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Термины, определения и сокращения

В данной дополнительной профессиональной программе (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 подходы к диагностике и профилактике хромосомных болезней человека» 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 «Генетика» (положения ч. 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 подходы к диагностике и профилактике хромосомных болезней человека»
Кроме того, при разработке ДПП в основу положены нормы действующего законодательства Российской Федерации:

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

2. 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».

3. 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».

4. 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». 

5. 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».

6. 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).  

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

8. 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 хромосомными болезнями, экспертиза объема и качества медицинских услуг при хромосомных синдромах. Каждый следующий уровень повышения квалификации подразумевает выполнение функций предыдущего, совершенствование имеющихся и  приобретение  новых компетенций.
Основная группа: врачебная деятельность.
Профессиональная группа: врачи.
Перечень профессий: врачи-генетики, врачи-цитогенетики, врачи-эксперты по специальности «Медицинская генетика», преподаватели специальности «Медицинская генетика».
Основные трудовые  функции: 
1. Комплексное медико-генетическое консультирование беременных; семей с наследственной патологией; семей, планирующих беременность.

2. Ведение пациента с наследственной и врожденной патологией.

3. Информирование пациента и его представителей о прогнозе, повторном риске для сибсов и потомства, о существующих методах диагностики и профилактики при наследственном  заболевании в семье.

4. Комплексное медико-генетическое консультирование пациента при подозрении или установленном диагнозе наследственной патологии, включая синдромальную диагностику.

5. Ведение и диспансеризация семей с наследственной и врожденной патологией.

6. Оказание консультационных услуг врачам других специальностей в рамках специальности «Медицинская генетика» врачами генетиками.

7. Организация профилактических мероприятий у диспансерных больных и здоровых людей в целом в рамках специальности «Медицинская генетика».

8. Оказание консультационных услуг врачам-генетикам при сложных случаях медико-генетического консультирования, диагностики и лечения пациентов, нуждающихся в применении высокоспециализированной медицинской помощи в рамках  специальности «Медицинская генетика».

9. Организация внедрения врачами-генетиками новых высокоспециализированных методов диагностики и лечения пациентов в рамках специальности «Медицинская генетика».

10.  Оказание высокоспециализированной медицинской помощи врачами-генетиками в рамках диагностических услуг по специальности «Медицинская генетика».
11.  Оказание высокоспециализированной медицинской помощи врачами-генетиками в рамках лечебных мероприятий по специальности «Медицинская генетика». 
12.  Навыки организационно-методического руководства над деятельностью менее квалифицированных врачей-генетиков, оказание им консультативно-диагностической помощи.

13.  Умение принимать решения по спорным вопросам медико-генетического профиля.

14.  Умение интерпретировать результаты молекулярно-цитогенетических исследований при микроделеционных  хромосомных синдромах.
15.  Приготовление и анализ препаратов клеточных культур из биологических материалов для проведения цитогенетических исследований.
16.  Приготовление и анализ цитогенетических препаратов плодного материала.
17. Оказание консультативных услуг врачам других специальностей в рамках компетенции врача-цитогенетика.
18.  Диагностика редких хромосомных синдромов в рамках специальности «Медицинская генетика».
19.  Оказание врачами-цитогенетиками высокоспециализированной медицинской помощи в рамках диагностических услуг по специальности «Медицинская генетика».
20.   Оказание консультационных услуг врачам-цитогенетикам при сложных случаях хромосомной патологии.
21. Организация совершенствования цитогенетической помощи в рамках специальности «Медицинская генетика».
22.  Оказание консультационных услуг врачам-цитогенетикам при сложных случаях хромосомной патологии у пациентов, нуждающихся в применении высокоспециализированной медицинской помощи в рамках специальности «Медицинская генетика».
23.  Организация внедрения новых высокоспециализированных цитогенетических методов диагностики в рамках специальности «Медицинская генетика».

24.  Проведение экспертизы объема и качества специализированных услуг по специальности «Медицинская генетика».

25.  Проведение экспертизы объема и качества высокоспециализированных услуг в рамках специальности «Медицинская генетика».

26.   Методическое обеспечение решения проблем эффективности и качества специализированной помощи по специальности «Медицинская генетика» (разработка стандартов, протоколов диагностики и лечения, алгоритмов и инструкций).

27.  Методическое обеспечение решения проблем эффективности и качества высокоспециализированной помощи по специальности «Медицинская генетика».
28. Проведение занятий по специальности «Медицинская генетика».
29.  Проведение занятий и консультирование по специальности «Медицинская генетика».

30.  Проведение занятий и консультирование по специальности «Медицинская генетика» в рамках внедрения инновационных технологий и совершенствования высокоспециализированной медицинской помощи в отрасли здравоохранения.

31.  Педагогическая и учебно-методическая деятельность по специальности «Медицинская генетика» (преподаватель-методолог).

32.  Педагогическая и учебно-методическая деятельность по специальности «Медицинская генетика» в рамках внедрения инновационных технологий и совершенствования высокоспециализированной медицинской помощи в отрасли здравоохранения (преподаватель-методолог).

33.  Педагогическая и учебно-методическая деятельность по специальности «Медицинская генетика», основанные на исследованиях в области образования (преподаватель-исследователь, эксперт).

34. Технический уровень участия в научных исследованиях по специальности «Медицинская генетика».

    Уровень квалификации специалиста по  ОРК – 7.1.В, 7.2.В, 7.3.А,7.4.А, 7.4.В, 7.3.В.
1.3. Категория слушателей

         Категория обучающихся – врачи-генетики, врачи-цитогенетики, врачи –эксперты по специальности «Медицинская генетика», преподаватели специальности «Медицинская генетика».
         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

	 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.

	31.08.30.
	врач-генетик
	без предъявления требований          к стажу работы


1.4. Срок обучения

36 академических часа трудоемкости или 1 зачетная единица.
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 генетика в области хромосомной патологии человека. 
Задачи:

1. Обучение врачей методике обследования больных с хромосомной  патологией.

2. Обучение  современным методам диагностики и профилактики хромосомной патологии человека.

3. Формирование навыков общения с больным с учетом этики и деонтологии в зависимости от выявленной наследственной патологии и  характерологических особенностей пациентов.

4. Формирование представлений об организации медико-генетической помощи пациентам, страдающим хромосомной патологией.  

5. Формирование представлений о необходимости проведения пропаганды генетических знаний для населения с целью профилактики хромосомной патологии.
6. Ознакомление  с правовыми актами и основами законодательства Российской Федерации об охране здоровья, семейного кодекса, о ратификации конвенции  о защите прав человека и другие.

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 "Медицинская генетика», как пример, до принятия профессионального стандарта  по специальности «Генетика»
	А/01.7
	Проведение обследования детей с целью установления диагноза

	
	А/03.7
	Реализация и контроль эффективности индивидуальных реабилитационных программ для детей

	
	А/04.7
	Проведение профилактических мероприятий  для детей по возрастным группам и состоянию здоровья, проведение санитарно-просветительной работы по формированию здорового образа жизни среди родителей и детей и контроль их эффективности

	
	A/04.77
	Проведение профилактических мероприятий    для взрослого населения по возрастным группам и состоянию здоровья, проведение санитарно-просветительной работы по формированию здорового образа жизни и контроль    их эффективности  

	
	A/05.77
	Организация деятельности медицинского персонала  

	
	В/01.77
	Организация самостоятельного изучения научной литературы и участие в исследовательской деятельности с целью повышения качества оказания лечебно-диагностической помощи

	
	C/01.8
	Ведение учетно-отчетной медицинской документации

	
	C/02.8
	Проведение лабораторных, функциональных   и экспериментальных исследований, подготовка отчетов

	
	C/03.8
	Организация труда медицинского персонала  в медицинских организациях


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
	31.08.30
	генетика
	генетика


2.4. Планируемые результаты обучения 
С освоением программы по теме «Современные подходы к диагностике и профилактике хромосомных болезней человека» приобретаются знания, практические навыки и умения, а также совершенствуются универсальные, общепрофессиональные, профессиональные компетенции врача-генетика в области диагностической, лечебной и профилактической деятельности, а также специальные компетенции в области хромосомной патологии.

Таблица 3 – Планируемые результаты обучения по программе
Таблица 3
	Код и содержание компетенции
	Результаты обучения

	Универсальные  компетенции (УК) способность анализировать и использовать на практике методы естественнонаучных и медико-биологических наук в различных видах профессиональной деятельности, готовность к абстрактному мышлению, анализу, синтезу (УК-1);

готовность к управлению коллективом, толерантное восприятие социальных, этнических, конфессиональных и культурных различий (УК-2);

готовность к участию в педагогической деятельности по программам среднего и высшего медицинского образования или среднего и высшего фармацевтического образования, а также по ДПП 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:

Конституцию РФ.
Уметь:

Устанавливать причинно-следственные связи между заболеваниями.
Передавать в доступной и полной форме  знания по специальным дисциплинам.
Владеть: 

Навыками информационного поиска.
Навыками устного общения.
Навыками работы со справочной литературой.
Навыками координации и кооперации коллективной деятельности, направленной на излечение пациентов.
Навыками педагогической деятельности.

	Общепрофессиональные компетенции (ОПК):

способность и готовность использовать нормативную документацию, принятую в сфере охраны здоровья (законодательство Российской Федерации, технические регламенты, международные и национальные стандарты, приказы, рекомендации, международную систему единиц, действующие международные классификации), а также документацию для оценки качества и эффективности работы медицинских организаций (ОПК-1);

- способность и готовность использовать методы оценки природных и медико-социальных факторов в развитии хромосомных заболеваний, осуществлять  профилактические мероприятия по их предупреждению, проводить санитарно-профилактическую работу (ОПК-2); способность и готовность формировать у пациентов и членов их семей мотивацию, направленную на сохранение и укрепление своего здоровья и здоровья окружающих (ОПК - 3).


	Знать:

Законы и иные нормативные правовые акты РФ в сфере охраны здоровья населения.
Законы и иные нормативные правовые акты РФ в сфере защиты прав потребителей и санитарно-эпидемиологического благополучия населения.
Основы трудового законодательства.
Правила внутреннего трудового распорядка.
Принципы асептики, антисептики  и  санитарно эпидемиологического режима.
Правила по охране труда и пожарной безопасности.
Предмет, задачи и разделы генетики, как самостоятельной специальности. 

Общие принципы организации медико-генетической помощи; нормативные правовые акты, регулирующие деятельность службы; оснащение отделений.
Стандарты по диагностике и профилактике хромосомных заболеваний. 

Уметь: 

Управлять коллективом в режиме экстренной  мобилизации. 

Владеть:

Правилами ведения учетно-отчетной медицинской документации. 

Этикой общения и принципами  медицинской деонтологии.

	Профессиональные компетенции по специальности генетика  (ПК)

Диагностическая и лечебная 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,  готовность к оказанию медицинской помощи при чрезвычайных ситуациях (ПК-1)


	Знать: Методику изучения анамнеза, осмотра, лабораторного обследования, постановки диагноза.
Уметь: Оценить тяжесть состояния пациентов.
Определить объём необходимой первой  и неотложной помощи.
Проводить основные врачебные диагностические мероприятия по оказанию медико-генетической помощи при хромосомных заболеваниях

Владеть: навыками оказания необходимой экстренной помощи при неотложных состояниях

	Специальные компетенции (СК), в рамках изучаемой ДПП:

способность и готовность назначать обследование при хромосомной патологии (СК- 1); 

способность и готовность выявлять хромосомные синдромы и проводить их дифференциальную диагностику (СК-2); 

способность и готовность интерпретировать результаты лабораторных и инструментальных методов исследования (СК-3); способность и готовность устанавливать и формулировать диагноз при хромосомных синдромах (СК-4);

способность и готовность проводить профилактические мероприятия по предупреждению рождения детей с хромосомной патологией в группах риска (СК-6).
	По окончанию обучения  настоящей ДПП врач должен знать: этиологию и патогенез, терминологию, классификацию, алгоритмы и критерии диагностики и дифференциальной диагностики, методы профилактики хромосомной патологии человека.

 Уметь:

-  выявлять больных с хромосомной патологией;
-  определять группу беременных с высоким генетическим риском, 

- назначать дополнительные  пренатальные (инвазивные) методы дифференциально-диагностического обследование беременным группы высокого риска;

-  интерпретировать результаты лабораторных и инструментальных методов диагностики хромосомной патологии;

- проводить первичную, вторичную и третичную профилактику хромосомных болезней.

Владеть:

- современными терминами и классификациями;

- использованием алгоритмов обследования больных с хромосомными синдромами;

- алгоритмом выбора профилактики хромосомных болезней.


3. СОДЕРЖАНИЕ ПРОГРАММЫ

3.1.  Объем программы
      Общая трудоемкость модуля составляет 36 часов/1 зачетная единица, в том числе, 36 часов/1 зачетная единица аудиторных занятий; 4 часа/0,11 зачетных единицы лабораторная работа, 2 часа/0,05 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)
	8ч   /8 ЗЕ

	Семинары (С)
	16 ч /16ЗЕ

	Практические занятия (ПЗ)
	

	Лабораторные работы (ЛР)
	4 ч /4 ЗЕ

	3. Дистанционное обучение 
	6ч / 6ЗЕ

	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, промежуточ-ной аттестации

	
	
	Всего
	Аудиторная работа
	ДО
	

	
	
	
	Л
	С
	ПЗ
	ЛР


	
	

	1.
	 Актуальные проблемы медицинской генетики
	2
	2
	
	
	
	
	

	2.
	Современные методы генетического анализа
	4
	
	4
	
	
	
	О, Т

	3.
	Классификация хромосомной патологии. Заболевания, связанные с аномалиями аутосом.
	2
	
	
	
	
	2
	

	4.
	Синдромальная диагностика хромосомной патологии. 
	4
	
	
	
	
	4
	Т

	5.
	Генетика пола
	2
	2
	
	
	
	
	

	6.
	Нарушение дифференцировки пола
	4
	
	4
	
	
	
	О, Т


	7.
	Показания для цитогенетического обследования пациентов в акушерско-гинекологической практике с целью изучения репродуктивного здоровья.
	2
	2
	
	
	
	
	

	8
	Лабораторное занятие. Определение полового хроматина и разбор патологических кариотипов.
	4
	
	
	
	4
	
	О, Т

	9.
	Современные подходы к профилактике хромосомной патологии человека.
	2
	2
	
	
	
	
	

	10.
	Разобрать уровни организации и этапы профилактики хромосомной патологии .
	4
	
	4
	
	
	
	О,Т

	11
	Перспективы использования молекулярно-цитогенетического исследования в онкологии и других специальностях врачей, занимающихся преконцепционной профилактикой
	4
	
	4
	
	
	
	О,Т


	13
	ЗАЧЕТ
	2
	
	
	
	
	
	

	
	Итого:
	36
	8
	16
	
	4
	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)

	1. Актуальные проблемы медицинской генетики
	Новые взгляды на этиологию, патогенез патологических состояний у человека в связи с расшифровкой генома.
Использование современных методов диагностики хромосомной патологии для уточнения диагнозов наследственной патологии. Персонифицированная, предиктивная и профилактическая медицина. 
	Л
	2

	2.Современные методы генетического анализа
	Кариотипирование, FISH-технологии, хромосомный микроматричный анализ,  ДНК-гибридизация in situ, спектральное кариотипировапние,

	С
	4 

	3. Классификация хромосомной патологии. Заболевания, связанные с аномалиями аутосом.
	Хромосомные синдромы (болезни). Определение, понятие. Терминология. Классификация, частота и распространенность в популяциях. Общие вопросы этиологии и патогенеза хромосомных синдромов. Хромосомные синдромы, вызванные изменением числа половых хро​мосом: клинико-цитогенетическая характеристика. наиболее частых синд​ромов.
	ДО
	2

	4.Синдромальная диагностика хромосомной патологии.
	Хромосомные синдромы, обусловленные аномалиями: аутосом (синдромы: Патау, Эдвардса, Дауна, Вольфа-Хиршхорна, «крика кошки»), анэуплоидиями половых хромосом (синдромы Шерешевского-Тернера, Клейнфельтера, трисомии «Х», полисомии «Y»), микроаномалиями хромосом (Ангельмана, Мартина-Белла, Лангера-Гидиона, Прадера-Вилли), используя фотографии и компьютерные программы.

	ДО
	4 

	5. Генетика пола
	Строение половых клеток. Нарушение овогенеза и сперматогенеза. Влияние  различных средовых факторов на овогенез и сперматогенез. Роль генетических факторов в формировании репродуктивной системы мужчин и женщин. Уровни дифференцировки пола.

	Л
	2

	6. Нарушение дифференцировки пола
	Генетически детерминированные аномалии развития половой системы. Современные походы к новой терминологии нарушений формирования пола. 

	С
	4 

	7. Показания для цитогенетического обследования пациентов в акушерско-гинекологической практике с целью изучения репродуктивного здоровья.
	Нарушения  физического, полового развития у девочек и мальчиков. 
Первичное бесплодие у мужчин и женщин.

Невынашивание беременности. 

Определение плода при аномалиях развития. 
	Л
	2

	8. Лабораторное занятие. Определение полового хроматина и разбор патологических кариотипов.
	Половой хроматин. Определение. Методика определения Полового хроматина. По фотографиям и слайдам разобрать различные варианты изменения полового хроматина в клетках, а также кариограммы синдромов, связанных с аномалиями половых хромосом.
	ЛР
	4 

	9. Современные подходы к профилактике хромосомной патологии человека.
	Виды профилактики: первичная, вторичная, третичная. Раскрыть понятия первичная, вторичная, третичная профилактика. Преконцепционная профилактика. 

	Л
	2

	10. Разобрать уровни организации и этапы профилактики хромосомной патологии
	Уровни организации  профилактики хромосомной патологии. Этапы профилактики хромосомной патологии. Организационные формы и методы профилактики: медико-генетическое консультирование, дородовая диагностика наследственной и врожденной патологии, просеивающие программы, профилактическое лечение, диспансеризация больных и членов их семей, профилактические мероприятия среди населения, пропаганда медико-генетических знаний. 


	С
	4 

	11. Перспективы использования молекулярно-цитогенетического исследования в онкологии и других специальностях врачей, занимающихся преконцепционной профилактикой.
	Онкогенетика. Хромосомные и геномные мутации в этиологии и па​тогенезе опухолей. Онкогены и антионкогены. Использование молекулярно-цитогенетических методов  при онкологических заболеваниях, в химиотерапии.
	С
	4 

	
	Итоговая   аттестация (зачет) 
	
	2

	Итого:
	
	36 


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

	
	
	даты
	
	
	

	
	
	недели года
	
	
	

	
	«Современные подходы к диагностике и профилактике хромосомных болезней человека»

	
	
	
	
	

	1.1
	Актуальные проблемы медицинской генетики
	
	
	ауд, тк
	
	

	1.2.
	Современные методы генетического анализа
	
	
	ауд, тк
	
	

	1.3.
	Классификация хромосомной патологии. Заболевания, связанные с аномалиями аутосом.
	
	
	до,тк
	
	

	1.4.
	Синдромальная диагностика хромосомной патологии 
	
	
	до, тк
	
	

	1.5.
	 Генетика пола
	
	
	ауд, тк
	
	

	1.6.
	 Нарушение дифференцировки пола
	
	
	ауд, тк
	
	

	1.7.
	Показания для цитогенетического обследования пациентов в акушерско-гинекологической практике с целью изучения репродуктивного здоровья.
	
	
	ауд, тк
	
	

	1.8.
	Лабораторное занятие. Определение полового хроматина и разбор патологических кариотипов.
	
	
	лр
	
	

	1.9.
	Современные подходы к профилактике хромосомной патологии человека.
	
	
	тк, тк
	
	

	1.10
	Разобрать уровни организации и этапы профилактики хромосомной патологии
	
	
	ауд, тк
	
	

	1.11
	 Перспективы использования молекулярно-цитогенетического исследования в онкологии и других специальностях врачей, занимающихся преконцепционной профилактикой.
	
	
	ауд, тк
	
	

	
	Итоговая аттестация 
	
	
	иа-з
	
	


Примечание: ауд  - аудиторные занятия 

                       ДО   -  обучение с применением дистанционных образовательных технологий

                       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)

	3. Классификация хромосомной патологии. Заболевания, связанные с аномалиями аутосом.

Хромосомные синдромы (болезни). Определение, понятие. Терминология. Классификация, частота и распространенность в популяциях. Общие вопросы этиологии и патогенеза хромосомных синдромов. Хромосомные синдромы, вызванные изменением числа половых хро¬мосом: клинико-цитогенетическая характеристика наиболее частых синд¬ромов.
	Хромосомные синдромы (болезни). Определение, понятие. Терминология. Классификация, частота и распространенность в популяциях. Вопросы этиологии и патогенеза хромосомных синдромов. Хромосомные синдромы, вызванные изменением числа аутосом.

 половых хро¬мосом: клинико-цитогенетическая характеристика.
	2

	4.Синдромальная диагностика хромосомной патологии
	Хромосомные синдромы, обусловленные аномалиями: аутосом (синдромы: Патау, Эдвардса, Дауна, Вольфа-Хиршхорна, «крика кошки»), анэуплоидиями половых хромосом (синдромы Шерешевского-Тернера, Клейнфельтера, трисомии «Х», полисомии «Y»), микроаномалиями хромосом (Ангельмана, Мартина-Белла, Лангера-Гидиона, Прадера-Вилли), используя фотографии и компьютерные программы.


	4

	Итого:
	6


          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. Актуальные проблемы медицинской генетики
	Л
	мультимедийная презентация 
	2

	2.Современные методы генетического анализа
	С
	мультимедийная презентация ситуационные задачи, тесты
	4

	3. Классификация хромосомной патологии. Заболевания, связанные с аномалиями аутосом.
	ДО
	мультимедийная презентация
	2

	4.Синдромальная диагностика хромосомной патологии. 
	ДО
	мультимедийная презентация, ситуационные задачи
	4 

	5. Генетика пола
	Л
	мультимедийная презентация
	2

	6. Нарушение дифференцировки пола
	С
	мультимедийная презентация, ситуационные задачи, тесты
	4

	7. Показания для цитогенетического обследования пациентов в акушерско-гинекологической практике с целью изучения репродуктивного здоровья.
	Л
	мультимедийная презентация
	2

	8. Лабораторное занятие. Определение полового хроматина и разбор патологических кариотипов.
	ЛР
	мультимедийная презентация, ситуационные задачи, тесты
	4 

	9. Современные подходы к профилактике хромосомной патологии человека.
	Л
	мультимедийная презентация, 
	2

	10. Разобрать уровни организации и этапы профилактики хромосомной патологии
	С
	мультимедийная презентация, ситуационные задачи, тесты
	4 

	11. Перспективы использования молекулярно-цитогенетического исследования в онкологии и других специальностях врачей, занимающихся преконцепционной профилактикой.
	С
	мультимедийная презентация, ситуационные задачи, тесты
	4

	Итоговая аттестация
	
	
	2

	Итого:                                                                                                                                         
	
	
	36


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
	Актуальные проблемы медицинской генетики
	УК-1-3, ОПК1-3,           ПК 1, СК-1-4,6
	Контрольные вопросы, кейсы и тесты
	+
	70% и выше

	2.
	Современные методы генетического анализа
	УК-1-3, ОПК1-3,           ПК 1, СК-1-4,6
	Контрольные вопросы, кейсы и тесты
	+
	70% и выше

	3
	Классификация хромосомной патологии. Заболевания, связанные с аномалиями аутосом.
	УК-1-3, ОПК1-3,           ПК 1, СК-1-4,6
	контрольные вопросы, кейсы и тесты
	+
	70% и выше

	4.
	Синдромальная диагностика хромосомной патологии. 
	УК-1-3, ОПК1-3,           ПК 1, СК-1-4,6
	контрольные вопросы, кейсы и тесты
	+
	70% и выше

	5.
	 Генетика пола
	УК-1-3, ОПК1-3,           ПК 1, СК-1-4,6
	контрольные вопросы, кейсы и тесты
	+
	70% и выше

	6.
	 Нарушение дифференцировки пола
	УК-1-3, ОПК1-3,           ПК 1, СК-1-4,6
	контрольные вопросы, кейсы и тесты
	+
	70% и выше

	7.
	Показания для цитогенетического обследования пациентов в акушерско-гинекологической практике с целью изучения репродуктивного здоровья.
	УК-1-3, ОПК1-3,           ПК 1, СК-1-4,6
	контрольные вопросы, кейсы и тесты
	+
	70% и выше

	8.
	Лабораторное занятие. Определение полового хроматина и разбор патологических кариотипов.
	УК-1-3, ОПК1-3,           ПК 1, СК-1-4,6
	контрольные вопросы, кейсы и тесты
	+
	70% и выше

	9.
	Современные подходы к профилактике хромосомной патологии человека.
	УК-1-3, ОПК1-3,           ПК 1, СК-1-4,6
	контрольные вопросы, кейсы и тесты
	+
	70% и выше

	10
	Разобрать уровни организации и этапы профилактики хромосомной патологии
	УК-1-3, ОПК1-3,           ПК 1, СК-1-4,6
	Контрольные вопросы, кейсы и тесты
	+
	70% и выше

	11
	 Перспективы использования молекулярно-цитогенетического исследования в онкологии и других специальностях врачей, занимающихся преконцепционной профилактикой.
	УК-1-3, ОПК1-3,           ПК 1, СК-1-4,6
	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.

Примерная тематика контрольных вопросов:
1. Персонифицированная, предиктивная и профилактическая медицина.
2. Клинико-цитогенетическая характеристика наиболее частых синдромов, вызванных изменением числа аутосом. 
3. Хромосомные синдромы, вызванные.
4. Клинико-цитогенетическая характеристика наиболее частых синдромов, обусловленных изменением числа половых хромосом. 
5. Клинико-цитогенетическая характеристика наиболее частых синдромов, обусловленных изменением структуры хро​мосом.
6. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома «кошачьего крика». 
7. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома Вольфа-Хиршхорна.
8. Клиническая и цитогенетическая характеристика синдрома Кляйнфельтера и его вариантов.
9. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома Шерешевского-Тернера и его вариантов.
10. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома полисомии Y.
11. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома полисомии Х.
12. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома Миллера-Диккера.
13. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома Вильямса.
14. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома Реторе.
15.  Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома Холт-Орама.
16. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома Ди Джорджи.
17. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома Ангельмана.
18. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома Прадера-Вилли.
19. Клинико-цитогенетическая характеристика синдрома мартина-Белла (синдром ломкой Х –хромосомы).
20.  Цитогенетические варианты мужского бесплодия. 

21.  Мужское бесплодие. Делеции в области локуса AZF.
22.  Цитогенетические варианты женского бесплодия.
23.  Роль хромосомной патологии в развитие первичного бесплодия у мужчин и женщин.
24.  Генетически детерминированные аномалии развития половой системы. Современные походы к новой терминологии нарушений формирования пола. 
25.  Сущность цитогенетического метода. Его роль в диагностике хромосомной патологии.
26. Показания к применению молекулярно-цитогенетичекого метода.

27. Пренатальная диагностика хромосомных болезней.

28. Пренатальная цитогенетическая диагностика.
29.  Метод дифференциального окрашивания хромосом.

30.  Метод хромосомного микроматричного  анализа.
31. Хромосомный микроматричный анализ в пренатальной диагностике.

32. Методы ускоренной детекции анеуплодии плода.
33. Определение полового хроматина в диагностике хромосомной патологии.
34. Сущность молекулярно-цитогенетического метода.
35.  Молекулярно-цитогенетический метод. Его значение и применение в практическом здравоохранении и научной медицине.
36. Сущность FISH-метода в диагностике хромосомной патологии.
37. Первичная профилактика хромосомной патологии человека. Раскрыть понятие. 

38.  Вторичная профилактика хромосомной патологии человека. Раскрыть понятие. 

39.  Третичная профилактика хромосомной патологии человека. Раскрыть понятие. 
40.  Преконцепционная профилактика.

41. Понятия первичной, вторичной, третичной профилактики наследственной и врожденной патологии.

42. Организационные формы и методы профилактики: медико-генетическое консультирование, дородовая диагностика наследственной и врожденной патологии, просеивающие программы.

43.  Метод культуры клеток и тканей.

44.  Денверская система классификации хромосом.

45.  Парижская система классификации хромосом
46.  Классификации и номенклатура хромосомных нарушений.
47.  Известные варианты кариотипа при невынашивании беременности.

48. Запишите кариотип. Транслокация, при которой разрыв  и воссоединение произошли в сегментах 2q21 и 5q31. Хромосомы при этом обменялись участками, дистальными по отношению к этим сегментам.

49. Запишите кариотип при котором ломкий участок в субполосе Х q27.3 Х-хромосомы в мужском кариотипе. 
50. Запишите кариотип при котором разрыв и воссоединение произошли в сегментах Xq27  и 13q12. Сегменты, дистальные по отношению к этим участкам, поменялись местами. 

51.  Хромосомное определение пола плода.

52. Уровни половой дифференцировки. Хромосмный, генный уровни.

53.  Нарушение дифференцировки пола, вызванные хромосомными перестройками.

54.  Использования молекулярно-цитогенетического исследования в онкологии.
55.  Онкогенетика. Хромосомные и геномные мутации в этиологии и па​тогенезе опухолей. 
   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
● В родильном доме родился ребенок с брахицефалией, монголоидным разрезом глаз, кожная складкой у внутреннего угла глаза, широкой переносицей,  маленьким носом, короткой шеей, деформированными и низко расположенными ушными раковинами, поперечная складка ладони,  короткими фалангами пальцев, мышечной гипотонией.

 Выберите симптомы необходимые для постановки правильного диагноза?
1. Брахицефалия, монголоидный разрез глаз, гипертелоризм,  брахидактилия, эпикант, маленький нос, короткая шея, мышечная гипотония,  поперечная складка ладони.

2. Брахицефалия, монголоидный разрез глаз, гипертелоризм,  брахидактилия, эпикант, маленький нос, короткая шея, мышечная гипотония,  поперечная складка ладони.

3. Симптомы названы верно.

4. Симптомы названы неполностью: отсутствует один или несколько из перечисленных симптомов.

5. Симптомы названы неверно.

 Предположите наиболее вероятный диагноз?

1. Синдром Дауна (регулярная трисомия, транслокационный синдром).

2. Синдром определен верно.

3. Синдром определен неполностью:  не указана одна из форм

Какие методы нужно использовать для постановки данного диагноза?

1. Синдромологический, цитогенетический.

2. Правильный ответ.

3. Неполный ответ: не указан один из методов.

4. Неверный ответ.

К какой группе наследственных заболеваний относится данный синдром?

1. Хромосомные болезни: болезни связанные с аномалиями аутосом.

2.Правильный ответ.

3. Неполный ответ: не указано, к какой группе относится данная патология.

4. Неверный ответ.

● К гинекологу обратилась 19-летняя девушка по поводу отсутствия менструаций. Из анамнеза:   родилась от первой нормально протекавшей беременности, роды  срочные.  Росла и развивалась нормально. В возрасте 2 лет оперирована по поводу двусторонней паховой грыжи. Считает   себя   здоровой,   занимается   лыжным   спортом.   У   матери   и   бабки менструация началась после 16 лет. При осмотре: рост - 170 см, масса тела 68 кг, телосложение правильное, хорошо развитые молочные железы, скудное оволосение в подмышечных областях и на лобке, наружные половые органы сформированы правильно. При обследовании ультразвуковым сканированием матка и придатки    не    определяются.    
Выберите симптомы необходимые для постановки правильного диагноза?

1. Первичная аменорея, высокий рост, телосложение по мужскому типу, альвеолярная область не пигментирована, молочные железы развиты,  в скудное оволосение на лобке и в подмышечных впадинах, наружные гениталии по женскому типу, отсутствие матки и придатков, двусторонние паховые грыжи в анамнезе.

2. Симптомы названы верно.

3. Симптомы названы неполностью: отсутствует один или несколько из перечисленных симптомов.

4. Симптомы названы неверно

Предположите наиболее вероятный диагноз?

1. Тестикулярная феминизация (синдром нечувствительности к андрогенам).

2. Синдром определен верно

3. Синдром определен неполностью: не дана расшифровка формы.

4. Синдром определен неверно

При каких синдромах может наблюдаться подобная клиническая  картина?
1. Нарушения дифференцировки пола, связанные с другими генными мутациями и кариотипе46XY (синдром Сваера), 45X/46XY мозаицизм.

2. Правильный ответ.

3. Неполный ответ: не указан пример нарушения дифференцировки пола другой этиологии.

4. Неверный ответ.

Какие методы нужно использовать для постановки данного диагноза?
1. Синдромологический, цитогенетический, молекулярно-генетический, биохимический.

2. Правильный ответ.

3. Неполный ответ: не указан один из методов.

4. Неверный ответ.

К какой группе наследственных заболеваний относится данный синдром?

1. Генные синдромы: моногенный характер наследованния.

2. Правильный ответ.

3. Неполный ответ: не указан характер наследования. 

4. Неверный ответ.

● У ребенка в родильном доме обнаружены: микроцефалия, скошенный лоб, деформированные, низко расположенные ушные раковины, гипертелоризм, микрофтальмия,  правосторонняя расщелина верхней губы. На обеих кистях выявлена полидактилия. Наружные половые органы сформированы по мужскому типу, гипоплазированы, диспластичны, двусторонний крипторхизм. Данные дополнительных методов исследования: УЗИ - поликистоз почек.
Выберите симптомы необходимые для постановки правильного диагноза?

1. Микроцефалия, деформированные, низко расположенные ушные раковины, гипертелоризм, микрофтальмия,  правосторонняя расщелина верхней губы;  полидактилия; гипоплазия наружных половых органов, двусторонний крипторхизм, поликистоз почек.

2. Симптомы названы верно.

3. Симптомы названы неполностью: отсутствует один или несколько из перечисленных симптомов.

4. Симптомы названы неверно

Предположите наиболее вероятный диагноз?

1. Синдром Патау, простая трисомия 13, робертсоновская транслокация D13, мозаицизм.

2. Синдром определен верно.
3. Синдром определен неполностью: не указан один из перечисленных вариантов.
4. Синдром определен неверно.
При каких синдромах может наблюдаться подобная клиническая  картина?

1. Синдром трисомии 18 хромосомы, синдром Меккеля

2. Синдром определен верно

3. Синдром определен неполностью: не указан один из синдромов. .

4. Синдром определен неверно

Какие методы нужно использовать для постановки данного диагноза?
1. Синдромологический, цитогенетический.

2. Правильный ответ.
3. Неполный ответ: не указан один из методов.
4. Неверный ответ.
К какой группе наследственных заболеваний относится данный синдром?

1. Хромосомные болезни: болезни связанные с аномалиями аутосом.

2. Правильный ответ.

3. Неполный ответ: не указано, к какой группе относится данная патология.

4. Неверный ответ.
6.2.3. В рамках настоящей программы  для проведения тестирования подготовлено 50 тестов.
Примеры тестовых заданий: 

Выбрать один правильный ответ 

 1.  К детскому гинекологу обратилась девочка 15 лет с жалобами на отсутствие менструального цикла. При осмотре обращал внимание низкий рост, крыловидные складки кожи на шее, щитообразная грудная клетка, гипертелоризм сосков, избыточное оволосение тела по мужскому типу. Заключение кардиолога – стеноз легочной артерии. Цитогенетический анализ  46,ХХ. Поставьте клинический диагноз

1. синдром Шерешевского-Тернера

2. синдром Нунан

3. тестикулярная феминизация

4. синдром Сваера

5. синдром Клайнфельтера

Эталон ответа: 2.

2. Основными клиническими признаками больных с синдромом полисомии по Y являются:

1. высокий рост, агрессивное поведение, ранее угасание функции гонад
2. низкий рост, агрессивное поведение, олигофрения
3.евнухоидизм, олигофрения, микроорхидизм, бесплодие
4.ожирение, пороки развития внутренних органов, расщелина верхней губы
5.монголоидный разрез глаз, олигофрения, врожденный порок сердца

Эталон ответа: 1.
3. Хромосомными являются болезни:
1. вызванные  геномными мутациями
2. вызванные генными мутациями
3. являющиеся результатом иммунологической реакции матери на антигены плода
4. связанные с определенным "запускающим" комплексом факторов среды

обусловленные аберрациями хромосом
Эталон ответа: 1.

5. Тип генетического дефекта у больных с синдромом Клайнфельтера

1.моногенных, сцепленный с Ххромосомой

2. моногенный, аутосомно-рецессивный

3. моногенный, доминантный с неполной пенетрантностью

4. полигенный

5.хромосомная аномалия
Эталон ответа: 5.
6. Бесплодие обычно наблюдается при

1.синдроме Клайнфельтера

2. синдроме Шерешевского-Тернера

3. тестикулярной феминизации

4. фенилкетонурии

5. нейрофиброматозе
Эталон ответа: 1.
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
 «неудовлетво-рительно»
	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».

20. Приказ Минздрава России от 01 ноября 2012 г № 572н «Об утверждении Порядка оказания медицинской помощи по профилю «акушерство и гинекология» (за исключением использования вспомогательных репродуктивных технологий»

21. Приказ Минздрава РФ от 30.12.1993 №316 «О дальнейшем развитии медико-генетической службы Министерства здравоохранения Российской Федерации».
22. Приказ Минздрава РФ от 28 декабря 2000г. №457 «О совершенствовании пренатальной диагностики в профилактике наследственных и врожденных заболеваний у детей».
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».

Основная литература
	п/№
	Наименование
	Автор (ы)
	Год, место издания

	
	
	
	

	1
	2
	3
	4

	1
	Наследственные болезни: национальное руководство 
	Бочков Н.П.,

Гинтер Е.К.,

Пузырев В.П.
	М.: ГЭОТАР-Медиа, 2012. – 936с.

	2
	Клиническая генетика: учебник/ под ред. Бочкова
	Бочков Н.П., Пузырёв В.П., Смирнихина С.А
	М.: ГЭОТАР-Медиа, 2011. – 592с.

	3
	Эмбриофетопатии
	Барашнев  Ю.И.,      Бахарев В.А.
	Триада –Х, Москва, 2010


7.5. Дополнительная литература
	п/№
	Наименование
	Автор (ы)
	Год, место издания

	
	
	
	

	1
	2
	3
	4

	1
	Геномные и хромосомные болезни ЦНС . Молекулярные и цитогенетические аспекты.
	Юров И.Ю.,     Ворспанова С.Г.,  Юров Ю.Б.
	Медпрактика –М, 2014

	2.
	Медицинская цитогенетика
	Ворсанова С.Г., Чернышов В.Н.,    Юров Ю.Б.
	Медпрактика,  2006

	3
	Клиническая генетика. Учебное пособие. 

	Мутовин Г.Р.
	М., 2010.

	4
	Течение и ведение беременности по триместрам
	Сидорова И.С., Макаров И.Ю.
	МИА, М., 2009

	5
	Молекулярная онкология
	Имянитов Е.Н.,  Хансон К.П.
	СПБМАПО 2007

	6
	Цитогенетический метод изучения наследственности человека.
	Зайцева А.Т.
	Краснодар, 2007

	7
	Молекулярно- биологические технологии в медицинской практике
	Под ред. Масленникова А.Б.
	Альфа-Виста, Новосибирск, 2006

	8
	Материалы VI съезда Российского общества медицинских генетиков
	Авторская редакция
	Ростов-на-Дону, 2010

	9
	Сексопатология. Справочник
	Васильченко  Н.С.
	М., 1990.

	10
	Медико-социальные аспекты гестационных потерь в процессе воспроизводства населения
	Резникова Л.Б.,  Кривко В.В.
	Краснодар, КГМА, 1999

	11
	Значение цитогенетического и генеалогического методов в гинекологической практике для дифференциальной диагностики аномалии развития пола
	Зайцева А.Т.
	Ленинград,1983


7.6. Базы данных, информационно справочные системы

1. Каталог наследственных признаков и заболеваний у человека В. Макьюсика (Online Mendelian Inheritance in Man): http://www.ncbi.nlm.nih.gov/Omim/searchomim.html

2. Лондонская база данных по дисморфиям и множественным врожденным аномалиям (London Dysmorphology Database): http://dhmhd.mdx.ac.uk/LDDB/lddb.html

3. Лондонская база данных по нейрогенетике (London Neurogenetics Database): http://www.oup.co.uk/isbn/0-19-268730-1

4. База данных по клинической цитогенетике (Human Cytogenetics Database): http://www.oup.co.uk/isbn/0-19-268206-7

5. Австралийская база данных наследственным синдромам и недиагностируемым врожденным порокам развития (POSSUM, Pictures of Standard Syndromes and Undiagnosed Malformations): http://www.possum.net.au/

6. База данных по клинической генетике GeneClinics (Medical Genetics Knowledge Base): http://www.geneclinics.org/

7. База данных по лабораторной диагностике наследственных болезней (GeneTests, Directory of Medical Genetics Laboratories): http://www.genetests.org/

8. База данных по клинической диагностике редких наследственных заболеваний у детей (NORD, National Organization For Rare Disorders): http://www.rarediseases.org/

9. Справочник наследственных синдромов: http://dionis.sura.com.ru/DB_00195.HTM

10. База данных по педиатрической генетике (Disease-Pediatrics Database): http://www.pedianet.com/news/illness/disease/disease.htm

11. База данных по наследственным болезням у детей (PEDINFO Subspecialties-Metabolic Disorders): http://www.uab.edu/pedinfo/SubSpec_Med1.html#Genetics

12. База данных по дисморфическим синдромам (Dysmorphic Syndromes, Features Listed for Syndrome): http://www.hgmp.mrc.ac.uk/dhmhd-bin/

13.  База данных по клинической диагностике хромосомных болезней (SYNDROC): http://www.hospvd.ch/public/chuv/genmol/syndroc.htm

14. База данных по клинической диагностике болезней и пороков у новорожденных (Neonatal Diseases and Abnormalities): http://www.mic.ki.se/Diseases/c16.html

15. База данных по МВПР (Multiple Congenital Anomaly / Mental Retardation): http://www.nlm.nih.gov/mesh/jablonski/syndrome_db.html
16. http://www.som.soton.ac.uk/research/geneticsdiv/Anomaly%20Register/
17. http://www.wiley.com/borgaonkar/
18. 
http://projects.tcag.ca/variation/?source=hg18
19. 
http://falcon.roswellpark.org:9090/

20. http://cgap.nci.nih.gov/Chromosomes/Mitelman
21. http://www.ibiblio.org/dnam/mainpage.html  
22. http://www.genenames.org/
23. http://www.hgvs.org/
24. http://www.molgen.ua.ac.be/CMTMutations/  
25. http://www.retina-international.org/sci-news/abcrmut.htm
26. http://www.genet.sickkids.on.ca/cftr/  
27. http://www.ibiblio.org/dnam/mainpage.html
Другие базы данных иностранной литературы свободного доступа:               

1. 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
2. Уровни и подходы профилактики наследственной патологии человека.

http://www.genome.utah.edu/genesnps/
http://www.hgvs.org/
http://www.LOVD.nl/CFL2  

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

3.  Организация и структура медико-генетической службы в РФ

http://law7.ru/base56/part5/d56ru5443.htm
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/22145367
http://ibookcase.com/info/medicine/genetic_consultation
http://instrukciy.ru/otrasli/page45.html
4. 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/
5. Функции, должностные права и обязанности врача-генетика

http://otd-lab.ru/documents/dolzhnostnye-instruktsii/dolzhnostnaya-instruktsiya-vracha-genetika
http://instrukciy.ru/otrasli/page45.html
http://www.profi.ua/job-descriptions/view/844/
http://forum-diacom.com/viewtopic.php?f=39&t=35
http://www.intalev.ru/jd/doctors/
http://www.jobs.ua/job_description/view/844/
6. 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  

7. МАТЕРИАЛЬНО-ТЕХНИЧЕСКОЕ ОБЕСПЕЧЕНИЕ ДИСЦИПЛИНЫ 
1. Учебные аудитории.
2. Лаборатория молекулярно-генетических исследований кафедры биологии с курсом медицинской генетики КубГМУ (5 основных боксированных помещений) с необходимым оборудованием для проведения генотипирования.
3. Компьютерный класс кафедры биологии с курсом медицинской генетики КубГМУ.
4. Мультимедийный демонстрационный комплекс (ноутбук, проектор, экран); 
5. Мультимедийные тематические презентации лекций (Весь лекционный курс по дисциплине имеет мультимедийное сопровождение, включающее схемы, таблицы, анимационные диаграммы).   
6. Мультимедийная информационно-обучающая диагностическая программа по синдромам множественных врожденных пороков развития, скелетным дисплазиям, эктодермальным дисплазиям и некоторым системным аномалиямю «СИНДИАГ» версия 1.3.  
7. Таблицы. 
8. Идиограммы больных с различной хромосомной патологией. 
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