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1 Цель и задачи освоения дисциплины (модуля) 

 

Цель освоения учебной дисциплины (модуля) состоит в формировании у 

обучающихся знаний и навыков в области применения генетических технологий для 

решения задач медицины. 

Задачами освоения дисциплины (модуля) являются:  

- приобретение студентами знаний в области медицинской генетики;  

- обучение студентов распознаванию генетической патологии при осмотре больного и 

определению тяжести течения патологического процесса при возникновении неотложных 

состояний;   

- обучение студентов выбору оптимальных методов клинического, лабораторного и 

инструментального обследования при генетических заболеваниях и составлению алгоритма 

дифференциальной диагностики.  

 

2 Место дисциплины (модуля) в структуре основной профессиональ-

ной образовательной программы 

 
Дисциплина (модуль) относится к факультативной части основной профессиональной 

образовательной программы.  

Дисциплина (модуль) изучается в 10 семестре.  

 

3 Перечень планируемых результатов обучения по дисциплине (мо-

дулю) 
Перечень планируемых результатов обучения по дисциплине (модулю), соотнесенных 

с планируемыми результатами освоения основной профессиональной образовательной про-

граммы (формируемыми компетенциями), установленными в общей характеристике основ-

ной профессиональной образовательной программы, приведён ниже. 

 

В результате освоения дисциплины (модуля) обучающийся должен: 

 

Знать:  

1) этиологию и патогенез, клинические и молекулярно - генетические характеристики раз-

личных групп         наследственной и врождённой патологии (код компетенции УК-1; код индика-

тора – УК-1.1);  

2) механизмы развития        мультифакторных заболеваний (код компетенции УК-1; код индика-

тора – УК-1.1);  

3) цели и задачи медико-генетического консультирования (код компетенции УК-1; код инди-

катора – УК-1.1);  

4) основные принципы профилактики наследственных заболеваний (код компетенции УК-6; 

код индикатора – УК-6.1);  

5) основные принципы лечения    наследственных заболеваний (код компетенции УК-6; код 

индикатора – УК-6.1);  

 

Уметь: 

1) интегрировать полученные знания в решение практических       задач (код компетенции УК-1; 

код индикатора – УК-1.2);  

2) составлять и  анализировать родословную; (код компетенции УК-1; код индикатора – УК-

1.2);  

3) анализировать полученные результаты                          при проведении скрининговых обследований (код 

компетенции УК-1; код индикатора – УК-1.2);  
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4) использовать генетические технологии для планирования профилактических (в т.ч. для 

профилактики       осложнений) и реабилитационных мероприятий (код компетенции УК-6; код 

индикатора – УК-6.2);  

 

Владеть:  

1) Навыками критического анализа и оценки современных научных достижений в области                        

генетики человека и медицинской генетики  при решении профессиональных задач; (код ком-

петенции УК-1; код индикатора – УК-1.3);  

2) навыками генеалогического  анализа (код компетенции УК-1; код индикатора – УК-1.3);  

3) навыками интерпретации результатов диагностических и скрининговых генетических ис-

следований путём     их сопоставления с фенотипом обследуемого (код компетенции УК-6; код 

индикатора – УК-6.3);  

 4) составления плана обследования и маршрутизации пациента (код компетенции УК-6; код 

индикатора – УК-6.3);  

 

Полные наименования компетенций и индикаторов их достижения представлены в 

общей характеристике основной профессиональной образовательной программы 

 

4 Объем и содержание дисциплины (модуля) 
 

4.1 Объем дисциплины (модуля), объем контактной и самостоятель-

ной работы обучающегося при освоении дисциплины (модуля), формы 

промежуточной аттестации по дисциплине (модулю) 
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Очная форма обучения 

10 ЗЧ  2 72 4    2 0,25 65,75 

Итого ЗЧ 2 72 4    2 0,25 65,75 

 

Условные сокращения: Э – экзамен, ЗЧ – зачет, ДЗ – дифференцированный зачет (зачет 

с оценкой), КП – защита курсового проекта, КР – защита курсовой работы. 

 

2 Содержание лекционных занятий 
 

Очная форма обучения 
№ 

п/п 
Темы лекционных занятий 

10 семестр  
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№ 

п/п 
Темы лекционных занятий 

1 Организация генетической службы в России и Тульской области. Эпидемиология 

наследственной и врождённой патологии. Классификация наследственной патоло-

гии. 

2 Основные клинические проявления наследственной патологии, методы диагностики, 

терапии и профилактики.  

 

4.3 Содержание практических (семинарских) занятий 
Занятия указанного типа не предусмотрены основной профессиональной образова-

тельной программой. 

 

4.4 Содержание лабораторных работ 
Занятия указанного типа не предусмотрены основной профессиональной образова-

тельной программой. 

 

4.5 Содержание клинических практических занятий 
Занятия указанного типа не предусмотрены основной профессиональной образова-

тельной программой. 

 

4.6 Содержание самостоятельной работы обучающегося 

 

Очная форма обучения 
№ 

п/п 
Виды и формы самостоятельной работы 

10 семестр  

1 Работа с информационными базами данных по  тематике дисциплины (модуля)  

2  Изучение разделов дисциплины (модуля)  

3 Подготовка к промежуточной аттестации и ее прохождение 

  

 

5 Система формирования оценки результатов обучения по дисципли-

не (модулю) в рамках текущего контроля успеваемости и промежуточной 

аттестации обучающегося 

 

Очная форма обучения  

Мероприятия текущего контроля успеваемости  

и промежуточной аттестации обучающегося 

Максимальное 

количество 

баллов  

 10 семестр 

Промежуточная 

аттестация 

Зачет  100 

 

6 Описание материально-технической базы (включая оборудование и 

технические средства обучения), необходимой для осуществления образо-

вательного процесса по дисциплине (модулю) 
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Для осуществления образовательного процесса по дисциплине (модулю) требуется: 

-учебная аудитория, оснащенная мультимедийным видеопроектором, настенным эк-

раном, ноутбуком (лекционные занятия), 

 

7 Перечень основной и дополнительной учебной литературы, необхо-

димой для освоения дисциплины (модуля) 
 

7.1 Основная литература 

1. Спейчерс М.Р., Антонаракис С.Е., Мотулски А.Г. Генетика человека по 

Фогелю и Мотулски. Проблемы и подходы. С.-П.: Издательство Н-Л, 2014. 

2. Медицинская генетика: учебник / под ред. Н. П. Бочкова. - Москва: 

ГЭОТАР-Медиа, 2022. - 224 с. - ISBN 978-5-9704-6583-7 

3. Генетика:    учебник    для    вузов/под    ред.      В.И.    Иванова    – М.: 

Академкнига, 2006, 2007. — 638 с.: ил. — ISBN 56-0685-680-5 

4. Медицинская генетика. – Ньюссбаум Р.Л., Мак-Иннес Р.Р., Виллард Х.Ф. 

Перевод с англ. А.Ш. Латыпов / Под ред. Н.П. Бочкова - Москва: ГЭОТАР-Медиа, 

2010. - 624 с. 

 

7.2 Дополнительная литература 

1. Медицинская генетика: национальное   руководство / под ред. Е. К. Гинтера, В. 

П. Пузырева, С. И. Куцева. - Москва: ГЭОТАР-Медиа, 2022. 896 с. (Серия "На-

циональные руководства") - ISBN 978-5-9704-6307-9 

2. Наследственные болезни : национальное руководство: краткое издание 

/ под ред. Е. К. Гинтера, В. П. Пузырева. - Москва : ГЭОТАР-Медиа, 2019. - 

464 с. : ил. - 464 с. - ISBN 978-5-9704-4981-3. 

3. Иванов В.И. Геномика – медицине. М.: Академкнига, 2005. 

4. Афонькин С. Знай свои гены. М.: А.В.К., 2001. 

 

8 Перечень ресурсов информационно-телекоммуникационной сети 

«Интернет», необходимых для освоения дисциплины (модуля) 

- PubMed (https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/) 

- Открытая база данных OMIM: https://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim 

- ClinVar (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar) 

- dbSNP (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/snp/) 

- Varsome (https://varsome.com/) 

Биоинформационный портал GeneCards https://www.genecards.org/ 

- Protein Data Bank (Research Collaboratory for Structural Bioinformatics 

https://www.rcsb.org/) 

- Открытая база данных DECIPHER: https://www.deciphergenomics.org/ 

- Face2Gene (https://www.face2gene.com/) 

- https://library.mededtech.ru/ 

 
9 Перечень информационных технологий, необходимых для осущест-

вления образовательного процесса по дисциплине (модулю) 
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9.1 Перечень необходимого ежегодно обновляемого лицензионного и 

свободно распространяемого программного обеспечения, в том числе оте-

чественного производства  
 

1. Текстовый редактор Microsoft Word; 

2. Программа для работы с электронными таблицами Microsoft Excel; 

3. Программа подготовки презентаций Microsoft PowerPoint. 

4. Пакет офисных приложений «МойОфис» 

 

9.2 Перечень необходимых современных профессиональных баз дан-

ных и информационных справочных систем 

 

-  Клинические рекомендации по соответствующим нозологиям 

(https://cr.minzdrav.gov.ru/ ) 

- https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK5191/ 

- Журналы издательства Elsevier, http://link.springer.com/ 

-   Журналы издательства Springer, http://www.springerprotocols.com– Sprin-

gerProtocols. 

  


