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1. ЦЕЛИ ОСВОЕНИЯ ДИСЦИПЛИНЫ 

1.1 Цель программы  – подготовка квалифицированного врача-генетика, способного и готового к самостоятельной 

профессиональной деятельности в сфере охраны здоровья граждан путем обеспечения оказания 

высококвалифицированной медицинской помощи в соответствии с установленными требованиями и стандартами в 

сфере здравоохранения на основе сформированных универсальных и профессиональных компетенций. 

         
2. МЕСТО ДИСЦИПЛИНЫ В СТРУКТУРЕ ООП 

Цикл (раздел) ООП: Б1.В 

2.1 Требования к предварительной подготовке обучающегося: 

2.1.1 Дисциплины специалитета: 

2.1.2 генетика человека 

2.1.3 гистология, эмбриология, цитология 

2.1.4 неврология, медицинская генетика и нейрохирургия 

2.1.5 акушерстов и гинекология 

2.1.6 педиатрия 

2.2 Дисциплины и практики, для которых освоение данной дисциплины (модуля) необходимо как 

предшествующее: 

         
3. КОМПЕТЕНЦИИ ОБУЧАЮЩЕГОСЯ, ФОРМИРУЕМЫЕ В РЕЗУЛЬТАТЕ ОСВОЕНИЯ ДИСЦИПЛИНЫ 

(МОДУЛЯ) 

В результате освоения дисциплины обучающийся должен 

3.1 Знать: 

3.1.1 генные, хромосомные и митохондриальные болезни 

3.1.2 предрасположенность к наследственным заболеваниям 

3.1.3 принципы лечения и профилактики наследственных болезней 

3.2 Уметь: 

3.2.1 предположить диагноз наиболее часто встречающихся наследственных и хромосомных заболеваний 

3.2.2 трактовать результаты лабораторных и инструментальных методов исследований 

  
         

4. СТРУКТУРА И СОДЕРЖАНИЕ ДИСЦИПЛИНЫ (МОДУЛЯ) 

Код 

занятия 
Наименование разделов и тем /вид 

занятия/ 
Семестр / 

Курс 
Часов Компетен- 

ции 
Литература Примечание 

 Раздел 1. Объект и методы 

медицинской генетики. Генетическое 

консультирование. 

     

1.1 Объект и методы медицинской 

генетики. Генетическое 

консультирование.  /Лек/ 

1 1 ПК-5 ПК-6 Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

1.2 Предмет медицинской генетики. /Пр/ 1 1 ПК-5 ПК-6 Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

1.3 Наследственные и врожденные 

болезни, семейные и 
спорадические. /Пр/ 

1 2 ПК-5 ПК-6 Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

1.4 Человек как объект медицинской 

генетики. /Пр/ 
1 1 ПК-5 ПК-6 Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

1.5 Общая характеристика генома 
человека. /Пр/ 

1 1 ПК-5 ПК-6 Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

1.6 Задачи генетического 

консультирования, показания. /Пр/ 
1 2 ПК-5 ПК-6 Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

1.7 Пренатальная диагностика. /Пр/ 1 1 ПК-5 ПК-6 Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

  



      

1.8 Объект и методы медицинской генетики. 

Генетическое консультирование.  /Ср/ 
1 15 ПК-5 ПК-6 Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

 Раздел 2. Генные болезни. 

Хромосомные болезни. 

Митохондриальные болезни. Болезни с 
наследственным предрасположением. 

     

2.1 Генные болезни. Хромосомные болезни. 

Митохондриальные болезни. Болезни с 
наследственным предрасположением.  

/Лек/ 

1 1 ПК-5 ПК-7 

ПК-9 ПК-6 
Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

2.2 Общая характеристика генных болезней. 

/Пр/ 
1 2 ПК-5 ПК-7 

ПК-9 ПК-6 
Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

2.3 Нарушения аминокислотного обмена. 

/Пр/ 
1 2 ПК-5 ПК-7 

ПК-9 ПК-6 
Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

2.4 Нарушения углеводного обмена. /Пр/ 1 2 ПК-5 ПК-7 

ПК-9 ПК-6 
Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

2.5 Нарушения обмена липидов. /Пр/ 1 2 ПК-5 ПК-7 

ПК-9 ПК-6 
Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

2.6 Нарушения обмена пуринов и 

пиримидинов. /Пр/ 
1 2 ПК-5 ПК-7 

ПК-9 ПК-6 
Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

2.7 Нарушения метаболизма металлов. /Пр/ 1 2 ПК-5 ПК-7 

ПК-9 ПК-6 
Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

2.8 Дефекты обмена гормонов. /Пр/ 1 2 ПК-5 ПК-7 

ПК-9 ПК-6 
Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

2.9 Генные болезни. Хромосомные болезни. 

Митохондриальные болезни. Болезни с 
наследственным предрасположением.  

/Ср/ 

1 15 ПК-5 ПК-7 

ПК-9 ПК-6 
Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

 Раздел 3. Наследование 

психологических особенностей. 
     

3.1 Наследование психологических 

особенностей.  /Лек/ 
1 1 ПК-5 ПК-6 Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

3.2 Типы генотип-средовых 

соотношений.Общая и индивидуальная 

среда /Пр/ 

1 2 ПК-5 ПК-6 Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

3.3 Наследование психологических 

особенностей.  /Ср/ 
1 5 ПК-5 ПК-6 Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

 Раздел 4. Врожденные пороки 

развития. Принципы лечения и 

профилактики 
наследственных болезней. 

     

4.1 Врожденные пороки развития. Принципы 

лечения и профилактики 
наследственных болезней.  /Лек/ 

1 1 ПК-5 ПК-6 Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

4.2 Роль спонтанного и индуцированного 

мутационных процессов в 

наследственной патологии. /Пр/ 

1 2 ПК-5 ПК-6 Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

4.3 Мутагены. Этапы мутагенеза. Проверка 

веществ на мутагенность. /Пр/ 
1 2 ПК-5 ПК-6 Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

  



        

4.4 Врожденные пороки развития. 

Принципы лечения и профилактики 
наследственных болезней.  /Ср/ 

1 5 ПК-5 ПК-6 Л1.1 Л1.2Л2.1 

Л2.2 Л2.3 
 

4.5 /Контр.раб./ 1 0    
4.6 /Зачёт/ 1 0    

           
5.  ОЦЕНОЧНЫЕ СРЕДСТВА 

5.1. Оценочные материалы для текущего контроля и промежуточной аттестации 

Представлены отдельным документом 

5.2. Оценочные материалы для диагностического тестирования 

Представлены отдельным документом 

           

6. УЧЕБНО-МЕТОДИЧЕСКОЕ И ИНФОРМАЦИОННОЕ ОБЕСПЕЧЕНИЕ ДИСЦИПЛИНЫ (МОДУЛЯ) 

6.1. Рекомендуемая литература 

6.1.1. Основная литература 

 Авторы, составители Заглавие Издательство, год Колич-во 

Л1.1 Бочков Н.П., Асанов 

А.Ю., Жученко Н.А., 

Субботина Т.И., 

Филиппова М.Г., 

Филиппова Т.В. 

Медицинская генетика: учебник Москва: ГЭОТАР- 

Медиа, 2021, 

https://www.student 

library.ru/book/ISB 

N9785970460207.h 

tml 

1 

Л1.2 Мустафин Р. Н., 

Сайфуллина Е. В., 

Мурзабаева С. Ш., 

Марданова А. К., 

Хуснутдинова Э. К. 

Наследственные болезни обмена веществ: учебное пособие Уфа: БГМУ, 2020, 

https://e.lanbook.co 

m/book/155776 

1 

6.1.2. Дополнительная литература 

 Авторы, составители Заглавие Издательство, год Колич-во 

Л2.1 Эллис С. Д., 

Дженювейн Т., 

Рейнберг Д. 

Эпигенетика М.: Техносфера, 

2010 
2 

Л2.2 Еремина Е. Р. Пренатальная диагностика нарушений развития плода в 

первом триместре беременности: учебно-методическое 

пособие 

Улан-Удэ: БГУ, 

2021, 

https://e.lanbook.co 

m/book/293246 

1 

Л2.3 Романенко О. П., 

Верлинская Д. К., 

Кадурина Т. И., 

Харченко Т. В. 

Врожденные пороки развития: учебное пособие Санкт-Петербург: 

СЗГМУ им. И.И. 

Мечникова, 2019, 

https://e.lanbook.co 

m/book/242477 

1 

6.3.1 Перечень программного обеспечения 

6.3.2 Перечень информационных справочных систем 

           
7. МАТЕРИАЛЬНО-ТЕХНИЧЕСКОЕ ОБЕСПЕЧЕНИЕ ДИСЦИПЛИНЫ (МОДУЛЯ) 

 


