стандартом

ВО) по направлению подготовки З0,06,01 ФундаментаJIьная

ной специаJIьности 03.02.07 Генетика,

разработаrrа в соответствии с

высшего образования (ФГОС
медицина и паспортом науч-

1. I|ель и задачи дисциплины

щель: интегрировать генетическое образование в практическую пOдготовку специа-

листоВ в областИ прЪ6rпu*rической медицины для расширения возмож:ностей их работы

и более эффективного использования профессиональных знаний, а также интегрировать

социz}льно-биологические и медицинские знания на основе современных достижений ге-

нетики.

Задачи:
1. Формирование знаний о различных классах наследственных бiолезней человека,

механизмах их развития и характера Еаследования, клинических проявлениях, особенно-

стях течения, методах диагностики, лечения и профилактики,

2. освоение знаний о современных достижениях медицинской генетики, имеющими

отношение к вопросам охраны окружающей среды, укреплению здороl]ья населения, гIо-

пуляционному уровню профилактики болезней,

3. Овладение МеТОдаI\,Iи изуIения наследственности, вк,лючая клинико-

генеалогический анализ данных семенного анамнеза и определение 1]ипа наследования

болезни, цитогенетических, биохимических и молекулярно-генетических методов иссJIе-

дования.
4. Приобретение знаний о практическом применении методов медицинской генетики

в мероприятиях по охране окружающей среды, по профилактике профе,ссиональной пато-

логии и другим областям профилактической медицины,

5. Приобретение навыков клинического обследования больньж (] наследственными

заболеваниями, вкJIюча'I осмотр больньrх и их родственников, трактовку данных паракли-

нических и лабораторных исследований, в том числе результатов гене)тического тестиро-

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

нение и укрепление здоровья,

2. Место дисциплины в структуре образовательной программы и

требованиякпланирУемыМреЗУЛьТаТамобУченияпоДисципЛине
,Щисчиплина медицинская генетика человека относится к вариативной части про-

граN,Iмы аспирантуры дисциплина по выбору,

Содержание дисциплины определяется планируемыми результатами обуrения и

направлено на подготовку аспиранта:
^ * * профессионшtьной деятельности в области охраны здоровья граждаfl;

* к рабоlе со следующими объекталци профессиона_шьной деятельности:

- физические лица;
- население;
- биологические объекты;
* осуществлению следующих видов профессиональной деятельности:

- научно-ИсследовательскаJI деятельнОсть В области охраны здоровья граждан,

направленнаJI на сохранение здоровья, улучшение качества и продоJtжительности жизни

человека пугем проведения прикладньж исследований в биологии и м(}дицине,

Проuесс изучения дисциплины обеспечивает достижение плашлIруемых результатов

о."о.""" образовательной программы и направлен на формирование следующих компо-

тенций:



логическая связь

с дисциплинами
чебного плаЕаформулировка

й-р"я и филосс,фия наукИ

Генетика
генетика челOвека

Методология на)rчных исследовании,

в том числе в ген,этике

Теория и методика преподавани,I в

высшей школе. ]Иетодика преподаВа-

ния дисциплин в области генетики

психологическиtэ основы высшего

медицинского обiразования

!,оказательная лледицина, Этические

основы научных исследований в гене-

"Ъчоr* 
идей при решении исследовательских и прак-

тических задач, в том числе в междисциплинарных

областях

Иностранный язык
Генетика
генетика человеlка

,Щ,оказательная медицина, Этические

ЪЬrо"", научны)( исследований в гене-
;;;;;у"rrых и на}л{но - образовательных задач

йФЙТйософия науки

Генетика
Генетика челов,9ка

Методология н.аучных иссJIедовании,

в том числе в генетике

Теория и методика преподавания в

высшей школе. Методика преподава-

ния дисциrrлин в области генетики

психологичесr:ие основы высшего

медицинского образования

!,оказательная медицина, Этические

основы научньIх исследований в гене-

сиональной деятельности

Генетика
генетика человека

Методология науlных исследований,

в том числе в ]генетике

,Щоказательная медицина, Этшrеские

banou", научных исследований в гене-

Генетика
генетика челOвека

Методология нау{ных исследований,

в том числе в генетике

Щ,оказательная медицина, Этические

основы научных исследований в гене-

Готовность к 
",едрению 

разработанных методов и

методик, направленных на охрану здоровья граждан

области ген9fцýцд9 j!ц9д9ц

области генетики на высоком
Генетика
генетика чеJtовека

Методологиj{ науtных исследований,

в том числе lB генетике

,Щ,оказательная медицина, Этические

Ь""о"", научных исследований в гене-

способность и готов"ость самостоятельно осуществ_

ляТЬна)пrно-исслеДоВаТельскУюдеяТельносТьвобла-
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5. Учебно-методическое и информачионное обеспечение дисциплины
медицинская генетика

Основная литература:

1. Ньюссбаум, Р. Л. Медицинская генетика: учеб, пособие / р, л,

Х.Ф. Виллuоо, ,r"p.'"aHшL под ред, Н,tL Бочкова, пер, с англ, А,

Медиа,2010. - б20 с. .

Ньюссбаум. Р.Р. Мак-Иннес,
Ш. Латыпова. - М.: ГЭоТАР-

,.Щополнительная литература :

1. Бочков, н. п. Наследственные болезlrи [Электронный ресурс]: наuиональное руководство ре-

комендовано Российским обществом медицинских ."rr"."oou и Ассоциацией медицинских об-

ЩесТВпокачесТВУ/БочковН.П.;Гинтерв.к.,ПУllУе:.В.П.-Москва:ГЭоТl\Р-Медиа,20|2.-
Режим доступа: ь* Yiwrrurпlro smeOtib.ruZъooи'suntnz в, nzO+zz, t t,b'mt

2. Генетико-биохимические аспекты патогенеза гипертонической болезни: роль генов регулято-

ров сосудистого гомеостаза и эпоксигеназного пути метаболизма арахидоновой кислоты : мо_

нография / д. в. попоrr*ов [и лП.1 ; Курск. гос. мед. ун-т.- Курск , й,д-"о кгму, 2017, -245 с,

3. Генно-инженерные биологические препараты_u-{::"""" ревматоидного €ртрита: [моногра-

фия] / под ред.в. л. йu.онова. - М.: ИМi-пiвсс,201з. - 549 с. (1 экз,)

4.ГеныцитокиноВигиперпласТическиепроцессыМатки:[монография]/[п.сдред.М.И.ЧУр-
носова]. - М. : Изд-во РАМН, 2014, - 191 с,

5. МолекулярнЕU{ генетика " 
*"""*u мопУ-о, абета/ под обЩ, ред, м, И, I}оеводы ; НИИ те_

рапии и 'ро6rлй 
медицины. - Новосибирск : Изд-во Сиб, отд-ния РДН, 20117, - 16з с,

6. чучалин, А. г. энциклоп.оr" p.on"x бЬлезней [ЭлектрОННЫЙ РеСУРС]: УlrЭбНОе ПОСОбИе/ ЧУ-

А Г - Москва: Литтерра, 2014, Реiким доступа:

Периодические издания (журналы):

1. Бюллетень экспериментальной биологии и медицины,

2.КУрский,,uУ"*,о-,,ракТиЧескийвестник''ЧелоВекиегоЗДороВЬе''.
3. МедицинскаJI генетика,

4. Успехи современной биологии,

Элекгропноеинформационноеобеспечени,lу:t_::у::11j*:"j:'Ян:ннн;1,
i."3ff"Т;""'"Н-""J#",Й"#;;;;;;:,;й;lД::l::::,:*:ъ:й Федерачии, Электрон-

"",i руЁрi**uri'оiп"rrr""ских реком"йuц"й, - http://ir,rosminzdrav,rr/#!/
лоDллYпяIJе.нI'я -

Z. О6"u"urrьный сайт Всемирной организации здравоохранеЕи
1^..- ^. l t7 -., - ^l.* ^,l лл_ /rl апяrtm ent/l ibTarV/

ия. - b!qp://www.who.int/ru/

3. Консультант Плюс -

htфs://eliblary,ru/ 
____,9_ ллу... I_Iо,,тrппсt -t библиотеки (нэБ) _ httр://нэб.рф/

5. Официальный сайт Национаt,гlьной электронно?

6. Федеральная элекТроннаJI r.оrч"п.*ая библиотека - httр:ll19З,2З2,7,109/fеml

7, Официаrrьный Ъаt, Наl^rной электронной библиотеки кКиберЛенинкa>)

https ://суЬ erleninka. ru/
библиотека кГМУ Medicus>8. Электронная BN=

9. Genetics-info - современныйr

эIIидемиологии:
База литературных

последовательностям и функчиональной информации:

https ://www.uniprot. оrg/

13. Ката-ltог наследственньш признаков

генетическойданных

Mendelian Iйeritance in Man) : https ://www,ncbi

и заболеваний у человека Bi, Макьюсика (Online



14. База данныХ по клиниЧеской диагностике редких насл9дственн
|_л -ol i ооо cps

тей (NORD, t'lutionui Organization Fоr Rare Disorders): https:

researcheTs/resources/rare-disease-infolmatiorV ,1

15. Европ.ffiоинформатики (EBI, Ечrореап

htф://www.ebi.ac.uk/
i6. Геномная база данных (Ensombl, Нumап

https ://www. gепесаrds.оrq/
18. База данньIх по мутациям генов у человека (HGMD, Human

http ://www.hgmd.cf.ac,uk/aclindex,pl}p
1 9. национffiрмационньж биотехнологий сшд:

20. База данных по фармако""",*,, https ://www,pharmgkb,or g/

:iаболеваний у ле-

Institute):

BrowseT):

ями (GeneCards):

}lutation Database):
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7. Оценочные средства

Вопросы для устной части зачёта

1. Предмет и задачи медициЕской генетики,

2.МестоиролЬМеДициЕскойгенетикиВизу{ениипатологиичелоВека.
3. Человек как объект генетичсакого анаJIиза,

4. Современные представления об оргаI{изации и функчионироваIIии генома ч(эловека,

5. Генотип как целостнаJI система. Типы взаимодействия генов,

6. МетодЫ изуIениЯ наследственной патологии: клинико-генеtшогический,

близнецовый, популяционно-статистический,
7.МетоДыизу{ениянаслеДсТВенноЙпатоЛогии:цитогенетический,биохимический,МоЛекУляр-

но-генетический.
8. взаимодействие наследственных и средовых факторов в формировании пагологических про_

цессов.
9. Классификация наследственных болезней,

10. Клинический полиморфизм наследственных болезней и его причины,

1 1. Общие приЕципы диагностики,
12. Признаки дисплазии развития,
13. основные генетические методы в диагностике наследственной патологии"

1 4. Методы массовой просеивающей диагностики,

1 5. Характеристика программ просеивающей диагностики,

1 6. ПрЬктическое значение програI,Iм массового просеивания,

1 7. .Щиагностика гетерозиготньIх состояний,

18.основныепринципылечени",,u.п.о.'ВенныхзаболеванийиболезнейснаслеДсТВенныМ
предрасположением,

1 9. Симптоматическое лечение,

20. Патогенетическое лечение, 
l, лфr,лilлптлuё.-кпт\лч печению наследственных заболе-

21.СовременЕыеметодическиепоДхоДыкэтиологическомУлечениюнi
ваний.

22. Адаrrcпвнаll среда как метод лечения,

23. общая характеристика хромосомной патологии,

24. Классификаuия по типу мутачий,

25. Факторы, вызывающие геномные и хромосомные мутации,

26. Патогенез хромосомных болезней,

27. Хромосомные болезни, обуслоыrенные аномалиями половых хромосом (синдром Шере-

шевского-Т.р".рu,,р""о*""-Х, синдром Клайнфельтера),

28. Полные трисомии по ayTocornrurut (синлром,Щауна, ",дро, 
Патау, синдр()м Эдвардса и др,),

29.ТребованиякоформлениюциТоГенеТическихЗаклюЧенийвПракТикеЗДраВоохранения.
30. Типы,аследоujrtия генньIх болезней и их характеристика,

31. Клинико-генеалогическаlI характеристика и диагностика генной патологии,

32. Установление первичных биохимических дефектов мутантных генов и молекулярной при-

роды мутации.
34. Генетическая гетерогенность и кJIинический полиморфизм,

З 5. НаслеДственные болезнИ обмепа arr"on""no' (фенилкетонурия, гомоциtстинурия),

36.НаследстВенныеболезниобменаУглеВоДоВ(галактоземия).
З7. Наследственные болезни липидо; (наследственные гиперлипопротеиделлии),

38. Наследственные болезни соединительной ткани, экзокринных желез (синдром Марфана,

муковисцидоз).
39.МУтаlrио''u,йпроцессипрофипактиканаслеДственнойпаТолоГии.
40. общая характеристика мультифакториitльной патологии,

4 1 . МоногеЕIlые фЬрмы наследственной предрасположенности,

42. Полигенные форп,t", наследственной предрасположенности,

43.возможные механизмы развития болезней с наследственным предраспо,пожением,



44. Клинико-геноалогический анализ наследственного предрасположения.

45. Наследственная предрасположенность и генетический полиморфизм.
4б.основные принципы и уровни профипактики наследственных заболеваний.

47. ПренатальнЕIя диагностика.
48. Медико-генетическое консультирование.

49. Принципы организации медико-генетической службы.

50. Перспективы медицинской генетики.

Банк профессионально-ориентированньш ситуационных задач )|ля зачёmа

Задача 1. Из 84000 детей, родIrвшиХся в теченИе 10 леТ в родильньtхДомах города (К), у
210 детей обнаружен патологический рецессивный признак. Популяuия Гlорода <kl> отвечает

условиям панмиксии. Установите генетическую структуру популяции.

Задача 2. Пробанд - девочка. родившаJIся от 2-ой беременности. Первая беременность

закончилась самопроизвольным выклIдышем на сроке 7 - 8 недель. ПробанlI родилась на сроке

з5 недель, масса тёла2200 г, длина 44 см, окружность головы 28,5 СМ. МаГеРИ 2З rОДа, ОТЦУ -
24.При осмотре отмечены: умеренно выраженнаJI микроцефалия, клювовиtдный нос, выступа-

ющее надпереносье, аном€ulirrой бор*ы ушные раковины, микрогения, высокое лугообразное

небо, стопа - (качалКа)), длинНая продоЛьная борозда на rrодошве, наrrичие в крестцово_

копчиковОй областИ воронкообразного углубления,
При цитог.""rr-"""по, Ъб.п.довании кариотип пробанда - 46, xx,del(ap). Кариотипы

родителей в норме.
1.Ku*r* синдромом обусловлена даннаJI патология?

2.Частота встречаемости данного синдрома?
3.Наследуется ли данная патология?
4.к какому типу геномной или хромосомной патологии

5.назовите метод диагностики данной rrатологии,

Задача 3. в мгК обратилаСь супружескtUI пара с целью прогноза ftoToМcTBa. У женщи-

ны II брак, в I браке - мальч;к 10 лет, отстает в умственном и физическом развитии. При фено-

типическом обследовании у ребенка отмечается брахицефа;lия, эпикант, Lltонголоидный разрез

глазньж щепей, косоглазие, утолщенный язык, плоскаJI спинка носа, узкое небо, деформирован-

ные ушные раковины, поперечнЕUI линия ладоЕи. В анамнезе частые простудные заболевания,

пневмония,
При цитогенетическом обследовании :

кариотип матери 45,ХХ, (t2|;2|)
кариотип ребенка 46,XY, (t 2| ;2|),+2|
Кариотип отца неизвестен.

1.Каким синдромоМ обусловлена даI{наJI патология?

2.Частота встречаемости данного цитогенетического варианта синдрома?

З,Наследуется лИ даннаЯ патологиЯ?.,".,r"пй 
патологии -, rэиндром?4.к какому типу геномной или хромосомной патологии относится данныи

5.назовите метод диагностики данной патологии,

Задача 4. ИраК., 1 год 7 мес., родилась от первой беременности с массой тела 3200 г и

ростоМ 51 см. При рожДении диаГностирована перепончатая атрезия задне)го прохода, ,Що одно-

го месяца находилась на грудном вскармливании, затем переведена на смешанное, С первых

дней жизни обращала на сйя внимание повышенная возбудимость, беспокойство и отставание

в психофизическом развитии, большой родничок закрылся в 3 мес,, держать голову стала с 10

мес., не стоит' "" 
.оЪор"т, безучаСтна К окружаюЩему, В возрасте 5 мес, появились судороги,

частота которых в течение с}ток достигала 100 _ 160. С 8 мес, жизни харак:тер судорог изменил-

ся - вместо petit mаl появились большие судорожные припадки до 2,З рж в сутки, При поступ-

относится данн:ый синдром?



лении в клинику состояние ребенка оценивалось как тяжелое, отмечалась резка,{ задержка пси-

хомоторного развития. ЛокальнаJI неврологическtU{ симптоматика отсутствовi€UIа, на ЭЭГ выра-

женные диффузные общемозговые измеЕения, дизритмия, зоны мозга не дафференцированы,

Концентрация фенилаланина в крови достигаJIа 40Ъ мг/л, содержание фенилпировиноградЕой

кислоты в моче - 250 мг/л, активность фенилаланингидроксилазы в биоптirтах печени отсут-

ствовала.
1 .Какими синдромами обусловлена даннаJI патология?

2.Частота встречаемости даIIного заболев ания?

3.Наследуется ли даннаJI патология?

4.К какому типу патологии отЕосится'?

5.назовите метод диагностики данной патологии,

Задача 5. Мальчик, 1 год З мео., находится под наблюдеЕием С ДВУХЛу(еСячного возраста,

поступил на стационарное лечение [t связи с прогрессирующей гипотрофией (дефицит массы

тела при no.rynn.rr, Ъо.ruu"п 26%:';:;|ооо, ъоri"_"ными срыгиваниями, ]рвотой "фонтаном",

нарастаюЩими симптоМаIчIи интоксикации, клиникой синдрома мшtьабсорбции, Ребёнок от же-

нщины с отягощённым акушерско-гинекологическим анамнезом: беременность протекаJIа с

угрозой прерывания на протяжении u.Б .ро*а, на фоне анемии, нефропатl{и; роды в срок (ро-

дился с m:3100г). Ребенок находился на естественном вскармливании ло 1 месяца, затем была

введена смесь ,,ндн" вследствие гипогалактии. Беремaппо"" - 3 (роды 1-е - мальчик здоров; 2-

я беременность - неразвившаяся). При первичном осмотре обращало на се:бя внимание: выра-

женная бледность кожных покровов и видимых слизистьIх, гипотрофия II], степени, снижение

двигательной активности и уровня бодрствования, мышечнаJI дистония с преобладанием гипо-

Тонии,изменениесТУЛа-УчаЩённый,зловонный,жирный,непереваренныii,наличиеслизи'зе-
лени. В анализе крови: анемия гиперхромнаJI гиперрегенераторная среднtэй степени тяжести,

умеренный леикйтоз, ускорение соэ. В б/х ан, крови - повышение активности дст, В моче -

щелочЕая среда, цилиндрурия. Выявлена недостаточItость кардии I степени, недостаточность

привратника. Мальчик осматриваJIся специчшистами: невропатологом, ок:/листом, оторинола-

рингологом. Ребенок часто болеет респираторно-вирусными инфекчиями (ежемесячно), С це-

лью верификации диагноза про""д."u.rоrЪ"*rrроба, результат - 40 ммоль/;п,

1.Какими синдромаN,Iи обусловлена даннtш патология?

2.частота встречаемости данного заболев ания?

3.Наследуется ли даннаJI патология?

4.К какому типу патологии относится?

5.назовите метод диагностики дапн<rй патологии,


