КОНТРОЛЬНЫЕ РАБОТЫ ПО КУРСУ «МЕДИЦИНСКАЯ ГЕНЕТИКА» ДЛЯ СТУДЕНТОВ ЗАОЧНОЙ ФОРМЫ ОБУЧЕНИЯ
ОБЩИЕ УКАЗАНИЯ

Курс медицинской генетики для студентов заочного отделения включает лекционную часть, лабораторные занятия, а также выполнение контрольной работы. На лекционных и лабораторных занятиях по курсу студент-заочник знакомится с основными медико-генетическими терминами, особенностями организации генома человека его основными молекулярно-генетическими методами исследования, приобретает  знания о природе наследственных заболеваний человека - этиологии, механизмах патогенеза, причинах клинического полиморфизма; совершенствует навыки использования этих знаний для дифференциальной диагностики заболеваний. В изучении медицинской генетики самостоятельная работа, в виде контрольной, занимает весьма значительное место, что способствует активному усвоению  материала, расширению знаний, полученных на лекционных и лабораторных занятиях. Студенты, не выполнившие контрольную работу или получившие незачет по контрольной работе, не допускаются к сдаче зачета по медицинской генетике. 

СТРУКТУРА КОНТРОЛЬНОЙ РАБОТЫ. ОБЩИЕ УКАЗАНИЯ ПО ПОДГОТОВКЕ КОНТРОЛЬНОЙ РАБОТЫ 

1. Для выполнения контрольной работы каждый студент получает вопросы, что позволяет активно проработать почти весь программный материал. Работы выполняются только рукописным способом. Напечатанные работы не рассматриваются. Титульный лист контрольной работы оформляется по образцу (Приложение 1).

2. Работу необходимо оформлять аккуратно, писать грамотно, разборчиво. Если тетрадь в клеточку, то текст работы пишется через клеточку. Для заметок рецензента следует оставлять поля не менее 2 см. Объем контрольной работы не должен превышать одной ученической тетради (18 листов).
3. В конце работы необходимо написать список использованной литературы, поставить дату и личную подпись.
ПЕРЕЧЕНЬ ВОПРОСОВ ДЛЯ ВЫПОЛНЕНИЯ
КОНТРОЛЬНОЙ РАБОТЫ

Вариант №1

1. Понятие цитогенетики человека. Объект исследования, задачи и функции. Краткая история развития цитогенетики человека.

2. Спонтанные и индуцированные мутации, физический, химический, биологический лекарственный мутагенез.
Вариант №2

1. Принципы и методы получения клеточных культур, приготовление цитогенетических препаратов.

2. Наследственные болезни обмена веществ. 
Вариант №3
1. Равномерная и дифференциальная окраски хромосом в целях проведения различных видов цитогенетических анализов.
2. Генетические основы профилактики хромосомных болезней. Доклиническая диагностика.
1. Вариант №4
2. Понятие о кариотипе. Аутосомы и половые хромосомы. Морфология хромосом человека, строение хромосом.
3. Блот-гибридизация по методу Саузерна.

Вариант №5
1. Интернациональная номенклатура хромосом человека: правила записи кариотипа при нарушениях кариотипа.
2. Инвазивные методы пренатальной диагностики.
Вариант №6
1. Понятие о сбалансированных перестройках хромосом в кариотипе, классификация, механизмы их образования.
2. Секвенирование. Рестрикционный анализ.
Вариант №7
1. Понятие о несбалансированных перестройках хромосом в кариотипе,  классификация, механизмы их образования.
2. Понятие о клинико-генеалогическом методе в медицинской генетике. Принципы составления родословных.
Вариант №8
1. Понятие о флуоресцентной in situ гибридизации (FISH).
2. Неинвазивные методы пренатальной диагностики.
Вариант №9
1. Виды ДНК проб. Применение в цитогенетической практике.
2. Патогенез и классификация наследственных болезней.
Вариант №10
1. Принципы классификации хромосом в кариотипе человека. Понятие об идеограмме хромосомы. Правила записи кариотипа человека.
2. Основные типы наследования.

Вариант №11
1. SKY-FISH, многоцветный бэндинг на основе FISH (Rx-FISH).
2. Принципы формирования групп повышенного генетического риска.
Вариант №12
1. Этапы FISH анализа. Понятие о микродиссекции. Этапы микродиссекции.
2. Методы преимплантационной диагностики
Вариант №13
1. Цитогенетическая характеристика распространенных заболеваний, связанных с числовыми аномалиями половых хромосом.

2. Скринирующие (просеивающие) программы.
Вариант №14

1. Понятие об импринтинге на примере синдромов Ангельмана и Прадера-Вилли.
2. Принципы формирования групп повышенного генетического риска.
Вариант №15

1. Понятие о псевдоцветах. 24-цветный M-FISH на основе WCP.

2. Общая характеристика патогенеза генных болезней. Клинический полиморфизм.
Вариант №16
1. Принципы классификации генных болезней и синдромов. Клиника и генетика некоторых генных болезней
2. Принцип ПЦР, основные варианты, области применения. История открытия метода.
Приложение 1
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