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1. Пояснительная записка


Цель изучения дисциплины.


Предметом изучения дисциплины являются основы медицинской генетики и наследственных заболеваний.

Цель преподавания дисциплины – освещение основ фундаментальной и медицинской генетики,  принципов и методов лабораторной диагностики генетических заболеваний, лечения и профилактики редких и широко распространенных наследственных болезней.

Изучение данного курса предусматривается учебными планами специальности 
1-33 01 05 «Медицинская экология» очной и заочной форм обучения.


Задачи дисциплины.


В результате усвоения этой дисциплины обучаемый должен:
· знать:
1. Современные представления о геноме человека.

2. Показания к проведению, этапы и содержание медико-генетического консультирования.

3. Основные методы медицинской генетики и их применение в клинической практике.

4. Показания к проведению лабораторной генетической диагностики.

5. Уровни лабораторной диагностики генетических заболеваний.

6. Сущность и принципы цитогенетических методов диагностики.

7. Классификацию хромосомной патологии

8. Механизмы формирования хромосомных перестроек.

9. Сущность и принципы применения современных молекулярно-цитогенетических методов в диагностике генетических заболеваний и в исследованиях генома человека.

10. Сущность, принципы и виды молекулярно-генетических методов диагностики.

11. Классификацию моногенных заболеваний, типы наследования.

12. Методы пренатальной диагностики и неонатального скрининга, показания к ним, сроки проведения.

13. Принципы и методы организации медико-генетической помощи в республике.

· уметь:
1. Оценивать клинико-генеалогические данные обследования больного.

2. Дать интерпретацию лабораторных цитогенетических результатов обследования пациента.

3. Поставить диагноз хромосомной болезни на основании данных цитогенетического анализа.

4. Интерпретировать биохимические и молекулярные данные генетической диагностики.

5. Излагать полученные при исследовании данные в истории болезни с картой клинико-генеалогического обследования.
6. Давать прогноз возникновения  генетического заболевания у пробанда и его родственников.
7. Выделять семьи из группы лиц с повышенным риском развития того или иного заболевания с наследственным предрасположением.
8. Объяснить суть и эффективность профилактических мероприятий, предупреждающих наследственные и врожденные заболевания.

· иметь навыки:
1. Выполнения кариологического анализа метафазных хромосом.

2. Приготовления изображения систематизированного кариотипа.

3. Записи кариотипа человека в норме и при патологии с использованием современной номенклатуры хромосом человека.

4. Определения типа наследования по записи родословных.

5. Оценки информативности примененного молекулярно-генетического метода.

6. Оценки разрешающей возможности конкретного лабораторного метода для диагностики генетического заболевания.
.


Перечень дисциплин, усвоение которых необходимо для изучения данной дисциплины.


Требуются знания основ общей генетики раздела «Мутационная изменчивость».

Изучение дисциплины предусматривает систематическую самостоятельную работу студентов с рекомендуемой литературой, Internet-источниками и так далее, а также использование современных программных и технических средств при выполнении практических занятий.

2. Содержание учебного материала


Наименование тем, содержание и объем лекций (в скобках указан объем для заочной формы обучения):
	№
	Наименование тем
	Содержание
	Объем часы

	1
	Введение в медицинскую генетику
	Введение в медицинскую генетику. Краткая история развития медицинской генетики. Задачи и функции. 
	2 (0,5)

	2
	Введение в цитогенетику. Принципы и методы получения цитогенетических препаратов хромосом
	Понятие цитогенетики человека, объект исследования, задачи, функции. Принципы и методы получения клеточных культур и приготовления цитогенетических препаратов хромосом. Равномерная и дифференциальные окраски хромосом.
	2

	3
	Кариотип человека в норме
	Понятие о кариотипе. Аутосомы и половые хромосомы. Морфология хромосом человека. Понятие об идеограмме хромосомы. Правила записи кариотипа человека.
	2 (0,5)

	4
	Структурные сбалансированные аномалии хромосом
	Понятие о сбалансированных перестройках хромосом в кариотипе. Классификация сбалансированных перестроек хромосом. Правила записи аномального кариотипа, несущего сбалансированную перестройку.
	2 (1)

	5
	Структурные несбалансированные аномалии хромосом
	Понятие о несбалансированных перестройках хромосом в кариотипе. Классификация несбалансированных перестроек хромосом. Правила записи аномального кариотипа, несущего несбалансированную перестройку.
	2 (1)

	6
	Этиология наследственных болезней
	Хромосомные, геномные и генные мутации, их роль в патологии человека. Летальные, сублетальные мутации. Причины мутаций. Спонтанные и индуцированные мутации, частота их возникновения; физический, химический, биологический мутагенез. Лекарственный мутагенез, тератогенез, канцерогенез. Этиопатогенетические особенности наследственных заболеваний в Беларуси.
	2 (0,5)

	7
	Введение в молекулярную цитогенетику
	Понятие о флуоресцентной in situ гибридизации FISH. Базовые принципы FISH. Виды ДНК проб. Источники приготовления проб и их размеры. Понятие о микродиссекции. Этапы микродиссекции.
	2 (0,5)

	8
	Многоцветные FISH подходы
	Принципы флуоресцентной микроскопии. Понятие о псевдоцветах. 24-цветный M-FISH на основе WCP. SKY- FISH. Многоцветный бендинг на основе FISH. Rx-FISH. MCB (Multicolor banding). Сравнительная цитогенетика (эволюция кариотипов).
	2

	9
	Полимеразная цепная реакция
	История открытия метода. Принцип ПЦР, основные варианты, области применения.
	2 (0,5)


	10
	Прямые и косвенные методы молекулярной диагностики
	Биохимические методы. Прямые (секвенирование, рестрикционный анализ, блот-гибридизация по методу Саузерна) косвенные (гетеродуплексный анализ, метод химического расщепления некомплементарных сайтов) методы ДНК-диагностики 
	2

	11
	Категории клинической молекулярно-генетической диагностики
	Дифференциальная диагностика заболеваний. Установление носительства мутантных генов в семье и популяции. Пресимптоматическая диагностика. Предимплантационная диагностика. Геномная дактилоскопия.
	2

	12
	Профилактика наследственной патологии
	Генетические основы профилактики хромосомных болезней. Доклиническая диагностика.
	2

	13
	Пренатальная диагностика. Преимплантационная диагностика
	Программы скрининга. Принципы формирования групп повышенного генетического риска. Скринирующие (просеивающие) программы. Неинвазивные методы пренатальной диагностики. Инвазивные методы пренатальной диагностики. Методы преимплантационной диагностики. 
	2 (0,5)

	14
	Семиотика наследственной патологии
	Анализ фенотипа больных с наследственной патологией. Признаки дисэмбриогенеза и их значение для диагностики наследственных болезней. Пороки развития. Понятие о наследственных синдромах. Классификация пороков развития. Первичные и вторичные пороки. Изолированные, системные, множественные пороки развития. Наследственные (генные, хромосомные, мультифакториальные), экзогенные болезни. Пороки неясной этиологии.
	2

	15
	Генные болезни и синдромы
	Общая характеристика патогенеза генных болезней. Клинический полиморфизм. Генетическая гетерогенность. Принципы классификации генных болезней и синдромов. Клиника и генетика некоторых генных болезней.
	2 (1)

	16
	Наследственные болезни обмена веществ
	Наследственные болезни обмена аминокислот: фенилкетонурия, альбинизм, тирозиноз. Наследственные дефекты обмена углеводов: галактоземиия, фруктоземия, гликогеноз, мукополисахаридоз. Наследственные болезни обмена липидов: сфинголипидоз, гиперлипопротеинемия.

	2 (1)

	17
	Хромосомные болезни
	Аномалии хромосомного набора человека: численные и структурные. Клинические проявления хромосомных аномалий. Хромосомные синдромы, обусловленные нарушениями в системе аутосом. Хромосомные синдромы, связанные с нарушениями в системе половых хромосом. Клинические признаки, позволяющие заподозрить хромосомные болезни. Проблема лечения хромосомных болезней.
	2 (1)

	18
	Наследственные аспекты умственной отсталости
	Этиология, патогенез. Генетическая обусловленность заболевания.
	2

	
	
	Всего:
	36 (8)


Лабораторные занятия, их содержание, объем в часах

	№
	Наименование тем
	Содержание
	Объем часы

	1
	Анализ кариотипа. Идеограмма. Типы хромосом человека.
	Строение и морфология хромосом человека. Классификация хромосом в кариотипе человека. Современная номенклатура хромосом человека. 
	2 (1)

	2
	Рутинный цитогенетический анализ.
	Анализ метафазной пластинки равномерно окрашенных хромосом: идентификация отдельных хромосом, систематизация хромосом по группам.
	2 (1)

	3
	Принципы молекулярно-цитогенетического анализа кариотипа человека.
	Стандартный протокол выполнения флуоресцентной in situ гибридизации. Навыки интерпретации результатов молекулярно-цитогенетической диагностики.
	2 (1)

	4
	Числовые перестройки хромосом.
	Классификация нарушений числа хромосом у человека. Клеточный мозаицизм, формы мозаицизма.
	2

	5
	Полимеразная цепная реакция.
	ПЦР, принципы работы в молекулярной генетике.
	2 (1)

	6
	Методы медико-генетического исследования


	Цитогенетический, биохимические, близнецовый, популяционный методы исследования, методы пренатальной диагностики.
	2

	7
	Генеалогический метод изучения наследственности
	Понятие о клинико-генеалогическом методе в медицинской генетике. Основные типы наследования. Принципы составления родословных.
	2

	8
	Хромосомные болезни
	Клинические проявления хромосомных аномалий. Хромосомные синдромы, обусловленные нарушениями в системе аутосом. Хромосомные синдромы, связанные с нарушениями в системе половых хромосом.
	2

	9
	Итоговое занятие 
	
	2

	
	
	Всего:
	18 (4)


3. Учебно-методическая карта дисциплины


Номера тем, наименования тем и (или) содержания, количество аудиторных часов (лекции, практические (семинарские) занятия, лабораторные занятия и управляемая самостоятельная работа), номера методических средств, учебно-методические материалы и номера форм контроля знаний (в скобках указана информация для заочной формы обучения):
	Номер темы
	Наименование темы и (или) содержание
	Количество аудиторных часов
	Номер методического средства
	Учебно-методические материалы
	Номер формы контроля знаний

	
	
	Лекции
	Практические (семинарские) занятия
	Лабораторные занятия
	Управляемая самостоятельная работа 
	
	
	

	1
	Введение в медицинскую генетику
	2 (0,5)
	– (–)
	– (–)
	– (–)
	1, 2, 5 (1, 2, 5)
	(1,2,7,8( ((1,2()
	1, 2 (1)

	2
	Введение в цитогенетику. Принципы и методы получения цитогенетических препаратов хромосом
	2 (-)
	– (–)
	4 (2)
	– (–)
	1 – 6 (1 – 6)
	(1,2,3,5,7,8( ((3,5,()
	1, 2, 3-5 (3-5)

	3
	Кариотип человека в норме
	2 (0,5)
	– (–)
	4 (1)
	– (–)
	1 – 6 (1 – 6)
	(1,2,3,5,7,8( ((1,2,3,5()
	1, 2, 3-5 (2-5)

	4
	Структурные сбалансированные аномалии хромосом
	2 (1)
	– (–)
	– (–)
	– (–)
	1, 2, 5 (–)
	(1,2,7,8( (–)
	1, 2 (–)

	5
	Структурные несбалансированные аномалии хромосом
	2 (1)
	– (–)
	– (–)
	– (–)
	1, 2, 5 (–)
	(1,2,7,8( (–)
	1, 2 (–)

	6
	Этиология наследственных болезней
	2 (0,5)
	– (–)
	– (–)
	– (–)
	1, 2, 5 (1, 2, 5)
	(1,2,7,8( ((1,2,7,8()
	1, 2 (–)

	7
	Введение в молекулярную цитогенетику
	2 (0,5)
	– (–)
	– (–)
	– (–)
	1, 2, 5 (1, 2, 5)
	(1,2,7,8( (–)
	1, 2 (2)

	8
	Многоцветные FISH подходы
	2 (-)
	– (–)
	– (–)
	– (–)
	1, 2, 5 (–)
	(1,2,7,8( (–)
	1, 2 (–)

	9
	Полимеразная цепная реакция
	2 (0,5)
	– (–)
	2 (1)
	– (–)
	1 – 6 (1 – 6)
	(1,2,7,8( ((1,2,7,8()
	1-5 (2-5)

	10
	Прямые и косвенные методы молекулярной диагностики
	2 (–)
	– (–)
	2 (–)
	– (–)
	1 – 6 (1, 2, 5)
	(1,2,3,7,8( ((1,2,3,7,8()
	1 – 5 (–)

	11
	Категории клинической молекулярно-генетической диагностики
	2 (–)
	– (–)
	1 (–)
	– (–)
	1 – 6 (–)
	(1,2,3,7,8( (–)
	1 - 5 (–)

	12
	Профилактика наследственной патологии
	2 (–)
	– (–)
	2 (–)
	– (–)
	1 – 6 (–)
	(1,2,3,7,8( (–)
	1-5 (–)

	13
	Пренатальная диагностика. Преимплантационная диагностика
	2 (0,5)
	– (–)
	1 (–)
	– (–)
	1 – 6 (–)
	(1,2,3,7,8( (–)
	1- 5 (–)

	14
	Семиотика наследственной патологии
	2 (–)
	– (–)
	– (–)
	– (–)
	1, 2, 5 (–)
	(1,2,7,8( (–)
	1, 2 (–)

	15
	Генные болезни и синдромы
	2 (1)
	– (–)
	– (–)
	– (–)
	1, 2, 5 (1, 2, 5)
	(1,2,6,7,8( ((1,2,6()
	1, 2 (–)

	16
	Наследственные болезни обмена веществ
	2 (1)
	– (–)
	– (–)
	– (–)
	1, 2, 5 (1, 2, 5)
	(1,2,6,7,8( ((1,2,6()
	1, 2 (2)

	17
	Хромосомные болезни
	2 (1)
	– (–)
	2 (–)
	– (–)
	1 – 6 (1, 2, 5)
	(1,2,3,6,7,8( ((1,2,3,6()
	1-5 (2)

	18
	Наследственные аспекты умственной отсталости
	2 (–)
	– (–)
	– (–)
	– (–)
	1, 2, 5 (–)
	(1,2,6,7,8( (–)
	1, 2 (–)


4. Информационно-методическая часть


Основные учебно-методические материалы:

1. Бочков Н.П. Клиническая генетика: Учебник. — 2-е изд., перераб. и доп. — М.: ГЭОТАР-МЕД, 2002. — 448 с: ил.

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

3. Горбунова В.Н., Баранов В.С. Введение в молекулярную диагностику и генотерапию наследственных заболеваний. – СПб., Специальная литература, 1997 г. – 287 с.

4. Ворсанова С.Г., Юров Ю.Б., Чернышов В.Н. Медицинская цитогенетика (Учебное пособие). – М.: ИД МЕДПРАКТИКА-М, 2006. – 300с.
5. ЗахаровА.Ф., Бенюш В.А., Кулешов Н.П., Барановская Л.И. Хромосомы человека: Атлас. – М.; 1982.

6. Козлова С.И., Демикова Н.С., Семанова Е., Блинникова О.Е. Наследственные синдромы и медико-генетическое консультирование. Атлас-справочник. – 2-е изд., доролн. – М.: Практика, 1996. – 416 с.

7. Генетика. Учебник для вузов / под ред. Академика РАМН В.И. Иванова – М.: ИКЦ «Академкнига», 2006. – 638 с.:ил.
8. Топорина Н.А., Стволинская Н.С. Генетика человека: Практикум для вузов. – М.: Гуманит. изд. Центр ВЛАДОС, 2001. – 96 с.

Дополнительная:

1. Бочков Н.П., Чеботарев А.Н. Наследственность человека и мутагены внешней среды. М.:  Медицина, 1989. – 270 с.

2. Морозов  Е.И., Тарасевич Е.И., Анохина В.С. Генетика в вопросах и ответах. Минск: «Университетское», 1989.-288 с.

3. Пашков А.А. Наследственные заболевания нервной системы (учебно-методические указания для студентов и врачей-стажеров по специальности «неврология»).-Витебск, 1996. – 48 с.

4. Фогель Ф., Мотульски А. Генетика человека. Т.1-3. – М.: Мир, 1989 – 1990.

5. Хелевин Н.В., Лобанов А.М., Колесова О.Ф. Задачник по общей и медицинской генетике. – Минск: «Высшая школа», 1984. – 155 с.


Наименования и виды методических средств:
	№ п/п
	Наименование

	1
	Слайды

	2
	Мультимидийные презентации

	3
	микроскопы

	4
	цитологические препараты

	5
	демонстрационные таблицы

	6
	компьютерные программы


Формы контроля знаний:
	№
п / п
	Форма

	1. 
	Выборочный контроль на лекциях

	2. 
	Проверка конспектов лекций студентов

	3. 
	Проведение контрольных работ на потоке

	4. 
	Собеседование при защите отчетов по практическим занятиям

	5. 
	Аттестация по индивидуальной работе

	6. 
	Проведение экзамена по курсу


5. Протокол согласования учебной программы с другими дисциплинами специальности

	Название дисциплины, с которой требуется согласование
	Название кафедры
	Предложения об изменениях в содержании учебной программы по изучаемой дисциплине
	Решение, принятое кафедрой, разработавшей учебную программу (с указанием даты и номера протокола)

	
	
	
	


Рабочую программу разработал:
К.б.н.                                                                                                        П.М. Морозик
П.М. 



к. т. н., доцент

____________________ Б. А. Тонконогов

6. Дополнения и изменения к учебной программе на _____ / _____ учебный год

	№
п / п
	Дополнения и изменения
	Основание

	
	
	



Учебная программа пересмотрена и одобрена на заседании кафедры экологических информационных систем (протокол № __ от _______________ 2009).

Заведующий кафедрой
д.б.н., профессор ____________________ С.Б. Мельнов
Утверждено

Декан факультета экологической медицины

к.б.н., доцент ____________________ М.С. Морозик
Декан факультета заочного обучения
к. т. н., доцент ____________________ Б.А. Тонконогов
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