
 Программа дисциплины "Генетика человека"; 020400.68 Биология; доцент, к.н. (доцент) Бабынин Э.В. 

 Регистрационный номер 849454214 

МИНИСТЕРСТВО ОБРАЗОВАНИЯ И НАУКИ РОССИЙСКОЙ ФЕДЕРАЦИИ

Федеральное государственное автономное учреждение

высшего профессионального образования

"Казанский (Приволжский) федеральный университет"

Институт фундаментальной медицины и биологии

подписано электронно-цифровой подписью

Программа дисциплины

Генетика человека М1.ДВ.1

 

Направление подготовки: 020400.68 - Биология

Профиль подготовки: Генетика

Квалификация выпускника: магистр 

Форма обучения: очное

Язык обучения: русский

Автор(ы):

 Бабынин Э.В. 

Рецензент(ы):

 Чернов В.М. 

 

СОГЛАСОВАНО:

Заведующий(ая) кафедрой: Ризванов А. А.

Протокол заседания кафедры No ___ от "____" ___________ 201__г

Учебно-методическая комиссия Института фундаментальной медицины и биологии:

Протокол заседания УМК No ____ от "____" ___________ 201__г

 

Регистрационный No 849454214

Казань

2014



 Программа дисциплины "Генетика человека"; 020400.68 Биология; доцент, к.н. (доцент) Бабынин Э.В. 

 Регистрационный номер 849454214

Страница 2 из 11.

Содержание

1. Цели освоения дисциплины

2. Место дисциплины в структуре основной образовательной программы

3. Компетенции обучающегося, формируемые в результате освоения дисциплины /модуля

4. Структура и содержание дисциплины/ модуля

5. Образовательные технологии, включая интерактивные формы обучения

6. Оценочные средства для текущего контроля успеваемости, промежуточной аттестации по

итогам освоения дисциплины и учебно-методическое обеспечение самостоятельной работы

студентов

7. Литература

8. Интернет-ресурсы

9. Материально-техническое обеспечение дисциплины/модуля согласно утвержденному

учебному плану



 Программа дисциплины "Генетика человека"; 020400.68 Биология; доцент, к.н. (доцент) Бабынин Э.В. 

 Регистрационный номер 849454214

Страница 3 из 11.

Программу дисциплины разработал(а)(и) доцент, к.н. (доцент) Бабынин Э.В. кафедра генетики

ИФМиБ отделение фундаментальной медицины , Edward.Babynin@kpfu.ru

 

 1. Цели освоения дисциплины 

Целью дисциплины "Генетика человека" является изучение базовых знаний о

наследственности и изменчивости человека, а также о закономерностях наследования; о

научных и прикладных аспектах использования этих знаний.

В процессе изучения дисциплины бакалавры решают следующие задачи: в

систематизированной форме усваивают основные научные выводы в области генетики

человека, полученные при использовании различных методов: генеалогического,

биохимического, цитогенетического, молекулярного, популяционного, метода близнецов и др.

Знакомятся с основными достижениями в области геномики, генетики пола, медицинской

генетики.

Учебно-методический комплекс "Генетика человека" соответствует требованиям

федерального государственного образовательного стандарта высшего профессионального

образования.

 

 2. Место дисциплины в структуре основной образовательной программы высшего

профессионального образования 

Данная учебная дисциплина включена в раздел " М1.ДВ.1 Общенаучный" основной

образовательной программы 020400.68 Биология и относится к дисциплинам по выбору.

Осваивается на 1 курсе, 1 семестр.

Дисциплина "Генетика человека" представляет дисциплину профиля Биология, направление -

Генетика. Для успешного освоения дисциплины необходимы базовые знания по общей

генетике, биологии размножения и развития, физиологии, биохимии, общей биологии, умение к

биометрической обработке материала, владение компьютерными статистическими

программами. Для успешного освоения данной дисциплины необходимо предшествующее

изучение следующих модулей: биохимии и молекулярной биологии, анатомии и физиологии,

генетики и селекции, биотехнологии.

 

 3. Компетенции обучающегося, формируемые в результате освоения дисциплины

/модуля 

В результате освоения дисциплины формируются следующие компетенции:

 

Шифр компетенции

Расшифровка

приобретаемой компетенции

ОК 1

(общекультурные

компетенции)

следовать этическим и правовым нормам в отношении

других людей и в отношении природы (принципы биоэтики),

иметь четкую ценностную ориентацию на сохранение

природы и охрану прав и здоровья человека

ОК 3

(общекультурные

компетенции)

приобретать новые знания и формировать суждения по

научным, социальным и другим проблемам, используя

современные образовательные и информационные

технологии

ПК-10

(профессиональные

компетенции)

глубоко понимает и творчески использует в научной и

производственно-технологической деятельности знания

фундаментальных и прикладных разделов специальных

дисциплин магистерской программы

ПК-2

(профессиональные

компетенции)

способен и готов выявлять естественнонаучную сущность

проблем, возникающих в ходе профессиональной

деятельности врача, использовать для их решения

соответствующий физико-химический и математический

аппарат
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Шифр компетенции

Расшифровка

приобретаемой компетенции

ПК-6

(профессиональные

компетенции)

демонстрировать базовые представления об основных

закономерностях и современных достижениях генетики, о

геномике, протеомике

 

В результате освоения дисциплины студент:

 1. должен знать: 

 1. Современное состояние вопроса о геноме человека. 

2. основы генетики человека. 

3. Возможности и ограничения применения молекулярной диагностики в разных областях

медицины. 

 

 2. должен уметь: 

 демонстрировать базовые представления по генетике, применять их на практике, критически

анализировать полученную информацию и представлять результаты исследований. 

 3. должен владеть: 

 навыками научно-исследовательской работы, преподавания генетики, ведения дискуссии. 

 4. должен демонстрировать способность и готовность: 

 1. Выявлять лиц с повышенным риском развития мультифакториальных заболеваний. 

2. Расценивать результаты молекулярно-генетического исследования. 

3. Обоснованно направлять пациентов на медико-генетическое консультирование. 

 

 

 4. Структура и содержание дисциплины/ модуля 

Общая трудоемкость дисциплины составляет 2 зачетных(ые) единиц(ы) 72 часа(ов).

Форма промежуточного контроля дисциплины зачет в 1 семестре.

Суммарно по дисциплине можно получить 100 баллов, из них текущая работа оценивается в 50

баллов, итоговая форма контроля - в 50 баллов. Минимальное количество для допуска к зачету

28 баллов.

86 баллов и более - "отлично" (отл.);

71-85 баллов - "хорошо" (хор.);

55-70 баллов - "удовлетворительно" (удов.);

54 балла и менее - "неудовлетворительно" (неуд.).

 

4.1 Структура и содержание аудиторной работы по дисциплине/ модулю

Тематический план дисциплины/модуля

 

N

Раздел

Дисциплины/

Модуля

Семестр

Неделя

семестра

Виды и часы

аудиторной работы,

их трудоемкость

(в часах)

Текущие формы

контроля

Лекции

Практические

занятия

Лабораторные

работы

1.

Тема 1. Предмет,

задачи и методы

генетики человека.

История развития

генетики человека.

1 2 0 0

дискуссия
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N

Раздел

Дисциплины/

Модуля

Семестр

Неделя

семестра

Виды и часы

аудиторной работы,

их трудоемкость

(в часах)

Текущие формы

контроля

Лекции

Практические

занятия

Лабораторные

работы

2.

Тема 2. Методы

генетики человека

1 2 4 0

тестирование

 

3.

Тема 3. Цитогенетика

человека

1 2 4 0

научный

доклад

 

4.

Тема 4. Молекулярные

основы

наследственных

заболеваний.

1 2 4 0

научный

доклад

 

5.

Тема 5. Геном

человека

1 2 6 0

коллоквиум

 

.

Тема . Итоговая

форма контроля

1 0 0 0

зачет

 

  Итого     10 18 0  

4.2 Содержание дисциплины

Тема 1. Предмет, задачи и методы генетики человека. История развития генетики

человека. 

лекционное занятие (2 часа(ов)):

Особенности человека как объекта генетических исследований. Основные разделы генетики

человека. Специфика методов генетики человека.

Тема 2. Методы генетики человека 

лекционное занятие (2 часа(ов)):

Клинико-генеалогический метод. Задачи метода. Аутосомно-доминантный тип наследования.

Категории заболеваний. Манифестация возраста заболевания, варьирующие пенетрантность

и экспрессивность. Аутосомно-рецессивный тип наследования. Передача заболевания, типы

браков, риск в пределах семьи. Кровное родство, вероятность передачи аномального гена.

Коэффициент инбридинга, риск в пределах популяции. Сцепленные с полом заболевания. Их

распознавание и риск носительства. Заболевания с преимущественным поражением пола.

Наследование ограниченное полом. Популяционно-статистические методы. Ассоциации

генетических маркеров с болезнями. Близнецовые исследования. Значение близнецового

метода в изучении роли наследственности и среды в формировании фенотипа. Явление

близнецовости. Типы близнецов: монозиготные и дизиготные. Наследуемость. Определение

коэффициента наследуемости с помощью близнецовых исследований. Факторы влияющие на

степень сходства близнецов. Разновидности близнецового метода.

практическое занятие (4 часа(ов)):

графическое изображение родословных и генеалогический анализ.

Тема 3. Цитогенетика человека 

лекционное занятие (2 часа(ов)):

Нормальный кариотип человека. Методы изучения кариотипа. Номенклатура кариотипа.

Синдромы, связанные с аномалиями числа хромосом, со структурными перестройками

хромосом. Полные и мозаичные формы хромосомных болезней. Гетероморфизм хромосом.

Изохромосомы. Рекомбинационная анэуплоидия. Синдром ломкой Х-хромосомы.

Дерматоглифические особенности при хромосомных нарушениях. Использование метода в

генетическом скрининге и мониторинге.

практическое занятие (4 часа(ов)):

1.Нормальный кариотип человека. 2. Гетероплоидия у человека. 3. Цитогенетический метод в

мониторинге и скрининге.
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Тема 4. Молекулярные основы наследственных заболеваний. 

лекционное занятие (2 часа(ов)):

Генные болезни Общая характеристика генных болезней: число, частота, классификация,

причины. Нарушения аминокислотного обмена: фенилкетонурия, альбинизм, тирозиноз,

алкаптонурия, болезнь ?кленового сиропа?, цистинурия, глмоцистинурия, цистатионинурия.

Нарушения углеводного обмена: галактоземия, непереносимость лактозы,

мукополисахаридозы, гликогенозы. Нарушения обмена липидов: сфинголипидозы,

дислипопротеинемии. Нарушения обмена пуринов и пиримидинов: синдром Леша-Нихана, а

также ТКИД, наследственная этиология подагры

практическое занятие (4 часа(ов)):

8. Общая характеристика генных болезней: число, частота, классификация, причины. 9.

Нарушения аминокислотного обмена: фенилкетонурия, альбинизм, тиро- зииоз, алкаптонурия,

болезнь ?кленового сиропа?, цистинурия, глмоцисти- нурия, цистатионинурия. 10.Нарушения

углеводного обмена: галактоземия, непереносимость лактозы, мукополисахаридозы,

гликогенозы. 11.Нарушения обмена липидов: сфинголипидозы. дислипопротеинемии.

12.Нарушения обмена пуринов и пиримидинов: синдром Леша-Нихана, а так- же ТКИД.

наследственная этиология подагры. 13.Нарушение метаболизма металлов: болезнь

Вильсона-Коновалова. Дефекты обмена гормонов: адреногенитальный синдром,

тестикулярная феминиза- ция.18 14.Гемоглобинопатии: талассемии. серновидноклеточная

анемия, нестабиль- ные гемоглобины. Нарушения свертывающей системы: гемофилия А и ге-

мофилия В. 15.Порфирии: острая перемежающая порфирия, врожденная эритропоэтиче-

ская порфирия, другие порфирии (копропорфирия, мозаичная порфирия). 16. Моногенные

болезни: муковисцидоз; ахондроплазия и др..

Тема 5. Геном человека 

лекционное занятие (2 часа(ов)):

Программа ?Геном человека?: ее возникновение, содержание, развитие, основные итоги.

Медико-генетические аспекты изучения генома человека. Создание геномных библиотек.

Генная дактилоскопия. ДНК-диагностика. Генетическая инженерия.

практическое занятие (6 часа(ов)):

17. Строение нуклеиновых кислот. Основные информационные процессы ? транскрипция,

сплайсинг, трансляция. Генетический код. 18. Геномика, цели, подходы, основные

достижения и их значение для развития молекулярной медицины. Структура генома человека.

Число генов. Процент сходства по нуклеотидным последовательностям ДНК. Соотношение

между кодирующими и некодирующими последовательностями. Изменчивость генома. 19.

Методы экстракции нуклеиновых кислот. 20. Полимеразная цепная реакция. Цели

использования. Необходимые реактивы. Принципы, последовательные этапы метода.

Технические условия проведения реакции и ее достоинства. Организация ПЦР-лаборатории.

21. Полимеразная цепная реакция в режиме реального времени. Возможности. 22. Методы

детекции точковых мутаций. 23. Секвенирование. Капиллярный электрофорез.

 

4.3 Структура и содержание самостоятельной работы дисциплины (модуля)

 

N

Раздел

Дисциплины

Семестр

Неделя

семестра

Виды

самостоятельной

работы

студентов

Трудоемкость

(в часах)

Формы контроля

самостоятельной

работы

1.

Тема 1. Предмет,

задачи и методы

генетики человека.

История развития

генетики человека.

1

подготовка к

дискуссии

6 дискуссия

2.

Тема 2. Методы

генетики человека

1

подготовка к

тестированию

8 тестирование
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N

Раздел

Дисциплины

Семестр

Неделя

семестра

Виды

самостоятельной

работы

студентов

Трудоемкость

(в часах)

Формы контроля

самостоятельной

работы

3.

Тема 3. Цитогенетика

человека

1

подготовка к

научному

докладу

8 научный доклад

4.

Тема 4. Молекулярные

основы

наследственных

заболеваний.

1

подготовка к

научному

докладу

12 научный доклад

5.

Тема 5. Геном

человека

1

подготовка к

коллоквиуму

10 коллоквиум

  Итого       44  

 

 5. Образовательные технологии, включая интерактивные формы обучения 

На лекциях при изложении материала следует пользоваться иллюстративным мате-

риалом, ориентированным на использование мультимедийного презентационного оборудо-

вания.

Образовательные технологии:

− текущий и оперативный тест- контроль знаний студентов

− Самостоятельное чтение студентами учебной, учебно-методической и справочной лите-

ратуры и последующие свободные дискуссии по освоенному ими материалу, использова-

ние иллюстративных видеоматериалов (видеофильмы, фотографии, аудиозаписи, компь-

ютерные презентации), демонстрируемых на современном оборудовании, опросы в инте-

рактивном режиме.

− Методы обучения и преподавания: чтение лекций, практические занятия, СРС.

− Проведение практических занятий: устный опрос по основным вопросам темы, решение

типовых и ситуационных задач, выполнение тестовых заданий, заполнение таблиц и

схем, работа с дидактическими картами, работа в малых группах: ролевая игра, работа в

малых группах: моделирование ситуаций, дискуссий, семинары, оформление отчетов по

лабораторным занятиям, подведение итогов.

− рубежный контроль: устный опрос по основным вопросам темы, выполнение тестовых

заданий.

 

 6. Оценочные средства для текущего контроля успеваемости, промежуточной

аттестации по итогам освоения дисциплины и учебно-методическое обеспечение

самостоятельной работы студентов 

 

Тема 1. Предмет, задачи и методы генетики человека. История развития генетики

человека. 

дискуссия , примерные вопросы:

1. История генетики человека до Менделя и Гальтона 2. Работа Гальтона ?Наследование

таланта и характера? 3. Прикладные исследования применительно к человеку: ?врожденные

ошибки ошибки метаболизма? по Гэрроду 4. Ранние исследования хромосом человека 5.

Достижения генетики человека в период 1910-1930 гг [28] 6. Генетика человека, евгеника и

политика 7. Развитие медицинской генетики (с 50-х гг. по настоящее время) [31]

Тема 2. Методы генетики человека 

тестирование , примерные вопросы:
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Задача 1. Проведите анализ и определите характер наследования признака по родословной,

представленной на рис. Задача 2. Проведите анализ и определите характер наследования

признака по родословной, представленной на рис Задача 3. Проведите анализ и определите

характер наследования признака по родословной, представленной на рис Задача 4.

Проведите анализ и определите характер наследования признака по родословной,

представленной на рис Задача 5. Проведите анализ и определите характер наследования

признака по родословной, представленной на рис Задача 6. Проведите анализ и определите

характер наследования признака по родословной, представленной на рис Задача 7.

Проведите анализ и определите характер наследования признака по родословной,

представленной на рис

Тема 3. Цитогенетика человека 

научный доклад , примерные вопросы:

8. Нормальный кариотип человека. 9. Дифференциальное окрашивание хромосом. 10. Половой

гетерохроматин. 11. Современные методы картирования хромосом.

Тема 4. Молекулярные основы наследственных заболеваний. 

научный доклад , примерные вопросы:

1. Классификация моногенных болезней по характеру изменения генетического материала. 2.

Наследственые болезни аминокислотного обмена. Например, фе-нилкетонурия, алкаптонурия,

альбинизм. 3 Наследственые болезни, связанные с нарушением обмена углеводов. Например,

гликогеноз, галактоземия. 2.3. Наследственые болезни, связанные с нарушением липидного

обме-на. Например, болезнь Гоше, болезнь Ниманна-Пика, болезнь Тея-Сакса. 2.4.

Наследственые болезни соединительной ткани. Например, синдром Марфана,

мукополисахаридозы 4. Гемоглобинопатии. Например, серповидно-клеточная анемия,

талас-семия.

Тема 5. Геном человека 

коллоквиум , примерные вопросы:

Понятие о молекулярно-генетических маркерах . Вариабельность генома. Мутации и

полиморфизмы. Типы вариабельности последовательности ДНК. SNP, микросателлиты,

минисателлиты. Молекулярные маркеры, основанные на ПЦР. Картирование с помощью

молекулярно-генетических маркеров. Преимущества молекулярных маркеров. ПДРФ-анализ,

области применения. Генетический скрининг с помощью ДНК-микрочипов. Аннотация

последовательности. Распознавание генов. Поиск ОРС. Классификация генов. Регуляторные

последовательности. Биоинформатический анализ последовательности

Тема . Итоговая форма контроля

 

Примерные вопросы к зачету:

1. Особенности человека как объекта генетических исследований. Проект "Геном человека" и

его медицинское значение.

2. Клинико-генеалогический метод изучения наследственности человека (определение,

возможности и ограничения метода).

3. Близнецовый метод изучения наследственности человека (определение, возможности и

ограничения метода).

4. Популяционно-генетический метод изучения наследственности человека (определение,

возможности и ограничения метода). Закон Харди-Вайнберга.

5. Молекулярно-генетические методы изучения наследственности человека (гибридизация

ДНК, амплификация и секвенирование ДНК).

6. Принципы генной инженерии. Ферменты, используемые в генной инженерии.

7. Генные болезни человека (определение, методы изучения, классификация, типы

наследования, примеры).

8. Принципы диагностики, профилактики и лечения наследственных болезней человека.

Медико-генетическое консультирование.
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 7.1. Основная литература: 

Молекулярная биология, Спирин, Александр Сергеевич, 2011г.

Молекулярная биология клетки, Фаллер, Джеральд М.;Шилдс, Деннис, 2012г.

Принципы и методы биохимии и молекулярной биологии, Эйткен, Э.;Бейдоун, А. Р.;Файфф,

Дж.;Уилсон, К., 2012г.

Молекулярная биология : рибосомы и биосинтез белка : учебник для студентов высших

учебных заведений, обучающихся по направлению "Биология" и биологическим

специальностям / А. С. Спирин .? Москва : Академия, 2011 .? 495 с.

Молекулярная биология клетки : руководство для врачей / Джеральд М. Фаллер, Деннис

Шилдс ; пер. с англ. под общ. ред. акад. И. Б. Збарского .? Москва : Бином-Пресс, 2012 .? 256

с.

Принципы и методы биохимии и молекулярной биологии / редакторы К.Уилсон и Дж. Уолкер;

пер.с англ. - 2-е изд. - М.: БИНОМ. Лаборатория знаний, 2013. - 848 с

http://e.lanbook.com/view/book/8811/page330/

 

 7.2. Дополнительная литература: 

Фармацевтическая биотехнология, Орехов, Сергей Николаевич, 2012г.

Фундаментальная и клиническая физиология, Бауэр, Кристиан;Берн, Роберт;Кук, Дэвид

Ян;Камкин, Андрей Глебович;Каменский, Андрей Александрович, 2004г.

Физиология и молекулярная биология мембран клеток, Камкин, Андрей Глебович;Киселева,

Ирина Сергеевна, 2008г.

Фармацевтическая биотехнология. Руководство к практическим занятиям.: учебное пособие /

Орехов С.Н. / Под ред. В.А. Быкова, А.В. Катлинского - М. : ГЭОТАР-Медиа, 2009. - 384 с.

http://www.studmedlib.ru/ru/book/ISBN9785970424995.html

Плакунов, В. К. Основы динамической биохимии [Электронный ресурс] : учебник / В. К.

Плакунов, Ю. А. Николаев. - М.: Логос, 2010. - 216 с.

http://znanium.com/bookread.php?book=469367

Физиология и молекулярная биология мембран клеток : учебное пособие для студентов

медицинских вузов / А. Г. Камкин, И. С. Киселева .? Москва : Академия, 2008 .? 584 с.

 

 7.3. Интернет-ресурсы: 

Catalog of Human Genes and Disorders: Online Mendelian Inheritance in Man -

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/Omim

БИОЛОГИЯ ЧЕЛОВЕКА: Генетика - http://humbio.ru/humbio/genetics.htm

Генетика человека. Геном, клонирование, происхождение человека - http://renosconnection.com/

Популярные статьи по разделу "Геном человека" - http//www.vigg.ru/huvangenom/pub-Licit/

Янковский Н.К. Лекции по генетике человека - http://www.pravda-tv.ru/2012/10/06/16793

 

 8. Материально-техническое обеспечение дисциплины(модуля) 

Освоение дисциплины "Генетика человека" предполагает использование следующего

материально-технического обеспечения:
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Мультимедийная аудитория, вместимостью более 60 человек. Мультимедийная аудитория

состоит из интегрированных инженерных систем с единой системой управления, оснащенная

современными средствами воспроизведения и визуализации любой видео и аудио

информации, получения и передачи электронных документов. Типовая комплектация

мультимедийной аудитории состоит из: мультимедийного проектора, автоматизированного

проекционного экрана, акустической системы, а также интерактивной трибуны преподавателя,

включающей тач-скрин монитор с диагональю не менее 22 дюймов, персональный компьютер

(с техническими характеристиками не ниже Intel Core i3-2100, DDR3 4096Mb, 500Gb),

конференц-микрофон, беспроводной микрофон, блок управления оборудованием, интерфейсы

подключения: USB,audio, HDMI. Интерактивная трибуна преподавателя является ключевым

элементом управления, объединяющим все устройства в единую систему, и служит

полноценным рабочим местом преподавателя. Преподаватель имеет возможность легко

управлять всей системой, не отходя от трибуны, что позволяет проводить лекции, практические

занятия, презентации, вебинары, конференции и другие виды аудиторной нагрузки

обучающихся в удобной и доступной для них форме с применением современных

интерактивных средств обучения, в том числе с использованием в процессе обучения всех

корпоративных ресурсов. Мультимедийная аудитория также оснащена широкополосным

доступом в сеть интернет. Компьютерное оборудованием имеет соответствующее

лицензионное программное обеспечение.

- Учебные видеофильмы:

"Генная терапия".

Программа составлена в соответствии с требованиями ФГОС ВПО и учебным планом по

направлению 020400.68 "Биология" и магистерской программе Генетика .
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