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Термины, определения и сокращения

В данной ДПП  используются следующие термины и определения:

Вид профессиональной деятельности – методы, способы, приемы, характер воздействия на объект профессиональной деятельности с целью его изменения, преобразования.

Компетенция – способность применять знания, умения и личностные качества для успешной деятельности в определенной области                        (УК – универсальные компетенции; ОПК – общеобразовательные профессиональные компетенции; ПК – профессиональные компетенции,  СК – специальные компетенции).
Результаты обучения – усвоенные знания, умения, навыки и освоенные компетенции.

Образовательная технология – совокупность психолого-педагогических установок, определяющих специальный набор, компоновку форм, методов, приемов обучения, воспитательных средств.

Дистанционные образовательные технологии – образовательные технологии, реализуемые в основном с применением информационно-коммуникационных сетей при опосредованном взаимодействии обучающихся и педагогических работников.

Рабочая программа дисциплины  – план учебных мероприятий              и ресурсного обеспечения по дисциплине, направленный на формирование компетенций, заданных ДПП.
ОКВЭД - Общероссийский классификатор видов экономической деятельности.

ОКЗ – Общероссийский классификатор занятий.

ОКПДТР - Общероссийский классификатор профессий рабочих, должностей служащих и тарифных разрядов.

ЕКС - Единый квалификационный справочник должностей руководителей, специалистов и других служащих.

ЕКСД - Единая система конструкторской документации.
1. ОБЩАЯ ХАРАКТЕРИСТИКА ПРОГРАММЫ 

1.1. Актуальность 
Реализация ДПП повышения квалификации врачей по теме «Современные методы цитогенетической диагностики наследственных болезней» со сроком освоения 36 академических часа направлена на удовлетворение образовательных и профессиональных потребностей, обеспечение соответствия квалификации врачей, меняющимся условиям профессиональной деятельности и социальной среды, совершенствование компетенций необходимых для профессиональной деятельности и повышение профессионального уровня, в рамках имеющейся квалификации по специальности «Лабораторная генетика» (положения чч. 1 и 4  ст. 76 Федерального закона» «Об образовании в Российской Федерации»  ФЗ-273 от 29.12.2012 г.). Настоящая ДПП составлена с использованием современных достижений медико-биологических наук  и  доказательной медицины по разделу «Современные методы цитогенетической диагностики наследственных болезней».
Кроме того, при разработке ДПП в основу положены нормы действующего законодательства Российской Федерации:

1. Приказ Минздрава РФ от 10 февраля 2016 г. №83н «Об утверждении Квалификационных требований к медицинским и фармацевтическим работникам со средним медицинским и фармацевтическом образованием».

2. Приказ Минздрава РФ образования и науки от 01 июля 2013 г. № 499                 «Об утверждении Порядка организации и осуществления образовательной деятельности по дополнительным профессиональным программам».

3. Приказ Минздрава РФ от 23 июля 2010 г. № 541н «Об утверждении Единого справочника должностей руководителей, специалистов                         и служащих, раздел «Квалификационные характеристики должностей работников в сфере здравоохранения».

4. Приказ Минздрава РФ от 4 августа 2016г. № 575н «Об утверждении Порядка выбора медицинским работником программы повышения квалификации в организации, осуществляющей образовательную деятельность, для направления на дополнительное профессиональное образование за счет средств нормированного страхового запаса территориального фонда обязательного медицинского страхования».

5. Приказ Минздрава РФ от 27 августа 2015г. № 599 «Об организации внедрения в подведомственных Министерству здравоохранения Российской Федерации образовательных и научных организациях подготовки медицинских работников по дополнительным профессиональным программам с применением образовательного сертификата». 

6. Приказ Минздрава РФ от 08 октября 2015 г. № 707н «Об утверждении квалификационных требований к медицинским и фармацевтическим работникам с высшим образованием по направлению подготовки «здравоохранение и медицинские науки».

7. Приказ Минздрава РФ от 11 ноября 2013 г. № 837 «Об утверждении Положения о модели отработки основных принципов непрерывного медицинского образования специалистов с высшим медицинским образованием в организациях, осуществляющих образовательную деятельность, находящихся в ведении Министерства здравоохранения Российской Федерации, с участием медицинских профессиональных некоммерческих организаций» (в редакции Приказа Минздрава РФ от 9 июня 2015г. №328).  

8. Приказ Минздрава РФ от 31 декабря 2013г. № 1159н «Об утверждении Порядка ведения персонифицированного учета при осуществлении медицинской деятельности лиц, участвующих в оказании медицинских услуг». 

9. Приказ Минздрава РФ от 3 августа 2012 года №66н «Об утверждении Порядка и сроков совершенствования медицинскими работниками                       и фармацевтическими работниками профессиональных знаний и навыков путем обучения по дополнительным профессиональным образовательным программам в образовательных и научных организациях».
1.2. Виды профессиональной деятельности слушателей
Виды профессиональной деятельности: диагностика, профилактика и реабилитация пациентов с наследственными болезнями, экспертиза объема и качества медицинских услуг при наследственных синдромах. Каждый следующий уровень повышения квалификации подразумевает выполнение функций предыдущего, совершенствование имеющихся и  приобретение  новых компетенций.

Основная группа: врачебная деятельность.

Профессиональная группа: врачи, биологи.

Перечень профессий: врач лабораторный генетик специалист, биолог. 
Основные трудовые  функции: 
1. Проведение лабораторных исследований в соответствии с профилем учреждения и лаборатории.

2. Обеспечение качества выполняемых исследований. 

3. Прием и предварительная обработка биоматериала, приготовление проб и препаратов. 

4. Ведение документации, связанной с поступлением в лабораторию биоматериала и выполнением исследований. 

5. Обеспечение санитарно-противоэпидемического режима. 

6. Контроль качества лабораторных исследований. 

7. Проведение и первичная интерпретация результатов лабораторных исследований.

8. Контроль санитарно-противоэпидемического режима.

9. Освоение и внедрение новых методов лабораторных исследований и оборудования. 

10. Выполнение высокотехнологичных лабораторных исследований. 

11. Консультативное обеспечение лечебно-диагностического процесса в части лабораторных исследований. 

12. Организационно-методическое обеспечение лабораторного процесса. 

13. Выполнение сложных и высокотехнологичных исследований. 

14. Формулирование заключения по результатам лабораторных исследований
Уровень квалификации специалиста по ОРК – 7.
1.3. Категория слушателей
Категория обучающихся – врачи лабораторные генетики, биологи.
К освоению программы допускаются: лица, имеющие высшее профессиональное образование и опыт работы по следующим направлениям и специальностям  или получившим высшее образование:
	Код направления


	Название направления


	Уровень образования

специалист, СПО

	 31.05.01.
	Лечебное дело
	специалист

	31.05.02
	Педиатрия
	специалист


и/или лица, имеющие опыт профессиональной деятельности и обладающие профессиональными навыками:
	Код направления
	Название должности
	Опыт: лет, мес.

	31.08.06
	врач лабораторный генетик
	без предъявления требований          к стажу работы

	
	Биолог
	


1.4. Срок обучения
36 академических часов трудоемкости.
1.5. Режим занятий
	График обучения

Форма обучения
	Аудиторных

часов в день
	Дней

в неделю
	Общая продолжительность программы, месяцев  
(дней, недель)

	с отрывом от работы (очная)
	6
	5
	0,2 месяца               
(5 дней, 0,8 недели)

	с частичным отрывом от
работы (ДО)
	6
	1
	0, 04 месяца
(1 день, 0,2 недели)


1.6. Форма обучения
Очно-дистанционная 
1.7. Документ об освоении программы
Удостоверение о повышении квалификации
2. ОПИСАНИЕ ЦЕЛИ ПРОГРАММЫ

2.1. Цель программы
Заключается в углубленном изучении теоретических знаний и овладении практическими умениями и навыками, обеспечивающими совершенствование имеющихся и приобретения новых профессиональных компетенций для самостоятельной деятельности врача лабораторного генетика в области современных методов цитогенетической диагностики наследственных болезней. 
Задачи:
Специалист, освоивший программу повышения квалификации, готов решать следующие профессиональные задачи:
профилактическая деятельность:
предупреждение возникновения заболеваний среди населения путем проведения профилактических мероприятий; 
проведение сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здоровья населения различных возрастно-половых групп, характеризующих состояние их здоровья;
диагностическая деятельность:
диагностика заболеваний и патологических состояний пациентов на основе владения лабораторными методами исследования;
диагностика неотложных состояний;
психолого-педагогическая деятельность:
формирование у населения, пациентов и членов их семей мотивации, направленной на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих;
организационно-управленческая деятельность:
применение основных принципов организации оказания медицинской помощи в медицинских организациях и их структурных подразделениях; 
организация и управление деятельностью медицинских организаций, и их структурных подразделений; 
организация проведения медицинской экспертизы;
организация оценки качества оказания медицинской помощи пациентам; 
создание в медицинских организациях и их структурных подразделениях благоприятных условий для пребывания пациентов и трудовой деятельности медицинского персонала с учетом требований техники безопасности и охраны труда;
соблюдение основных требований информационной безопасности.
2.2. Нормативные документы, определяющие требования                           к слушателю программы
Таблица 1 - Нормативные документы, определяющие требования              к слушателю программы

	Нормативный документ
	Код уровня
	Наименование раздела, уровня

	Проект Приказа Министерства труда и социальной защиты РФ "Об утверждении профессионального стандарта "Специалист в области клинической лабораторной диагностики с высшим образованием" (подготовлен Минтрудом России 22.11.2017)
	A/01.7 7
	Организация контроля качества клинических лабораторных исследований на преаналитическом, аналитическом и постаналитическом этапах 

	
	A/02.7 7
	Освоение и внедрение новых методов клинических лабораторных исследований и медицинского оборудования, предназначенного для их выполнения  

	
	A/03.7 7
	Выполнение высокотехнологичных клинических лабораторных исследований  

	
	A/04.7 7
	Внутрилабораторная валидация результатов клинических лабораторных исследований  

	
	A/05.7 7
	Организация деятельности находящегося в распоряжении медицинского персонала лаборатории  

	
	В/01.8 8 
	Консультативное обеспечение лечебно-диагностического процесса в части клинических лабораторных исследований

	
	В/02.8 8
	Организационно-методическое обеспечение лабораторного процесса

	
	В/03.8 8
	Выполнение экспертных клинических лабораторных исследований

	
	В/05.8 8
	Формулировка заключения по результатам клинических лабораторных исследований

	
	C/01.8 8
	Организация работы медицинской лаборатории

	
	C/02.8 8
	Управление качеством медицинской лаборатории


2.3. Взаимосвязь программы с образовательными стандартами ФГОС ВО 
Таблица 2 - Связь с образовательными стандартами ФГОС ВО

	Нормативный документ
	Код направления
	Наименование направления подготовки (специальности)
	Направленность 

(профиль, специализация)

	ФГОС ВО
	31.08.06
	лабораторная генетика
	лабораторная генетика


2.4. Планируемые результаты обучения 

С освоением программы по теме «Современные методы цитогенетической диагностики наследственных болезней» приобретаются знания, практические навыки и умения, а также совершенствуются универсальные, профессиональные, профессиональные специализированные компетенции врача лабораторного генетика/биолога в области диагностической и профилактической деятельности, а также специальные компетенции в области цитогенетических исследований.
Таблица 3 – Планируемые результаты обучения по программе
	Код и содержание компетенции
	Результаты обучения

	Универсальные  компетенции (УК) 

готовностью к абстрактному мышлению, анализу, синтезу (УК-1);

готовностью к управлению коллективом, толерантно воспринимать социальные, этнические, конфессиональные и культурные различия (УК-2);

готовностью к участию в педагогической деятельности по программам среднего и высшего медицинского образования или среднего и высшего фармацевтического образования, а также по дополнительным профессиональным программам для лиц, имеющих среднее профессиональное или высшее образование, в порядке, установленном федеральным органом исполнительной власти, осуществляющим функции по выработке государственной политики и нормативно-правовому регулированию в сфере здравоохранения (УК-3).
	Знать:
современные представления об основных положениях генетики человека, направлениях развития медицинской генетики в разных странах;

принципы организации диагностической лаборатории;

современные представления об основных положениях генетики и лабораторной диагностики;
Уметь:
устанавливать причинно-следственные связи между заболеваниями; 

адекватно оценивать информацию медико-генетического характера, полученную из медицинской и биологической литературы, а также через СМИ;  

распределять функциональные обязанности среднего и младшего медицинского персонала в диагностической лаборатории; 

разработать практическое занятие изучаемой дисциплине;
Владеть: 
умением регулярно оценивать современное состояние медицинской генетики с учетом появления новых технологий и накопления теоретических представлений; 

способность к написанию литературных обзоров в области медицинской генетики;  

способностью разъяснять специфику различных аспектов медико-генетического тестирования врачам других специальностей; 

навыком изложения материала по изучаемой дисциплине.

	Профессиональные компетенции по специ​альности лабораторная генетика  (ПК)
профилактическая деятельность:
готовность к осуществлению комплекса мероприятий, направленных на сохранение и укрепление здоровья и включающих в себя формирование здорового образа жизни, предупреждение возникновения и (или) распространения заболеваний, их раннюю диагностику, выявление причин и условий их возникновения и развития, а также направленных на устранение вредного влияния на здоровье человека факторов среды его обитания (ПК-1);
готовность к проведению профилактических медицинских осмотров, диспансеризации и осуществлению диспансерного наблюдения за здоровыми и хроническими больными (ПК-2);
готовность к применению социально-гигиенических методик сбора и медико-статистического анализа информации о показателях здоровья взрослых и подростков (ПК-4).
	Знать:
принципы профилактики наследствен​ных болезней; 

скрининговые программы по выявлению наследственной и врождённой патологии; 

основы биомедицинской статистики;
Уметь:
сформулировать рекомендации по первичной и вторичной профилактике больных с наследственной патологией;

интерпретировать результаты скри​нинга;

использовать формулы расчета основ​ных медико-статистических показателей;
Владеть:
составить программу профилактики генетически детерминированной патологии; 

маршрутизацией пациента с предполагаемой наследственной и врождённой патологией;

владеть современными методами статистической обработки данных.

	Профессиональные компетенции по специальности лабораторная генетика  (ПК)
диагностическая деятельность:
готовность к определению у пациентов патологических состояний, симптомов, синдромов заболеваний, нозологических форм в соответствии с Международной статистической классификацией болезней и проблем, связанных со здоровьем (ПК-5);

готовность к применению диагностических лабораторных генетических методов исследований и интерпретации их результатов (ПК-6).
	Знать: 
современную классификацию и дифференциальную диагностику наследственных заболеваний;

этиологические факторы и патогенез наследственных болезней;

показания для проведения цитогенетического обследования;

методы цитогенетики;
Уметь: 
сформулировать предварительный диагноз хромосомной патологии,

определить необходимость дополнительного цитогенетического обследования;

проводить кодировку заболевания в соответствии с МКБ;

адекватно подбирать методы анализа и интерпретировать результаты в соответствии с конкретной клинико-диагностической задачей;
Владеть: 
алгоритмами цитогенетической диагностики наследственных заболеваний; 

владеть методикой анализа результатов цитогенетического исследования; 

навыком формулировки экспертного заключения по результатам цитогенетического исследования.

	Профессиональные компетенции по специальности лабораторная генетика  (ПК)
психолого-педагогическая деятельность
готовность к формированию у населения, пациентов и членов их семей мотивации, направленной на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих (ПК-7).

	Знать:

Принципы профилактики генетических заболеваний; 

основы мутагенеза и канцерогенеза;
Уметь:
объяснить консультирующимся в доступной форме содержание медико-генетического прогноза в семье;
Владеть:
навыками пропаганды здорового образа жизни среди персонала, пациентов и населения.

	Профессиональные компетенции по специальности лабораторная генетика  (ПК)
организационно-управленческая деятельность
готовность к применению основных принципов организации и управления в сфере охраны здоровья граждан, в медицинских организациях и их структурных подразделениях (ПК-8);

готовность к участию в оценке качества оказания медицинской помощи с использованием основных медико-статистических показателей (ПК-9).

	Знать:

нормативные документы, регулирующие работу медико-генетической службы; 

правила внутреннего трудового распорядка;

правила по охране труда и пожарной безопасности;

санитарные правила и нормы функционирования учреждения здравоохранения;

организацию контроля качества лабораторных исследований;

порядок и основные требования к его проведению современные методики вычисления и анализа основных медико-демографических показателей состояния здоровья населения;
Уметь:
анализировать эффективность работы медико-генетической консультации, кабинета медико-генетического консультирования;

адекватно использовать методы статистической обработки для решения профессиональных задач;
Владеть:
навыком оформления типовой учетно-отчетной медицинской документации в медицинских организациях;

владеть методами статистической обработки биомедицинской информации.

	Профессиональные специализированные компетенции (ПСК):

способность и готовность к постановке диагноза на основании диагностического исследования в стационаре и амбулаторной сети (ПСК- 1); 

способность и готовность анализировать закономерности функционирования отдельных органов и систем, использовать знания анатомо-физиологических основ и оценки функционального состояния организма пациентов для своевременной диагностики генетических заболеваний (ПКС-2);

способность и готовность выявлять у пациентов основные патологические симптомы и синдромы генетических заболеваний, используя знания основ медико-биологических и клинических дисциплин, анализировать закономерности функционирования органов и систем при внутренней патологии, использовать алгоритм постановки диагноза с учетом Международной статистической классификации болезней проблем, связанных со здоровьем (далее – МКБ), выполнять основные диагностические мероприятия по выявлению неотложных и угрожающих жизни состояний в группе генетических заболеваний (ПКС-3);

способность и готовность использовать методы оценки природных и медико-социальных факторов в появлении генетических болезней (ПКС-5).
	По окончанию обучения должен знать: 

современную классификацию и дифференциальную диагностику основных наследственных заболеваний;

генетические факторы этиологии и патогенез наследственных болезней;

показания для проведения цитогенетического обследования;

знать основы дизморфологии и основные клинические проявления генетических заболеваний, в том числе тех, которые сопровождаются развитием жизнеугрожающих состояний, знать МКБ-10;
 Уметь:
сформулировать предварительный диагноз хромосомной патологии и некоторых моногенно наследующихся синдромов, сопровождающихся нестабильностью кариотипа; 

определить необходимость дополнительного обследования, включая цитогенетические методы исследования;

проводить кодировку заболевания в соответствии с МКБ;

определять показания для проведения цитогенетической диагностики;

адекватно использовать методы медицинской генетики для решения профессиональных задач (рутинных диагностических и научно-исследовательских);

выявлять больных с хромосомной патологией;
Владеть:
алгоритмами цитогенетической диагностики наследственных заболеваний;

методикой анализа результатов цитогенетических тестов;

алгоритмами цитогенетического обследования;

навыками интерпретации данных лабораторных методов исследования;

владеть подходами к оценке природных и медико-социальных факторов в появлении генетических болезней.


3. СОДЕРЖАНИЕ ПРОГРАММЫ
3.1.  Объем программы
Общая трудоемкость модуля составляет 36 часов / 36 зачетных единиц, в том числе, 30 часов / 30 зачетных единиц аудиторных занятий и 6 часов дистанционного обучения / 6 зачетных единицы; 2 часа / 2 зачетных единицы на проведение итоговой аттестации (зачета) на Портале непрерывного профессионального образования  КубГМУ.
Таблица 4- Объем программы и виды учебной работы
	ВИДЫ УЧЕБНОЙ РАБОТЫ
	Количество часов (ч.) / зачетных единиц (ЗЕ)

	1. Общая трудоемкость по учебному плану
	36ч / 36 ЗЕ

	2. Контактная работа слушателей с преподавателем (аудиторная работа), в том числе:
	

	Лекции (Л)
	6 ч / 6 ЗЕ

	Семинары (С)
	16 ч / 16 ЗЕ

	Практические занятия (ПЗ)
	6 ч / 6 ЗЕ

	Лабораторные работы (ЛР)
	

	3. Дистанционное обучение 
	6 ч / 6 ЗЕ

	4. Форма промежуточной аттестации 


	Опрос, решение кейсов и  тестирование

	4.Итоговая    аттестация  (зачет) на портале КубГМУ 
	2ч / 2 ЗЕ


3.2. Структура и содержание программы
3.2.1. Структура программы
Таблица 5 - Содержание разделов, виды занятий и формы текущего контроля успеваемости и промежуточной аттестации 
	Номер

раздела (темы)
	Наименование разделов (тем) дисциплины
	Количество часов, ч
	Форма* текущего контроля успеваемости, промежуточной аттестации

	
	
	Всего
	Аудиторная работа
	ДО
	

	
	
	
	Л
	С
	ПЗ
	ЛР
	
	

	1.
	Нормальный кариотип человека, структурная организация хромосом. Механизмы возникновения геномных и хромосомных мутаций.
	6
	2
	4
	
	
	
	О, Т

	2.
	Современные подходы к анализу геномных и хромосомных мутаций.
	6
	2
	4
	
	
	
	О, Т

	3.
	Методы приготовления и анализа препаратов хромосом.
	6
	
	
	6
	
	
	О

	4.
	Частота и спектр геномных и хромосомных мутаций.
	6
	
	6
	
	
	
	О

	5.
	Фенотипические проявления хромосомных аномалий.
	6
	
	
	
	
	6
	Т

	6.
	Пренатальная диагностика хромосомных болезней.
	4
	2
	2
	
	
	
	О, Т

	7.
	ЗАЧЕТ
	2
	
	
	
	
	
	

	
	Итого:
	36
	6
	16
	6
	
	6
	

	Всего:
	36
	
	
	
	
	
	


*Формы текущего контроля успеваемости: опрос (О), эссе (Э), коллоквиум (К), диспут (Д), домашнее задание (ДЗ), тестирование (Т), дистанционное обучение (ДО) 
3.2.2. Содержание программы
Таблица 6 - Содержание по видам занятий
	Номер и название 

разделов (тем)
	Содержание разделов (тем)
	Вид занятий (Л, ПЗ, С, ДО, ЛР)
	Количество часов (ч) / зачетных единиц (ЗЕ)

	Нормальный кариотип человека, структурная организация хромосом. Механизмы возникновения геномных и хромосомных мутаций.
	Особенности кариотипа человека. Полиморфизм хромосом человека. Краткая характеристика молекулярной гетерогенности сегментов хромосом человека. Классификация хромосомных аномалий и механизмы их возникновение. 
	Л, С
	6 ч / 6 ЗЕ

	Современные подходы к анализу геномных и хромосомных мутаций.
	Общие представления о цитогенетике гаметогенеза. Методы исследования сперматогенеза и овогенеза. Методы исследования хромосом в раннем эмбриогенезе, постимплантационном периоде. 
	Л, С
	6 ч / 6 ЗЕ

	Методы приготовления и анализа препаратов хромосом.
	Приготовление препаратов хромосом из лимфоцитов периферической и пуповиной крови. Приготовление препаратов хромосом из ворсин хориона или плаценты. Методы дифференциальной окраски хромосом. Флуоресцентная гибридизация in situ. 
	ПЗ
	6 ч / 6 ЗЕ

	Частота и спектр геномных и хромосомных мутаций.
	Частота и спектр геномных и хромосомных мутаций в гаметогенезе и на разных стадиях зародышевого развития человека. Факторы, влияющие на частоту мутаций.
	С
	6 ч / 6 ЗЕ

	Фенотипические проявления хромосомных аномалий.
	Множественные врожденные пороки развития. Хромосомные аномалии как ранние эмбриональные леталии. Клинические и цитогенетические характеристики хромосомных синдромов.
	ДО
	6 ч / 6 ЗЕ

	Пренатальная диагностика хромосомных болезней.
	Предмет и задачи пренатальной диагностики. Скринирующие методы исследования состояния плода. Показания для направления на инвазивную пренатальную диагностику. Особенности цитогенетического анализа клеток различного плодного происхождения. Основные принципы цитогенетического анализа в прнатальной диагностике. Диагностические проблемы пренатального кариотипирования.
	Л, С
	4 ч / 4 ЗЕ

	
	Итоговая   аттестация (зачет) 
	
	2

	Итого:
	
	36 ч / 36 ЗЕ


3.3. Планируемый календарный график обучения
	Код
	Наименование дисциплин,                раздела тем
	Месяц
	

	
	
	даты
	
	
	

	
	
	недели года
	
	
	

	
	«Современные методы цитогенетической диагностики

наследственных болезней»
	
	
	
	
	

	1. 
	Нормальный кариотип человека, структурная организация хромосом. Механизмы возникновения геномных и хромосомных мутаций.
	
	
	ауд, тк
	
	

	2. 
	Современные подходы к анализу геномных и хромосомных мутаций.
	
	
	ауд, тк
	
	

	3. 
	Методы приготовления и анализа препаратов хромосом.
	
	
	ауд, тк
	
	

	4. 
	Частота и спектр геномных и хромосомных мутаций.
	
	
	ауд, тк
	
	

	5. 
	Фенотипические проявления хромосомных аномалий.
	
	
	до
	
	

	6. 
	Пренатальная диагностика хромосомных болезней.
	
	
	ауд, тк
	
	

	
	Итоговая аттестация 
	
	
	иа-з
	
	


Примечание: ауд  - аудиторные занятия 

                       тк    - текущий контроль освоения разделов, тем, самостоятельная работа

                       иа-з - итоговая аттестация - зачет
3.4. Формы аттестации 
По итогам обучения проводится итоговая аттестация слушателей.
4. УЧЕБНО-МЕТОДИЧЕСКОЕ ОБЕСПЕЧЕНИЕ ДИСТАНЦИОННОГО ОБУЧЕНИЯ
4.1. Вопросы, выносимые для дистанционного  обучения в рамках данной программы
Таблица 7 - Темы (вопросы), выносимые на дистанционное обучение
	Номер раздела (темы)
	Темы (вопросы)

для самостоятельного изучения
	Количество часов, (ч.) /зачетных единиц (ЗЕ)

	5. Фенотипические проявления хромосомных аномалий.
	Множественные врожденные пороки развития. Хромосомные аномалии как ранние эмбриональные леталии. Клинические и цитогенетические характеристики хромосомных синдромов.
	6 ч. / 6 ЗЕ

	Итого:
	6 ч. / 6 ЗЕ


5. ОБРАЗОВАТЕЛЬНЫЕ ТЕХНОЛОГИИ
5.1 Интерактивные образовательные технологии, используемые           на аудиторных занятиях
Таблица 8 - Интерактивные методы обучения, используемые                        на аудиторных занятиях
	Номер, наименование раздела

(темы)
	Вид

занятия


	Используемые интерактивные образовательные технологии
	Количество
часов (ч) / зачетных единиц (ЗЕ)

	1. Нормальный кариотип человека, структурная организация хромосом. Механизмы возникновения геномных и хромосомных мутаций.
	С
	ситуационные задачи
	0,5 ч/0,5 ЗЕ

	2. Современные подходы к анализу геномных и хромосомных мутаций.
	С, ПЗ
	ситуационные задачи
	0,5 ч/0,5 ЗЕ

	3. Методы приготовления и анализа препаратов хромосом.
	С
	ситуационные задачи
	0,5 ч/0,5 ЗЕ

	4. Частота и спектр геномных и хромосомных мутаций.
	С
	ситуационные задачи
	0,5 ч/0,5 ЗЕ

	5. Фенотипические проявления хромосомных аномалий.
	ДО
	ситуационные задачи
	0,5 ч/0,5 ЗЕ

	6. Пренатальная диагностика хромосомных болезней.
	С
	ситуационные задачи
	0,5 ч/0,5 ЗЕ

	Итого:                                                                                                                                         
	8,0 ч./8,0 ЗЕ


6. ФОНД ОЦЕНОЧНЫХ СРЕДСТВ ТЕКУЩЕГО КОНТРОЛЯ УСПЕВАЕМОСТИ, ПРОМЕЖУТОЧНОЙ И ИТОГОВОЙ АТТЕСТАЦИИ
6.1 Оценочные средства текущего контроля успеваемости
Таблица 9 – Оценочные средства для текущего контроля успеваемости 
	№

п/п
	Раздел дисциплины, тема, вид занятия
	Контролируемые компетенции, результаты обучения
	Оценочное средство

	Основные показатели оценки результата

тестирование
	Баллы (оценка)

	Контактная работа слушателей с преподавателем

(лекции, семинары, практические занятия, лабораторная работа)

	1
	Нормальный кариотип человека, структурная организация хромосом. Механизмы возникновения геномных и хромосомных мутаций.
	УК-1,2,3; ПК-1;          ПСК-1
	Контрольные вопросы, 
кейсы и тесты
	 +
	70% и выше

	2.
	Современные подходы к анализу геномных и хромосомных мутаций.
	УК-1; 
ПК-1,2,5,6,8,9;           ПСК-1,3
	Контрольные вопросы, 
кейсы и тесты
	+
	70% и выше

	3
	Методы приготовления и анализа препаратов хромосом.
	УК-1, 
ПК-1,2,5,6,8,9;           ПСК-1,2
	Контрольные вопросы, 

кейсы и тесты
	+
	70% и выше

	4.
	Частота и спектр геномных и хромосомных мутаций.
	УК-1, 
ПК-1,2,4,8,9;           ПСК-5
	Контрольные вопросы, 

кейсы и тесты
	+
	70% и выше

	5.
	Фенотипические проявления хромосомных аномалий.
	УК-1, ПК-1,2,5,6; ПСК-1,2,3
	Кейсы и тесты
	+
	70% и выше

	6.
	Пренатальная диагностика хромосомных болезней.
	УК-1,2,3; 
ПК-1,2,5,6,7,8,9;           ПСК-1,5
	контрольные вопросы, 
кейсы и тесты
	+
	70% и выше


6.2. Набор оценочных средств
Текущий контроль  успеваемости обеспечивает оценивание хода освоения программы  и проводится в форме контрольных вопросов и тестового мониторинга. 

Итоговая  аттестация обучающихся по результатам освоения дополнительной профессиональной программы повышения врачей проводится в форме зачета и должна выявлять теоретическую   и практическую подготовку врача.
6.2.1. Примерная тематика контрольных вопросов:

1. Организация наследственного аппарата клетки.

2. Строение хромосом, типы хромосом в кариотипе человека.

3. Современные представления о кариотипе человека; основные понятия. Идиограмма хромосом.
	4. Клеточный цикл и его регуляция. Поведение хромосом на разных стадиях митоза. Инактивация Х-хромосомы. 

5. Мутации наследственного аппарата человека, их классификация.

6. Мутационная изменчивость. Классификация мутаций

7. Мутационная изменчивость. Мутагенез

8. Основные патогенетические механизмы возникновения хромосомной патологии Общая характеристика хромосомной


9. Тератогенез в человеческих популяциях, методы выявления.

10. Хромосомные болезни человека.

11. Общая характеристика хромосомной патологии. Эпидемиология. Этиология. Классификация

12. Общая характеристика хромосомной патологии. Мозаичные и полные формы. Показания для проведения цитогенетического исследования. 
13. Цитогенетические методы диагностики хромосомных болезней. 

14. Клинические показания для проведения хромосомного анализа.

15. Цитогенетические методы диагностики хромосомных болезней. Методы приготовления хромосомных препаратов из различных тканей.

16. Цитогенетические методы диагностики хромосомных болезней. Методы окрашивания хромосомных препаратов.

	17. Клинико-цитогенетическая характеристика синдромов, связанных с числовыми аномалиями хромосом 

	18. Клинико-цитогенетическая характеристика синдромов, связанных со структурными аномалиями хромосом 

	19. Клинико-цитогенетическая характеристика синдромов, связанных с микроструктурными перестройками кариотипа 

	20. Болезни геномного импринтинга 

	21. Клинико-цитогенетическая характеристика синдромов, обусловленных хромосомной нестабильностью 


22. Клинико-цитогенетическая характеристика болезни Дауна.

23. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома Шершевского-Тернера.

24. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома Клайнфельтера.

25. Методы пренатальной диагностики хромосомных болезней.

26. Медико-генетическое консультирование, задачи, принципы организации службы.

27. Медико-генетическое консультирование, их роль в практическом здравоохранении.

28. Цитогенетические методы диагностики хромосомных болезней. Клинические показания для проведения хромосомного анализа
29. Цитогенетические методы диагностики хромосомных болезней. Методы приготовления хромосомных препаратов из различных тканей.

30. Взятие образцов биологического материала для проведения цитогенетической пренатальной диагностики (клеток амниотичесой жидкости, хориона, плаценты, крови плода)
31. Взятие образцов буккального эпителия. Определение телец Х- и Y-хроматина в образцах клеточного материала.

32. Постановка культуры периферической крови человека

33. Приготовление хромосомных препаратов из культуры периферической крови человека

34. Постановка культуры фибробластов кожи, приготовление хромосомных препаратов

35. Особенности культивирования клеток амниотической жидкости, приготовление хромосомных препаратов

36. Культивирование клеток ворсин хориона, приготовление хромосомных препаратов

37. Основные принципы микроскопического анализа хромосомных препаратов

38. Методы окрашивания хромосомных препаратов – рутинное и дифференциальное (Q-, G-, C-методы)

39. Номенклатура обозначений в цитогенетических исследованиях

40. Принципы Денверской классификации хромосом человека

41. Терминология и принципы Парижской номенклатуры  идентификации хромосом человека. Обозначение числовых аномалий кариотипа человека.

42. Обозначение структурных аномалий кариотипа человека. Протокол хромосомного анализа, составление заключения по данным анализа.

43. Принципы молекулярно-цитогенетической диагностики хромосомных болезней человека.

44. Цитогенетические методы диагностики хромосомных болезней. Методы окрашивания хромосомных препаратов.

45. Цитогенетические методы диагностики хромосомных болезней. Метод выявления ломкой (фрагильной) Х-хромосомы

46. Исследование полового хроматина. Определение Х-хроматина (телец Барра) и Y-хроматина (F-телец) в образцах клеточного материала.
47. Взятие, доставка, хранение биологического материала для проведения хромосомного анализа.
   6.2.2.Задания, выявляющие практическую подготовку врачей (кейсы)
В рамках настоящей программы  для клинических разборов                         и  текущего контроля подготовлено 15 кейсов (клинических ситуационных задач).

 Примеры кейсов
  Кейс 1
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1. Чем отличаются кариотипы на фотографиях «а» и «б»?

2. На какой из фотографий представлен аномальный кариотип?

3. Назовите данный синдром, напишите формулу кариотипа.

4. Опишите основные признаки данного заболевания.

Кейс 2
В медико-генетическую консультацию обратилась семья для уточнения диагноза по поводу невынашивания беременностей. Из акушерского анамнеза известно, что две беременности у женщины закончились самопроизвольным прерыванием на сроке 6-7 недель. Родословная обратившейся без особенностей. Объективно: правильного телосложения, пониженного питания, без фенотипических дизморфий; гинекологический статус – здорова. 

Муж обследован у андролога, диагноз – здоров.

Рекомендовано кариотипирование супругов.

Кариотип супруги: 46,XX,t(2;12)(p24;q14)

Кариотип супруга: 46,XY
1. Варианты  клинического диагноза:

а) кариотипы супругов нормальные

б) кариотип жены несбалансированный, кариотип мужа нормальный.

в) кариотип супруги аномальный, сбалансированный, кариотип супруга нормальный.

2. Ваши рекомендации при консультировании супружеской пары.

3. Прогноз для следующей беременности.

Кейс 3
В МГК направлена женщина с диагнозом бесплодие I. В анамнезе отсутствие беременности в течение 12 лет. Нарушение менструального цикла. Снижение овариального резерва. Mensis с 26 лет не идет без ЗГТ.

Кариотип женщины: 46,XXq?
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Какие методы дополнительного обследования необходимо провести пациентке для уточнения цитогенетического диагноза?

1. CBG – окрашивание
2. FISH диагностику
3. Определение делеций AZF локуса методом ПЦР

4. QF- ПЦР

Кейс 4
В МГК доставлена кровь новорожденного мальчика  от 2-й беременности с подозрением на синдром Дауна. Старший ребенок страдает с-мом Дауна. При обследовании родителей выявлены следующие кариотипы: мама-45,XX,der(21;21)(q10;q10);папа-46,XY. Предположительный кариотип ребенка:

1.46, XY
2.47, XY+21

3.45, XY, der(21;21)(q10;q10)

4.46, XX
6.2.3. В рамках настоящей программы  для проведения тестирования подготовлено 50 тестов.
Примеры тестовых заданий: 
Выбрать один правильный ответ 

1. У женщины при исследовании кариотипа выявлена сбалансированная
робертсоновская транслокация 45ХХ,t(21,14). Для её ребенка высокий риск синдрома
1. Мартина Белла
2. Эдвардса
3. Патау
4. Дауна
5. Кошачьего крика

2.Для больных с синдромом Клайнфельтера характерен кариотип
1. 48, ХХХУ
2. 47, ХУУ
3. 46, ХУ
4. 45, У
5. 47, ХХХ

3. Кариотип свойственный синдрому «крик кошки»
1. 45, Х
2. 47, ХХУ
3. 46, ХХ / 47, ХХ + 13
4. 46, ХХ, del(р5)
5. 47, ХХ + 18

4. Расчетный генетический риск рождения ребенка с болезнью Дауна при наличии
у одного из родителей сбалансированной робертсоновской транслокации 45ХХ,t(21,21)
1. 0
2. 10%
3. Как в популяции
4. 33%
5. 100%

5. Для больного ребенка с синдром Эдвардса характерна мутация
1. трисомия по 17 хромосоме
2. трисомия по 18 хромосоме
3. мозаицизм 46 ХХ/ 47ХХ + 18
4. делеция 18 хромосомы
5. дупликация 17 хромосомы

6. Для новорожденного с синдром Патау характерна мутация
1. трисомия по 14 хромосоме
2. трисомия по 13 хромосоме
3. делеция 18 хромосомы
4. мозаицизм 46ХУ/ 47ХУ + 13
5. дупликация 18 хромосомы

7. Показаниями для пренатального кариотипирования являются
1. наличие фенилкетонурии у одного из родителей
2. рождение предыдущего ребенка с синдромом Дауна
3. носительство сбалансированной хромосомной перестройки у одного из родителей
4. возраст беременной старше 35 лет
5. наличие диабета у одного из родителей

8. Для болезни Дауна характерны изменения кариотипа:
1. 47 ХХУ
2. 46ХУ/47ХУ+21
3. 46ХУ,t (21,14)
4. 47ХХ+21
5. 46ХУ,del (р5)

6.3 Оценивание обучающегося на итоговой  аттестации (зачете) 
Таблица 10 – Оценивание обучающегося на зачете  
	Баллы
(рейтинговой оценки), %
	Оценка
	Требования к знаниям

	Более 90%
	5 

«отлично»
	Дан полный, развернутый ответ на поставленный вопрос, показана совокупность осознанных знаний об объекте, проявляющаяся в свободном оперировании понятиями, умении выделить существенные и несущественные его признаки, причинно-следственные связи. Знание об объекте демонстрируется на фоне понимания его в системе данной науки и междисциплинарных связей. Ответ формулируется в терминах науки, изложен литературным языком, логичен, доказателен, демонстрирует авторскую позицию слушателя.

	Более 80%
	4

 «хорошо»
	Дан полный, развернутый ответ на поставленный вопрос, доказательно раскрыты основные положения темы; в ответе прослеживается четкая структура, логическая   последовательность, отражающая   сущность 

раскрываемых понятий, теорий, явлений. Ответ изложен литературным языком в терминах науки. В ответе допущены недочеты, исправленные слушателем с помощью преподавателя.

	Более 70%
	3

«удовлетворительно»
	Дан
полный, но     недостаточно     последовательный    ответ     на поставленный вопрос, но   при   этом   показано   умение   выделить существенные и несущественные признаки и причинно-следственные связи.  Ответ логичен и изложен в терминах науки.  Могут быть допущены  1-2 ошибки в определении основных понятий, которые слушатель затрудняется исправить самостоятельно.

	Менее 70%
	2 «неудовлетворительно»
	Дан неполный ответ, представляющий собой разрозненные знания по теме вопроса с существенными ошибками в определениях. Присутствуют фрагментарность, нелогичность изложения. Обучающийся не осознает связь данного понятия, теории, явления с другими объектами дисциплины. Отсутствуют выводы, конкретизация и доказательность изложения. Речь неграмотная. Дополнительные и уточняющие вопросы преподавателя не приводят к коррекции ответа слушателя не только на поставленный вопрос, но и на другие вопросы дисциплины.


Таблица 11 – Оценивание обучающегося на зачете 
	Баллы

(рейтинговой оценки), %
	Оценка
	Требования к знаниям

	70% и более
	«зачтено»
	

	Менее 70%
	«не зачтено»
	


* Баллы (рейтинговой оценки) приводятся в случае применения балльно-рейтинговой системы.
7. УЧЕБНО - МЕТОДИЧЕСКОЕ ОБЕСПЕЧЕНИЕ ПРОГРАММЫ

7.1. Методические рекомендации  по изучению программы 
Для осуществления обучения по программе слушателям предоставляются учебные материалы, наглядные презентации, текстовые документы, российские и зарубежные клинические рекомендации, методические рекомендации, нормативные документы. Материал представлен в форматах  doc. и pdf.  и сопровождается методическими рекомендациями по его изучению. В конце тем изложены контрольные вопросы, позволяющие проверить качество усвоения изучаемого материала, списки рекомендуемой литературы, электронные ссылки на источники литературы.
7.2. Законодательные и нормативно-правовые документы                         в соответствии с профилем специальности
Нормативные правовые акты
1. Федеральный закон от 21.11.2011 № 323-ФЗ (ред. от 29.12.2015) «Об основах охраны здоровья граждан в Российской Федерации» 

2. Федеральный закон от 29.12.2012 № 273-ФЗ (ред. от 02.03.2016) «Об образовании  в Российской Федерации» 

3. Трудовой кодекс РФ

4. Приказ Минздрава России от 20.12.2012 № 1183н (ред. от 01.08.2014)                           «Об утверждении Номенклатуры должностей медицинских работников    и фармацевтических работников» 

5. Приказ Минздравсоцразвития РФ от 23.07.2010 № 541н  «Об утверждении Единого квалификационного справочника должностей руководителей, специалистов и служащих, раздел «Квалификационные характеристики должностей работников в сфере здравоохранения»

6. Приказ Минздрава России от 07.10.2015 № 700н «О номенклатуре специальностей специалистов, имеющих высшее медицинское и фармацевтическое образование» 

7. Приказ Минздравсоцразвития РФ от 23.04.2009 №210н                              (ред. от 09.02.2011) «О номенклатуре специальностей специалистов с высшим и послевузовским медицинским и фармацевтическим образованием в сфере здравоохранения Российской Федерации»

8. Приказ Минздрава России от 08.10.2015 № 707н «Об утверждении Квалификационных требований к медицинским и фармацевтическим работникам   с высшим образованием по направлению подготовки "Здравоохранение   и медицинские науки» 

9. Приказ Минздрава России от 30.09.2015 № 683н «Об утверждении Порядка организации и осуществления профилактики неинфекционных заболеваний   и проведения мероприятий   по формированию здорового образа жизни   в медицинских организациях» 

10.  Приказ Минздрава России от 29.11.2012 № 982н (ред. от 10.02.2016)                              «Об утверждении условий и порядка выдачи сертификата специалиста медицинским и фармацевтическим работникам, формы и технических требований сертификата специалиста» 

11.  Приказ Минобрнауки России от 12.09.2013 № 1061   (ред. от 01.10.2015)  «Об утверждении перечней специальностей   и направлений подготовки высшего образования»

12.  Приказ Минздрава России от 25.02.2016 № 127н «Об утверждении сроков и этапов аккредитации специалистов, а также категорий лиц, имеющих медицинское, фармацевтическое или иное образование и подлежащих аккредитации специалистов»

13.  Приказ Минздрава России от 02.06.2016 № 334н «Об утверждении Положения  об аккредитации специалистов». 
14. Приказ Минздравсоцразвития РФ от 15.05.2012 № 543н                           «Об утверждении Положения об организации оказания первичной медико-санитарной помощи взрослому населению
15.  Приказ Министерства здравоохранения и социального развития Российской Федерации от 4 мая 2012 г. N 477н г. Москва                                  "Об утверждении перечня состояний, при которых оказывается первая помощь, и перечня мероприятий по оказанию первой помощи"
16.  Постановление Правительства РФ от 4 октября 2012 г. №1006                               "Об утверждении Правил предоставления медицинскими организациями платных медицинских услуг"
17.  Постановление Правительства РФ от 16.04.2012 № 291                              "О лицензировании медицинской деятельности (за исключением указанной деятельности, осуществляемой медицинскими организациями и другими организациями, входящими в частную систему здравоохранения, на территории инновационного центра "Сколково"
18.  Приказ Минздрава России от 23.04.2013 № 240н "О Порядке и сроках прохождения медицинскими работниками и фармацевтическими работниками аттестации для получения квалификационной категории"

19.  Приказ Министерства здравоохранения и социального развития РФ от 16 апреля 2010 г. N 243н «Об организации Порядка оказания специализированной медицинской помощи»
7.3. Стандарты медицинской помощи
1. Приказ Министерства здравоохранения и социального развития  января 2007г. №5 «Об утверждении стандарта медицинской помощи больным, нуждающимся в экстракорпоральном оплодотворении, культивировании и внутриматочном введении эмбриона при бесплодии трубного происхождения (при оказании высокотехнологичной помощи»).
2.  Приказ МЗ РФ  от 20 декабря 2012 г. №1273н «Об утверждении стандарта первичной медико-санитарной помощи при привычном невынашивании беременности».

3. Приказ МЗ РФ от 24 декабря 2012г. №1422н  «Об утверждении стандарта первичной медико-санитарной помощи детям при задержке полового развития».
7.4. Основная литература
1. Баранов В.С., Кузнецова Т.В. Цитогенетика эмбрионального развития. Научно-практические аспекты. / Баранов В.С., Кузнецова Т.В. – СПб: Издательство Н-Л. 2007. – 640с.
2. Ворсанова С.Г., Чернышов В.Н.,    Юров Ю.Б. Медицинская цитогенетика –М: Медпрактика,  2006.
3. Наследственные болезни: национальное руководство / под ред. акад. РАМН Н.П.Бочкова, акад. РАМН Е.К.Гинтера, акад. РАМН В.П.Пузырева. –М.:ГОЭТАР-Медиа, 2012. – 936с.

4. Юров И.Ю., Ворспанова С.Г., Юров Ю.Б. Геномные и хромосомные болезни ЦНС . Молекулярные и цитогенетические аспекты. –М: Медпрактика, 2014.
7.5. Дополнительная литература
1.  Зайцева А.Т. Цитогенетический метод изучения наследственности человека. - Краснодар, 2007.
2. Зайцева А.Т. Значение цитогенетического и генеалогического методов в гинекологической практике для дифференциальной диагностики аномалии развития пола. - Ленинград, 1983.
3. Кеннет Л. Джонс. Наследственные синдромы по Дэвиду Смиту. Атлас-справочник. Пер. с англ. –М., «Практика». 2011.- 1024с.
4. Клиническая генетика: учебник / Н.П.Бочков, В.П.Пузырев, С.А.Смирнихина; под ред. Н.П.Бочкова. – 4-е изд., доп и перераб. –М.:ГОЭТАР-Медиа, 2011. – 592с. 
5. Козлова С.И., Демикова Н.С. Наследственные синдромы и медико-генетическое консультрование: Атлас-справочник. 3-е изд., перераб. и допол. –М.,Т-во научных изданий КМК; Авторская академия. 2007.- 448с.
6. Молекулярно-биологические технологии в медицинской практике / Под ред. чл.-корр. РАЕН А.Б.Масленникова. – Вып.21.- Новосибирск: Академиздат, 2014. -206с.
7. Молекулярно-биологические технологии в медицинской практике / Под ред. чл.-корр. РАЕН А.Б.Масленникова. – Вып.22.- Новосибирск: Академиздат, 2015. -166с.
8. Ньюссбаум Р.Л., Мак-Иннес Р.Р., Виллард Х.Ф. Медицинская генетика: учебное пособие / Роберт Л. Ньюссбаум, Родерик Р. Мак-Иннес, Хантингтон Ф. Виллард; пер.  с англ. А.Ш.Латыпова; под ред Н.П,Бочкова. –М..:ГОЭТАР-Медиа, 2010. -624с.
9. Барашнев  Ю.И.,  Бахарев В.А. Эмбриофетопатии. – М.: Триада –Х, 2010.
7.6. Базы данных, информационно справочные системы

1. Организация и функционирование генома человека.

http://web.indstate.edu/thcme/mwking/home.html

http://www.college.ru/biology/, 

http://biosciednet.org/portal
http://genetics.about.com/science/genetics/cs/basicgenetics/ index.htm

http://bio.1september.ru/, 

http://dronisimo.chat.ru/homepage1/ob.htm,

http://bioword.narod.ru/, 

http://learnbiology.narod.ru/, 

http://www.biolog188.narod.ru/
http://webh01.ua.ac.be/hhh/  

http://www.informika.ru/text/database/biology/, 

http://humbio.ru/
http://biology.asvu.ru/, http://dronisimo.chat.ru/homepage1/ob.htm
http://molbiol.edu.ru/ , http://obi.img.ras.ru/, http://www.informika.ru/text/database/biology/
http://www.bioinform.ru/
http://www.derm-hokudai.jp/ABCA12/  

http://www.molgen.ua.ac.be/CMTMutations/  

http://www.biology.washington.edu/fingerprint/dnaintro.html
2. Генотип как целостная система.

http://www.biology.washington.edu/fingerprint/dnaintro.html
http://genetics.about.com/science/genetics/cs/basicgenetics/ index.htm

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/genbank/
http://biosciednet.org/portal
http://web.indstate.edu/thcme/mwking/home.html
http://www.ornl.gov/sci/techresources/Human_Genome/publicat/hgn/v1n1/01doehgp.shtml
http://bio.1september.ru/,

http://dronisimo.chat.ru/homepage1/ob.htm
http://www.cdc.gov/genomics/hugenet/default.htm
http://www.derm-hokudai.jp/ABCA12/  

http://www.molgen.ua.ac.be/CMTMutations/  

3. Мутации как этиологические факторы наследственных болезней. Факторы, вызывающие мутации у человека.

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

http://www.expasy.ch/
http://www2.ebi.ac.uk/
http://www.genome.utah.edu/genesnps/
http://biosciednet.org/portal
http://gdbwww.gdb.org/
http://www.infobiogen.fr
http://bioinformatics.weizmann.ac.il/cards/
http://gvs.gs.washington.edu/GVS/
http://hgvbase.cgb.ki.se/
http://gdb.jst.go.jp/HOWDY/
http://www.biology.washington.edu/fingerprint/dnaintro.html
http://archive.uwcm.ac.uk/uwcm/mg/hgmd0.html
http://snp.ims.u-tokyo.ac.jp/
http://www.bioinformatics.ucla.edu/snp/
http://www-genome.wi.mit.edu/SNP/human/index.html
http://www3.ncbi.nlm.nih.gov/omim/
http://egp.gs.washington.edu/
http://pharmgkb.org/do/serve?id=home.welcome
http://pga.gs.washington.edu/
http://www.ncgr.org/gsdb
http://www.sanbi.ac.za/stack
http://snp.cshl.org/
http://www.ibc.wustl.edu/SNP
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim
http://webh01.ua.ac.be/hhh/  

http://www.snpedia.com/index.php/SNPedia
http://www.genome.utah.edu/genesnps/
http://www.derm-hokudai.jp/ABCA12/  

http://www.cags.org.ae
http://www.findis.org
http://www.goldenhelix.org/hellenic
http://www.tau.ac.il/medicine/NLGIP/nlgip.htm
http://shmpd.bii.a-star.edu.sg/
http://bioserver.bio.boun.edu.tr
http://archive.uwcm.ac.uk/uwcm/mg/fidd/index.html
4. Цитогенетическая диагностика наследственной патологии.

http://www.som.soton.ac.uk/research/geneticsdiv/Anomaly%20Register/
http://www.wiley.com/borgaonkar/


http://projects.tcag.ca/variation/?source=hg18


http://falcon.roswellpark.org:9090/


http://cgap.nci.nih.gov/Chromosomes/Mitelman
http://www.ibiblio.org/dnam/mainpage.html  

5. Общая характеристика хромосомных болезней. Характеристика отдельных форм хромосомной патологии.

http://www.genenames.org/
http://www.hgvs.org/
http://www.molgen.ua.ac.be/CMTMutations/  

http://www.retina-international.org/sci-news/abcrmut.htm
http://www.genet.sickkids.on.ca/cftr/  

http://www.ibiblio.org/dnam/mainpage.html  

6. Генетика злокачественных новообразований

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim
http://www.snpedia.com/index.php/SNPedia
http://www.genome.utah.edu/genesnps/
http://www.genenames.org/
http://www.hgvs.org/
http://interfil.org/
http://globin.cse.psu.edu/globin/hbvar/menu.html

http://www.genet.sickkids.on.ca/cftr/  

http://www.molgen.ua.ac.be/CMTMutations/  

http://www.ibiblio.org/dnam/mainpage.html  

http://hapmap.ncbi.nlm.nih.gov/
http://receptors.ucsf.edu/NR/
http://pen2.igc.gulbenkian.pt/cftr
7. Нормативно-методическое обеспечение медико-генетической службы РФ. Анализ обращаемости и оценка эффективности работы медико-генетической консультации

http://otd-lab.ru/documents/dolzhnostnye-instruktsii/dolzhnostnaya-instruktsiya-vracha-genetika
http://instrukciy.ru/otrasli/page45.html
http://www.intalev.ru/jd/doctors/
http://www.jobs.ua/job_description/view/844/
8. Основы практического медико-генетического консультирования больных с наследственной патологией

http://www.genome.utah.edu/genesnps/
http://www.hgvs.org/
http://globin.cse.psu.edu/globin/hbvar/menu.html

http://www.retina-international.org/sci-news/abcrmut.htm
http://www.LOVD.nl/CFL2  

http://www.ibiblio.org/dnam/mainpage.html  

9. Пренатальная диагностика наследственных болезней

http://en.wikipedia.org/wiki/Prenatal_diagnosis
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/22281937
http://www.cdph.ca.gov/programs/pns/Documents/Provider%20Handbook%20%202009%20WEB.pdf
http://www.guardian.co.uk/science/2007/may/31/medicineandhealth.health
http://www.cbsnews.com/stories/2009/08/12/earlyshow/health/main5236035.shtml
http://www.hgvs.org/
http://www.molgen.ua.ac.be/CMTMutations/  

http://www.retina-international.org/sci-news/abcrmut.htm
10. Медицинская этика и деонтология в практике врача-генетика.

http://www.alzforum.org/
http://www.cgdn.generes.ca
http://www.casehealth.com.au/case/about.html
http://www.cf-web.org/
http://www.cc.emory.edu/PEDIATRICS/corn/corn.htm
www.dmdregistry.org
http://www.fshsociety.org
http://rialto.com/favism/index.htm
http://www.geneclinics.org
http://www.geneticalliance.org
http://www.genetichealth.com/
http://www.rarediseases.org/
http://www.pancreatica.org
http://www.path.jhu.edu/pancreas
8. МАТЕРИАЛЬНО-ТЕХНИЧЕСКОЕ ОБЕСПЕЧЕНИЕ ДИСЦИПЛИНЫ 
1. Аудитории: лекционный зал и учебные комнаты. Мебель: столы, стулья.

2. Компьютерный класс кафедры биологии с курсом медицинской генетики КубГМУ.
3. Мультимедийный демонстрационный комплекс (ноутбук, проектор, экран); 
4. Мультимедийные тематические презентации лекций (Весь лекционный курс имеет мультимедийное сопровождение, включающее схемы, таблицы, анимационные диаграммы).   
5. Таблицы. 
6. Идиограммы больных с различной хромосомной патологией. 
7. Лабораторное оборудование (для отработки компетенций): ламинарные боксы, центрифуги, водяная баня, прибор для проведения денатурации и гибридизации Термобрайт, термостат, холодильники, световые и люминесцентный микроскопы, компьютерная программа «Икарус», система обработки флуоресцентных изображений «Isis»). 
8. Технические средства обучения: персональные компьютеры с выходом                 в интернет, мультимедиа, аудио- и видеотехника, доступ к электронной информационно-образовательной среде организации.
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