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Приложение А к рабочей программе дисциплины

Методические указания для обучающихся по освоению дисциплины 
«Основы медицинской генетики» 

Специальность 37.05.01 Клиническая психология (очная формы обучения)

Раздел 1. Введение в медицинскую генетику. Наследственность и патология. Изменчивость.
Виды изменчивости. Общие закономерности передачи признаков и свойств в поколениях.
Тема 1.1: Введение в медицинскую генетику. Наследственность и патология. Изменчивость.
Виды изменчивости. Общие закономерности передачи признаков и свойств в поколениях.

Цель: Изучить  закономерности  наследственности,  механизмы их возникновения,  значение  для
адаптации  к  условиям  среды  при  эволюции  и  индивидуальном  развитии  организмов. Дать
представление  о медицинской  генетике  как  важном  направлении  современной  медицины,
позволяющем  раскрыть  этиологию,  патогенез,  диагностику  и  профилактику  наследственных
болезней человека.
Задачи: Рассмотреть  закономерности  наследования.  Разобрать  причины  возникновения,
классификацию  и  медицинское  значение  разных  форм  изменчивости.  Обучить  владению
навыками решения задач на разные формы изменчивости. Изучить цели и задачи медицинской
генетики, этапы ее развития и достижения, взаимосвязь с другими науками. Изучить особенности
человека как объекта генетических исследований и роль наследственных факторов в патологии
человека.

Обучающийся должен знать: 
1. до изучения  темы (базисные знания)  – основные понятия  генетики,  иметь  представления о
законах наследственности и изменчивости. 
2. после изучения темы - основные этапы развития медицинской генетики, основные достижения
современной  медицинской  генетики,  роль  наследственных  факторов  в  патологии  человека,
классификацию наследственной патологии и общую характеристику наследственной патологии,
современное представление о геноме человека, роли наследственности в определении здоровья и
патологии.
Обучающийся должен уметь:
1. Пользоваться медико-биологическим понятийным аппаратом.
2.  Пользоваться  учебной,  научной,  научно-популярной  литературой,  сетью  Интернет  для
профессиональной деятельности; провести  анализ научной литературы.
Обучающийся должен владеть: 
1. Медико-биологическим понятийным аппаратом.
2. Методами изучения наследственности человека.
3. Базовыми технологиями преобразования информации: текстовые, табличные редакторы, поиск

в сети Интернет.

Самостоятельная аудиторная работа обучающихся по теме:
1. Ответить на вопросы по теме занятия

1. Предмет и задачи медицинской генетики. Объект изучения.
2. Основные этапы развития медицинской генетики.
3. Основные достижения современной медицинской генетики.
4. Роль наследственных факторов в патологии человека.



5. Классификация наследственной патологии.
6. Общая характеристика наследственной патологии.
7. Понятие изменчивости, механизмы возникновения.
8. Наследственная и ненаследственная изменчивость.
9. Комбинативная и мутационная изменчивость.
10. Типы мутаций: генные, геномные, хромосомные и их последствия.
11. Гаметогенез и эмбриогенез. 
12. Генетические механизмы регуляции развития на разных этапах онтогенеза.
13. Критические периоды онтогенеза человека.
14. Тератогенные факторы среды.
15. Врожденные пороки развития: этиология, механизмы формирования.

2. Практическая работа
Работа 1. Основные виды хромосомных мутаций.
Цель работы: Изучить основные виды генных, хромосомных и геномных мутаций, генетические
механизмы их возникновения и последствия для человека.
1.Используя таблицы, разобрать виды генных, хромосомных и геномных мутаций, генетические
механизмы их возникновения и последствия для человека.
2.  Используя  таблицы,  разобрать  классификацию  хромосомных  болезней  и  особенности
кариотипов людей, страдающих этими заболеваниями.
Результаты: Зарисовать в альбом основные виды хромосомных мутаций.
Выводы:  Выписать в альбом примеры заболеваний, к которым приводят генные, хромосомные и
геномные мутации.

3. Решить ситуационные задачи
1) Алгоритм разбора задач

1. Какой тип мутации лежит в основе этой группы заболеваний?

2. Приведите примеры заболеваний.

2) Пример задачи с разбором по алгоритму
Задача. В человеческих популяциях снижена роль естественного отбора. В отличие от животных
человек  лучше  обеспечивает  себя  полноценной  пищей,  богатой  питательными  веществами,
витаминами и минералами. В результате необходимость в некоторых ферментах, синтезирующих
эти вещества, отпала. Гены, контролирующие синтез этих ферментов, в человеческой популяции
были утеряны.
Примерный разбор задачи:

1. Тип мутации – генные.
2. Пример заболевания – авитаминоз С

3) Задачи для самостоятельного разбора на занятии
Решение ситуационных задач.

Задача  1.  Животные  не  восприимчивы  к  некоторым  инфекциям,  т.к.  у  них  отсутствуют
компоненты мембран клеток,  обеспечивающих восприятие  некоторых патогенных факторов.  В
процессе эволюции в результате мутационного процесса человек приобрел целый ряд признаков
патологических, т.к. у него эти компоненты есть, и он к ним оказался восприимчив.

1. Какой тип мутации лежит в основе этой группы заболеваний?

2. Приведите примеры заболеваний.

Задача  2.  Дублирование  генетической  информации  обеспечивает  гомеостаз  внутренней  среды
организма.  К  факторам  поддержания  гомеостаза  относятся  диплоидность,  обеспечивающая
рекомбинацию  генетического  материала,  аллельность  генов,  контролирующих  один  признак,
двухспиральность молекулы ДНК и матричный синтез, обеспечивающий точное воспроизведение



генетической информации в ряду поколений.

1. Какой тип мутации лежит в основе этой группы заболеваний?

2. Приведите примеры заболеваний?

4. Задания для групповой работы - не предусмотрена. 

5.Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме:
Задания для самостоятельной внеаудиторной работы студентов по указанной теме:
1)  Ознакомиться  с  теоретическим  материалом  по  теме  занятия  с  использованием  конспектов
лекций и/или рекомендуемой учебной литературы.
2) Ответить на вопросы для самоконтроля:

 Предмет и задачи медицинской генетики. Объект изучения.
 Основные этапы развития медицинской генетики.
 Основные достижения современной медицинской генетики.
 Роль наследственных факторов в патологии человека.
 Классификация наследственной патологии.
 Общая характеристика наследственной патологии.
 Понятие изменчивости, механизмы возникновения.
 Наследственная и ненаследственная изменчивость.
 Комбинативная и мутационная изменчивость.
 Типы мутаций: генные, геномные, хромосомные и их последствия.
 Гаметогенез и эмбриогенез. 
 Генетические механизмы регуляции развития на разных этапах онтогенеза.
 Критические периоды онтогенеза человека.
 Тератогенные факторы среды.
 Врожденные пороки развития: этиология, механизмы формирования.

3) Проверить свои знания с использованием тестового контроля 
1.Генные болезни обусловлены 

1) Потерей части хромосомного материала; 
2) Увеличением хромосомного материала; 
3) Потерей двух и более генов; 
4) Мутацией одного гена.

2.Норма реакции признака
1) Не наследуется
2) Наследуется
3) Носит приспособительный характер

Ответы: 1. – 4); 2. – 2).

Рекомендуемая литература: 
Основная:
1.  Н.П. Бочков. Клиническая генетика: Учебник. - 3-е изд., перераб. и доп. - М.: ГЭОТАР-МЕД,
2004.- 480с.
Дополнительная:
1.Лекции.
2. История развития генетики. Значение генетики  для медицины: Учебное пособие для студентов
медицинских  вузов/  Составители:  Н.Е.  Родина,  А.А.  Косых,  Е.Ю.  Виноградова.  Под  общей
редакцией зав.  кафедрой медицинской биологии и генетики д.м.н.,  проф.  А.А.  Косых.-  Киров:
КГМА, 2008. – 70с.
3.  Общая  генетика  и  генетика  человека.  Учебное  пособие  для  студентов  медицинских  вузов/
Составители: Коледаева Е.В., Родина Н.Е. - Киров: Кировская ГМА, 2016.-69 с., илл.



Раздел  2: Клинические  формы.  Генные  болезни.  Хромосомная  патология.  Мульти-
факториальные заболевания.
Тема  2.1.  Генные  болезни:  этиология,  патогенез,  классификация  и  диагностика  генных
болезней.

Цель: Изучить типы моногенных  мутаций, механизмы их возникновения в период гаметогенеза,
этиологию, патогенез и клиническую картину наиболее часто встречающихся генных болезней.
Задачи:  Рассмотреть  основные  терминологические  понятия  моногенных болезней,  обучить
студентов применению клинико-генеалогического метода для определения риска появления детей
с моногенной патологией.

Обучающийся должен знать: 
1. до изучения темы (базисные знания) – типы генных мутаций,  механизмы их возникновения в
период гаметогенеза
2. после изучения темы –  этиологию и типы моногенных болезней, классификацию моногенной
патологии,  патогенез  генных  болезней,  клинический  полиморфизм  и  генетическую
гетерогенность, геномный импринтинг.
Обучающийся должен уметь: 
1. Использовать клинико-генеалогический метод для определения риска моногенной патологии.
2. Решать  задачи  на  определение  вероятности  появления  патологии  в  зависимости  от  типа
моногенной мутации. 
3. Научиться правильно использовать соответствующую терминологию.
Обучающийся должен владеть:
Основами клинико-генеалогического метода для изучения наследственной патологии человека.

Самостоятельная аудиторная работа обучающихся по теме:
1. Ответить на вопросы по теме занятия

1. Этиология,  патогенез,  принципы  классификации  моногенной  патологии.
Эпидемиологические характеристики.
2. Типы наследования моногенных болезней.
3. Биохимические методы, их значение.
4. Методы ДНК-диагностики.
5. Решение тематических задач, составление и анализ родословных.
6. Понятия плейотропии, экспрессивности и пенетрантности.
7. Клинический полиморфизм и генетическая гетерогенность. 
8. Геномный импринтинг.
9. Основные клинические проявления наиболее часто встречающихся моногенных синдромов
и  болезней  (синдром  Марфана,  фенилкетонурия,  муковисцидоз,  семейная
гиперхолестеринемия).

2. Практическая работа - не предусмотрена.
3.Решить ситуационные задачи

1) Алгоритм разбора ситуационных задач
1. Какой тип наследования?
2. Какой метод генетики используется для диагностики?
3.Направления лечения?

Алгоритм разбора задач на анализ  родословных.
1. Определите тип наследования признака.
2. Определите генотипы всех членов родословной.
3. Вычислите вероятность рождения детей с патологическим признаком. 



2) Пример ситуационной задачи с разбором по алгоритму

У пациента выявлены следующие врожденные пороки развития: арахнодактилия, аневризма
восходящей части аорты, подвывих хрусталика, миопия. Его рост составляет190 см 
1. Тип наследования – аутосомно-доминантный.
2. Клинико-генеалогический, молекулярно-генетический методы диагностики.
3. Симптоматическое и хирургическое лечение.

Пример задачи на анализ  родословных с разбором по алгоритму
1. Определите тип наследования признака.
2. Определите генотипы всех членов родословной.
3. Вычислите вероятность рождения детей с патологическим признаком в семье от брака 8

и 6

а) Пример разбора задачи на анализ  родословных по алгоритму (задача 1, а):

1. Тип наследования признака – аутосомно-доминантный.
2. Генотипы всех членов родословной.



3. Вычисление вероятности рождения детей с патологическим признаком. 

Р: Аа × Аа → 3А : 1а

Вероятность доминантного признака в семье от брака 6 и 8 равна 
3
4

 (2 закон Менделя).

3) Задачи для самостоятельного разбора на занятии
Задача 1 (на анализ  родословных). Определите характер наследования аутосомного признака и 
расставьте генотипы всех членов родословной: 

Задача  2  (на  анализ   родословных).  Проведите  анализ  родословной  семьи  с  близорукостью.
Определите  тип  наследования  признака,  генотипы  всех  членов  родословной.  Вычислите
вероятность рождения близоруких детей в семье от брака 3 и 6. 



Решение ситуационных задач. 
Задача.  Тяжелая  умственная  отсталость  у  детей  при  фенилкетонурии  развивается  только  при
наличии  аминокислоты  фенилаланина  в  пище.  Диета,  бедная  фенилаланином,  обеспечивает
нормальное развитие ребенка. В роддоме выявлено 3 новорожденных ребенка с фенилкетонурией.
Один из них с первых дней жизни находился на диете без фенилаланина; второй лечился лишь
эпизодически, а третий питался как обычный здоровый ребенок.
     Вопросы:
1. Какой тип мутации лежит в основе этого заболевания?
2. Какой тип наследования фенилкетонурии?
3. Какой метод генетики используется для диагностики фенилкетонурии?
4. Объясните, что лежит в основе тяжелой умственной отсталости при фенилкетонурии.
5. Каковы ваши прогнозы в отношении этих детей?

4. Задания для групповой работы - не предусмотрена.

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме:
Задания для самостоятельной внеаудиторной работы студентов по указанной теме:
1)  Ознакомиться  с  теоретическим  материалом  по  теме  занятия  с  использованием  конспектов
лекций и/или рекомендуемой учебной литературы.
2) Ответить на вопросы для самоконтроля:

 Этиология,  патогенез,  принципы  классификации  моногенной  патологии.
Эпидемиологические характеристики.

 Типы наследования моногенных болезней.
 Биохимические методы, их значение.
 Методы ДНК-диагностики.
 Понятия плейотропии, экспрессивности и пенетрантности.
 Клинический полиморфизм и генетическая гетерогенность. 
 Геномный импринтинг.
 Основные клинические проявления наиболее часто встречающихся моногенных синдромов

и  болезней  (синдром  Марфана,  фенилкетонурия,  муковисцидоз,  семейная
гиперхолестеринемия).

3) Проверить свои знания с использованием тестового контроля

1.Выберите один правильный ответ.
Понятие  генетического  риска  включает:  а)  повышенную  вероятность  иметь  определенное
заболевание в течение жизни; б) вероятность возникновения наследственной болезни или болезни
с наследственной предрасположенностью; в) вероятность внутриутробной гибели плода.



2.Выберите два правильных ответа.
Этиологическими факторами моногенной наследственной патологии являются: а) перенос участка
одной хромосомы на другую; б) изменение структуры ДНК; в) взаимодействие генетических и
средовых факторов; г) мутации генов; д) делеция, дупликация, транслокация участков хромосом.

3.Выберите один правильный ответ.
Генные  болезни  обусловлены:  а)  потерей  части  хромосомного  материала;  б)  увеличением
хромосомного материала; в) потерей двух и более генов; г) мутацией одного гена.
Ответы: 1 а); 2 б),г); 3 г).

Рекомендуемая литература: 
Основная:
1.  Н.П. Бочков. Клиническая генетика: Учебник. - 3-е изд., перераб. и доп. - М.: ГЭОТАР-МЕД,
2004.- 480с.
Дополнительная:
1. Лекции.
2. История развития генетики. Значение генетики  для медицины: Учебное пособие для студентов
медицинских  вузов/  Составители:  Н.Е.  Родина,  А.А.  Косых,  Е.Ю.  Виноградова.  Под  общей
редакцией зав.  кафедрой медицинской биологии и генетики д.м.н.,  проф.  А.А.  Косых.-  Киров:
КГМА, 2008. – 70с.
3.  Общая  генетика  и  генетика  человека.  Учебное  пособие  для  студентов  медицинских  вузов/
Составители: Коледаева Е.В., Родина Н.Е. - Киров: Кировская ГМА, 2016.-69 с., илл.
4.  Клиническая  генетика.  Геномика  и  протеомика  наследственной  патологии:  Учебн.  Пособие/
Мутовин Г.Р. - ГОЭТАР – МЕД, М., 2010, 832с.

Раздел  2:  Клинические  формы.  Генные  болезни.  Хромосомная  патология.  Мульти-
факториальные заболевания.
Тема  2.2.  Хромосомная  патология:  этиология,  патогенез,  классификация  и  диагностика
хромосомных болезней.

Цель:  Изучить  типы  хромосомных  мутаций,  этиологию,  патогенез  и  клиническую  картину
наиболее часто встречающихся хромосомных синдромов.
Задачи: Рассмотреть  основные  терминологические  понятия  хромосомных  болезней,  обучить
студентов  применению  цитологических  методов  для  определения  риска  появления  детей  с
хромосомной патологией (интерфазный и метафазный методы).

Обучающийся должен знать:
1.  до  изучения  темы  (базисные  знания)  –  строение  хромосом  и  методы  их  изучения;  типы
хромосомных мутаций.
2. после изучения темы – механизмы возникновения хромосомных мутаций в период гаметогенеза
и их последствия; классификацию хромосомной патологии; этиологию, клинические проявления
наиболее часто встречающихся хромосомных синдромов.
Обучающийся должен уметь:
1. Определять  тип  хромосомной  мутации  по  фотографии  и  по  микропрепарату  кариотипа
человека.
2. Определять типы гамет, образующихся  при различных хромосомных мутациях.
3. Использовать клинико-генеалогический метод для определения риска хромосомной патологии.
4. Решать  задачи  на  определение  вероятности  появления  патологии  в  зависимости  от  типа
хромосомной мутации. 
5. Научиться правильно использовать соответствующую терминологию.
Обучающийся должен владеть:
1. Медико-биологическим понятийным аппаратом.
2. Методами изучения наследственности человека.
3. Методами анализа временных микропрепаратов хромосом.



4. Базовыми технологиями преобразования информации: текстовые, табличные редакторы, поиск
в сети Интернет.

Самостоятельная аудиторная работа обучающихся по теме:
1. Ответить на вопросы по теме занятия
Вопросы для собеседования:

1. Хромосомные мутации. Виды хромосомных перестроек.
2. Классификация хромосомных болезней.
3. Периоды гаметогенеза и риск возникновения хромосомных мутаций.
4. Этиология хромосомных болезней.
5. Особенности патогенеза хромосомных болезней.
6. Основные  клинические  проявления  наиболее  часто  встречающихся  хромосомных
синдромов.
7. Методы диагностики хромосомных болезней.

2. Практическая работа
Работа 1. 
1. Определение типа хромосомных мутаций по фотографиям кариотипа больных с хромосомной
патологией.
2. Решение  задач  ведется  в  форме  обсуждения  вместе  со  студентами  имеющихся  данных  по
хромосомным патологиям.  (Медицинская  генетика.  Руководство  к  практическим  занятиям  для
студентов медицинских вузов).

Работа 2. Аномалии по половым хромосомам.
Перенесите в альбом и заполните следующую таблицу:

Генотип
яйцеклетки  по
половым
хромосомам

Генотип
сперматозоида
по  половым
хромосомам

Генотип
зиготы  по
половым
хромосомам

Название
синдрома

Число
глыбок
полового
хроматина

ХХ Х

0 Х

ХХ У
0 У

3. Решить ситуационные задачи
1) Алгоритм разбора задач

1. Поставьте предварительный диагноз.
2. Запишите кариотип.
3. Какой основной метод диагностики этого заболевания?
4. Каков механизм возникновения этого заболевания?
5. Направления лечения

2) Пример задачи с разбором по алгоритму
Задача При внешнем осмотре мальчика 3-х лет врач определил наличие брахицефалии,  монголоидного
разреза глаз, эпиканта, деформации ушных раковин, макроглоссии, клинодактилия на кистях.

1. Синдром трисомии по 21 хромосоме.
2. 47 XX (+21), 47 XY (+21)
3. Цитогенетический метод
4. Нерасхождение хромосом в мейозе
5. Симптоматическое, хирургическое лечение



3) Задачи для самостоятельного разбора на занятии
Решение ситуационных задач. 
Задача 1.  В семье у здоровых родителей родился больной ребенок.  Вес при рождении – 2 кг,
окружность черепа уменьшена, лоб скошенный и низкий, двусторонние расщелины верхней губы
и неба, низко расположенные и деформированные уши, на обеих руках – полидактилия.

1. Поставьте предварительный диагноз.
2. Запишите кариотип.
3. Какой основной метод диагностики этого заболевания?
4. Каков механизм возникновения этого заболевания?
5. Направления лечения

Задача  2.  У мужчины в 70% клеток эпителия слизистой  щеки обнаружено 2 глыбки полового
хроматина. 

1. Поставьте предварительный диагноз.
2. Запишите кариотип.
3. Какой основной метод диагностики этого заболевания?
4. Каков механизм возникновения этого заболевания?
5. Направления лечения

4. Задания для групповой работы - не предусмотрена.

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме:
Задания для самостоятельной внеаудиторной работы студентов по указанной теме:
1)  Ознакомиться  с  теоретическим  материалом  по  теме  занятия  с  использованием  конспектов
лекций и/или рекомендуемой учебной литературы.
2) Ответить на вопросы для самоконтроля:

 Хромосомные мутации. Виды хромосомных перестроек.
 Классификация хромосомных болезней.
 Периоды гаметогенеза и риск возникновения хромосомных мутаций.
 Этиология хромосомных болезней.
 Особенности патогенеза хромосомных болезней.
 Основные  клинические  проявления  наиболее  часто  встречающихся  хромосомных

синдромов.
 Методы диагностики хромосомных болезней.

3) Проверить свои знания с использованием тестового контроля
1. Выберите один правильный ответ.
Гипертелоризм – это:

a) увеличенное расстояние между внутренними углами глазниц; 
b) вертикальная кожная складка у внутреннего угла глаза; 
c) близкорасположенные орбиты; 
d) опущенные наружные углы глаз.

2. Выберите один правильный ответ.
Какие  типы  наследственной  патологии  диагностируются  с  применением  цитогенетических
методов:

a) наследственные дефекты обмена веществ;
b) мультифакториальные болезни; 
c) болезни, обусловленные изменением числа и структуры хромосом.

Ответы: 1 a); 2 c).

Рекомендуемая литература: 
Основная:
1.  Н.П. Бочков. Клиническая генетика: Учебник. - 3-е изд., перераб. и доп. - М.: ГЭОТАР-МЕД,



2004.- 480с.
Дополнительная:
1. Лекции.
2. История развития генетики. Значение генетики  для медицины: Учебное пособие для студентов
медицинских  вузов/  Составители:  Н.Е.  Родина,  А.А.  Косых,  Е.Ю.  Виноградова.  Под  общей
редакцией зав.  кафедрой медицинской биологии и генетики д.м.н.,  проф.  А.А.  Косых.-  Киров:
КГМА, 2008. – 70с.
3.  Общая  генетика  и  генетика  человека.  Учебное  пособие  для  студентов  медицинских  вузов/
Составители: Коледаева Е.В., Родина Н.Е. - Киров: Кировская ГМА, 2016.-69 с., илл.
4.  Клиническая  генетика.  Геномика  и  протеомика  наследственной  патологии:  Учебн.  Пособие/
Мутовин Г.Р. - ГОЭТАР – МЕД, М., 2010, 832с.

Раздел  2:  Клинические  формы.  Генные  болезни.  Хромосомная  патология.  Мульти-
факториальные заболевания.
Тема 2.3. Мульти-факториальные заболевания.

Цель: Ознакомить с эпидемиологическими и клинико-генетическими особенностями частых форм
мультифакториальной  патологии,  современных  возможностей  установления  этиологии,
патогенеза, параклинической диагностики, а также подходов к лечению и реабилитации. 
Задачи:  Рассмотреть  основные  терминологические  понятия  мультифакториальной  патологии,
обучить студентов применению близнецового метода.

Обучающийся должен знать:
1. Особенности болезней с наследственной предрасположенностью.  
2. Классификацию мультифакториальных заболеваний.
3. Генетические аспекты сахарного диабета.
4. Генетические аспекты артериальной гипертензии.
5. Генетические аспекты онкопатологии.
6. Генетические аспекты сердечно-сосудистых заболеваний.
Обучающийся должен уметь:
1. Рассчитывать коэффициент наследуемости.
2. Решать  задачи  на  определение  вероятности  появления  патологии в  зависимости  от  наличия
комплексов генов предрасположенности. 
3. Научиться правильно использовать соответствующую терминологию.
Обучающийся должен владеть:
1. Медико-биологическим понятийным аппаратом.
2. Базовыми технологиями преобразования информации: текстовые, табличные редакторы, поиск

в сети Интернет.

Самостоятельная аудиторная работа обучающихся по теме:
1. Ответить на вопросы по теме занятия
Вопросы для собеседования: 

1. Роль генетических и внешне - средовых факторов в развитии данной группы патологии.
2. Эпидемиологические характеристики МФЗ.
3. Модели наследования. Коэффициент наследуемости.
4. Значение клинико-гениалогического метода и анализ родословных при МФЗ.

2. Практическая работа
Работа № 1. Определите коэффициент наследуемости.
Цель  работы: Разобрать  по  таблицам  принципы  и  значение  близнецового  метода  в  генетике
человека.
1.Для каждого заболевания рассчитайте коэффициент наследуемости (Хольцингера).
2Результаты запишите в альбом.



Частота заболеваемости второго близнеца в случае заболевания первого (по Риду)
Конкордантность (в%)

Эндеми-
ческий
зоб

Заячья
губа

Врожд.
сужение
приврат-
ника

Шизо-
френия

Сахар-ный
диабет

Болезнь
Дауна

Дизигот-ные
близ-нецы
(DZ)

70 5 3 13 18 7

Монозигот-
ные близнецы
(MZ)

71 33 67 80 65 89

Наследуемост
ь (Н)
Вывод:

4. Задания для групповой работы - не предусмотрена.

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме:
Задания для самостоятельной внеаудиторной работы студентов по указанной теме:
1)  Ознакомиться  с  теоретическим  материалом  по  теме  занятия  с  использованием  конспектов
лекций и/или рекомендуемой учебной литературы.
2) Ответить на вопросы для самоконтроля:

 Роль генетических и внешне - средовых факторов в развитии данной группы патологии.
Эпидемиологические характеристики МФЗ.
Модели наследования. Коэффициент наследуемости.
 Значение клинико-гениалогического метода и анализ родословных при МФЗ.

3) Подготовить реферат на тему:

1. Наследуется ли алкоголизм?
2. Наследуется ли преступность?
3. История создания и применения близнецового метода в генетике.
4. Близнецы как особая группа людей.

Рекомендуемая литература: 
Основная:
1.  Н.П. Бочков. Клиническая генетика: Учебник. - 3-е изд., перераб. и доп. - М.: ГЭОТАР-МЕД,
2004.- 480с.
Дополнительная:
1. Лекции.
2. История развития генетики. Значение генетики  для медицины: Учебное пособие для студентов
медицинских  вузов/  Составители:  Н.Е.  Родина,  А.А.  Косых,  Е.Ю.  Виноградова.  Под  общей
редакцией зав.  кафедрой медицинской биологии и генетики д.м.н.,  проф.  А.А.  Косых.-  Киров:
КГМА, 2008. – 70с.
3.  Общая  генетика  и  генетика  человека.  Учебное  пособие  для  студентов  медицинских  вузов/
Составители: Коледаева Е.В., Родина Н.Е. - Киров: Кировская ГМА, 2016.-69 с., илл.

Раздел  3: Профилактика  наследственных  заболеваний.  Медико-генетическое
консультирование.  Психологические  особенности  семей  с  детьми,  имеющими  ВПР  или
наследственные заболевания.
Тема 3.1. Профилактика наследственных заболеваний. Пренатальная диагностика.

Цель:  Изучить основные подходы к профилактике наследственных заболеваний, цели и задачи
медико-генетического  консультирования,  этапы  консультирования  семей  с  наследственной



патологией.
Задачи:  Рассмотреть  основные  терминологические  понятия,  применяемые  при  медико-
генетическом консультировании семей, обучить студентов определению генетического риска  в
семье на основании теоретических расчетов и эмпирических данных.

Обучающийся должен знать:
1. Основные уровни и пути профилактики наследственных заболеваний.
2. Понятие периконцепционной профилактики.
3. Цели и задачи МГК.
4. Показания к медико-генетическому консультированию.
5. Этапы медико-генетического консультирования.
6. Про- и ретроспективное консультирование.
7. Пропаганда медико-генетических знаний среди медработников и населения.
8. Этические аспекты МГК.
Обучающийся должен уметь:
1. Проводить опрос пациентов.
2. Оформить карту фенотипа консультирующихся.
3. Использовать  клинико-генеалогический  метод  для  определения  риска  наследственных
заболеваний.
4. На основании проведенных исследований выделять пациентов группы риска.
5. Научиться правильно использовать соответствующую терминологию.
Обучающийся должен владеть:
1. Медико-биологическим понятийным аппаратом.
2. Методами изучения наследственности человека.
3. Базовыми технологиями преобразования информации: текстовые, табличные редакторы, поиск

в сети Интернет.

Самостоятельная аудиторная работа обучающихся по теме:
1. Ответить на вопросы по теме занятия

1. Основные уровни и пути профилактики наследственных заболеваний.
2. Цели и задачи МГК.
3. Показания для направления на МГК.
4. Принципы оценки генетического риска в  различных группах наследственной патологии.
Методы его расчета.
5. ЭКО как метод профилактики наследственных болезней.
6. Пренатальная и преимплантационная диагностика: показания, возможности.
7. Методы пренатальной диагностики.
8. Этические вопросы пренатальной диагностики.

2. Практическая работа
Работа 1. Оформление карты фенотипа по предложенным заданиям.
Решение  задач  ведется  в  форме  обсуждения  вместе  со  студентами  имеющихся  данных
наследственной  патологии.  (Медицинская  генетика.  Руководство  к  практическим  занятиям  для
студентов медицинских вузов).

3. Решить ситуационные задачи
1) Алгоритм разбора задач

1. Какая причина патологии?
2. Каков прогноз для данной семьи в отношении деторождения? 

2) Пример задачи с разбором по алгоритму
Задача 1. В медико-генетическую консультацию обратилась супружеская пара, у которой четыре
беременности  закончились  рождением  мёртвых  младенцев  с  многочисленными  аномалиями
развитие. Известно, что отец этой семьи является ликвидатором аварии на Чернобыльской АЭС. 



1. Экзогенные тератогенные факторы
2. Неблагоприятный

3) Задачи для самостоятельного разбора на занятии
Решение ситуационных задач. 

Задача 1. В медико-генетическую консультацию обратилась семейная пара по поводу бесплодия.
Обследование  у  специалистов  не  обнаружило  каких-либо  отклонений  в  здоровье.  Лишь  при
детальном  опросе  было  выявлено,  что  женщина  длительно  придерживается  преимущественно
молочной  диеты  с  практически  полным  отсутствием  овощей  в  рационе.  Какой  диагноз  был
поставлен  врачом?  Какое  лечение  назначено?  Каков  прогноз  для  этой  семьи  в  отношении
деторождения? 

4. Задания для групповой работы - не предусмотрена.

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме:
Задания для самостоятельной внеаудиторной работы студентов по указанной теме:
1)  Ознакомиться  с  теоретическим  материалом  по  теме  занятия  с  использованием  конспектов
лекций и/или рекомендуемой учебной литературы.
2) Ответить на вопросы для самоконтроля:

 Основные уровни и пути профилактики наследственных заболеваний.
 Цели и задачи МГК.
 Показания для направления на МГК.
 Принципы оценки генетического риска в различных группах наследственной патологии.
Методы его расчета.
 ЭКО как метод профилактики наследственных болезней.
 Решение ситуационных задач.
 Опрос и тестовые задания.
 Пренатальная и преимплантационная диагностика: показания, возможности.
 Методы пренатальной диагностики.
 Этические вопросы пренатальной диагностики.

3) Проверить свои знания с использованием тестового контроля

1. Выберите один правильный ответ.
Понятие генетического риска включает:

а) повышенную вероятность иметь определенное заболевание в течение жизни;
б)  вероятность  возникновения  наследственной  болезни  или  болезни  с  наследственной
предрасположенностью;
в) вероятность внутриутробной гибели плода.

2. Выберите один правильный ответ.
Какие  типы  наследственной  патологии  диагностируются  с  применением  цитогенетических
методов: 

а) наследственные дефекты обмена веществ;
б) мультифакториальные болезни;
в) болезни, обусловленные изменением числа и структуры хромосом.

3. Выберите один правильный ответ.
Выберите ситуацию, при которой показано исследование кариотипа:

а) женщина с одним спонтанным абортом в анамнезе;
б) родители ребенка с простой формой трисомии 21;
в) супружеская пара с мертворождением и с тремя спонтанными абортами в анамнезе.

Ответы: 1 а); 2 в); 3 в).

Рекомендуемая литература: 



Основная:
1.  Н.П. Бочков. Клиническая генетика: Учебник. - 3-е изд., перераб. и доп. - М.: ГЭОТАР-МЕД,
2004.- 480с.
Дополнительная:
1. Лекции.
2. История развития генетики. Значение генетики  для медицины: Учебное пособие для студентов
медицинских  вузов/  Составители:  Н.Е.  Родина,  А.А.  Косых,  Е.Ю.  Виноградова.  Под  общей
редакцией зав.  кафедрой медицинской биологии и генетики д.м.н.,  проф.  А.А.  Косых.-  Киров:
КГМА, 2008. – 70с.
3.  Общая  генетика  и  генетика  человека.  Учебное  пособие  для  студентов  медицинских  вузов/
Составители: Коледаева Е.В., Родина Н.Е. - Киров: Кировская ГМА, 2016.-69 с., илл.

Раздел  3: Профилактика  наследственных  заболеваний.  Медико-генетическое
консультирование.  Психологические  особенности  семей  с  детьми,  имеющими  ВПР  или
наследственные заболевания.
Тема 3.2. Психологические аспекты консультирования семей с детьми, имеющими ВПР или
наследственные заболевания.

Цель: Дать  представление  об  этических  вопросах  медицинской  генетики.  Ознакомить  с
основными  этико-деонтологическими  проблемами  возникающими  при  проведении  медико-
генетического  консультирования,  генетического  тестирования,  а  так  же  при  интерпретации
результатов лабораторных исследований. 
Задачи: 
1. Рассмотреть деонтологические вопросы медико-генетического консультирования.
2. Рассмотреть деонтологические вопросы дородовой диагностики.
3. Рассмотреть деонтологические вопросы просеивающих программ.

Обучающийся должен знать: 
1. Причины возникновения этических вопросов в медицинской генетике.
2. Принципы и правила биоэтики в приложении к медицинской генетике.
3. Деонтологические вопросы МГК.
4. Деонтологические вопросы дородовой диагностики;
5. Деонтологические вопросы просеивающих программ.
Обучающийся должен уметь:
1. Оказывать психологическую поддержку больным с наследственной патологией и их семьям.
2. Работать  с  основными  регламентирующими  документами  поясняющими  статус  и  права
больных с наследственной патологией.
Обучающийся должен владеть:
1. Медико-биологическим понятийным аппаратом.
2. Базовыми технологиями преобразования информации: текстовые, табличные редакторы, поиск

в сети Интернет.

Самостоятельная аудиторная работа обучающихся по теме:
1. Ответить на вопросы по теме занятия:

1. Этические принципы деятельности генетической службы
2. Этические принципы генетического консультирования
3. Этические принципы генетического скрининга
4. Этические принципы генетического тестирования
5. Этические принципы пренатальной диагностики
6. Деонтологические принципы в медико генетическом консультировании.
7. Конвенция  о  защите  прав  и  достоинства  человека  в  связи  с  приложениями  биологии и
медицины. Конвенция о правах человека и биомедицине
8. Всеобщая декларация о геноме человека и правах человека



2. Практическая работа
Работа 1.
1. Выписать в альбом названия основных регламентирующих документов, поясняющих статус и
права больных с наследственной патологией.
2.  Выписать  в  альбом  раздел  «Конвенции  о  защите  прав  и  достоинства  человека  в  связи  с
использованием  достижений  биологии  и  медицины»,  посвященный  вопросам  медицинской
генетики (статьи 11,12,13,14).

Работа 2.
Решение задач этического характера ведется в форме обсуждения вместе со студентами на основе,
имеющихся данных  (Н.П. Бочков. Клиническая генетика: Учебник. - 3-е изд., перераб. и доп.,
лекции).

3. Решить ситуационные задачи - не предусмотрены.
4. Задания для групповой работы - не предусмотрены.

Самостоятельная внеаудиторная работа обучающихся по теме:
Задания для самостоятельной внеаудиторной работы студентов по указанной теме:
1)  Ознакомиться  с  теоретическим  материалом  по  теме  занятия  с  использованием  конспектов
лекций и/или рекомендуемой учебной литературы.
2) Ответить на вопросы для самоконтроля: 

 Этические принципы деятельности генетической службы
 Этические принципы генетического консультирования
 Этические принципы генетического скрининга
 Этические принципы генетического тестирования
 Этические принципы пренатальной диагностики
 Деонтологические принципы в медико генетическом консультировании.
 Конвенция о защите прав и достоинства человека в связи с приложениями биологии и
медицины. Конвенция о правах человека и биомедицине
 Всеобщая декларация о геноме человека и правах человека

Рекомендуемая литература: 
Основная:
1.  Н.П. Бочков. Клиническая генетика: Учебник. - 3-е изд., перераб. и доп. - М.: ГЭОТАР-МЕД,
2004.- 480с.
Дополнительная:
1. Лекции.
2. История развития генетики. Значение генетики  для медицины: Учебное пособие для студентов
медицинских  вузов/  Составители:  Н.Е.  Родина,  А.А.  Косых,  Е.Ю.  Виноградова.  Под  общей
редакцией зав.  кафедрой медицинской биологии и генетики д.м.н.,  проф.  А.А.  Косых.-  Киров:
КГМА, 2008. – 70с.
3.  Общая  генетика  и  генетика  человека.  Учебное  пособие  для  студентов  медицинских  вузов/
Составители: Коледаева Е.В., Родина Н.Е. - Киров: Кировская ГМА, 2016.-69 с., илл.
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1. Перечень компетенций с указанием этапов их формирования в процессе освоения
образовательной программы

Код
компе-
тенции

Содержание
компе-
тенции

Результаты обучения Разделы
дис-

циплины,
при

освоении
которых

формиру-
ется

компе-
тенция

Номер
семестра,
в котором
формиру-

ется
компе-
тенция

Знать Уметь Владеть

ОПК-1 способностью
решать  задачи
профессио-
нальной  дея-
тельности  на
основе
информацион-
ной  и  биб-
лиографиче-
ской  культуры
с применением
информаци-
онно-комму-
никационных
технологий и с
учетом  основ-
ных  требова-
ний  информа-
ционной  без-
опасности

З5. Основные 
библиографи-
ческие ресур-
сы, виды изда-
ний

У5. Пользо-
ваться учеб-
ной, научной, 
научно-попу-
лярной литера-
турой, сетью 
Интернет для 
профессио-
нальной дея-
тельности. 
Применять 
возможности 
современных 
технологий, 
библиографи-
ческих ресур-
сов для реше-
ния професси-
ональных за-
дач

В5. Навыками 
использования
информацион-
ных, биб-
лиографиче-
ских ресурсов 
с целью по-
лучения науч-
ной информа-
ции и осу-
ществления 
коммуникации
в профессио-
нальном со-
обществе

Разделы
1,2,3

3
семестр

ПК-5 способностью
и  готовностью
определять
цели  и  само-
стоятельно или
в кооперации с
коллегами раз-
рабатывать
программы
психологиче-
ского

З5. Методы 
медицинской 
генетики, при-
меняемые для 
оценки дей-
ствия факторов
окружающей 
среды, для 
охраны здоро-
вья населения 
и популяцион-

У5. Использо-
вать методы 
медицинской 
генетики для 
организации 
слежения 
(мониторинга) 
за отдален-
ными послед-
ствиями эко-
логических 

В5. Использо-
вать клинико-
генеалогиче-
ский метод для
оценки вред-
ных влияний 
факторов 
окружающей 
среды

Разделы
2,3

3
семестр



вмешательства
с учетом нозо-
логических  и
индивиду-
ально-психо-
логических ха-
рактеристик,
квалифициро-
ванно  осу-
ществлять кли-
нико-психо-
логическое
вмешательство
в целях профи-
лактики,  лече-
ния,  реабили-
тации и разви-
тия

ной профилак-
тики болезней; 
популяцион-
ные характери-
стики наслед-
ственной пато-
логии челове-
ка, ее груз с 
медицинской и 
социальной то-
чек зрения; 
принципы и 
методы попу-
ляционной и 
индивидуаль-
ной профилак-
тики наслед-
ственной пато-
логии

воздействий; 
проводить 
профилактиче-
ские меропри-
ятия, направ-
ленные на 
предупрежде-
ние возник-
новения на-
следственных 
и врожденных 
заболеваний

2. Показатели и критерии оценивания компетенций на различных этапах их форми-
рования, описание шкал оценивания

Показатели
оценивания

Критерии и шкалы оценивания Оценочное
средство

Неудовлетво-
рительно/
не зачтено

Удовлетвори-
тельно/зачтено

Хорошо/
зачтено

Отлично/
зачтено

ОПК-1
Знать Не знает основ-

ные биб-
лиографиче-
ские ресурсы, 
виды изданий

Не  в  полном
объеме  знает
основные  биб-
лиографиче-
ские  ресурсы,
виды  изданий,
допускает  су-
щественные
ошибки

Знает основные 
библиографиче-
ские ресурсы, 
виды изданий, 
допускает 
ошибки

Знает 
основные 
биб-
лиографи-
ческие ре-
сурсы, 
виды изда-
ний

Собеседова-
ние, тестиро-
вание

Уметь Частично 
освоено умение
пользоваться 
учебной, науч-
ной, научно-
популярной ли-
тературой, се-
тью Интернет 
для профессио-
нальной дея-
тельности.

В целом 
успешное, но 
не системати-
чески осу-
ществляемое 
умение пользо-
ваться учебной,
научной, на-
учно-популяр-
ной литерату-
рой, сетью Ин-
тернет для про-
фессиональной 
деятельности.

В целом успеш-
ное, но содержа-
щее отдельные 
пробелы умение
пользоваться 
учебной, науч-
ной, научно-
популярной ли-
тературой, се-
тью Интернет 
для профессио-
нальной дея-
тельности.

Сформиро-
ванное 
умение 
применять 
возможно-
сти 
современ-
ных техно-
логий, биб-
лиографи-
ческих ре-
сурсов для 
решения 
профессио-
нальных 
задач

Решение си-
туационных 
задач

Владеть Фрагментарное
применение на-

В целом 
успешное, но 

В целом успеш-
ное, но содержа-

Успешное 
и система-

Прием прак-
тических на-



выков исполь-
зования 
информацион-
ных, биб-
лиографиче-
ских ресурсов с
целью получе-
ния научной 
информации и 
осуществления 
коммуникации 
в профессио-
нальном со-
обществе.

не системати-
ческое приме-
нение навыков 
использования 
информацион-
ных, биб-
лиографиче-
ских ресурсов с
целью получе-
ния научной 
информации и 
осуществления 
коммуникации 
в профессио-
нальном со-
обществе.

щее отдельные 
пробелы приме-
нение навыков 
использования 
информацион-
ных, биб-
лиографических
ресурсов с це-
лью получения 
научной 
информации и 
осуществления 
коммуникации в
профессиональ-
ном сообществе.

тическое 
примене-
ние навы-
ков ис-
пользова-
ния 
информа-
ционных, 
биб-
лиографи-
ческих ре-
сурсов с 
целью по-
лучения 
научной 
информа-
ции и осу-
ществле-
ния комму-
никации в 
профессио-
нальном 
сообще-
стве.

выков 
(написание и 
защита рефе-
рата), 
итоговое те-
стирование

ПК-5
Знать Фрагментар-

ные знания  
методов меди-
цинской гене-
тики, применя-
емых для 
оценки дей-
ствия факто-
ров 
окружающей 
среды, для 
охраны здоро-
вья населения 
и популяцион-
ной профилак-
тики болезней.

Общие,  но  не
структуриро-
ванные  знания
методов  меди-
цинской  гене-
тики, применя-
емых для оцен-
ки  действия
факторов
окружающей
среды,  для
охраны  здоро-
вья  населения
и  популяцион-
ной  профилак-
тики болезней.

Сформиро-
ванные, но 
содержащие 
отдельные 
пробелы зна-
ния методов 
медицинской 
генетики, 
применяемых
для оценки 
действия 
факторов 
окружающей 
среды, для 
охраны здо-
ровья населе-
ния и попу-
ляционной 
профилак-
тики болез-
ней.

Сформиро-
ванные си-
стематиче-
ские зна-
ния мето-
дов меди-
цинской 
генетики, 
применя-
емых для 
оценки 
действия 
факторов 
окружающ
ей среды, 
для охраны
здоровья 
населения 
и попу-
ляционной 
профилак-
тики бо-
лезней.

Собеседова-
ние, тестиро-
вание

Уметь Частично 
освоено уме-
ние использо-
вать методы 
медицинской 
генетики для 

В целом 
успешное, но 
не системати-
чески осу-
ществляемое 
умение ис-

В целом 
успешное, но 
содержащее 
отдельные 
пробелы уме-
ние использо-

Сформиро-
ванное 
умение ис-
пользовать
методы 
медици-

Решение си-
туационных 
генетических 
задач



организации 
мониторинга и
предупрежде-
ния возник-
новения на-
следственных 
и врожденных 
заболеваний.

пользовать ме-
тоды медици-
нской генетики
для организа-
ции монито-
ринга и 
предупрежде-
ния возник-
новения на-
следственных 
и врожденных 
заболеваний.

вать методы 
медицинской 
генетики для 
организации 
мониторинга 
и предупре-
ждения воз-
никновения 
наследствен-
ных и 
врожденных 
заболеваний.

нской ге-
нетики для
организа-
ции мони-
торинга и 
предупре-
ждения 
возник-
новения 
наслед-
ственных и
врожден-
ных забо-
леваний.

Владеть Фрагментар-
ное примене-
ние навыков  
использования 
клинико-гене-
алогического 
метода для 
оценки вред-
ных влияний 
факторов 
окружающей 
среды.

В целом 
успешное, но 
не системати-
ческое приме-
нение навыков 
использования 
клинико-гене-
алогического 
метода для 
оценки вред-
ных влияний 
факторов 
окружающей 
среды.

В целом 
успешное, но 
содержащее 
отдельные 
пробелы при-
менение на-
выков ис-
пользования 
клинико-
генеалогиче-
ского метода 
для оценки 
вредных 
влияний фак-
торов 
окружающей 
среды.

Успешное 
и система-
тическое 
примене-
ние навы-
ков ис-
пользова-
ния кли-
нико-гене-
алогиче-
ского ме-
тода для 
оценки 
вредных 
влияний 
факторов 
окружающ
ей среды.

Прием прак-
тических на-
выков 
(составление 
родословных 
и решение ге-
нетических 
задач)

3. Типовые контрольные задания и иные материалы

3.1. Примерные вопросы к зачету, критерии оценки (ОПК-1, ПК-5)

1. ДНК как вещество наследственности. Структура  и функции ДНК.
2. Основные информационные процессы - репликация, транскрипция, трансляция.
3. Центральная догма молекулярной генетики.  Структура и функции тРНК.
4. Современные представления о генах и их продуктах. Регуляция экспрессии генов.
5. Структура генов человека. Экзоны, интроны, сплайсинг.
6. Генетический код и его свойства. Суть универсальности генетического кода.
7. Открытие хромосом. Хромосомная теория наследственности.
8. Клинико-генеалогический анализ. Построение и анализ родословных.
9. Типы наследования. Примеры заболеваний с различными типами наследования.
10. Этиология (причины) моногенных и многофакторных (мультифакториальных) заболева-
ний. Роль генетических факторов риска в развитии многофакторных болезней.
11. Синдром Дауна: этиология, диагностика, клинико-цитогенетическая характеристика. 
12. Методы выявления генных мутаций. 
13. Мутации наследственные и соматические. Роль в развитии заболеваний.
14. Микроаномалии развития (стигмы дизэмбриогенеза), определение, цель выявления, особен-
ности клинико-морфологического осмотра врачом-генетиком.



15. Хромосомные болезни: определение, этиология, классификация, клинические проявления,  
методы диагностики. 
16. ПЦР: принцип метода. Применение в медицине и лабораторной диагностике.
17. Понятия «мутация» и «генетический полиморфизм»: сходства и различия. Определение ал-
леля гена.
18. Неонатальный биохимический скрининг. Задачи, сроки проведения.
19. Синдром Мартина-Белл: этиология, клинические проявления, диагностика.
20. Синдром Марфана. Клиника, диагностика.
21. Классификация генных мутаций.
22. Хромосомные мутации (определение, типы структурных перестроек, влияние на фенотип, 
клинические примеры).
23. Геномные мутации (определение, механизмы возникновения, генетический мозаицизм, 
клинические примеры). 
24. Наследственные раковые синдромы: общие характеристики, диагностика.
25. Многофакторные болезни. Этиотропные факторы их развития. Понятие «полигенные» за-
болевания и синдромы.
26. Гены предрасположенности. Определение. Понятие «генные сети» заболевания. Принципы 
выявления генетических факторов риска.
27. Популяционная генетика. Закон Харди-Вайнберга.
28. Показания для молекулярно-генетического исследования у больного с многофакторным за-
болеванием. 
29. Показания для проведения молекулярно-генетического исследования больным в педиатри-
ческой клинике и пациентам врачей общей практики (терапевтов, неврологов и др.).
30. Современные представления о возможностях лечения наследственных болезней.
31. Медико-генетическое консультирование. Характеристика роли врача генетика в практиче-
ском здравоохранении.
32. Медико-генетическая служба: цель, задачи. Перечислить показания для направления на 
консультацию  к врачу генетику.
33. Методы диагностики, применяемые в медико-генетической службе. Цели применения. 
Краткая характеристика заболеваний, выявляемых данными методами.
34. Цитогенетические методы диагностики: цели применения,  показания для обследования. 
35. Скрининговые методы диагностики (неонатальный, селективный). Цели применения. На-
следственные болезни обмена веществ, выявляемые в РФ, их краткая характеристика.
36. Врождённые пороки развития: определение, классификация, этиология, пути профилак-
тики.
37. Аномалии половых хромосом: цитогенетическая характеристика, клинические проявления.
38. Наследственные нарушения обмена веществ: этиология, классификация, методы диагно-
стики. Указать симптомы, позволяющие предположить наследственные нарушения обмена ве-
ществ.
39. Фенилкетонурия: тип наследования, патогенез, диагностика, клинические проявления, ле-
чение.
40. Галактоземия: тип наследования, патогенез, диагностика, клинические проявления, лече-
ние.
41. Муковисцидоз: тип наследования, патогенез, диагностика, клинические проявления, лече-
ние.
42. Наследственные болезни: этиология, классификация, типы наследования, особенности кли-
нических проявлений.
43. Клиническая цитогенетика как раздел медицинской генетики (определение, области приме-
нения методов анализа кариотипа). 
44. Методы анализа кариотипа (цитогенетические, молекулярно-цитогенетические, молекуляр-
ные), принципы и диагностические задачи. 
45. Сбалансированные хромосомные мутации (определение, популяционная частота, особенно-
сти медико-генетического консультирования пациентов – носителей сбалансированных 
хромосомных мутаций).



46. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома Эдвардса.
47. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома Патау.
48. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома Шерешевского-Тернера.
49. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома Клайнфельтера.
50. Показания для цитогенетического обследования в постнатальном периоде. 
51. Методы профилактики и предупреждения рождения детей с хромосомными болезнями 
(пренатальная диагностика). 
52. Показания для пренатального кариотипирования. 

Критерии оценки:
Оценка «зачтено» выставляется обучающемуся если он обнаруживает всестороннее, система-
тическое и глубокое знание учебно-программного материала, усвоил основную и знаком с дополни-
тельной литературой, рекомендованной программой; усвоил взаимосвязь основных понятий дис-
циплины в их значении для приобретаемой профессии, проявил творческие способности в понима-
нии, изложении и использовании учебно-программного материала; владеет необходимыми умени-
ями и навыками при выполнении ситуационных заданий, безошибочно ответил на основной и до-
полнительные вопросы на зачете.

Оценка «не зачтено» выставляется обучающемуся если он обнаружил пробелы в знаниях
основного  учебно-программного  материала,  допустил  принципиальные  ошибки  при  ответе  на
основной и дополнительные вопросы; не может продолжить обучение или приступить к профес-
сиональной деятельности по окончании образовательной организации без дополнительных заня-
тий по дисциплине.

3.2. Примерные тестовые задания, критерии оценки (ОПК-1, ПК-5)
1 уровень: 
1. Какие наследственные болезни поддаются коррекции специальными диетами: 
а) нейрофиброматоз; 
б) фенилкетонурия;*
в) муковисцидоз; 
г) галактоземия;*

2. Мутации "сдвиг рамки считывания" возникают в результате: 
а) экспансии тринуклеотидных повторов; 
б) выпадения одного или нескольких пар нуклеотидов;*
в) вставки нуклеотидов;* 
г) замены пар нуклеотидов

3. Для синдрома Марфана характерны: 
а) аномалии органа зрения;* 
б) высокий рост;* 
в) аномалии развития сердечно-сосудистой системы;* 
г) является хромосомной мутацией; 
д) менделирующий характер передачи;* 
е) поражение опорно-двигательного аппарата;* 
ж) нейрофибромы

4. Гены комплекса HLA контролируют синтез антигенов, находящихся на поверхности: 
а) клеточной мембраны лимфоцитов;*
б) ядерной мембраны лимфоцитов; 
в) клеточной мембраны эритроцитов*

5.  Какие факторы препятствуют реализации наследственной предрасположенности к гипертони-
ческой болезни: 
а) занятия физической культурой;* 



б) эмоциональные нагрузки; 
в) правильное чередование труда и отдыха;* 
г) употребление алкоголя.

6. К факторам, повышающим риск мультифакториальной болезни, относятся: 
а) наличие аналогичной болезни у кровных родственников;* 
б) гетерозиготность по аутосомно-рецессивной болезни; 
в) вредные факторы окружающей среды;* 
г) большое число детей в семье.

7.  Определение концентрации АФП в крови беременной является  скринирующим методом до-
родовой диагностики: 
а) хромосомной патологии;*
б) наследственных ферментопатий; 
в) врожденных пороков развития;* 
г) гетерозиготности по гену ганглиозидоза (болезни Тэя- Сакса);

8. Для проведения цитогенетического анализа используются: 
а) клетки костного мозга;* 
б) клетки печени; 
в) лимфоциты периферической крови;*
г) костная ткань.

9. Укажите сроки беременности, в которые проводится амниоцентез с целью диагностики наслед-
ственной патологии у плода: 
а) 7 - 8 нед.; 
б) 11 - 12 нед.; 
в) 16 - 17 нед.;* 
г) 17-18 нед.;* 
д) 24 - 26 нед.

10. Какая терапия наследственных болезней в настоящее время применяется наиболее часто:
а) симптоматическая;* 
б) патогенетическая;* 
в) этиотропная
г) физиолечение

11. Укажите правильную формулу кариотипа при синдроме Эдвардса: 
а) 46,XY,21+; 
б) 47,XXY; 
в) 47,XX,13+; 
г) 47,XX,18+;* 
д) 46,XX,9p+; 
е) 45,t (13/21); 
ж) 47,XY,18+;*

12. К современным цитогенетическим методикам относятся: 
а) исследования полового хроматина;*  
б) метафазный анализ хромосом;* 
в) молекулярно-цитогенетический метод (FISH);*
г) метод рутинной окраски.

13. Назовите заболевания, причиной которых являются хромосомные мутации: 
а) синдром Дауна;* 



б) синдром Патау;* 
в) синдром “кошачьего крика”;* 
г) синдром Марфана; 
д) синдром Клайнфельтера.*

14. Укажите синдромы, в основе которых лежит анэуплоидия по половым хромосомам: 
а) синдром Дауна; 
б) синдром Патау; 
в) синдром Клайнфелтера;* 
г) синдром «кошачьего крика»; 
д) синдром Шерешевского–Тернера*

15. Для доказательства мультифакториальной природы болезни используются методы: 
а) близнецовый;* 
б) исследование ассоциации генетических маркеров с болезнью;* 
в) цитогенетический; 
г)  популяционно-статистический*

16. Приведите примеры патологических реакций на пищевые продукты, обусловленных генетиче-
скими дефектами: 
а) гиполактозия;*
б) целиакия;* 
в) недостаточность глюкозо-6-фосфатдегидрогеназы;* 
г) пигментная ксеродерма.

17. Генная мутация - это: 
а) замена одного или нескольких нуклеотидов ДНК;* 
б) делеция (выпадение) одного или нескольких нуклеотидов;* 
в) вставка (инсерция) одного или нескольких нуклеотидов;* 
г) перестановка нуклеотидов внутри гена*
д) инверсия участка хромосомы

18. В состав ДНК входят азотистые основания: 
а) гуанин;* 
б) урацил; 
в) тимин;*
г) аденин;* 
д) цитозин*

19. Что не является продуктом репликации, транскрипции и трансляции: 
а) белок; 
б) РНК; 
в) ДНК; 
г) полисахарид;* 
д) жиры*

20. Укажите правильную форму хромосомного набора у больного с синдромом Клайнфельтера: 
а) 45,Х0; 
б) 47,ХХХ; 
в) 47,ХYY; 
г) 45,ХY,5р-; 
д) 48,ХХYY;* 
е) 47,ХХY*



2 уровень: 
1. Признаками аутосомно-доминантного наследования являются: 1. вертикальный характер пере-
дачи болезни в родословной; 2. проявление патологического состояния, независимое от пола; 3. 
вероятность рождения больного ребенка в браке больного и здорового супругов 50 %
а) правильный ответ 1
б) правильный ответ 2
в) правильный ответ 3
г) правильный ответ 1 и 2
д) правильный ответ 1, 2 и 3*

2. Сцепленно с Х-хромосомой наследуются заболевания: 1. гемофилия, 2. болезнь Дауна, 3. 
дальтонизм, 4. фенилкетонурия, 5. алкаптонурия.
а) правильный ответ 1, 2 и 3
б) правильный ответ 1, 3 и 4
в) правильный ответ 1, 3 и 5
г) правильный ответ 1 и 3*
д) правильный ответ 2 и 3

3. Мейоз и митоз отличаются друг от друга: 1. редукцией числа хромосом; 2. особенностями ре-
пликации; 3. перекомбинация генетического материала; 4. морфологией хромосом
а) правильный ответ 1
б) правильный ответ 2
в) правильный ответ 3.
г) правильный ответ 4
д) правильный ответ 1, 2, 3 и 4*

4. К сбалансированным транслокациям относятся: 1. реципрокные; 2. нереципрокные; 3. роберт-
соновские
а) правильный ответ 1
б) правильный ответ 2
в) правильный ответ 3
г) правильный ответ 1, 2 и 3*

5. Признаками наследственных заболеваний в целом являются: 1. вовлечение в патологический 
процесс нескольких систем и органов, 2. сегрегация симптомов в семьях, 3. микроаномалии и 
нормальные варианты фенотипа в роли диагностических признаков, 4. высокая температура тела, 
5. близорукость.
а) правильно 1, 2 и 4
б) правильно 2, 3 и 4
в) правильно 1, 2 и 3*
г) правильно 2, 3 и 5
д) правильный ответ 1, 2, 3, 4 и 5

3 уровень: 
1. Мальчик пяти лет отстает в умственном и физическом развитии. Рост низкий, умеренная туч-
ность, конечности короткие с короткими, широкими ладонями, стопами, пальцами, на ладонях по-
перечная ладонная складка. Пятый палец руки не достигает основания ногтевой фаланги четвер-
того.  Брахицефалия,  шея короткая,  толстая,  уши маленькие,  низко расположенные,  разрез  глаз
косой, с эпикантом, язык большой, не помещается во рту. Крипторхизм. 

Наиболее вероятный диагноз:
а) синдром Дауна*
б) синдром Марфана
в) синдром Шерешевского-Тернера



г) гипофизарный нанизм

Какой метод лабораторного обследования наиболее целесообразен:
а) микробиологический посев мокроты
б) цитогенетический (кариотипирование)*
в) рентгенологический
г) УЗИ

Наиболее вероятная находка при хромосомном анализе у больного:
а) 46, XY
б) трисомия хромосомы 21*
в) трисомия хромосомы 20
г) 45, Х0

Лечение больного включает:
а) препараты стимулирующие обмен веществ в нервной ткани, коррекцию ВПР*
б) препараты для снижения артериального давления
в) заместительную терапию половыми гормонами
г) кортикостероиды

Прогноз заболевания:
а) для жизни неблагоприятный
б) полная реабилитация в результате терапии
в) некоторая коррекция симптомов, умственная отсталость сохраняется*
г) снижение слуха в зрелом возрасте
д) развитие атаксии в зрелом возрасте

2. В медико-генетическую консультацию (МГК) обратилась семья, имеющая ребенка с диагнозом
синдром Эдвардса. Супруги фенотипически здоровы и планируют следующую беременность. При
этом они просят рассчитать вероятность рождения следующего ребенка здоровым.

Какой тип МГК применяется в данном случае.
а) проспективное
б) ретроспективное*
в) консервативное
г) объективное

Какой метод лабораторного обследования наиболее целесообразен применимо к родителям:
а) микробиологический посев мокроты
б) цитогенетический (кариотипирование)*
в) рентгенологический
г) УЗИ

Какие предположительные причины возникновения заболевания могут быть выявлены лаборатор-
но:
а) классическая трисомия у одного из супругов
б) сбалансированное носительство хромосомной мутации*
в) полиплоидия у одного из супругов
г) моносомия у одного из супругов

Прогноз заболевания для ребенка с синдромом Эдвардса, рожденного в данной семье:
а) для жизни неблагоприятный*
б) полная реабилитация в результате терапии
в) некоторая коррекция симптомов, умственная отсталость 



г) снижение олуха в зрелом возрасте
д) развитие атаксии в зрелом возрасте

3. К врачу обратилась девушка 17 лет с низким ростом и отсутствием месячных. При обследова-
нии выявлены: бочкообразная грудная клетка, соски расположены низко и широко расставлены,
втянуты, наружные половые органы женского типа, оволосение слабое, молочные железы не раз-
виты, четвертый и пятый пальцы ног укорочены, высокое небо, на шее крыловидные складки. По-
ловой хроматин отрицательный. 

Вероятный диагноз:
а) синдром Дауна
б) синдром Шерешевского-Тернера*
в) адреногенитальный синдром
г) трисомия Х-хромосомы

У больной ожидается выявление кариотипа:
а) 45, Х0*
б) 45, ХО/46, XY
в) 46, XX
г) 46, XY
д) 47, XXX

Больной назначается лечение:
а) заместительная терапия эстрогенами*
б) заместительная терапия кортикостероидами
в) заместительная терапия андрогенами
г) витаминотерапия
д) симптоматическая терапия

Прогноз заболевания:
а) восстановление детородной функции
б) умеренная коррекция вторичных половых признаков, бесплодие сохраняется*
в) полное восстановление вторичных половых признаков и детородной функции
г) детородная функция восстановится, но половина дочерей будут больны

Критерии оценки:
- «отлично» - 91% и более правильных ответов;
- «хорошо» - 81%-90% правильных ответов;
- «удовлетворительно» - 71%-80% правильных ответов;
- «неудовлетворительно» - 70% и менее правильных ответов.

3.3. Примерные ситуационные задачи, критерии оценки (ОПК-1, ПК-5)
1.В медико-генетическую консультацию обратилась женщина по поводу того, что родившаяся у
нее дочь страдает поносами, имеет падение веса и у неё отмечается рвота после кормления гру-
дью. Рвота отмечается и после молочной смеси. Сама мать ребенка после употребления молока
отмечает вздутие живота. Чувство дискомфорта в животе после приема молока отмечает и ее муж.
Какой  предположительно  можно  поставить  диагноз?  Каков  прогноз  заболевания  и  какие  ре-
комендации можно дать родителям ребенка?
2.В медико-генетическую консультацию обратилась здоровая женщина, у которой родился ребе-
нок с заячьей губой, волчьей пастью и катарактой. При опросе выяснилось, что в первой половине
беременности мать ребенка переболела корьевой краснухой (вирусным заболеванием). Родители
пробанда, дед и бабка по линии отца и матери, а также все дяди и тети по линии родителей и их
дети - здоровы. Какой предположительно можно поставить диагноз и как его обосновать?

3.Врожденный вывих бедра наследуется доминантно, средняя пенетрантность 25%. Заболевание



встречается с частотой 6:10000. Определите число и процент гомозиготных особей по рецессивно-
му гену среди   10 000 населения.

4.Ребенок, 10 месяцев. Родился от первой беременности. Роды в срок с массой тела при рождении
3300г, длиной тела - 52 см. Беременность протекала без особенностей. Закричал сразу. Приложен
к груди в первые 30 минут жизни,  сосал охотно. В весе прибывал хорошо. На искусственном
вскармливании с одного месяца смесью «Тонус».  Кожа бледная,  голубые глаза.  К настоящему
времени головку не держит, не сидит, зубы 2/2. Большой родничок 1Х1 см. Игрушек не держит,
родителей не узнает. Масса тела 8,5кг, длина тела - 70 см., окружность головы - 45см. При осмотре
определяется неприятный запах от ребенка. В родословной болел двоюродный брат данного ре-
бенка. Ваш предполагаемый диагноз. Какие необходимы специфические дополнительные исследо-
вания? Тип наследования данного заболевания. Лечебная тактика. Прогноз.

5.Пробанд - здоровая женщина имеет четырех братьев, два из которых больны алкаптонурией (от-
сутствие  фермента,  окисляющего гомогенгизиновую кислоту).  Мать пробанда здорова и имеет
двух  здоровых  братьев.  Отец  пробанда  болел  алкаптонурией  и  является  двоюродным  братом
жены. У него есть здоровый брат и здоровая сестра. Бабка по линии отца была больной и состояла
в браке со своим двоюродным здоровым братом. Бабка и дед пробанда по линии матери здоровы.
Определите  тип  наследования  и  вероятность  рождения  больных  детей  в  семье  пробанда  при
условии, если она выйдет замуж за здорового мужчину, мать которого страда алкаптонурией.
Критерии оценки:
- «зачтено» - обучающийся решил задачу в соответствии с алгоритмом, дал полные и точные
ответы на все вопросы задачи, представил комплексную оценку предложенной ситуации, сделал
выводы, привел дополнительные аргументы, продемонстрировал знание теоретического матери-
ала с учетом междисциплинарных связей, нормативно-правовых актов; предложил альтернатив-
ные варианты решения проблемы;
- «не зачтено» - обучающийся не смог логично сформулировать ответы на вопросы задачи, сде-
лать выводы, привести дополнительные примеры на основе принципа межпредметных связей,
продемонстрировал неверную оценку ситуации.

a. Примерный перечень практических навыков, критерии оценки (ОПК-1, ПК-5)
1.  Использовать клинико-генеалогический, цитогенетический и другие методы для определения
наследственной патологии.
2. Уметь собрать анамнестические данные и генеалогическую информацию.
3. Оформить карту фенотипа пробанда при подозрении у него наследственного  заболева -
ния.
4. Составить  родословную,    представить    ее    в    графическом    виде.
5. Проанализировать наследование заболевания или признака болезни в семье.
6. Рассчитать риск возникновения наследственной патологии, используя методы формальной гене-
тики и эмпирические данные.
7. По результатам исследований дать заключение о возможности деторождения с наследственной
патологией в данной семье.
 8.  Правильно использовать соответствующую терминологию.
9. Правильно оценить результаты цитологических исследований и других методов.

Критерии оценки практических навыков:
- «зачтено» - обучающийся обладает теоретическими знаниями и владеет методикой выполне-
ния практических навыков, демонстрирует их выполнение, в случае ошибки может исправить
при коррекции их преподавателем;
-  «не зачтено»  -  обучающийся не обладает достаточным уровнем теоретических знаний (не
знает методики выполнения практических навыков, показаний и противопоказаний, возможных
осложнений, нормативы и проч.) и/или не может самостоятельно продемонстрировать практи-
ческие умения или выполняет их, допуская грубые ошибки.

6. Методические материалы, определяющие процедуры оценивания знаний, умений,
навыков и (или) опыта профессиональной деятельности, характеризующих этапы формиро-



вания компетенций 

a.  Методика проведения тестирования
Целью  этапа  промежуточной  аттестации  по  дисциплине  (модулю),  проводимой  в  форме
тестирования,  является оценка уровня  усвоения  обучающимися  знаний,  приобретения умений,
навыков и сформированности компетенций в результате изучения учебной дисциплины (части
дисциплины). 
Локальные нормативные акты, регламентирующие проведение процедуры: 
Проведение  промежуточной  аттестации  обучающихся  регламентируется  Положением  о
текущем  контроле  успеваемости  и  промежуточной  аттестации  обучающихся,  введенным  в
действие приказом от 29.02.2016 № 74-ОД. 
Субъекты, на которых направлена процедура: 
Процедура оценивания должна охватывать всех обучающихся, осваивающих дисциплину (модуль).
В случае, если обучающийся не проходил процедуру без уважительных причин, то он считается
имеющим академическую задолженность.
Период проведения процедуры: 
Процедура  оценивания  проводится  по  окончании  изучения  дисциплины  (модуля)  на  последнем
занятии.  В  случае  проведения  тестирования  на  компьютерах  время  и  место  проведения
тестирования преподаватели кафедры согласуют с информационно-вычислительным центром и
доводят до сведения обучающихся.
Требования  к  помещениям  и  материально-техническим  средствам  для  проведения
процедуры: 
Требования  к  аудитории  для  проведения  процедуры  и  необходимость  применения
специализированных материально-технических средств определяются преподавателем. 
Требования к кадровому обеспечению проведения процедуры: 
Процедуру проводит преподаватель, ведущий дисциплину (модуль).
Требования к банку оценочных средств: 
До начала проведения процедуры преподавателем подготавливается необходимый банк тесто-
вых  заданий.  Преподаватели  кафедры разрабатывают задания  для  тестового  этапа зачёта,
утверждают их на заседании кафедры и передают в информационно-вычислительный центр в
электронном виде вместе с копией рецензии. Минимальное количество тестов, составляющих
фонд тестовых заданий, рассчитывают по формуле: трудоемкость дисциплины в з.е. умножить
на 50. 
Тесты включают в себя задания 3-х уровней:
- ТЗ 1 уровня (выбрать все правильные ответы)
- ТЗ 2 уровня (соответствие, последовательность)
- ТЗ 3 уровня (ситуационная задача)

Соотношение заданий разных уровней и присуждаемые баллы
Вид промежуточной

аттестации

зачет
Количество ТЗ 1 уровня (выбрать все правильные ответы) 18
Кол-во баллов за правильный ответ 2
Всего баллов 36
Количество  ТЗ  2  уровня  (соответствие,  последователь-
ность) 8
Кол-во баллов за правильный ответ 4
Всего баллов 32

Количество ТЗ 3 уровня (ситуационная задача) 4
Кол-во баллов за правильный ответ 8
Всего баллов 32
Всего тестовых заданий 30



Итого баллов 100
Мин. количество баллов для аттестации 70

Описание проведения процедуры: 
Тестирование  является  обязательным  этапом  зачёта  независимо  от  результатов  текущего
контроля успеваемости. Тестирование может проводиться на компьютере или на бумажном но-
сителе.
Тестирование на бумажном носителе:
Каждому обучающемуся, принимающему участие в процедуре, преподавателем выдается бланк
индивидуального задания. После получения бланка индивидуального задания обучающийся должен
выбрать правильные ответы на тестовые задания в установленное преподавателем время. 
Обучающемуся предлагается выполнить 30 тестовых заданий разного уровня сложности на за-
чете. Время, отводимое на тестирование, составляет не более одного академического часа на
зачете.
Тестирование на компьютерах:
Для  проведения  тестирования  используется  программа  INDIGO.  Обучающемуся  предлагается
выполнить 30 тестовых заданий разного уровня сложности на зачете. Время, отводимое на те-
стирование, составляет не более одного академического часа на зачете.
Результаты процедуры: 
Результаты тестирования на компьютере или бумажном носителе имеют качественную оценку
«зачтено» – «не зачтено». Оценки «зачтено» по результатам тестирования являются основа-
нием для допуска обучающихся к собеседованию. При получении оценки «не зачтено» за тестиро-
вание  обучающийся  к  собеседованию  не  допускается  и  по  результатам  промежуточной  ат-
тестации по дисциплине (модулю) выставляется оценка «не зачтено» или «неудовлетворитель-
но».
Результаты проведения процедуры в обязательном порядке проставляются преподавателем в
зачётные  ведомости в соответствующую графу.

b.  Методика проведения приема практических навыков
Цель этапа промежуточной аттестации по дисциплине (модулю), проводимой в форме приема
практических  навыков является оценка уровня приобретения обучающимся умений,  навыков и
сформированности компетенций в результате изучения учебной дисциплины (части дисциплины).
Локальные нормативные акты, регламентирующие проведение процедуры: 
Проведение  промежуточной  аттестации  обучающихся  регламентируется  Положением  о
текущем  контроле  успеваемости  и  промежуточной  аттестации  обучающихся,  введенным  в
действие приказом от 29.02.2016 № 74-ОД. 
Субъекты, на которые направлена процедура: 
Процедура оценивания должна охватывать всех обучающихся, осваивающих дисциплину (модуль).
В случае, если обучающийся не проходил процедуру без уважительных причин, то он считается
имеющим академическую задолженность.
Период проведения процедуры: 
Процедура  оценивания  проводится  по  окончании  изучения  дисциплины  (модуля)  на  последнем
занятии  по  дисциплине  (модулю),  или  в  день  проведения  собеседования,  или  может  быть
совмещена с экзаменационным собеседованием по усмотрению кафедры.
Требования  к  помещениям  и  материально-техническим  средствам  для  проведения
процедуры: 
Требования  к  аудитории  для  проведения  процедуры  и  необходимость  применения
специализированных материально-технических средств определяются преподавателем. 
Требования к кадровому обеспечению проведения процедуры: 
Процедуру проводит преподаватель, ведущий дисциплину (модуль).
Требования к банку оценочных средств: 
До начала проведения процедуры преподавателем подготавливается необходимый банк оценоч-
ных материалов для оценки умений и навыков. Банк оценочных материалов включает перечень



практических навыков, которые должен освоить обучающийся для будущей профессиональной
деятельности.
Описание проведения процедуры: 
Оценка уровня освоения практических умений и навыков может осуществляться на основании
положительных  результатов  текущего  контроля  при  условии  обязательного  посещения  всех
занятий семинарского типа. 
Для прохождения этапа проверки уровня освоения практических навыков обучающийся должен
овладеть  всеми  практическими  умениями  и  навыками,  предусмотренными  программой
дисциплины (модуля). Должен уметь решать ситуационные генетические задачи и составлять
родословные.

Результаты процедуры: 
Результаты  проверки  уровня  освоения  практических  умений  и  навыков  имеют  качественную
оценку «зачтено» – «не зачтено». Оценки «зачтено» по результатам проверки уровня освоения
практических умений и навыков являются основанием для допуска обучающихся к собеседованию.
При получении оценки «не зачтено» за освоение практических умений и навыков обучающийся к
собеседованию не допускается и по результатам промежуточной аттестации по дисциплине
(модулю) выставляется оценка «не зачтено» или «неудовлетворительно».
Результаты проведения процедуры в обязательном порядке проставляются преподавателем в
зачётные ведомости в соответствующую графу. 

c.  Методика проведения устного собеседования
Целью процедуры  промежуточной аттестации по дисциплине (модулю),  проводимой в форме
устного собеседования,  является оценка уровня усвоения  обучающимися знаний,  приобретения
умений, навыков и сформированности компетенций в результате изучения учебной дисциплины
(части дисциплины). 
Локальные нормативные акты, регламентирующие проведение процедуры: 
Проведение  промежуточной  аттестации  обучающихся  регламентируется  Положением  о
текущем  контроле  успеваемости  и  промежуточной  аттестации  обучающихся,  введенным  в
действие приказом от 29.02.2016 № 74-ОД. 
Субъекты, на которые направлена процедура: 
Процедура оценивания должна охватывать всех обучающихся, осваивающих дисциплину (модуль).
В случае, если обучающийся не проходил процедуру без уважительных причин, то он считается
имеющим академическую задолженность.
Период проведения процедуры: 
Процедура оценивания проводится по окончании изучения дисциплины (модуля) в соответствии с
расписанием  учебных  занятий  (промежуточная  аттестация  проводится  в  форме  зачета).
Деканатом  факультета,  отделом  подготовки  кадров  высшей  квалификации  может  быть
составлен индивидуальный график прохождения промежуточной аттестации для обучающегося
при наличии определенных обстоятельств. 
Требования  к  помещениям  и  материально-техническим  средствам  для  проведения
процедуры: 
Требования  к  аудитории  для  проведения  процедуры  и  необходимость  применения
специализированных материально-технических средств определяются преподавателем. 
Требования к кадровому обеспечению проведения процедуры: 
Процедуру проводит преподаватель, ведущий дисциплину (модуль), как правило, проводящий заня-
тия лекционного типа.
Требования к банку оценочных средств: 
До начала проведения процедуры преподавателем подготавливается необходимый банк оценоч-
ных  материалов  для  оценки  знаний,  умений,  навыков.  Банк  оценочных  материалов  включает
вопросы, как правило, открытого типа, перечень тем, выносимых на опрос, типовые задания. Из
банка оценочных материалов формируются печатные бланки индивидуальных заданий (билеты).
Количество вопросов, их вид (открытые или закрытые) в бланке индивидуального задания опре-
деляется преподавателем самостоятельно.



Описание проведения процедуры: 
Каждому обучающемуся, принимающему участие в процедуре, преподавателем выдается бланк
индивидуального задания. После получения бланка индивидуального задания и подготовки отве-
тов обучающийся должен в меру имеющихся знаний, умений, навыков, сформированности компе-
тенции  дать  устные  развернутые  ответы на  поставленные  в  задании  вопросы  и  задания  в
установленное преподавателем время. Продолжительность проведения процедуры определяется
преподавателем  самостоятельно,  исходя  из  сложности  индивидуальных  заданий,  количества
вопросов, объема оцениваемого учебного материала, общей трудоемкости изучаемой дисциплины
(модуля) и других факторов.
Собеседование может проводиться по вопросам билета и (или) по ситуационной(ым) задаче(ам).
Результат собеседования при проведении промежуточной аттестации в форме зачёта опреде-
ляется оценками «зачтено», «не зачтено».
Результаты процедуры: 
Результаты проведения процедуры в обязательном порядке проставляются преподавателем в
зачетные  книжки  обучающихся  и  зачётные  ведомости  и  представляются  в  деканат
факультета,  за  которым  закреплена  образовательная  программа,  либо  в  отдел  подготовки
кадров высшей квалификации. 
По  результатам  проведения  процедуры  оценивания  преподавателем  делается  вывод  о
результатах промежуточной аттестации по дисциплине. 
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