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Раздел 1
ПАСПОРТ ДИСЦИПЛИНЫ «ГЕНЕТИКА ЧЕЛОВЕКА С ОСНОВАМИ МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКИ»
Рабочая программа по дисциплине «Генетика человека с основами медицинской генетики» является частью основной профессиональной образовательной программы по направлению подготовки 060301 – фармация в соответствии с ФГОС СПО.

Данная рабочая программа предназначена для реализации обязательных требований ФГОС СПО и может быть использована в учебном процессе для очной формы обучения по направлению  подготовки 060301 – фармация. 

Дисциплина «Генетика человека с основами медицинской генетики» относится к циклу Математических и общих естественнонаучных дисциплин ФГОС СПО по направлению подготовки  060301 – фармация и является базовой (обязательной) в медицинском образовании по соответствующему циклу дисциплин (ОП.04). В процессе изучения дисциплины формируются основные общекультурные компетенции, направленные на овладение культурой мышления, способностью к анализу и синтезу.
ЦЕЛИ И ЗАДАЧИ УЧЕБНОЙ ДИСЦИПЛИНЫ – ТРЕБОВАНИЯ К КОНЕЧНЫМ РЕЗУЛЬТАТАМ ОСВОЕНИЯ ДИСЦИПЛИНЫ 

2.Б.5. «ГЕНЕТИКА ЧЕЛОВЕКА С ОСНОВАМИ МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКИ»
Цель дисциплины «Генетика человека с основами медицинской генетики» – формирование у студентов системных знаний в области генетики человекаи обеспечение естественнонаучного фундамента для профессиональной подготовки фармацевта, содействие развитию целостного естественнонаучного мировоззрения, развитие на этой основе навыков системного и критического мышления в отношении генетических основ здоровья человека. 

Отсюда вытекают и  задачи, стоящие перед дисциплиной «Генетика человека с основами медицинской генетики»:

- формирование системных знаний об основных закономерностях развития Жизни и механизмах, обеспечивающих её поддержание на разных уровнях организации;

- формирование знаний о функционировании экологических систем и зависимости здоровья человека от качества окружающей среды;

- формирование у студентов навыков самостоятельной аналитической и научно-исследовательской работы;

- развитие у студентов навыков  работы с учебной и научной литературой;

В соответствии с компетентностным подходом студент после изучения биологии должен приобрести совокупность личных качеств (ценностно-смысловых ориентаций, знаний, умений, навыков и способностей), способствующих анализировать медико-биологическую литературу, самостоятельно находить ответы на вопросы. 

В результате освоения учебной дисциплины «Генетика человека с основами медицинской генетики» студент должен обладать следующими компетенциями, знаниями, умениями и владениями:

	Код компетенции
	….обладать следующими компетенциями:
	Краткое содержание и структура компетенции. 

Характеристика обязательного порогового уровня 

сформированности компетенции 
у обучаемого по данной дисциплине

	ОК-1
	Понимать сущность и социальную значимость своей будущей профессии, проявлять к ней устойчивый интерес.


	Знать

Зн. 1  Биохимические и цитологические основы наследственности;

закономерности наследования признаков, виды взаимодействия генов; 

Зн. 2  Методы изучения наследственности и изменчивости человека в норме и патологии;

Зн. 3  Основные закономерности наследования.

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

Зн. 5 Основные виды взаимодействий генов, основные группы наследственных заболеваний, причины и механизмы возникновения.

Зн. 6 Факторы мутагенеза и тератогенеза  и их классификации.

Зн. 7 Основные виды изменчивости, виды мутаций у человека, факторы мутагенеза;

Зн. 8 Особенности человека как объекта генетического анализа,  цели, задачи, методы и показания к медико–генетическому консультированию.

Уметь  

Ум.1  Ориентироваться в современной информации по генетике при изучении аннотаций лекарственных препаратов;

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

Ум. 3  Решать типовые ситуационные генетические задачи применяя теоретические знания;. 

Ум. 4 Пропагандировать здоровый образ жизни как один из факторов, исключающий наследственную патологию

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.

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



	ОК-2
	Организовывать собственную деятельность, выбирать типовые методы и способы выполнения профессиональных задач, оценивать их эффективность и качество.
	

	ОК-3
	Принимать решения в стандартных и нестандартных ситуациях и нести за них ответственность.


	

	ОК-4
	Осуществлять поиск и использование информации, необходимой для эффективного выполнения профессиональных задач, профессионального и личностного развития.
	

	ОК-8
	Самостоятельно определять задачи профессионального и личностного развития, заниматься самообразованием, осознанно планировать повышение своей квалификации.
	

	ОК-11
	Быть готовым брать на себя нравственные обязательства по отношению к природе, обществу и человеку.


	

	ПК-1.5
	Информировать население, медицинских работников учреждений здравоохранения о товарах аптечного ассортимента.


	

	ПК-2.3
	Владеть обязательными видами внутриаптечного контроля лекарственных средств.


	


СОСТАВ, ОСНОВНОЕ СОДЕРЖАНИЕ И СОДЕРЖАТЕЛЬНО-ЛОГИЧЕСКИЕ СВЯЗИ ДИСЦИПЛИНЫ «ГЕНЕТИКА ЧЕЛОВЕКА С ОСНОВАМИ МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКИ» С ДРУГИМИ ДИСЦИПЛИНАМИ
Дисциплина «Генетика человека с основами медицинской генетики» опирается на предмет «Биология» школьного курса.

Изучение дисциплины «Генетика человека с основами медицинской генетики» должно предшествовать изучению таких дисциплин математического, естественно-научного и медико-биологического цикла, как «Ботаника», «Гистология, эмбриология, цитология», «Физиология с основами анатомии», «Микробиология», «Биохимия», «Основы экологии и охраны природы»,  «Патология», а также изучению дисциплин профессионального цикла.
1.2. Структура дисциплины с междисциплинарными связями.





На входе





На выходе



Раздел 2. СТРУКТУРА И ПРИМЕРНОЕ СОДЕРЖАНИЕ 

УЧЕБНОЙ ДИСЦИПЛИНЫ

2.1. Объем учебной дисциплины и виды учебной работы

	Вид учебной работы
	Объем часов

	Максимальная учебная нагрузка (всего)
	75

	Обязательная аудиторная учебная нагрузка (всего) 
	50

	в том числе:
	

	     занятия на уроках
	34

	     практические занятия
	16

	     контрольные работы
	2

	Самостоятельная работа обучающегося (всего)
	25

	в том числе:
	

	Дополнение лекций материалом из рекомендуемой литературы (подготовка сообщений, докладов).
	4

	Подготовка кроссвордов, тестовых заданий, графических диктантов.
	3

	Подготовка и оформление творческой работы по тематике, предложенной преподавателем (или по выбору студента).
	4

	Составление схем и таблиц к тексту.
	3

	Разработка мультимедийных презентаций.
	2

	Исследовательская работа.
	4

	Решение и составление генетических задач.
	5

	Итоговая аттестация в форме зачета.




СОДЕРЖАНИЕ ДИСЦИПЛИНЫ «ГЕНЕТИКА ЧЕЛОВЕКА С ОСНОВАМИ МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКИ»

	№ п/п


	Наименование раздела дисциплины 
	Содержание раздела



	1
	Клеточный и молекулярно-генетический уровни организации биологических систем 
	Клетка – элементарная биологическая система. 

Структурно-функциональная организация наследственного материала и его уровни: генный, хромосомный, геномный. 

Наследственность и изменчивость – фундаментальные свойства живого. Основные виды наследственной изменчивости: комбинативная изменчивость и мутационная изменчивость, их механизмы.

Исторические этапы формирования представлений об организации материального субстрата наследственности и изменчивости. 

Генный уровень организации наследственного материала. Химическая организация гена. Структура ДНК. Способ записи наследственной информации в молекуле ДНК. Генетический код и его свойства. Ген и его свойства. Особенности организации генов про- и эукариот.

Свойства ДНК как вещества наследственности и изменчивости. Самовоспроизведение наследственного материала. Репликация ДНК. Репликон. Механизм сохранения нуклеотидной последовательности ДНК. Репарация ДНК. Изменение нуклеотидной последовательности ДНК. Генные мутации и их классификация. Механизмы, снижающие неблагоприятный эффект генных мутаций.

Реализация наследственной информации в процессе жизнедеятельности клетки. Ген – функциональная единица наследственного материала. Этапы реализации генетической информации (транскрипция и посттранскрипционные  процессы, трансляция и посттрансляционные процессы). Взаимосвязь между геном и признаком. Роль РНК в реализации наследственной информации. Особенности экспрессии генов про- и эукариот. 

Биологическое значение генного уровня организации наследственного материала.

Хромосомный уровень организации наследственного материала.

Хромосома, её химический состав и структурная организация на разных фазах пролиферативного цикла. Нуклеосомная модель строения хромосом. Морфология хромосом. Особенности пространственной организации наследственного материала про- и эукариот.

Основные положения хромосомной теории наследственности. Хромосомные мутации, их классификация. Причины и механизмы возникновения хромосомных мутаций. Биологическое значение хромосомного уровня организации наследственного материала. 

Геномный уровень организации наследственного материала.

Геном, кариотип, генотип и фенотип как видовые характеристики. Гаплоидный и диплоидный наборы хромосом.

Мейоз как процесс формирования гамет. Фазы мейоза, их характеристика и значение. Рекомбинация хромосом в процессе мейоза, её медицинское и эволюционное значение. Представление о кроссинговере.

Геномные мутации, причины и механизмы их возникновения.  Классификация геномных мутации. Нарушение мейоза и митоза как механизмы возникновения геномных  мутаций. Антимутационный процесс и его факторы. Эволюция генома. Роль амплификации генов, хромосомных перестроек, полиплоидизации, подвижных генетических элементов, горизонтального переноса информации в эволюции генома. Секвенирование генома. Биологическое значение геномного уровня организации наследственного материала. 

Роль мутационной изменчивости в развитии патологических состояний человека и в эволюционном процессе.

	2
	Организменный (онтогенетический) уровень организации биологических систем
	Роль генетических и средовых факторов в формировании фенотипа. 

История открытия основных законов наследования признаков. Менделизм. Понятие «генотип» и «фенотип». Генотип – сбалансировнная система взаимодействующих генов. Генный баланс, дозы генов. Значение нормального дозового баланса для формирования фенотипа. Нарушение дозы генов при хромосомных и геномных мутациях. Компенсация нарушения дозы генов. Аллельные и неаллельные гены. Взаимодействие генов в генотипе: аллельных (доминирование, неполное доминирование, кодоминирование, межаллельная комплементация, аллельное исключение) и неаллельных (эпистаз, полимерия, комплементарность, эффект положения, модифицирующее действие). Гомо- и гетерозиготные организмы, понятие гемизиготности. Признаки, сцепленные с полом. Признаки, ограниченные полом и контролируемые полом. Особенности аутосомно-доминантного, аутосомно-рецессивного, Х-сцепленного и голандрического типов наследования. Группы сцепления. Механизмы, нарушающие сцепление генов. Наследование внеядерных генов. Плазмиды. 

       Фенотипическая изменчивость и её виды. Среда первого и второго порядка. Модификации и их характеристики. Норма реакции. Экспрессивность и пенетрантность признака. 

Особенности человека как объекта генетических исследований. Методы изучения генетики человека: генеалогический, цитогенетический, биохимический, близнецовый, популяционно-статистический, генетики соматических клеток, методы изучения ДНК. Карты хромосом (физические, рестрикционные, химические, генные). Принципы составления карт хромосом. Пренатальная диагностика наследственных заболеваний человека. Методы пренательной диагностики и их возможности. Медико-генетическое консультирование, его медицинское значение. Виды и этапы медико-генетического консультирования. Моногенные болезни (фенилкетонурия, серповидно-клеточная анемия), хромосомные синдромы (синдром Патау, синдром Дауна, синдром Клайнфельтера,

синдром Шерешевского-Тернера) и мультифакториальные заболевания человека, механизмы их возникновения и проявления. Наследственные болезни с нетрадиционным наследованием (митохондриальные болезни, болезни импринтинга, болезни экспансии тринуклеотидных повторов). Общие подходы к профилактике наследственных заболеваний человека.

.

	3
	Популяционно-видовой уровень организации биологических систем
	Частоты аллелей и генотипов, закон Харди-Вайнберга. Мутации – элементарный эволюционный материал. Генетическая комбинаторика. Элементарное эволюционное явление – изменение генотипической характеристики популяции. Элементарные эволюционные факторы. Мутационный процесс и его значение в эволюции. Популяционные волны. Периодические и апериодические изменения численности популяций. Генетико-автоматические процессы (дрейф генов). Значение популяционных волн в изменении генотипической структуры популяции. Изоляция, её формы и значение в эволюции. 

Использование законов Харди-Вайнберга в характеристике генетической структуры популяции человека. Особенности действия элементарных эволюционных факторов в человеческих популяциях. Мутационный процесс и генетическая комбинаторика  в формирование генетической гетерогенности популяции и уникальности индивидов. Опасность индуцированного мутагенеза. Мутационный груз, его биологическая сущность и биологическое значение. Волны численности в изменение генофонда популяции человечества. Миграция населения, смешанные браки, гибридные популяции как поток генов между популяциями. Геноклины и клониальная изменчивость в человеческих популяциях. Территориальная и социальная форма изоляции в популяциях человека. Дрейф генов. Дем. Изолят. Кровнородственные и ассортативные браки. Особенности генофондов изолятов. Распределение и частота наследственных заболеваний в разных популяциях. Специфика действия естественного отбора в человеческих популяциях. Отбор против гомо- и гетерозигот. Адаптационный и балансированный полиморфизм, их роль в поддержании адаптивного потенциала популяций человека. Генетический полиморфизм – основа внутри- и межпопуляционной изменчивости человека. Значение генетического полиморфизма в предрасположенности к заболеваниям, к реакциям на аллергены, лекарственные препараты, пищевые продукты и т.д. Значение генетического разнообразия в будущем человечества.




2.3. УЧЕБНО-ТЕМАТИЧЕСКИЙ ПЛАН ДИСЦИПЛИНЫ «ГЕНЕТИКА ЧЕЛОВЕКА С ОСНОВАМИ МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКИ»

	№ п/п
	Наименование раздела дисциплины
	Л
	ЛЗ
	С
	ПЗ
	СРС
	Всего часов

	1
	Введение
	2
	
	
	
	
	2

	2
	Молекулярно-генетический уровень организации биологических систем
	6
	
	
	
	1
	7

	3
	Общие закономерности происхождения жизни на Земле. Происхождение клетки.
	2
	
	
	
	
	2

	4
	Клеточный и организменный уровни организации живых систем. Размножение. Онтогенез.
	
	
	
	18
	10
	28

	5
	Общая генетика. Генетика человека.
	4
	
	
	24
	14
	42

	6
	Биогеоценотический и биосферный уровни организации биологических систем (Экология)
	
	
	
	
	2
	2

	7
	Феномен паразитизма
	3
	
	
	9
	11
	23

	8.
	Учение об эволюции.
	
	
	
	
	2
	2

	Итого:
	17
	
	
	51
	40
	108


2.2. СОДЕРЖАНИЕ ЛЕКЦИОННОГО КУРСА ДИСЦИПЛИНЫ «ГЕНЕТИКА ЧЕЛОВЕКА С ОСНОВАМИ МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКИ»


Лекции по дисциплине «Генетика человека с основами медицинской генетики»не предусмотрены.
2.4. СОДЕРЖАНИЕ ЗАНЯТИЙ ПО ДИСЦИПЛИНЕ «ГЕНЕТИКА ЧЕЛОВЕКА С ОСНОВАМИ МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКИ» НА УРОКАХ.
	№ № 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. 
	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам

- Решает ситуационные задачи по теме занятия



	4
	Ум.1,2,3

Зн.1,3,4

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

- Решает ситуационные задачи по теме занятия

	6
	Ум. 1,2,3

Пр.3

Вл.1, 3
	3
	Сцепленное с полом наследование
	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам.

- Решает ситуационные задачи по теме занятия

	7
	Ум.1,2,3

Зн5
Вл.2,3 Пр.11
	3
	Взаимодействие генов

Плейотропия.
	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам.

- Решает ситуационные задачи по теме занятия

	8
	Ум. 1,2,4

Зн.1,2

Пр. 1,3 


	3
	Генотип как целостная исторически сложившаяся система.
	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам.

- Решает ситуационные задачи по теме занятия

	9
	Ум. 1,2,4

Зн.6,7

Пр.1,3,8,10 


	3
	Модификационная именчивость. Фенокопии.
	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам.

- Решает ситуационные задачи по теме занятия

	10
	Зн.6,7

Ум. 1,2

Пр.3,10
	3
	Мутационная изменчивость. Классификации мутаций.
	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам.

- Решает ситуационные задачи по теме занятия

	11
	Ум.1,2

Пр.3

Зн.3,4
	4
	Итоговое занятие
	Повторение всех разделов курса перед зачетом.

	Всего часов
	
	34
	
	


2.4. СОДЕРЖАНИЕ ЛАБОРАТОРНЫХ ЗАНЯТИЙ 
     Лабораторные занятия в дисциплине «Генетика человека с основами медицинской генетики» программой 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. 
	Зн. 6

Ум. 1 Вл.2,3

	3
	Кариотип – одна из важнейших характеристик живых организмов. Кариотип человека.

	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам.
- Овладевает техникой заключительного этапа составления и анализа идиограмм кариотипа человека и  диагностики хромосомных болезней


	2. 
	Зн. 6

Ум. 1

Ум. 3 Вл.2,3
	3
	Цитогенетика и ее роль в медико-биологических исследованиях
	- Овладевает техникой подсчета полового Х-хроматина и экспресс-диагностики определения истинного цитогенетического пола человека.
-Овладевает правилами записи кариологического диагноза


	3. 
	Зн. 6

Ум. 1

Ум. 3 Вл.2,3
	3
	Генеалогический метод в генетике человека

	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам.
- Овладевает техникой составления и анализа родословной. Диагностирует тип наследования признака по родословной.



	4. 
	Зн. 6

Ум. 1 Вл.2,3
	3
	Дерматоглифические показатели – сигналы для ранней диагностики наследственной патологии.

	- Обсуждает теорию по контрольным вопросам.
- Овладевает навыками синдромного анализа наследственной патологии с помощью дерматоглифов.


	5. 
	Зн. 6

Ум. 1

Ум. 3
Вл.2,3
	2
	Популяционная генетика. Скрининг-тесты в диагностике наследственных заболеваний. 
	-  Обсуждает теорию по контрольным вопросам. 

- Овладевает навыками математической оценки состояния генофонда популяции (по закону Харди-Вайнберга).
- Решает ситуационные задачи с оценкой возможности проявления заболевания на популяционном уровне. 

- Овладевает навыками антропометрии (рост, размах рук, индекс ИМО).



	6. 
	Зн. 6

Ум. 1

Ум. 3 Вл.2,3
	2
	Элементы антропометрии. Доминантные и рецессивные признаки у человека.
	-  Обсуждает теорию по контрольным вопросам
- Овладевает навыками антропометрии (рост, размах рук, индекс ИМО).



	Всего часов
	
	16
	
	


2.6. ПРОГРАММА САМОСТОЯТЕЛЬНОЙ РАБОТЫ СТУДЕНТОВ ПО ДИСЦИПЛИНЕ «ГЕНЕТИКА ЧЕЛОВЕКА С ОСНОВАМИ МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКИ» (СРС)
Для эффективного освоения теоретического материала дисциплины «Генетика человека с основами медицинской генетики» и полноценной подготовки к семинарским занятиям используется самостоятельная работа студентов. Самостоятельная работа студентов, предусмотренная РУП в объеме 36 часов по дисциплине, направлена  на выработку навыков:

Самостоятельная работа осуществляться как в домашних условиях и в различных библиотеках (НГМУ, района, города, области), так и в методическом кабинете кафедры, который укомплектован современной литературой и первоисточниками по дисциплине «Генетика человека с основами медицинской генетики». 
Программа самостоятельной работы студентов на кафедре медицинской генетики и биологии
	Ссылки

на цели

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

	1
	
	3
	4
	5

	Зн. 6

Ум. 1 

 Ум. 3
Вл.2,3
	2
	Основные закономерности наследственности. Менделирующие заболевания у человека. 
	- конспектирует учебную литературу;

- прорабатывает учебный материал по конспекту лекций;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Зн. 6

Ум. 1 

 Ум. 3 
Вл.2,3
	2
	Множественный аллелизм. Решение задач. 
	- конспектирует учебную литературу;

- прорабатывает учебный материал по конспекту лекций;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Зн. 6

Ум. 1 

 Ум. 3
Вл.2,3
	2
	Хромосомная теория наследственности. Законы сцепления признаков.
	- конспектирует учебную литературу;

- прорабатывает учебный материал по конспекту лекций;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Зн. 6

Ум. 1 

 Ум. 3 

Вл.2,3
	2
	Наследование, сцепленное с полом. 
	- конспектирует учебную литературу;

- прорабатывает учебный материал по конспекту лекций;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Зн. 6

Ум. 1 

 Ум. 3 

Вл.2,3
	2
	Сцепленные с полом заболевания у человека.
	- конспектирует учебную литературу;

- прорабатывает учебный материал по конспекту лекций;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Зн. 6

Ум. 1

Вл.2,3
	2
	Кариотип – одна из важнейших характеристик живых организмов. Кариотип человека

	- конспектирует учебную литературу;

- прорабатывает учебный материал по конспекту лекций;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля


	экспресс-контроль

	Зн. 6

Ум. 1

 Вл.2,3
	2
	Цитогенетика и ее роль в медико-биологических исследованиях.
	- конспектирует учебную литературу;

- прорабатывает учебный материал по конспекту лекций;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля

-Овладевает правилами записи кариологического диагноза

	экспресс-контроль

	Зн. 6

Ум. 1 

 Ум. 3 
Вл.2,3
	2
	Генеалогический метод в генетике человека.
	- конспектирует учебную литературу;

- прорабатывает учебный материал по конспекту лекций;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Зн. 6

Ум. 1 

 Ум. 3
Вл.2,3
	2
	Популяционная генетика. Скрининг-тесты в диагностике наследственных заболеваний.
	- конспектирует учебную литературу;

- прорабатывает учебный материал по конспекту лекций;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Зн. 6

Ум. 1 

Вл.2,3 
	2
	Дерматоглифические показатели – сигналы для ранней диагностики наследственной патологии.
	- конспектирует учебную литературу;

- прорабатывает учебный материал по конспекту лекций;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Зн. 6

Ум. 1 

Вл.2,3 
	2
	Элементы антропометрии. Доминантные и рецессивные признаки у человека.
	- конспектирует учебную литературу;

- прорабатывает учебный материал по конспекту лекций;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Зн. 5
Ум. 1 

 Ум. 3
	3
	Взаимодействие генов.
	- конспектирует учебную литературу;

- прорабатывает учебный материал по конспекту лекций;

- выполняет тестовые задания для самоконтроля;

- решает задачи по теме
	экспресс-контроль

	Всего часов
	25
	
	
	


Важной формой самостоятельной работы студентов является подготовка докладов к научно-студенческим конференциям различного уровня, в том числе к Российской (итоговой) научно-практической конкурс-конференции студентов и молодых ученых НГМУ «Авиценна». Этот вид самостоятельной работы оценивается дополнительно с отметкой в журнале успеваемости.
2.7. КУРСОВЫЕ РАБОТЫ

Курсовые работы по дисциплине «Генетика человека с основами медицинской генетики» программой не предусмотрены.

Раздел 3. 
ТРЕБОВАНИЯ К УСЛОВИЯМ РЕАЛИЗАЦИИ РАБОЧЕЙ ПРОГРАММЫ ПО ДИСЦИПЛИНЕ 

«ГЕНЕТИКА ЧЕЛОВЕКА С ОСНОВАМИ МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКИ»
3.1. ОСОБЕННОСТИ ОРГАНИЗАЦИИ УЧЕБНОГО ПРОЦЕССА
Организация учебной деятельности студентов по дисциплине «Генетика человека с основами медицинской генетики» по направлению подготовки 060301 – фармация осуществляется в соответствии с нормативными документами, что соответствует  75 часам, из которых  50 часов – аудиторная, 25 часов – самостоятельная работа.

3.2. ПРАВА И ОБЯЗАННОСТИ ОБУЧАЮЩИХСЯ
Права и обязанности обучающихся  установлены законодательством Российской Федерации, Уставом НГМУ, правилами внутреннего распорядка, коллективным договором, Кодексом чести студентов и преподавателей НГМУ, а также другими локальными актами университета.

3.3. ТРЕБОВАНИЯ К ППС

Реализация рабочей программы по дисциплине «Генетика человека с основами медицинской генетики» обеспечивается научно-педагогическими кадрами кафедры биологии НГМУ. Преподаватели  кафедры имеют базовое медицинское или педагогическое образование, соответствующее профилю преподаваемой дисциплины. Все преподаватели в разное время прошли соответствующие формы переподготовки и получили сертификаты, позволяющие им работать по медико-биологическому профилю, и систематически занимаются научной и научно-методической деятельностью.

Доля преподавателей, имеющих ученую степень или ученое звание кандидата или доктора медицинских или биологических наук в общем числе преподавателей кафедры, обеспечивающих преподавание дисциплины «Генетика человека с основами медицинской генетики», составляет 50 %.
3.4. УЧЕБНО-МЕТОДИЧЕСКОЕ И БИБЛИОТЕЧНОЕ ОБЕСПЕЧЕНИЕ ДИСЦИПЛИНЫ «ГЕНЕТИКА ЧЕЛОВЕКА С ОСНОВАМИ МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКИ»

3.4.1. УЧЕБНО-МЕТОДИЧЕСКИЕ МАТЕРИАЛЫ 
Все учебно-методические материалы по дисциплине «Генетика человека с основами медицинской генетики» и рекомендации по их использованию для обучающихся размещаются на сайте Университета, на странице «Кафедра биологии», в разделе «Документы» (расписание занятий, календарно-тематические планы, учебно-методические материалы).

3.4.2. СПИСОК ОСНОВНОЙ И ДОПОЛНИТЕЛЬНОЙ ЛИТЕРАТУРЫ 

Для эффективного освоения теоретического материала по курсу студенты обеспечены базовой учебной литературой библиотеки НГМУ и имеют возможность самостоятельно заниматься в методическом кабинете кафедры, который укомплектован современной литературой и первоисточниками по дисциплине, в читальном зале библиотеки НГМУ, а также в других библиотеках города.  
Основная литература

1. Бочков Н.П. Клиническая генетика: учебник для студ. мед.вузов. (Бочков Н.П. – 2-е изд. перераб. и дополн. – М:ГЭОТАР-МЕД, 2002.-448с. – (ХХ1 век). – 20 экз.

2. Биология: учеб.пособие для студ. ФВСО и фарм.фак. (Н.В. Чебышев, Г.Г.Гринева, М.В.Козарь, С.И.Гуленков: под ред. Н.В.Чебышева) – М.: ГОУ ВУНМЦ, 2005.-592 с. – 13 экз.

Дополнительная литература

1. Слюсарев, Аркадий Александрович.  Генетика человека с основами медицинской генетики: Учебник для студ.мед.вузов / А.А. Слюсарев, С.В.Жукова. Киев:  Высш. школа. Головное изд-во, 1996. – 415 с

2. Лысов, Павел Константинович.  Генетика человека с основами медицинской генетики с основами экологии /  П.К. Лысов, А.П. Акифьев, Н.А.  Добротина. –М: Высшая школа, 2007. - 655 с. : ил.

3.  Бочков Н.П. Клиническая генетика: Учебник. – 3-е изд., испр. – М.: ГЭОТАР-Медиа,   2006. – 480 с.

4.  Гинтер Е.К. Медицинская генетика: Учебник. – М.: Медицина, 2003. – 448 с.

5. Гнатик Е.Н. Генетика человека: былое и грядущее. – М. Издательство ЛКИ, 2007. 
– 277 с.

3.4.3. ПЕРИОДИЧЕСКИЕ ИЗДАНИЯ
	
	Наименование
	Краткая характеристика

	1
	Вестник НГУ. Генетика человека с основами медицинской генетики, клиническая медицина.
	Выходит 4 раза в год. Журнал публикует оригинальные исследования, отражающие научное развитие отечественной медицины, а также обзоры современного состояния биологии и клинической медицины

	2
	Радиационная генетика человека с основами медицинской генетики: реферативный журнал
	Ежемесячный реферативный журнал - выпуск раздела-тома "Общие вопросы биологии"

	3 
	Успехи современной биологии
	Периодичность – 6 раз в год. Публикует обзорные и общетеоретические статьи, отражающие основные достижения во всех областях биологической науки: в биохимии, биофизике, цитологии, экспериментальной морфологии, вирусологии, генетике, физиологии животных, физиологии растений, экологии, экспериментальной онкологии, радиобиологии и др

	4
	Растительные ресурсы
	Периодичность – 6 раз в год. Основные темы журнала - это ресурсы полезных растений; Генетика человека с основами медицинской генетики, структура популяций и биологически активные вещества ресурсных видов.



3.4.5. ЭЛЕКТРОННО-ОБРАЗОВАТЕЛЬНЫЕ РЕСУРСЫ
Электронно-образовательные ресурсы созданы с целью помочь студентам облегчить доступ к литературе, необходимой им для работы или изучения истории. 
Электронная Библиотечная Система «Консультант студента. Электронная библиотека медицинского вуза» (ЭБС) по дисциплине «Генетика человека с основами медицинской генетики» предназначена для студентов и преподавателей медицинских и фармацевтических вузов и содержит электронные версии учебников и учебных пособий (издательства ГЭОТАР-Медиа, Литтера и др.):

1. Генетика человека с основами медицинской генетики: краткий курс. - М. : ГЭОТАР-Медиа, 2010. - 304 с. 
2. Генетика человека с основами медицинской генетики: учебник / Лисицын Ю.П., - М.: ГЭОТАР-Медиа, 2008. - 400 c. 
3. Электронная библиотека для высшего медицинского и фармацевтического образования / Московская медицинская академия им. Сеченова. Центральная научная библиотека (М.); ред. М.А. Пальцев; сост.: А.М. Сточик, А.Н. Шамин, С.С. Кривобоков, Т. 8: История фармации, 2004.
Интернет ресурсы, отвечающие тематике дисциплины:

	
	Наименование ресурса
	Краткая характеристика

	1
	Научная электронная библиотека

http://elibrary.ru/defaultx.asp
	Крупнейший российский информационный портал в области науки, технологии, медицины и образования, содержащий рефераты и полные тексты более 12 млн научных статей и публикаций.

	2
	Единое окно доступа к образовательным ресурсам

http://window.edu.ru/ 
	Обеспечивает свободный доступ к интегральному каталогу образовательных интеренет-ресурсов, к электронной библиотеке учебно-методических материалов, к ресурсам системы федеральных образовательных порталов

Система создана по заказу Федерального агенства по образованию.

	3
	Электронные издания НГМУ

http://192.168.2.217/cgi-bin/irbis64
	Представлены электронные версии учебников, учебно-методических пособий, монографий, подготовленных и изданных в университете. Хронологический охват: 2005 – текущий период

	4
	http://www.bibliotekar.ru/423/

	Электронная версия учебника Т.С. Сорокиной «Генетика человека с основами медицинской генетики»


   
3.5. МАТЕРИАЛЬНО-ТЕХНИЧЕСКОЕ ОБЕСПЕЧЕНИЕ 
Кафедра биологии расположена на 5-ом этаже лабораторного корпуса по ул. Медкадры, 4. Для обеспечения учебного процесса по дисциплине  «Генетика человека с основами медицинской генетики» используются аудитории № 513, 514, 547 и 534, укомплектованные учебной мебелью и оформленная наглядными пособиями по биологии (портреты выдающихся ученых, таблицы, микро- и макропрепараты). 

Аудитория 513 кафедры оснащена плазменным телевизором и компьютером для демонстрации презентаций, учебных видео- и кинофильмов. 

4. ОЦЕНКА КАЧЕСТВА ОСВОЕНИЯ ДИСЦИПЛИНЫ «ГЕНЕТИКА ЧЕЛОВЕКА С ОСНОВАМИ МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКИ», КОНТРОЛЬ РЕЗУЛЬТАТОВ ОБУЧЕНИЯ
Программа  контрольно-диагностических (оценочных) процедур (аттестаций) студентов на соответствие их подготовки ожидаемым результатам образования компетентностно-ориентированной дисциплины включает:

4.1. ВХОДНОЙ КОНТРОЛЬ

Входной контроль осуществляется на первом семинарском занятии в виде тестирования в письменном виде в аудитории. Входной контроль нацелен на выявление остаточных знаний из дисциплины «Генетика человека с основами медицинской генетики», изучаемой в средней школе. 

4.2. Текущий контроль
В качестве оценочных средств при текущем контроле знаний по дисциплине «Генетика человека с основами медицинской генетики» в течение семестра используются: 

· вопросы и задания с открытой формой ответа (текущий опрос),

· конспекты (выполнение письменных заданий для самостоятельной работы в «Рабочей тетради по биологии»),

· экспресс-контроль.

4.3. Рубежный контроль
Студенты выполняют согласно плану две контрольные работы: решение задач и тестовый контроль теоретических знаний.
4.4. Итоговый контроль
Итоговый контроль по дисциплине «Генетика человека с основами медицинской генетики» проводится в форме зачет. Зачет проводится по окончании 1-ого учебного семестра по расписанию сессии.

5. Фонды контрольно-оценочных материалов.
Приложение 1
ПРИМЕРЫ СИТУАЦИОННЫХ ЗАДАЧ ПО ДИСЦИПЛИНЕ, СОДЕРЖАЩИХСЯ В УМКД

Задачи по генетике

№ 1

Синдром Коффина-Лоури (умственная отсталость в сочетании с костно-хрящевыми аномалиями) наследуется по Х-сцепленному доминантному типу. В семье, где признаки синдрома имеет мать, а отец СПОлне здоров, первый ребенок - здоровый мальчик с голубыми глазами. Определить вероятность рождения здоровой девочки с голубыми глазами, если известно, что оба родителя кареглазые.

№ 2

Одна из форм несахарного диабета наследуется по Х-сцепленному рецессивному варианту. У больного отца и фенотипически здоровой матери первый ребенок – голубоглазая девочка с признаками заболевания. Определить вероятность рождения здорового голубоглазого мальчика в этой семье, если известно, что родители кареглазые. 

№ 3

Ген, определяющий развитие одной из форм врожденной катаракты, находится в Х-хромосоме и наследуется по рецессивному типу. У фенотипически здоровых родителей первый ребенок - мальчик-левша с признаками катаракты. Определить генотипы родителей и вероятность рождения здоровой праворукой девочки в этой семье, если оба родителя владеют преимущественно правой рукой.

№ 4

Гипоплазия эмали (резкое истончение, сопровождающееся изменением цвета зубов) наследуется по Х-сцепленному доминантному типу. Первый ребенок в семье - больная девочка, имеющая голубые глаза. Определить вероятность рождения здорового кареглазого мальчика, если известно, что болен отец, а мать фенотипически здорова. Оба родителя имеют карие глаза.

№ 5

У фенотипически здоровых родителей первый ребенок - мальчик-гемофилик, страдающий альбинизмом. Определить генотипы родителей и вероятность рождения здорового мальчика в этой семье.

№ 6

Синдром Цинссера (изменения ногтей,  повышенная пигментация кожи) наследуется по Х-сцепленному рецессивному типу. У отца, страдающего синдромом Цинссера и фенотипически здоровой матери первый ребенок - мальчик-альбинос с признаками синдрома. Определить вероятность рождения здоровой девочки в этой семье.

№ 7

Синдром Хантера (нарушение углеводного обмена) наследуется по Х-сцепленному рецессивному типу. У больного отца и фенотипически здоровой матери первый ребенок – мальчик-альбинос с признаками этого синдрома. Определить вероятность рождения здоровой девочки в этой семье, если известно, что оба родителя имеют нормальную пигментацию кожи.

№ 8

Ген, определяющий развитие синдрома Ленца (аномалии пальцев и органа зрения), находится в Х-хромосоме и наследуется по рецессивному типу. У больного отца и фенотипически здоровой матери первый ребенок - мальчик-альбинос с признаками синдрома. Определить вероятность рождения здоровой девочки в этой семье, если известно, что оба родителя имеют нормальную пигментацию кожи.

№ 9

Синдром Гольтца (появление участков истонченной кожи) наследуется по Х-сцепленному доминантному типу. Первый ребенок в семье - больная девочка с голубыми глазами. Определите вероятность рождения здорового голубоглазого мальчика, если известно, что болен отец, а мать фенотипически здорова. Оба родителя имеют карие глаза,

№ 10

Синдром Коффина-Лоури (умственная отсталость в сочетании с костно-хрящевыми аномалиями) наследуется по Х-сцепленному доминантному типу. Первый ребенок в семье - больная девочка, имеющая голубые глаза. Определить вероятность рождения здорового голубоглазого мальчика, если известно, что болен отец, а мать фенотипически здорова, причем оба родителя - кареглазые.

№ 11

Ген, определяющий развитие одной из форм врожденной катаракты, находится в Х-хромосоме и наследуется по рецессивному типу. У больного отца и фенотипически здоровой матери первый ребенок - голубоглазая девочка с признаками катаракты. Определить вероятность рождения здоровой кареглазой девочки в этой семье, если известно, что оба родителя имеют карие глаза.

№ 12

Синдром Хантера (нарушение углеводного обмена) наследуется по Х-сцепленному рецессивному типу. У фенотипически здоровых родителей первый ребенок - леворукий мальчик с признаками синдрома. Определите вероятность рождения здорового праворукого мальчика в этой семье, если оба родителя владеют преимущественно правой рукой

№ 13

Синдром Менкеса  (закрученные и ломкие волосы) наследуется по Х-сцепленному рецессивному типу. У больного отца и фенотипически здоровой матери первый ребенок - голубоглазый мальчик с признаками заболевания. Определить вероятность рождения здоровой голубоглазой девочки в этой семье.

№ 14

Ген, отвечающий за развитие синдрома Ленца (аномалии пальцев и органа зрения), находится в Х-хромосоме и наследуется по рецессивному типу. У больного отца и фенотипически здоровой матери первый ребенок - голубоглазая девочка с признаками синдрома. Определить вероятность рождения здоровой голубоглазой девочки в этой семье, если известно, что оба родителя имеют карие глаза.
№ 15

Синдром недержания пигмента наследуется по Х-сцепленному доминантному типу. Первый ребенок в семье - здоровая девочка с голубыми глазами. Определите вероятность рождения здорового голубоглазого мальчика, если известно, что больна мать, а отец фенотипически здоров. Оба родителя имеют карие глаза.

№ 16

Синдром Блоха-Сульцбергера (синд​ром недержания пигмента) наследуется по Х-сцепленному доминантному типу. В семье, где признаки синдрома имеет мать, а отец СПОлне здоров, первый ребенок - здоровый мальчик, обладающий признаком леворукости. Определить вероятность рождения здоровой праворукой девочки, если известно, что оба родителя - правши.
№ 17

Первый ребенок в семье – здоровый голубоглазый мальчик, второй - кареглазый мальчик, которому установлен диагноз фокальной дермальной гипоплазии (наследуется по Х-сцеп-ленному доминантному типу). Отец имеет карие, а мать – голубые глаза. Какова вероятность рождения здорового мальчика с голубыми глазами, если известно, что больна только мать? 

№ 18

У отца-дальтоника и фенотипически здоровой матери первый ребенок - мальчик-дальтоник, обладающий признаком леворукости. Определить вероятность рождения праворукой девочки-дальтоника, если известно, что оба родителя - правши.

№ 19

Ген, определяющий развитие одной из форм врожденной катаракты, находится в Х-хромосоме и наследуется по рецессивному типу. У больного отца и фенотипически здоровой матери первый ребенок - голубоглазый мальчик с признаками катаракты. Определить вероятность рождения здоровой девочки с голубыми глазами в этой семье. Оба родителя имеют карие глаза.

№ 20

Синдром Хантера (нарушение углеводного обмена) наследуется по Х-сцепленному рецессивному типу. У больного отца и фенотипически здоровой матери первый ребенок - голубоглазый мальчик с признаками синдрома. Определить вероятность рождения здоровой кареглазой девочки в этой семье, если известно, что оба родителя имеют карие глаза.

 ПРИМЕРНЫЕ ВОПРОСЫ К ЗАЧЕТУ  ПО ДИСЦИПЛИНЕ 
«ГЕНЕТИКА ЧЕЛОВЕКА С ОСНОВАМИ МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКИ»
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

Среднее полное общее образование;


Общая биология. Биология клетки.


Биология размножения и развития. Человек.





Генетика человека 


с основами медицинской генетики





Патологическая анатомия





Патологическая физиологогия





Анатомия и физиология





Основы патологии
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