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 1. Перечень планируемых результатов обучения по дисциплине (модулю), соотнесенных с планируемыми
результатами освоения ОПОП ВО
Обучающийся, освоивший дисциплину (модуль), должен обладать следующими компетенциями:
 

Шифр
компетенции

Расшифровка
приобретаемой компетенции

ПК-1 ГГотов использовать полученные биологические знания и знания смежных наук,
нормативные документы по организации и проведению научно-исследовательских и
(или) производственно-технологических работ в профессиональной деятельности в
соответствии с профилем программы магистратуры  

 
Обучающийся, освоивший дисциплину (модуль):
 Должен знать:
 о последних достижениях в области применения имеющихся знаний о геноме человека и наследственности в
диагностической биомедицине
 Должен уметь:
 использовать современные молекулярно-генетические методы изучения структуры и функций генома
 Должен владеть:
 теоретическими знаниями о геноме человека, о диагностическом потенциале этих знаний, а также о методах
молекулярной биологии и молекулярной генетики, с помощью которых эти знания могут быть получены
 Должен демонстрировать способность и готовность:
 применять методы молекулярной биологии и молекулярной генетики в диагностической биомедицине
 
 2. Место дисциплины (модуля) в структуре ОПОП ВО
Данная дисциплина (модуль) включена в раздел "Б1.В.ДВ.02.02 Дисциплины (модули)" основной профессиональной
образовательной программы 06.04.01 "Биология (Молекулярная и прикладная микробиология)" и относится к
дисциплинам по выбору части ОПОП ВО, формируемой участниками образовательных отношений.
Осваивается на 1 курсе в 2 семестре.
 
 3. Объем дисциплины (модуля) в зачетных единицах с указанием количества часов, выделенных на
контактную работу обучающихся с преподавателем (по видам учебных занятий) и на самостоятельную
работу обучающихся
Общая трудоемкость дисциплины составляет 3 зачетных(ые) единиц(ы) на 108 часа(ов).
Контактная работа - 22 часа(ов), в том числе лекции - 10 часа(ов), практические занятия - 12 часа(ов), лабораторные
работы - 0 часа(ов), контроль самостоятельной работы - 0 часа(ов).
Самостоятельная работа - 50 часа(ов).
Контроль (зачёт / экзамен) - 36 часа(ов).
Форма промежуточного контроля дисциплины: экзамен во 2 семестре.
 
 4. Содержание дисциплины (модуля), структурированное по темам (разделам) с указанием отведенного на
них количества академических часов и видов учебных занятий
4.1 Структура и тематический план контактной и самостоятельной работы по дисциплинe (модулю)

N Разделы дисциплины /
модуля

Се-
местр

Виды и часы контактной работы,
их трудоемкость (в часах)

Само-
стоя-
тель-
ная
ра-

бота

Лекции,
всего

Лекции
в эл.

форме

Практи-
ческие

занятия,
всего

Практи-
ческие

в эл.
форме

Лабора-
торные
работы,

всего

Лабора-
торные

в эл.
форме

1. Тема 1. Тема 1. Строение генома человека 2 2 0 0 0 0 0
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N Разделы дисциплины /
модуля

Се-
местр

Виды и часы контактной работы,
их трудоемкость (в часах)

Само-
стоя-
тель-
ная
ра-

бота

Лекции,
всего

Лекции
в эл.

форме

Практи-
ческие

занятия,
всего

Практи-
ческие

в эл.
форме

Лабора-
торные
работы,

всего

Лабора-
торные

в эл.
форме

2. Тема 2. Тема 2. Генетический полиморфизм 2 2 0 0 0 0 0

3. Тема 3. Тема 3. Методы исследования геномов 2 2 0 0 0 0 0

4. Тема 4. Тема 4. Генетическое картирование 2 2 0 0 0 0 0

5. Тема 5. Тема 5. Мутации 2 2 0 0 0 0 0

6.
Тема 6. Тема 6. Пренатальная диагностика
наследственных заболеваний 2 0 0 2 0 0 0 12

7. Тема 7. Тема 7. Генетические заболевания 2 0 0 6 0 0 0 20

8.
Тема 8. Тема 8. Другие возможности
современной молекулярно-генетической
диагностики 2 0 0 4 0 0 0 18

 Итого  10 0 12 0 0 0 50

4.2 Содержание дисциплины (модуля)
Тема 1. Тема 1. Строение генома человека
Современные представления о строении ДНК, хромосом, геномов. Секвенирование генов и геномов. Современные
методы секвенирования: общие принципы, приборы, производительность, масштаб производимых работ.
Международный проект "Геном человека". Размер генома человека. Избыточность генома (С-парадокс). Уникальные
последовательности и повторы в геноме человека. Сателлитная ДНК. Мини- и микросателлитная ДНК. Метод
"ДНК-фингерпринтинг". Обращенные повторы. Умеренные и низкокопийные повторы. Диспергированные повторы.
Гены и межгенные последовательности. Мультигенные семейства. Структура эукариотических генов. Псевдогены.
Онкогены. Митохондриальный геном.
Тема 2. Тема 2. Генетический полиморфизм
Классификация полиморфизмов: однонуклеотидные полиморфизмы (SNPs, снипы) и полиморфизм длин тандемных
повторов. Полиморфизм коротких тандемных повторов; вариабельные микро- и минисателлитные ДНК.
Функциональная значимость разных видов полиморфизмов у человека. Способы детекции: ПДРФ (полиморфизм
длины рестрикционных фрагментов)-анализ, ДНК-фингерпринтинг, секвенирование последовательностей ДНК.
Тема 3. Тема 3. Методы исследования геномов
Основные молекулярно-генетические методы. Выделение ДНК из крови. Очистка нуклеиновых кислот и
олигонуклеотидов. Базовые методы генетической инженерии. Молекулярное клонирование. Векторы для
молекулярного клонирования. Полимеразная цепная реакция (ПЦР). Электрофорез фрагментов ДНК. Секвенирование
последовательностей ДНК: пиросеквенирование (секвенирование путем синтеза), Метод Сэнджера, метод
Максама-Гильберта (химический метод). Рестрикционное картирование. Анализ полиморфизма длины
рестрикционных фрагментов (ПДРФ-анализ). Блот-гибридизация по Саузерну (Саузерн-блоттинг). Гибридизация in
situ, FISH-гибридизация.
Тема 4. Тема 4. Генетическое картирование
Понятие о генетических картах. Виды генетических карт: карты сцепления, генетические карты, цитогенетические
карты, физические (молекулярные) карты. Подходы к построению генетических карт. Оценка сцепления.
Соматическая гибридизация. Цитогенетический анализ. Использование методов FISH и polymerase reaction in situ
(PRINS) для построения цитогенетических карт. Подходы к построению физических карт: контиг-карты хромосом
человека на основе перекрыващихся клонов геномной ДНК человека, картирование методом дробовика (ShotGun) и
картирование с использованием случайных STS, рестрикционное картирование генома человека с использованием
рестриктазы NotI (прыжковые и связующие клонотеки), RH-картирование (Radiation Hybrids mapping). Схема
картирования гена. Картирование анонимных последовательностей ДНК. Каталог генов и генных болезней
МакКьюсика.
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Тема 5. Тема 5. Мутации
Мутантные аллели. Характеристика и типы мутаций. Генетическая гетерогенность наследственных заболеваний
человека. Номенклатура мутаций. Идентификация структурных мутаций. Изоляция мутантных ДНК.
Популяционный анализ мутаций. Частоты спонтанного мутагенеза. Эндогенные механизмы возникновения мутаций.
Механизмы поддержания и распространения мутаций в популяциях.

Тема 6. Тема 6. Пренатальная диагностика наследственных заболеваний
Пренатальная диагностика наследственных заболеваний молекулярно-генетическими методами. Прямые и косвенные
методы молекулярной диагностики. Неинвазивные и инвазивные методы пренатальной диагностики наследственной
патологии. ДНК-диагностика при различных типах наследования. Группы риска. Поиск гетерозиготных носителей
мутаций. Предимплантационная генетическая диагностика (ПГД, PGD): область применения, методический
инструментарий, возможности и ограничения метода.
Тема 7. Тема 7. Генетические заболевания
7.1 Хромосомные болезни. Типы нарушений структуры хромосом. Болезни, обусловленные нарушением числа
неполовых хромосом. Болезни, связанные с нарушением числа половых хромосом. Болезни, причиной которых
является полиплоидия. 7.2 Моногенные наследственные болезни. Муковисцидоз, миодистрофия Дюшенна, гемофилия
А и В типа, фенилкетонурия, болезни Виллебранда и Вильсона-Коновалова, синдром Леш-Нихана, адреногенитальный
синдром, спинальная мышечная атрофия, атаксия Фридрейха. Диагностика моногенных болезней
молекулярно-генетическими методами. 7.3 Болезни экспансии числа тринуклеотидных повторов и антиципации.
Митохондриальные и пероксисомные болезни.
Тема 8. Тема 8. Другие возможности современной молекулярно-генетической диагностики
8.1 Молекулярно-генетические онкомаркеры и методы их определения. 8.2 Молекулярно-генетическая диагностика
инфекционных заболеваний. 8.3 Молекулярная генетика спорта. Генетика физической активности и спортивная
психогенетика. 8.4 Молекулярно-генетический идентификационный анализ: возможности метода и перспективы.
Молекулярная биология в судебно-медицинской экспертизе. Молекулярная генеалогия. 8.5 Палео ДНК. Применение
генодиагностики в археологии и палеонтологии, для изучения вымерших видов.
 
 5. Перечень учебно-методического обеспечения для самостоятельной работы обучающихся по
дисциплинe (модулю)
Самостоятельная работа обучающихся выполняется по заданию и при методическом руководстве преподавателя, но без
его непосредственного участия. Самостоятельная работа подразделяется на самостоятельную работу на аудиторных
занятиях и на внеаудиторную самостоятельную работу. Самостоятельная работа обучающихся включает как полностью
самостоятельное освоение отдельных тем (разделов) дисциплины, так и проработку тем (разделов), осваиваемых во
время аудиторной работы. Во время самостоятельной работы обучающиеся читают и конспектируют учебную, научную
и справочную литературу, выполняют задания, направленные на закрепление знаний и отработку умений и навыков,
готовятся к текущему и промежуточному контролю по дисциплине.
Организация самостоятельной работы обучающихся регламентируется нормативными документами,
учебно-методической литературой и электронными образовательными ресурсами, включая:
Порядок организации и осуществления образовательной деятельности по образовательным программам высшего
образования - программам бакалавриата, программам специалитета, программам магистратуры (утвержден приказом
Министерства науки и высшего образования Российской Федерации от 6 апреля 2021 года №245)
Письмо Министерства образования Российской Федерации №14-55-996ин/15 от 27 ноября 2002 г. "Об активизации
самостоятельной работы студентов высших учебных заведений"
Устав федерального государственного автономного образовательного учреждения "Казанский (Приволжский)
федеральный университет"
Правила внутреннего распорядка федерального государственного автономного образовательного учреждения высшего
профессионального образования "Казанский (Приволжский) федеральный университет"
Локальные нормативные акты Казанского (Приволжского) федерального университета
 
 6. Фонд оценочных средств по дисциплинe (модулю)
Фонд оценочных средств по дисциплине (модулю) включает оценочные материалы, направленные на проверку освоения
компетенций, в том числе знаний, умений и навыков. Фонд оценочных средств включает оценочные средства текущего
контроля и оценочные средства промежуточной аттестации.
В фонде оценочных средств содержится следующая информация:
- соответствие компетенций планируемым результатам обучения по дисциплине (модулю);
- критерии оценивания сформированности компетенций;
- механизм формирования оценки по дисциплине (модулю);
- описание порядка применения и процедуры оценивания для каждого оценочного средства;
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- критерии оценивания для каждого оценочного средства;
- содержание оценочных средств, включая требования, предъявляемые к действиям обучающихся, демонстрируемым
результатам, задания различных типов.
Фонд оценочных средств по дисциплине находится в Приложении 1 к программе дисциплины (модулю).
 
 
 7. Перечень литературы, необходимой для освоения дисциплины (модуля)
Освоение дисциплины (модуля) предполагает изучение основной и дополнительной учебной литературы. Литература
может быть доступна обучающимся в одном из двух вариантов (либо в обоих из них):
- в электронном виде - через электронные библиотечные системы на основании заключенных КФУ договоров с
правообладателями;
- в печатном виде - в Научной библиотеке им. Н.И. Лобачевского. Обучающиеся получают учебную литературу на
абонементе по читательским билетам в соответствии с правилами пользования Научной библиотекой.
Электронные издания доступны дистанционно из любой точки при введении обучающимся своего логина и пароля от
личного кабинета в системе "Электронный университет". При использовании печатных изданий библиотечный фонд
должен быть укомплектован ими из расчета не менее 0,5 экземпляра (для обучающихся по ФГОС 3++ - не менее 0,25
экземпляра) каждого из изданий основной литературы и не менее 0,25 экземпляра дополнительной литературы на
каждого обучающегося из числа лиц, одновременно осваивающих данную дисциплину.
Перечень основной и дополнительной учебной литературы, необходимой для освоения дисциплины (модуля), находится
в Приложении 2 к рабочей программе дисциплины. Он подлежит обновлению при изменении условий договоров КФУ с
правообладателями электронных изданий и при изменении комплектования фондов Научной библиотеки КФУ.
 

 
 8. Перечень ресурсов информационно-телекоммуникационной сети "Интернет", необходимых для
освоения дисциплины (модуля)
Human genome resources at NCBI - http://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/guide/human/
The National Human Genome Research Institute website - https://www.genome.gov/
Wellcome Trust Sanger Institute website - http://www.sanger.ac.uk/
База данных US National Library of Medicine National Institutes of Health - http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed
БД Sciencedirect, Elsevier TM - http://www.sciencedirect.com/
Журнал "Медицинская генетика" - http://www.med-gen.ru/journal/
Институт общей генетики РАН, ресурсы открытого доступа - http://f0647938.xsph.ru/?page_id=450
 
 9. Методические указания для обучающихся по освоению дисциплины (модуля)

Вид работ Методические рекомендации
лекции Планирование времени необходимого на изучение дисциплины, студентам лучше всего осуществлять на

весь семестр, предусматривая при этом регулярное повторение материала. В рамках лекционных занятий
преподавателем осуществляется постановка проблемы и рассмотрение её основных вопросов.
Информация, изложенная преподавателем во время лекций, не является всеобъемлющей и требует
дополнительного расширения в ходе семинарских и самостоятельных занятий. Во время лекции
обучающимся рекомендуется вести конспект, достаточный для дальнейшего воспроизведения и
обоснования последующих тем.
После каждой лекции обучающемуся следует внимательно прочитать и разобрать конспект, при этом: -
Понять и запомнить все новые определения. - Понять все биологические определения и лежащие в их
основе биологические явления; воспроизвести все выкладки самостоятельно, не глядя в конспект. -
Выполнить или доделать выкладки, которые лектор предписал сделать самостоятельно (если таковые
имеются). - Если лектор предписал разобрать часть материала более подробно самостоятельно по
доступным письменным или электронным источникам, то необходимо своевременно это сделать. - При
возникновении каких-либо трудностей с пониманием материала рекомендуется попросить помощи у
своих сокурсников. Также можно обратиться за помощью к лектору. Для этого можно лично подойти к
преподавателю, либо написать ему электронное письмо, сформулировав в нём возникающие вопросы. К
письму можно прикрепить какие-либо электронные материалы, связанные с возникшими вопросами,
например, отсканированные или сфотографированные листочки с рукописными комментариями,
пометками, выкладками и т.п.
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Вид работ Методические рекомендации
практические

занятия
При подготовке к практическим (семинарским) занятиям работы обучающийся должен проявить
творческий подход, умение обрабатывать и анализировать информацию, делать самостоятельные выводы,
обосновывать целесообразность и эффективность предлагаемых рекомендаций и решений проблем, чётко
и логично излагать свои мысли. Подготовку к практическим занятиям следует начинать с повторения
соответствующего раздела списка литературы, учебных пособий по данной теме. Обучающийся получает
индивидуальное задания в рамках которого готовит сообщение, раскрывающее один из подразделов
программы дисциплины. 

самостоя-
тельная работа

В рамках самостоятельной работы обучающийся знакомится со свежей научной периодикой по
дисциплине, производит анализ имеющейся литературы по предмету рассмотрения. Рекомендуется
использовать релевантные валидные ресурсы сети Интернет и фонды библиотек. В рамках
самостоятельной работы обучающийся расширяет знания, полученные на лекционных занятиях и
обеспечивает качественное выполнение практических заданий. 

экзамен При ответе на экзамене необходимо: продумать и четко изложить материал в рамках поставленного
вопроса; дать определение основных понятий; дать краткое описание явлений и объектов; привести
примеры. Ответ следует по возможности иллюстрировать схемами, рисунками и графиками. Подготовка к
ответу на экзамене производится обучающимся строго индивидуально.
На экзамене студент имеет возможность получить максимальное число баллов - 50. Студент может
получить следующие оценки с учетом продемонстрированных знаний: - 41-50 баллов - студент должен
безошибочно ответить на вопросы, представленные в билете, а также продемонстрировать свободное
владение материалом при ответе на дополнительные вопросы; - 31-40 баллов - студент безошибочно
ответил на вопросы, представленные в билете, ноне точно или не в полном объеме раскрыл дополнительно
заданные вопросы; - 21-30 баллов - студент ответил на вопросы, представленные в билете, но затрудняется
в ответах на дополнительные вопросы; - 11-20 баллов - студент затрудняется в ответах на вопросы билета,
отвечает только после наводящих вопросов, демонстрируя слабое знание при ответе на дополнительные
вопросы; - 10 баллов и менее - студент продемонстрировал слабые знания при ответе на вопросы,
сформулированные в билете, не ответил ни на один из дополнительных вопросов; - 0 баллов - студент не
ответил ни на один из вопросов билета. После подготовки по второму (дополнительному) билету также не
продемонстрировал знаний по данному предмету. Студент, не явившийся на экзамен без уважительной
причины, также получает 0 баллов.
 

 
 10. Перечень информационных технологий, используемых при осуществлении образовательного процесса
по дисциплинe (модулю), включая перечень программного обеспечения и информационных справочных
систем (при необходимости)
Перечень информационных технологий, используемых при осуществлении образовательного процесса по дисциплине
(модулю), включая перечень программного обеспечения и информационных справочных систем, представлен в
Приложении 3 к рабочей программе дисциплины (модуля).
 
 11. Описание материально-технической базы, необходимой для осуществления образовательного
процесса по дисциплинe (модулю)
Материально-техническое обеспечение образовательного процесса по дисциплине (модулю) включает в себя следующие
компоненты:
Помещения для самостоятельной работы обучающихся, укомплектованные специализированной мебелью (столы и
стулья) и оснащенные компьютерной техникой с возможностью подключения к сети "Интернет" и обеспечением доступа
в электронную информационно-образовательную среду КФУ.
Учебные аудитории для контактной работы с преподавателем, укомплектованные специализированной мебелью (столы
и стулья).
Компьютер и принтер для распечатки раздаточных материалов.
 
 12. Средства адаптации преподавания дисциплины к потребностям обучающихся инвалидов и лиц с
ограниченными возможностями здоровья
При необходимости в образовательном процессе применяются следующие методы и технологии, облегчающие
восприятие информации обучающимися инвалидами и лицами с ограниченными возможностями здоровья:
- создание текстовой версии любого нетекстового контента для его возможного преобразования в альтернативные
формы, удобные для различных пользователей;
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- создание контента, который можно представить в различных видах без потери данных или структуры, предусмотреть
возможность масштабирования текста и изображений без потери качества, предусмотреть доступность управления
контентом с клавиатуры;
- создание возможностей для обучающихся воспринимать одну и ту же информацию из разных источников - например,
так, чтобы лица с нарушениями слуха получали информацию визуально, с нарушениями зрения - аудиально;
- применение программных средств, обеспечивающих возможность освоения навыков и умений, формируемых
дисциплиной, за счёт альтернативных способов, в том числе виртуальных лабораторий и симуляционных технологий;
- применение дистанционных образовательных технологий для передачи информации, организации различных форм
интерактивной контактной работы обучающегося с преподавателем, в том числе вебинаров, которые могут быть
использованы для проведения виртуальных лекций с возможностью взаимодействия всех участников дистанционного
обучения, проведения семинаров, выступления с докладами и защиты выполненных работ, проведения тренингов,
организации коллективной работы;
- применение дистанционных образовательных технологий для организации форм текущего и промежуточного
контроля;
- увеличение продолжительности сдачи обучающимся инвалидом или лицом с ограниченными возможностями здоровья
форм промежуточной аттестации по отношению к установленной продолжительности их сдачи:
- продолжительности сдачи зачёта или экзамена, проводимого в письменной форме, - не более чем на 90 минут;
- продолжительности подготовки обучающегося к ответу на зачёте или экзамене, проводимом в устной форме, - не
более чем на 20 минут;
- продолжительности выступления обучающегося при защите курсовой работы - не более чем на 15 минут.

Программа составлена в соответствии с требованиями ФГОС ВО и учебным планом по направлению 06.04.01
"Биология" и магистерской программе "Молекулярная и прикладная микробиология".
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Освоение дисциплины (модуля) предполагает использование следующего программного обеспечения и
информационно-справочных систем:
Операционная система Microsoft Windows 7 Профессиональная или Windows XP (Volume License)
Пакет офисного программного обеспечения Microsoft Office 365 или Microsoft Office Professional plus 2010
Браузер Mozilla Firefox
Браузер Google Chrome
Adobe Reader XI или Adobe Acrobat Reader DC
Kaspersky Endpoint Security для Windows
Учебно-методическая литература для данной дисциплины имеется в наличии в электронно-библиотечной системе
"ZNANIUM.COM", доступ к которой предоставлен обучающимся. ЭБС "ZNANIUM.COM" содержит произведения
крупнейших российских учёных, руководителей государственных органов, преподавателей ведущих вузов страны,
высококвалифицированных специалистов в различных сферах бизнеса. Фонд библиотеки сформирован с учетом всех
изменений образовательных стандартов и включает учебники, учебные пособия, учебно-методические комплексы,
монографии, авторефераты, диссертации, энциклопедии, словари и справочники, законодательно-нормативные
документы, специальные периодические издания и издания, выпускаемые издательствами вузов. В настоящее время
ЭБС ZNANIUM.COM соответствует всем требованиям федеральных государственных образовательных стандартов
высшего образования (ФГОС ВО) нового поколения.
Учебно-методическая литература для данной дисциплины имеется в наличии в электронно-библиотечной системе
Издательства "Лань" , доступ к которой предоставлен обучающимся. ЭБС Издательства "Лань" включает в себя
электронные версии книг издательства "Лань" и других ведущих издательств учебной литературы, а также электронные
версии периодических изданий по естественным, техническим и гуманитарным наукам. ЭБС Издательства "Лань"
обеспечивает доступ к научной, учебной литературе и научным периодическим изданиям по максимальному количеству
профильных направлений с соблюдением всех авторских и смежных прав.
Учебно-методическая литература для данной дисциплины имеется в наличии в электронно-библиотечной системе
"Консультант студента", доступ к которой предоставлен обучающимся. Многопрофильный образовательный ресурс
"Консультант студента" является электронной библиотечной системой (ЭБС), предоставляющей доступ через сеть
Интернет к учебной литературе и дополнительным материалам, приобретенным на основании прямых договоров с
правообладателями. Полностью соответствует требованиям федеральных государственных образовательных стандартов
высшего образования к комплектованию библиотек, в том числе электронных, в части формирования фондов основной
и дополнительной литературы.
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