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Изучение дисциплины направлено на формирование у обучающихся следующих универсальных
(УК)компетенций:

ГЕНЕТИКИ» по формированию компетенций
3
семестре.
. Требования к результатам освоения программы дисциплины «ОСНОВЫ МЕДИЦИНСКОЙ

дисциплина Блока 1 ООП ВО по специальности 31.05.02 «Педиатрия». Дисциплина изучается в 4
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Новые проекты по изучению генома человека.
Генетический полиморфизм. Этногеномика. Геномика
и создание новых лекарственных препаратов.
Концепция лекарственной метаболической
безопасности. Фармакогенетика.

Геномика и геномные технологии.
Митохондриальные болезни.

основа медицинской
генетики. Генетический
паспорт. Эпигенетика.
Этногеномика.

Геном человека как научная основа предиктивной
медицины. Генетический паспорт.
Геномный импринтинг- эпигенетическиая система
регуляции генов.

.Молекулярная генетика-1 Геномика. Протеомика.УК-1.1

Содержание раздела в дидактических единицахНаименование раздела
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2. Методы изучения Генеалогический метод исследования генетики
человека. Составление родословных. Близнецовыйгенетики человека.

Моногенные, хромосомные метод: определение коэффициента родства;
и геномные заболевания. коэффициенты родства для различных пар

родственников; определение конкордантности
Популяционно-статистический метод исследования в
медицинской генетике. Значение изучения частот
генов и генотипов в популяции для получения
информации о частоте гетерозиготности.
Биохимический метод исследования генетики
человека.
Цитогенетические методы исследования в
медицинской генетике. Стандартное
кариотипирование. Флюоресцентная in situ
гибридизация (FISH метод). Многоцветные FISH
методы. Примеры применения в клинической
практике.
Моногенные заболевания. Типы наследования.
Классификация моногенных заболеваний. Болезни
обмена: аминокислотного, углеводного, липидного,
пуринового, порфиринового обмена.
Хромосомные аберрации. Классификация. Наиболее
распространенная патология: синдром Дауна,
Шеришевского-Тернера, Клайнфельтера.

3. Врожденные заболевания Врожденные заболевания и пороки развития. Пороки
и пороки развития. при моногенных и хромосомных заболеваниях.

Пороки, вызванные эндокринными, гормональными и
метаболическими расстройствами матери. Пороки
экзогенного происхождения.
Мультифакториальные пороки.
Роль физических, химических и биологических
факторов в происхождении врожденных нарушений
развития.
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Самостоятельная работа студента
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0,39 14 14
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работа - - -

-- -

Общая трудоемкость 1 36 36

Трудоемкость по
семестрам (АЧ)

4. Методы диагностики Методы ДНК-диагностики. Использование в
наследственных патологий клинической практике.
человека и медико-
генетическое

• анализ полиморфизма длин рестрикционных
фрагментов

консультирование. • анализ полиморфизма мини- и
микросателлитных последовательностей
•
•

полимеразная цепная реакция
анализ конформационного полиморфизма

однонитевой ДНК
• методы секвенирования ДНК (дидезокси-метод
Сэнгера, флюорохромное окрашивание химическое
расщепление)
• гибридизация нуклеиновых кислот с аллель-
специфическими зондами.
Прикладные аспекты применения методов
молекулярной генетики и ДНК-диагностики в
клинической медицине.
Метод ДНК- комет в оценке генотоксического
действия экологических факторов.
Задачи медико-генетического консультирования и
показания для направления больных и их семей на
медико-генетическое консультирование. Методики
проведения медико-генетического консультирования.
Основные клинико-генетические и методы
исследования.

5. Объём дисциплины и виды учебной работы
Общая трудоемкость дисциплины составляет 1 зачётная единица, 36 часов

Вид учебной работы Трудоемкость


