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РАЗДЕЛ 1. Организационно-методический 

1.1. Пояснительная записка.

В комплексе дисциплин, изучаемых студентами экологического факультета медицинского университета, главенствующая  роль принадлежит биологическим наукам. Особенность современной биологии заключается в утверждении принципа единства главных механизмов жизнеобеспечения; осознании роли эволюционного процесса в существовании и изменениях органического мира, который включает и человека, признании первостепенной важности экологических закономерностей с распространением их на человека.

Роль биологии в прогрессе медицины обусловливается наличием у человека биологического наследства в виде фундаментальных физико-химических, клеточных и системных механизмов жизнедеятельности и развития. Она вытекает из факта включенности человека в многообразные экологические связи. Биологические знания обосновывают идею единства природы и человека, раскрывают на конкретных материалах соотношение низших и высшей форм движения материи, являются важным элементом того фундамента, на котором строится обобщенное представление о человеке. 

В настоящее время наблюдается генетизация как медицины, так и других сфер человеческой жизни. Это связано с несколькими обстоятельствами. Во-первых, становится все более ясным, что процессы роста и развития организма представляют собой реализацию в определенных условиях среди генетической программы, унаследованной от родителей через половые клетки. Следовательно, любые аномалии развития необходимо рассматривать как нарушения в тех или иных звеньях реализации такой генетической программы. Во-вторых, современные тенденции в изменении структуры заболеваемости указывают на возрастание значения генетически обусловленных заболеваний в патологии человека. В-третьих, прогресс в понимании этиологии и патогенеза ряда распространенных болезней свидетельствует о существенном значении наследственного предрасположения в возникновении таких форм патологии. В-четвертых, как известно, патология есть результат взаимодействия патогенного агента с организмом. Поскольку с генетической точки зрения организм любого человека имеет неповторимые характеристики, то результат взаимодействия любого организма с патогенными факторами будет строго индивидуальным. Только прогресс в познании наследственности человека позволит расшифровать причины общих и индивидуальных проявлений реакций организма на факторы внешней среды. 
В современных условиях экологического кризиса для специалистов-экологов знания в области генетики человека приобретают особое значение. Возрастающее влияние мутагенных факторов на человеческие популяции создает реальную основу для увеличения генетического груза, прежде всего изменение темпов мутационного процесса. Медицинским последствием этих событий является рост частоты врожденных аномалий развития, наследственной патологии, в частности, хромосомных заболеваний. С проблемами такого рода связана необходимость проведения генетического мониторинга популяций человека. В работы данного направления необходимо включение не только врачей, но и выпускников экологических факультетов медицинских вузов.

1.1.1. Особенности дисциплины 

Дисциплина «Генетика человека» относится к общепрофессиональным дисциплинам направления, обеспечивает логическую связь между – на входе – среднем общим образованием, изученными в вузе дисциплинами (общей биологией, биологией размножения и развития, микробиологией, вирусологией, ботаникой, зоологией, дисциплиной «Генетика и эволюция»), на выходе –  между экологией человека, экологической генетикой, прикладной экологией, дисциплиной «Организм и среда», и предназначена для того, чтобы обогатить студента фундаментальными знаниями в области генетики человека, необходимыми для формирования мировоззрения будущего эколога. 

Содержательное наполнение предлагаемой программы "Генетика человека" обусловлено методологической направленностью, логикой изложения и актуальностью изучения этой дисциплины, а также включенностью ее в систему биологических дисциплин.

Содержание дисциплины распределяется, главным образом, между лекционной и практической частями. Практические занятия не дублируют лекции, а содержат материал, ориентированный на практическое овладение современными методами исследования живых организмов.

1.1.2 Цели и задачи дисциплины 

Главная цель дисциплины: после изучения дисциплины студенты будут знать основы генетики человека; факторы и механизмы мутагенеза, тератогенеза у человека и значение экологического влияния на эти процессы.

Задачи курса:

· усвоение студентами основных закономерностей наследования и законов популяционной генетики человечества; 

· знакомство с основными методами генетики человека;

· изучение наследственных и врожденных заболеваний человека как результата мутагенеза и тератогенеза в человеческих популяциях; 

· обучение методике решения ситуационных задач по генетике человека;

· развитие у студентов способности к творчеству, в том числе к научно-исследовательской работе, и выработка потребности к самостоятельному приобретению знаний.

1.1.2.1 Требования к уровню освоения содержания дисциплины.

После изучения дисциплины «Генетика человека» студент должен:

Владеть

Вл. 1   Навыками гибридологического анализа на организменном уровне.

Вл. 2   Навыком определения генетической структуры популяции (использование закона Харди – Вейнберга).

Вл. 3  Научно-методологическим подходом к изучению явлений и процессов, происходящих в окружающей человека природной среде.

Уметь  

Ум.1  Использовать биологические законы и знания для объяснения процессов, происходящих в клетке, организме, популяции.

Ум.2  Самостоятельно работать с учебной и научной литературой, составлять конспекты.

Ум. 3  Решать типовые генетические задачи. 

Ум. 4 Расшифровывать и зашифровывать диагнозы хромосомных заболеваний

Знать

Зн. 1  Знать проявления фундаментальных свойств организма – наследственности и изменчивости  на различных уровнях организации живого (молекулярном, субклеточном, клеточном, организменном и популяционном). 

Зн. 2  О популяционно-видовом и биогеоценотическом уровнях организации жизни и процессах, протекающих на этих уровнях.

Зн. 3  Основные закономерности наследования.

Зн. 4  Цитологическое обоснование основных закономерностей наследования с позиций хромосомной теории наследственности.

Зн. 5 Основные виды взаимодействий генов.

Зн. 6 Факторы мутагенеза и тератогенеза  и их классификации.

Зн. 7 Основные формы изменчивости

Зн. 8 Особенности человека как объекта генетического анализа 
Иметь представление

Пр. 1 О различных уровнях организации генетического материала

Пр. 2   О нетрадиционном наследовании.

Пр. 3   О методах генетики человека
Пр. 4   О популяции как элементарной единице эволюции.

Пр. 5   Об элементарных эволюционных факторах.

Пр. 6  О генетических основах стабильности популяций.

Пр. 7   О математической оценке состояния генофонда популяции (закон Харди - Вайнберга).

Пр. 8  О мутагенных и тератогенных эффектах абиотических, биотических и антропогенных факторов среды

Пр. 9 О методах молекулярно-генетической диагностики заболеваний человека

Пр. 10  О вариантах наследственной и врожденной патологии (с примерами)
Пр. 11 О плейотропном действии генов
Пр. 12 Об экогенетике и фармакогенетике
Пр. 13 О методах профилактики наследственной и врожденной патологии
1.2. Структура дисциплины с междисциплинарными связями.




На входе




На выходе




Раздел 2. Содержание дисциплины

2.1 Учебно-тематический план

	№
	Наименование разделов
	Всего часов
	По формам занятий

	
	
	
	Л 
	П 
	С
	СРС

	1.
	Основные законы наследственности в генетике человека.  
	  26  
	
	15
	3
	8

	2.
	Генетика и экология
	4
	4
	
	
	

	3.
	Основные методы генетики человека
	  25 
	2
	15
	3
	5

	4.
	Наследственность и патология
	15
	6
	3
	3
	3

	Всего часов
	70
	12
	33
	9
	16


2.2 Содержание лекционного курса дисциплины на кафедре медицинской биологии

	№ лекции п.п.
	Ссылки

на цели

(из п. 1.2.3РП)
	Часы
	№

 раздела

	Название лекции

	1
	2
	3
	4
	5

	1
	Зн. 1,8
Пр.1,3

	2
	3
	Введение в генетику человека. Причины генетизации современной медицины. Человек как объект генетического исследования. Методы генетики человека

	2
	Ум. 1
Зн.1, 6
Пр. 12
	2
	2
	Генетика человека и экология.

	3
	Ум. 1
Пр. 12
	2
	2
	Понятие об экогенетике и фармакогенетике.

	4
	Ум.1
Зн.1,3,4
Пр.2
	2
	4
	Нетрадиционное наследование

	5
	Ум. 1
Зн. 1,6, 7
Пр. 10
	2
	4
	Врожденные пороки развития

	6
	Ум. 1
Зн.1, 6, 7
Пр.8,9
	2
	4
	Профилактика наследственной и врожденной патологии

	Всего лекционных часов
	12
	
	


2.3. Содержание семинарских занятий. 

	№№ п.п.
	Ссылки

на цели

 (из п.1.2.3.)
	Часы
	Тема, содержание семинарских занятий
	Деятельность студента

	1
	2
	3
	4
	5

	1
	Ум.1,2 

Зн.1 

Пр.1, 11 
	3
	1. Тема: «Ген и признак».

2. Контроль знаний

3. Групповое обсуждение проблемы

4. Подведение итогов
	- отвечает на вопросы;

- дополняет ответы других студентов;

- принимает участие в обсуждении проблемы.

	2
	Ум.1,2, 

Зн.1,2 

Пр.4,5,6,7
Вл. 3 
	3
	Тема: «Действие элементарных эволюционных факторов в человеческих популяциях»

1. Контроль знаний

2.Групповое обсуждение проблемы

3.Подведение итогов
	- отвечает на вопросы;

- дополняет ответы других студентов;

- принимает участие в обсуждении проблемы.

	3
	Ум.1,2  

Пр.10
Вл. 3
	3
	Тема: «Болезни с наследственной предрасположенностью»

1. Контроль знаний

2. Групповое обсуждение проблемы

3.Подведение итогов


	- отвечает на вопросы;

- дополняет ответы других студентов;

- принимает участие в обсуждении проблемы.

	Всего
	
	9
	
	


2.4. Содержание лабораторных занятий. 

Лабораторные занятия учебным планом не предусмотрены.

2.5. Содержание практических занятий.

	№ № п.п.
	Ссылки

на цели

(из п. 1.2.3РП)
	Часы
	Тема, содержание практических занятий
	Деятельность студента

	1
	2
	3
	4
	5

	1
	Ум.1,2
Зн.1,3

Вл.1,3 
	3
	Основные закономерности наследования.
Менделирующие заболевания у человека
	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам
- Решает ситуационные задачи по теме занятия   

	2
	Ум.1,2

Зн.1,3

Вл.1,3
	3
	Множественный аллелизм. Наследование групп крови по системе АВО
	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам
- Решает ситуационные задачи по теме занятия

	3
	Ум.1,2,3
Зн.1,3,4

Вл.1, 3
	3
	Хромосомная теория наследственности. Сцепленное наследование
	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам
- Решает ситуационные задачи по теме занятия



	4
	Ум.1,2,3
Зн.1,3,4

Вл.1, 3
	3
	Хромосомный механизм определения пола. Сцепленное с полом наследование
	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам.

- Решает ситуационные задачи по теме занятия

	5
	Ум.1,2,3
Зн.1,3,5

Вл.1, 3
	3
	Взаимодействие генов
	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам.

- Решает ситуационные задачи по теме занятия

	6
	Ум. 1,2,3
Пр.3

Вл.1, 3
	
	Генеалогический метод
	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам

- Решает ситуационные задачи по теме занятия

	7
	Ум.1,2,3
Зн.1,2
Вл.2,3 Пр.4,5,6,7
	3
	Популяциионо-ста-
тистический метод
	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам
- Решает ситуационные задачи по теме занятия

	8
	Ум. 1,2,4
Зн.1,2

Пр. 1,3 


	3
	Кариотип человека
	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам

- Решает ситуационные задачи по теме занятия

	9
	Ум. 1,2,4

Зн.1,2,6,7

Пр.1,3,8,10 


	3
	Цитогенетический метод исследование и его значения для диагностики хромосомных заболеваний
	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам

- Решает ситуационные задачи по теме занятия

	10
	Ум. 1,2
Пр.3,10
	3
	Дерматоглифические маркеры – сигналы для ранней диагностики наследственной и врожденной патологии человека
	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам

- Решает ситуационные задачи по теме занятия

	11
	Ум.1,2
Пр.3

Зн.3,4
	3
	Антропометрия. Доминантные и рецессивные признаки человека
	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам

- Решает ситуационные задачи по теме занятия

	Всего часов
	
	33
	
	


2.6. Программа самостоятельной работы студентов (СРС)

Для эффективного прохождения теоретической части дисциплины и полноценного выполнения практических занятий целесообразна подготовка к занятиям с использованием самостоятельных форм работы на основе имеющегося методического кабинета, который укомплектован современной литературой и первоисточниками по дисциплине. Формой самостоятельной работы является конспектирование литературы, рекомендуемой к каждой теме. Нормативный объем самостоятельной работы студентов установлен для дисциплины в объеме 56 часов.

Программа самостоятельной работы студентов на кафедре медицинской биологии

	Ссылки

на цели

(из п.1.2.3.РП
	Часы
	Содержание самостоятельной работы по темам:
	Деятельность студента
	Формы

контроля

	1
	2
	3
	4
	5

	Ум.1,2

Зн.1,3

Вл.1,3
	1
	Основные закономерности наследования. Менделирующие заболевания у человека
	- конспектирует учебную литературу;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Ум.1,2

Зн.1,3

Вл.1,3
	1
	Множественный аллелизм. Наследование групп крови у человека по системе АВ0. 
	- конспектирует учебную литературу;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Ум.1,2,3

Зн.1,3,4

Вл.1, 3
	1
	Хромосомная теория наследственности. Сцепленное наследование
	- конспектирует учебную литературу;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Ум.1,2,3

Зн.1,3,4

Вл.1, 3
	1
	Хромосомный механизм определения пола. Сцепленное с полом наследование
	- конспектирует учебную литературу;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Ум.1,2,3

Зн.1,3,5

Вл.1, 3
	2
	Взаимодействие генов
	- конспектирование учебной литературы;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Ум.1,2

Зн.1

Пр.1, 11
	2
	Ген и признак
	- конспектирование учебной литературы;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Ум. 1,2,3

Пр.3

Вл.1, 3
	1
	Генеалогический метод
	- конспектирование учебной литературы;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Ум.1,2,3

Зн.1,2

Вл.2,3 Пр.4,5,6,7
	1


	Популяционно-статистический метод
	- конспектирование учебной литературы;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Ум.1,2,

Зн.1,2

Пр.4,5,6,7

Вл. 3
	2
	Действие элементарных эволюционных факторов в человеческих популяциях
	- конспектирование учебной литературы;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Ум. 1,2,4

Зн.1,2

Пр. 1,3 


	1
	Кариотип человека
	- конспектирование учебной литературы;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Ум. 1,2,4

Зн.1,2,6,7

Пр.1,3,8,10 


	1
	Цитогенетический метод исследование и его значения для диагностики хромосомных заболеваний
	- конспектирование учебной литературы;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Ум.1,2

Пр.10

Вл. 3
	2
	Болезни с наследственной предрасположенностью
	- конспектирование учебной литературы;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Всего часов
	16
	
	
	


2.7. Курсовая работа.

Курсовая работа рабочим учебным планом не предусмотрена.

РАЗДЕЛ 3.  Учебно-методическое и информационное обеспечение дисциплины

3.1 Перечень контрольно-диагностических материалов.

3.1.1 Перечень вопросов для подготовки к зачету:

1. Внутриаллельные взаимодействия генов. Примеры.

2. Межаллельные взаимодействия генов. Примеры.

3. Хромосомный механизм определения пола. Последствия его нарушений.

4. Наследование, сцепленное с полом. Примеры.

5. Сущность феномена сцепленного наследования. Примеры.

6. Хромосомная теория наследственности. Основные положения. Значение.

7. Модификационная изменчивость. Примеры, характеристика. Норма реакции.

8. Мутационная изменчивость. Примеры, характеристика. Отличия от прочих форм изменчивости. Комбинативная изменчивость.
9. Генотип, фенотип, генофонд. Определения, примеры.

10. Закономерности, обнаруженные Г.Менделем  при моно- и дигибридном скрещивании.

11. Закон Харди-Вейнберга-Кастла. Формулировка. Законы реализации.

12. Факторы и механизмы мутагенеза и тератогенеза.
13. Классификация наследственной и врожденной патологии.
14. Понятие о нетрадиционном наследовании.
15. Понятие о болезнях с наследственным предрасположением.

16. Основные методы генетики человека и их возможности.

17.  Понятие об экогенетике и фармакогенетике.
3.1.2 Перечень примерных ситуационных задач.

1. Полидактилия (многопалость) у человека – аутосомно-доминантный признак. Какова вероятность рождения ребенка с многопалостью в семье, где шесть пальцев имеет один из родителей, а обе бабушки были здоровы?
2. В семье, где мать и отец имели укороченные пальцы – брахидактилию (доминантный признак), родился ребенок-альбинос, имеющий нормальную кисть (альбинизм – аутосомно-рецессивный признак). Определите генотипы родителей и вероятность рождения ребенка с брахидактилией и нормальной пигментацией. 
3. У человека дальтонизм обусловлен сцепленным с Х-хромосомой рецессивным геном. Женщина с нормальным зрением, отец которой был дальтоником, вступает в брак с нормальным мужчиной. Какова вероятность рождения в этом браке сына-дальтоника?
4. Здоровая женщина, отец которой страдал гемофилией, вступает в брак со здоровым мужчиной. Известно, что мать женщины была дальтоником, но в ее семье не было гемофиликов.

а) какой процент гамет женщины содержит одновременно гены гемофилии и дальтонизма?

б) сколько разных генотипов может быть среди детей этой супружеской пары?
в) какова вероятность рождения ребенка с двумя дефектами?

г) какова вероятность рождения здорового ребенка?

д) какова вероятность рождения ребенка с генотипом матери?

5. Алькаптонурия наследуется по аутосомно-рецессивному типу. Определить вероятность рождения ребенка с 4-ой группой крови в семье, если известно, что родители фенотипически здоровы. Один из них имел третью, а другой – вторую группу. Обе бабушки будущего ребенка имели 1-ую группу крови, а оба дедушки страдали алькаптонурией. 

5. В городе с населением 20 000 жителей зарегистрировано 2 случая фенилкенонурии. Определить количество гетерозигот в популяции, если известно, что это заболевание наследуется рецессивно.

3.2 Перечень учебно-методических материалов, в том числе разработанных ППС кафедры 

Перечень учебно-методических материалов, методических рекомендаций для преподавателей, методических указаний для студентов  кафедры медицинской биологии

1. «Биология» под ред. В.Н.Ярыгина. М., Мед. 2004  (в 2-х томах). 

2. А.А.Слюсарев, С.В.Жукова «Биология». Киев,  «Вища школа», 1987.

3. Б.Албертс и др. «Молекулярная биология клетки». М., Мир. 1994 (в 3-х томах).

4. Ф.Фогель, А.Мотульски «Генетика человека». М., Мир. 1990   (в 3-х томах).

5. В.П.Пузырев, В.А.Степанов «Патологическая анатомия генома человека». Новосибирск, Наука. 1997.

6. Инге-Вечтомов С.Г. Генетика с основами селекции. - М., 1989.

3.3 Материально-техническое обеспечение дисциплины

Лекции с использованием фото- и видеоматериалов. Практические занятия проходят с использованием микроскопов, таблиц, схем, макро- и микропрепаратов (см. деятельность студента во время занятия)

3.4 Список основной и дополнительной литературы

а) основная литература
1.     Биология: учебник для мед.спец.вузов:В 2т. / ред. В.Н. Ярыгин. - 3-е зд.,стереотип. -   М. : Высшая школа. - 2004  Кн.1: Жизнь. Гены. Клетка. Онтогенез. Человек. - 448 с

        Экземпляры: всего:28 - ч/з МБЛ(1), а.н.л(2), а.у.л(25)

2. Биология: учебник для студ.мед.вузов: в 2кн. / под ред. В.Н. Ярыгина. - М. :

      Высшая школа. – 2004  Кн.2: Эволюция. Экосистема. Биосфера. Человечество. - 333 с

      Экземпляры: всего: 28 - ч/з МБЛ(1), а.н.л(2), а.у.л(25)
3. Бочков Н.П. Клиническая генетика: Учебник. – М.: Медицина, 1997. – 288 с.
       Экземпляры: всего: 28 - ч/з МБЛ(1), а.н.л(2), а.у.л(25)

б) дополнительная литература

1. Айала Ф., Кайгер Дж. Современная генетика. - М., 1987.

2. Дубинин Н.П. Генетика. - Кишинев, 1985.

3. Мендель Г. Опыты над растительными гибридами. - М., 1965.

4. Фогель Ф., Мотульски А. Генетика человека. - М., 1989.

5. Альбертс А. и др. Молекулярная биология клетки. - М., 1995.

6. Эфроимсон П.П. Генетика этики и эстетики. - СПб., 1995.

7. Уотсон Дж. Двойная спираль. - М., 1969.

8. Франк-Каменецкий М.И. Самая главная молекула. - М., 1984.

9.  Меттлер Л. Грегг Т. Генетика популяций и эволюция. - М.,  1972.

10. Пузырев В.П., Степанов В.А. «Патологическая анатомия генома  человека». Новосибирск, Наука. 1997.

                           11. Ф.Фогель, А.Мотульски «Генетика человека». М., Мир. 1990   (в 3-х томах).

                               12. А.А.Слюсарев, С.В.Жукова «Биология». Киев,  «Вища школа», 1987.

 13. Инге-Вечтомов С.Г. Генетика с основами селекции. - М., 1989.

                         14. Лобашев М.Е., Ватти К.В., Тихомирова М.М. Генетика с основами селекции. - М., 1979.

 15. Лобашев М.Е. Генетика. - Л., 1967.

 16. Алиханян С.И., Акифьев А.П., Чернил Л.С. Общая генетика. - М., 1985.

 17. Гуляев Г.В. Генетика. - М., 1977.

 18. Мутовин Г.Р. Основы клинической генетики. – М.: «Высшая школа». – 2001. – 235 с.

 19.Бочков Н.П. Клиническая генетика: Учебник. – 3-е изд., испр. – М.: ГЭОТАР-Медиа,   2006. – 480 с.
 20. Генетика. Учебник для вузов/ Под ред. академика РАМН В.И.Иванова. – М.: ИКЦ «Академкнига», 2006. – 638 с. 
Среднее полное общее образование;


Общая биология. Биология клетки.


Биология размножения и развития. Человек.


Науки о биологическом многообразии (микробиология, вирусология, ботаника, зоология). Генетика и эволюция





Генетика человека








Организм и среда





Прикладная �экология





Экология


человека





Экологическая генетика








