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Цели и задачи учебной дисциплины (модуля)

Задачи изучения дисциплины:

- Научить студентов навыкам осмотра больных и их родственников с целью выявления
врожденной и наследственной патологии, усвоения клинических особенностей
наследственной патологии, оценки диагностической, прогностической ценности
обнаруживаемых симптомов и морфогенетических вариантов (микроаномалий) развития.

- Дать студентам представление о природе наследственных заболеваний человека, их
этиологии, патогенезе, клинике, диагностике, основах лечении. - Научить студентов
овладению клинико-генеалогическим методом с формированием предварительного
заключения о типе наследования патологии в конкретной семье.

- Обучить студентов подходам и методам выявления индивидов с повышенным риском
развития широко распространенных заболеваний неинфекционной этиологии
(мультифакториальных заболеваний).

- Научить основным методам диагностики наиболее распространенных форм наследственной
патологии, включая современные методы цитогенетической, биохимической и
молекулярно–генетической диагностики.

- Дать представление об этапах проведения, методах медико – генетического
консультирования, пренатальной диагностики и просеивающих (скринирующих) программ.

- Ознакомить студентов с нравственными и правовыми нормами оказания медико –
генетической помощи.

- Ознакомить студентов с компьютерными диагностическими программами и принципами
компьютерной диагностики наследственных болезней.

- Знание принципов взаимодействия медико-генетической службы со всеми службами
практического здравоохранения и показаний для организации потока больных.

Основные блоки и темы дисциплины
Раздел дисциплины

Введение в медицинскую генетику. Методы диагностики наследственных заболеваний.
Наследственность и патология.
Семиотика нарушений и принципы клинической диагностики наслед-ственной патологии.
Классификация наследственных болезней.
Морфогенетические варианты развития. Пороки развития
Хромосомные болезни
Моногенные болезни
Болезни с наследственным предрасположением
Общие принципы лечения наслед-ственных болезней. Профилактика наследственной
патологии. Медико-генетическое консультирование
Зачет

Место дисциплины в структуре ОП
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В соответствии с ФГОС ВО дисциплина «Медицинская генетика» относится к Блоку 1 Базовая
часть и преподается в 8 семестре.

Для изучения дисциплины необходимы знания, умения и навыки, формируемые
предшествующими дисциплинами:

Латинский язык. Знания: основная медицинская и фармацевтическая терминология на
латинском языке. Умения: уметь применять знания для коммуникации и получения
информации с медицинской литературы, медицинской документации

Биоэтика. Знания: морально-этические нормы, правила и принципы профессионального
врачебного поведения, права пациента и врача, основные этические документы,
регламентирующие деятельность врача Умения: уметь выстраивать и поддерживать рабочие
отношения с пациентами, другими членами коллектива.

Гистология. Знания: Гаметогенез, оплодотворение. Строение клетки. Сперматогенез,
овогенез и их стадии. Критические периоды для формирования органов и систем в период
эмбриогенеза. Умения: уметь определить и спрогнозировать влияние тератогенного фактора
на развитие плода в зависимости от срока воздействия.

Микробиология с вирусологией. Знания: Значение генетики микробов в развитии общей
генетики. Микробиологическая диагностика инфекционных заболеваний. Умения: уметь
анализировать результаты диагностики инфекционных заболеваний;

Физика, математика. Химия. Знания: химико-биологическая сущность процессов,
происходящих в живом организме на молекулярном и клеточном уровнях. Механизмы
биохимического гомеостаза, основные показатели обмена в норме и патологии, современные
методы биохимических исследований в клинике Умения: уметь анализировать вклад
химических процессов в патогенезе наследственной патологии.

Биохимия. Знания: строение и биохимические свойства основных классов биологически
важных соединений, основные метаболические пути их превращения; роль клеточных 4/46
мембран и их транспортных систем в обмене веществ. Строение нуклеиновых кислот.
Основные этапы синтеза белка в клетках. Умения: уметь анализировать вклад
биохимических процессов в патогенезе наследственных болезней, интерпретировать
результаты наиболее распространенных методов лабораторной диагностики для выявления
нарушений в обмене белков, жиров, углеводов, микроэлементов.

Биология. Знания: законы генетики ее значение для медицины; закономерности
наследственности и изменчивости в индивидуальном развитии как основы понимания
патогенеза и этиологии наследственных и мультифакториальных заболеваний; биосферу и
экологию. Умения: уметь анализировать закономерности наследственности и изменчивости в
развитии наследственных заболеваний, мультифакториальной патологии.

Патологическая физиология. Знания: Типовые формы нарушений обмена белков,
углеводов, липидов, нуклеиновых кислот, минералов, патофизиология опухолевого роста,
аллергии. Умения: уметь анализировать значение нарушений регуляции обмена белков,
углеводов.

Междисциплинарные связи дисциплины с последующими дисциплинами. Знания и умения,
приобретаемые на дисциплине «Медицинская генетика», необходимы для изучения
последующих дисциплин - Общественное здоровье и здравоохранение, экономика
здравоохранения; Акушерство и гинекология; Факультетская терапия, профессиональные
болезни; Госпитальная терапия и др.

В результате изучения дисциплины бакалавр должен обладать
следующими компетенциями:
ОПК-3: Способен использовать специализированное диагностическое и лечебное оборудование, применять
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медицинские изделия, лекарственные средства, клеточные продукты генно-инженерные технологии,
предусмотренные порядками оказания медицинской помощи
ОПК-3.3 Использует медицинские изделия, лекарственные средства, клеточные продукты и генно-
инженерные технологии в медицинских и научных исследованиях
основные методы
естественнонаучных, физико-
химических, клинико-
диагностических исследований,
применяемых в клинической и
экспериментальной медицине.

- собирать данные по сложным
научным проблемам, относящимся к
профессиональной области; -
грамотно, логично, аргументировано
формировать собственные суждения
и оценки;- формировать системный
подход к анализу медицинской
информации, восприятию инноваций,
в целях совершенствования своей
профессиональной деятельности

опытом получения информации из
различных источников, работы с
информацией для решения
профессиональных задач; навыками
оценки лучевых и функциональных
методов диагностики различных
заболеваний.

ОПК-2: Способен выявлять и оценивать морфофункциональные, физиологические состояния и патологические
процессы организме человека, моделировать патологические состояния in vivo и in vitro при проведении
биомедицинских исследований
ОПК-2.1 Выявляет и оценивает морфофункциональные, физиологические состояния и патологические
процессы в организме человека
основные закономерности развития
патологических процессов и
состояний; структурные основы
болезней и патологических
процессов; морфологические
изменения органов и тканей при
патологических процессах; причины,
основные механизмы развития и
исходов типовых патологических
процессов.

анализировать микроскопические
препараты, микро- и электронные
микрофотограммы биологических
объектов в норме и патологии;
количественно и качественно
оценить физиологические и
патофизиологические показатели
деятельности различных органов и
систем в норме и патологии.

методами дифференциации причин и
условий возникновения
патологических процессов и
болезней, оценки рисков хронизации,
осложнений и рецидивов.

ОПК-1: Способен использовать и применять фундаментальные и прикладные естественнонаучные знания для
постановки стандартных и инновационных задач профессиональной деятельности
ОПК-1.3 Применяет фундаментальные естественнонаучные знания для решения профессиональных задач
методы и методики использования
фундаментальных
естественнонаучных знаний для
постановки и решения стандартных и
инновационных задач
профессиональной деятельности.

применять фундаментальные
естественнонаучные знания для
решения профессиональных задач.

принципами и механизмами решения
стандартных и инновационных задач
профессиональной деятельности на
основе фундаментальных
естественно- научных знаний.

Дисциплина "Медицинская генетика, генетические технологии в медицине" изучается
посредством лекций, все разделы программы закрепляются практическими, лабораторными
занятиями, выполнением контрольных работ, самостоятельной работы над учебной и научно-
технической литературой и завершается экзаменом.

Общая трудоёмкость дисциплины составляет 72 часа, 2 зачетные еденицы.

Вид промежуточной аттестации:  Зачет.
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