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АННОТАЦИЯ УЧЕБНОЙ ДИСЦИПЛИНЫ 

Образовательная программа 

____________31.08.06 «Лабораторная генетика»_________________ 
(наименование образовательной программы (профиль, специализация)

 

 

Наименование 

дисциплины 

Статистическая обработка результатов исследований 

Объем дисциплины 2 ЗЕ (72 часа) 

Краткое содержание дисциплины 

Название разделов 

(тем) дисциплины 
Краткое содержание разделов (тем) дисциплины 

Статистическая 

обработка результатов 

исследований 

Актуальность статистики в медицине. Виды статистических 

данных. Количественные (дискретные и непрерывные) 

переменные. Качественные (номинальные и порядковые) 

переменные. Типы статистического анализа данных. Первичный и 

вторичный анализ. Описательная статистика. Показатели 

описательной статистики. Критерии для проверки гипотезы о 

законе распределения. Типы распределений признаков. 

Параметрический и непараметрический принципы статистической 

обработки. Нормальное и ненормальное распределение. Мода. 

Медиана. Среднее арифметическое. Стандартное отклонение. 

Стандартная ошибка среднего. Ширина распределения. 

Доверительный интервал. Квантили. Число объектов как 

характеристика качественных данных. Задачи и области 

применения индуктивной статистики. Статистические гипотезы. 

Статистическая значимость. Ошибка первого рода. Ошибка 

второго рода. Предположение о смещении признака. 

Односторонние тесты. Двусторонние тесты. Зависимые и 

независимые выборки. Статистические критерии. Методология 

индуктивной статистической обработки исследования. 

Непараметрические методы. Таблица сопряженности. Правила 

заполнения таблицы сопряженности. Критерий χ2. Поправка Йетса. 

Применение таблицы сопряженности для расчета значений риска, 

шанса, отношения рисков и шансов, повышения или снижения 

абсолютного и относительного рисков, индекса потенциальной 

пользы или вреда, чувствительности, специфичности, 

прогностической значимости положительного и отрицательного 

результатов, отношения правдоподобий. Точный критерий 

Фишера. Статистические методы поиска зависимостей между 

переменными. Корреляционный анализ. Коэффициент линейной 

корреляции Пирсона. Коэффициент ранговой корреляции 

Спирмена. Регрессионный анализ. Бинарная логистическая 

регрессия, возможности метода. Вероятность наступления 

бинарного события. Оценка адекватности модели бинарной 

логистической регрессии. Мультиномиальная логистическая 

регрессия. Регрессия Кокса, или модель пропорциональных рисков. 

Риск наступления события. Снижение размерности. Факторный 

анализ, цель факторного анализа. Процедура выделения главных  
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АННОТАЦИЯ УЧЕБНОЙ ДИСЦИПЛИНЫ 
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Наименование 

дисциплины 

ЛАБОРАТОРНАЯ ГЕНЕТИКА 

Объем дисциплины 28 ЗЕ (1008 часов) 

Краткое содержание дисциплины 

Название разделов 

(тем) дисциплины 
Краткое содержание разделов (тем) дисциплины 

Основы социальной 

гигиены и организация 

медико-генетической 

помощи населению 

Социальная гигиена как наука. Организм и среда, биосоциальные 

аспекты здоровья и болезни. Здоровье человека как социальная 

ценность общества. Теоретические основы отечественного 

здравоохранения. Основные руководящие документы 

правительства в области охраны.  здоровья и перспективы 

развития здравоохранения. Характеристика состояния здоровья 

страны и задачи здравоохранения. Основы социальной гигиены в 

медицинской генетике. Социальные аспекты медицинской 

генетики. Генетика человека и научно-технический прогресс. 

Принципы организации медико-генетической помощи в России и 

за рубежом. Место в системе здравоохранения. Взаимосвязь 

медико-генетических консультаций с другими медицинскими 

учреждениями. Автоматизированное рабочее место врача. Объем 

лабораторно-диагностической работы. Основы врачебной этики и 

деонтологии. Основные принципы и правила биоэтики. 

Этические и правовые основы биомедицинских исследований. 

Этические проблемы медико-генетического консультирования. 

Этические проблемы генетического тестирования. Правило 

конфиденциальности и право на генетическую информацию. 

Правило информированного согласия в медико-генетической 

практике. Этические вопросы при использовании методов 

пренатальной и предимплантационной диагностики. Этические 

вопросы при массовом скрининге новорожденных. Этические 

вопросы  деятельности биобанков. Организация экспертизы 

трудоспособности. Определение понятия, цели и задачи 

экспертизы трудоспособности. Основные документы, 

удостоверяющие нетрудоспособность и общие правила их 

заполнения и выдачи. Организация экспертизы временной 

нетрудоспособности. Показания и порядок направления на МСЭ. 

Правовые положения для больных с тяжелыми 

инвалидизирующими наследственными болезнями. Социальное 

обеспечение больных с наследственной патологией. 

Генетика человека История развития генетических идей. Направление 

исследований в современной генетике человека. Роль 

нуклеиновых кислот в хранении и реализации генетической 

информации. ДНК, типы последовательностей оснований в 



ДНК: уникальные и повторяющиеся последовательности. 

Структура гена. Репликация ДНК. Транскрипция. Сплайсинг. 

Сигналы сплайсинга. Нормальный и альтернативный сплайсинг. 

Рибонуклеиновые кислоты (РНК). Аппарат трансляции. 

Регуляция трансляции. Факторы трансляции. Механизм сборки 

полипептидной цепи. Посттрансляционная модификация. 

Митохондриальный геном. Гетероплазмия. Генетические 

рекомбинации. Рекомбинации у бактерий, вирусов. Роль 

плазмид в генетической рекомбинации. Молекулярные 

механизмы генетической рекомбинации. Генная инженерия. 

Роль ядра и цитоплазмы в наследственности. Цитология ядра. 

Его преобразования в жизненном цикле. Хромосомы и 

хромосомный набор; основные понятия. Митоз, его фазы, 

биологический смысл. Мейоз, его фазы, биологический смысл. 

Цитологические и молекулярные основы кроссинговера. 

Механизмы генетической рекомбинации в гаметогенезе. 

Особенности гаметогенеза у мужчин и женщин. Структурно-

функциональная организация хромосомной нити. 

Морфологические особенности метафазных хромосом – длина, 

локализация центромеры, другие морфологические признаки. 

Принципы упаковки ДНК-белок  в составе хроматина. 

Гетерохроматин и эухроматин. Понятие об аутосомах и половых 

хромосомах. Основные патогенетические механизмы 

возникновения хромосомной патологии. Сцепленное 

наследование признаков и маркеров. Различные типы 

полиморфных маркеров, используемые для картирования и 

клонирования генов. Генетические, хромосомные и физические 

карты. Клонирование генов. Взаимодействие неаллельных 

генов. Комплементарность. Эпистаз. Полимерия. Гены – 

модификаторы. Пенетрантность и экспрессивность. 

Плейотропия. Генокопии. Фенокопии. Механизмы регуляции 

генной экспрессии.  Генетическая регуляция экспрессии генов. 

Эпигенетическая регуляция генной экспрессии.  . Тератогенез. 

Международная классификация врожденных аномалий до 

пересмотра ВОЗ. Классификация врожденных аномалий в 

зависимости от: объекта воздействия вредных факторов; 

последовательности воздействия; распространенности в 

организме. Различные типы мутаций. Классификация мутаций. 

Генные мутации, молекулярные механизмы их возникновения. 

Замены пар оснований, типы нуклеотидных замен. Делеции.  

Вставки (инсерции). Инверсии. Дупликации. Понятие 

динамической мутации и премутации. Заболевания, 

обусловленные экспансией тринуклеотипных повторов. Понятие 

антицепации. Молекулярные механизмы экспансии 

тринуклеотидных повторов. Хромосомные аберрации 

(структурные перестройки хромосом), механизмы 

происхождения, фенотипические проявления, эволюционное 

значение. Геномные мутации (числовые аномалии), механизмы 

их возникновения, фенотипические проявления. Классификация 

мутаций по их локализации. Соматические мутации. 

Герминативные мутации. Спонтанный мутагенез. Факторы, 

приводящие к возникновению спонтанных мутаций у человека. 



Методы определения спонтанных мутаций (доминантных, 

рецессивных, Х-сцепленных). Прямые и косвенные методы 

определения мутаций. Радиационный мутагенез. Основные 

механизмы возникновения мутаций при действии радиации. 

Зависимость эффекта от вида радиации, дозы и мощности. 

Проблема генетических последствий действия радиации на 

человека. Репарация ДНК, ферменты рестрикции, модификация. 

Репаративные системы, дефекты системы репарации. 

Классификация мутагенов. Принципы медико-генетического 

консультирования при мутагенных воздействиях. Человек как 

объект генетических исследований. Генетические методы 

исследования. Сегрегационный анализ. Способы регистрации. 

Методы коррекции. Проверки генетических гипотез. 

Синдромологический анализ. Методы популяционной генетики. 

Генетический полиморфизм и индивидуальность. Частоты 

признаков и генов, генетическое равновесие в популяции. 

Факторы, нарушающие генетическое равновесие. Инбридинг. 

Миграция. Дрейф. Мутации и отбор.  

Наследственность и 

патология 

Генетические факторы этиологии, патогенеза наследственных 

болезней. Общая характеристика наследственных болезней. 

Классификация наследственных болезней. Типы наследования 

наследственных болезней. Полисистемность поражения. 

Сегрегация признаков среди родственников. Диагностическое 

значение малых аномалий развития. Чрезмерное развитие или 

недоразвитие отдельных частей тела. Отсутствие эффекта от 

лечения. Типы связей между признаками. Синдром. Следствие 

(вторичный порок развития). Ассоциация (анамолад). Понятие о 

больших и малых аномалиях развития. Понятие о минимальных 

диагностических признаках как ядра синдрома. Значение 

пенетрантности и экспрессивности при постановке диагноза 

наследственного синдрома. Принципы диагностики 

наследственных болезней. Принципы лечения наследственных 

болезней и болезней с наследственных предрасположением. 

Симптоматические метод лечения. Патогенетическое лечение, 

коррекция обмена веществ. Заместительная терапия. 

Этиологическое лечение. Генотерапия. Адаптивная среда как 

метод лечения. Медико-социальная реабилитация.  

Хромосомные болезни Определение понятия хромосомных болезней, их 

классификация, распространенность в популяциях. Факторы, 

влияющие на возникновение хромосомной патологии. 

Мозаичные и полные формы хромосомных болезней. Удельный 

вес хромосомной патологии в этиологии спонтанных абортов. 

Основные показания для проведения хромосомного анализа. 

Клинико-цитогенетическая характеристика синдромов, 

связанных с аномалиями в системе половых хромосом. 

Синдромы Х-моносомии (Шерешевского-Тернера), клиника, его 

клинико-цитогенетические варианты. Трисомии и полисомии Х-

хромосомы, цитогенетические варианты. Синдром 

Клайнфельтера, клиника, его клинико-цитогенетические 

варианты. Истинный гермафродитизм. Смешанная форма 

дисгенезии гонад. Структурные аномалии Х- и Y-хромосом, их 

фенотипические проявления. Принципы медико-генетического 



консультирования при патологии в системе половых хромосом. 

Клинико-цитогенетическая характеристика синдромов, 

связанных с числовыми аномалиями аутосом. Синдром 

трисомии хромосомы 21 (синдром Дауна), его цитогенетические 

варианты. Синдром трисомии хромосомы 13 (синдром Патау), 

его цитогенетические варианты. Синдром трисомии хромосомы 

18 (синдром Эдвардса), его цитогенетические варианты. 

Синдром трисомии хромосом 8, 9, 11, 22, их цитогенетические 

варианты. Особенности медико-генетического 

консультирования в семьях с синдромами аутосомных 

трисомий. Клинико-цитогенетическая характеристика 

синдромов, связанных со структурными перестройками 

хромосом. Синдром del(4p) – частичной моносомии короткого 

плеча хромосомы 4 (синдром Вольфа-Хиршхорна), его 

цитогенетические варианты. Синдром del(5p) – частичной 

моносомии короткого плеча хромосомы 5 (синдром «кошачьего 

крика»), его цитогенетические варианты. Синдром del(13p) – 

частичной моносомии короткого плеча хромосомы 13 (синдром 

Орбели), его цитогенетические варианты. Синдром del(18p и 

18q) – частичной моносомии короткого и длинного плеча 

хромосомы 18, его цитогенетические варианты. Синдром del(9p) 

– частичной моносомии короткого плеча хромосомы 9, (синдром 

Альфи), его цитогенетические варианты. Синдром del(21q) – 

частичной моносомии длинного плеча хромосомы 21, его 

цитогенетические варианты. Синдром del(22q) – частичной 

моносомии длинного плеча хромосомы 22, его 

цитогенетические варианты. Основные характеристики 

синдромов частичных хромосомных трисомий. Синдром 

dup(9q), частичной трисомии длинного плеча хромосомы 9, 

(синдром Реторе), его цитогенетические варианты. Особенности 

медико-генетического консультирования в семьях с частичными 

моно- и трисомиями. Клинико-цитогенетическая характеристика 

Х-сцепленной умственной отсталости, синдром ломкой Х-

хромосомы. Показания к проведению хромосомного анализа в 

семейных случаях заболевания. Представление о молекулярно-

генетических механизмах развития синдрома ломкой Х-

хромосомы. Клинико-цитогенетическая характеристика 

синдромов, связанных с микроструктурными перестройками 

кариотипа. Возможности метода анализа раннеметафазных 

хромосом с выявлением отдельных нозологических форм 

заболеваний. Микроделеционные синдромы, как болезни 

«генных последовательностей». Диагностика 

микроделеционных синдромов. Механизмы образования 

микроделеций в геноме. Синдром Вильямса. Синдром Смита-

Магениса. Синдром Миллера-Диккера. Синдром «кошачьего 

глаза». Синдром Де Ланге. Синдром Ди Джорджи. Понятие о 

связи патогенеза отдельных заболеваний с родительским типом 

наследования хромосомных перестроек. Понятие о геномном 

импринтинге и его механизмах. Заболевания, связанные с 

нарушением импринтинга и их молекулярная диагностика. 

Синдром Прадера-Вилли. Синдром Ангельмана. Синдром 

Беквитта-Видемана. Синдром Сильвера-Рассела. Клинико-



цитогенетическая характеристика синдромов, связанных с 

повышенной нестабильностью хромосом. Анемия Фанкони. 

Синдром Блума. Атаксия-телеангиоэктазия (синдром Луи-Барр). 

Пигментная ксеродерма. Частота и спектр хромосомных 

аберраций в клетках больных с повышенной нестабильностью 

хромосом. Патогенетические механизмы этих состояний. 

Повышенная предрасположенность синдромов к возникновению 

злокачественных новообразований. Современные представления 

о механизмах канцерогенеза. Рак - заболевание генома. Понятие 

об онкогенах. Пути активации онкогенов при канцерогенезе. 

Образование химерныех генов в опухолях. Понятие о генах-

супрессорах опухолевого роста. Современная двухударная 

модель Кнадсена. Механизмы инактивации генов-супрессоров в 

опухоли. Генетическая и эпигенетическая регуляция генов при 

опухолеобразовании. Геномный импринтинг и канцерогенез. 

Наследственные онкологические синдромы. Спорадический рак. 

Проблема хромосомного полиморфизма у человека. 

Вариабельность структуры, количества и локализации районов, 

содержащих конститутивный гетерохроматин в кариотипе 

человека. Особая роль вторичных перетяжек хромосом 1, 9, 16, 

дистальной части Х-хромосомы, спутничных путей, спутников, 

коротких плеч акроцентрических хромосом. Понятие о 

возможной адаптивной ценности отдельных вариантов 

хромосомного полиморфизма. Понятие о возможной связи 

отдельных вариантов хромосомного полиморфизма с 

патологическими состояниями. Специфика микроскопического 

анализа отдельных вариантов хромосомного полиморфизма, их 

дифференциация от структурных перестроек кариотипа 

человека. 

Моногенные формы 

наследственных 

болезней 

Общая характеристика наследственных болезней обмена (НБО). 

Этиология и патогенез. Клиническая классификация. 

Нарушения синтеза или катаболизма высокомолекулярных 

соединений. Нарушения метаболизма, приводящие к 

проявлениям по типу «интоксикации» продуктами накопления. 

Дефекты, связанные с нарушением баланса внутриклеточной 

энергии. Типы наследования. Клинический полиморфизм и 

генетическая гетерогенность НБО. Полилокусность и 

полиаллелизм. Взаимодействие генотипа и среды в 

формировании НБО. Уровни диагностики НБО. Исследование 

дефектного гена. Анализ аномального белкового продукта. 

Анализ блокированной метаболической цепи. Оценка 

клинических проявлений. Принципы лечения НБО. 

Обезвреживание накапливающихся токсических метаболитов. 

Рестриктная диета. Введение продуктов нарушенного синтеза. 

Заместительная энзимотерапия. Мобилизация нерастворимых 

веществ, откладывающихся в результате метаболического 

блока. Клеточная и органная трансплантация. Коррекция 

неблагоприятных средовых факторов. Генотерапия. НБО 

аминокислот. Общая клиническая характеристика. Принципы 

диагностики. Гиперфенилаланинемии. Недостаточность 

фенилаланингидроксилазы. Фенилкетонурия. Материнская 

фенилкетонурия. Дефекты метаболизма биоптерина. Нарушение 



обмена тирозина. Наследственная тирозинемия, тип 1 

(гепаторенального типа). Наследственная тирозинемия, тип 2 

(синдром Ричнера-Ханхарта). Алкаптонурия. Нарушение цикла 

мочевины. Нарушение обмена серосодержащих аминокислот. 

Недостаточность цистатионинбетасинтетазы. Нарушение 

трансметилирования. Недостаточность сульфитоксидазы. НБО 

органических кислот. НБО углеводов. Общая клиническая 

характеристика. Принципы диагностики. Нарушение обмена 

галактозы. Клинические формы галактоземии. Метаболические 

нарушения при галактоземии. Лабораторная диагностика 

галактоземии. Подходы к массовому скринингу галактоземии. 

Генетический полиморфизм галактоземии. ДНК-диагностика 

галактоземии. Нарушение обмена фруктозы. Болезни 

накопления гликогена. Нарушение энергетического обмена в 

митохондриях. Витаминзависимые состояния. Дислипидемии. 

Нарушения обмена пуринов и пиримидинов. Нарушение 

транспорта и утилизации металлов. Болезнь Вильсона-

Коновалова. Нарушение обмена порфиринов и синтеза гема. 

Лизосомные болезни. Пероксисомные болезни. Нарушение 

синтеза и действия гормонов. Нарушение в синтезе и действии 

тиреоидых гормонов. Адреногенитальный синдром. Синдром 

андрогенной резистентности. Дефицит стероидсульфатаз и Х-

сцепленный ихтиоз. Дефекты синтеза и действия гормона роста. 

Нарушение функции крови и кроветворной ткани. 

Мембранопатии эритроцитов. Эритроцитарные ферментопатии. 

Недостаточность глюкозо-6-фосфатдегидрогеназы. 

Наследственные гемоглобинопатии. Нарушения системы 

свертывания. Нарушения в системе мембранного транспорта. 

Нарушение транспорта аминокислот. Лизинурическая 

непереносимость белка. Болезнь Хартнупа. Синдром де Тони-

Дебре-Фанкони. Почечно-тубулярный ацидоз. Гипофосфатемия. 

Почечный несахарный диабет. Почечный солевой диабет. 

Муковисцидоз. Наследственные иммунодефициты. Нарушение 

обмена соединительной ткани. Нарушение биосинтеза и 

структуры коллагена. Синдром Марфана. Несовершенный 

остеогенез. Синдром Элерса-Данлоса. Кишечные дисахаридозы. 

Непереносимость лактозы. Непереносимость сахарозы. 

Моногенные формы злокачественных заболеваний. Клиника, 

диагностика, лечение, профилактика наследственных синдромов 

с преимущественным нарушением: физического развития 

(нанизм, гигантизм, макро- и микросомия); кожи, волос, 

подкожной клетчатки, ногтей; костно-суставной системы; 

сердечно-сосудистой системы; эндокринной системы; 

мочеполовой системы; органа зрения; органа слуха; нервно-

мышечной системы; наследственные нарушения сердечного 

ритма; наследственные кардиомиопатии. 

Болезни с 

наследственным 

предрасположением 

Общая характеристика болезней с наследственным 

предрасположением. Доказательство роли генетических и 

средовых факторов в происхождении мультифакториальных 

болезней (МФБ). Этиологическая гетерогенность и клинический 

полиморфизм МФБ. Вклад главного гена в происхождение 

МФБ. Методы генетического анализа МФБ и генетические 



модели исследования. Клинико-генетическая характеристика 

МФБ. Профилактика болезней с наследственным 

предрасположением. Принципы медико-генетического 

консультирования при МФБ. Принципы диспансеризации семей 

с МФБ. Формирование групп риска для диспансерного учета. 

Подходы к индивидуальной профилактике заболеваний. 

Периконцепционная профилактика при врожденных пороках 

развития. Мониторинг ВПР в системе профилактики МФБ. 

Цитогенетические 

методы диагностики 

хромосомных болезней 

Исследование полового хроматина. Хромосомный анализ. 

Особенности обработки клеточных культур для получения 

хромосомных препаратов. Методы окрашивания хромосомных 

препаратов. Принципы идентификации метафазных хромосом 

человека. Принципы идентификации индивидуальных хромосом 

согласно Международной системе цитогенетической 

номенклатуры человека (ISCN 2005). Протокол хромосомного 

анализа, составление заключения по его данным. Молекулярно-

цитогенетические методы диагностики хромосомной патологии 

с применением хромосомо-специфичных ДНК-зондов. Метод 

гибридизации нуклеиновых кислот in situ. Запись результатов 

молекулярно-цитогенетического исследования согласно 

Международной системе цитогенетической номенклатуры 

человека (ISCN 2005). 

Биохимические методы 

диагностики 

наследственных 

болезней 

Общая характеристика физико-химических методов. 

Фотометрия и фотометрическая аппаратура. Флуориметрия и 

флуориметрическая аппаратура. Пламенная фотометрия. 

Потенциометрическая рН-метрия. Типы хроматографии. 

Электрофорез в различных носителях. Седиментационный 

анализ. Иммуноферментный анализ. Теоретические основы 

биохимических методов диагностики. Методы разделения, 

идентификации, количественного определения аминокислот. 

Анализ активности ферментов с использованием природных 

субстратов. Анализ активности ферментов с использованием 

синтетических субстратов. Методы идентификации и 

количественного определения углеводов. Подходы к 

селективному скринингу галактоземии. Подходы к массовому 

скринингу галактоземии. Методы определения лактата и 

пирувата. Методы разделения и идентификации липидов и 

липосодержащих молекул. Методы определения различных 

классов гормонов. Методы определения предшественников  и 

метаболитов  стероидных гормонов. Методы определения 

витаминов. Методы определения неорганических ионов. 

Методы определения активности ферментов цепи транспорта 

электронов. Методы определения лизосомных ферментов. 

Определение активности пероксисомных ферментов.  

Молекулярно-

генетические методы 

диагностики 

наследственных 

болезней 

Общие характеристики генома человека. ДНК-гибридизация. 

Картирование генов с помощью ДНК-зондов. Гибридизация  in 

situ. Методы «прямой генетики». Позиционное клонирование. 

Различные виды генетических карт человека. Клонирование 

генов. Векторы для клонирования ДНК. Энзимы, употребляемые 

в молекулярном клонировании и ДНК-диагностике. ДНК-

полимеразы. ДНК-зависимые РНК-полимеразы. Лигазы, киназы, 

фосфатазы. Нуклеазы. Протеолитические ферменты. Рестрикция 



ДНК. Рестриктазы. Типы и  классификация ферментов 

рестрикции. Сайты рестрикции. Условия проведения реакции 

рестрикции. Рестрикционный анализ ДНК человека. Молекулы 

нуклеиновых кислот, используемые в ДНК-диагностике. 

Принципы и методы выделения ДНК из эукариотических клеток 

и тканей. Принципы и методы выделения выделения РНК из 

эукариотических клеток и тканей. Синтез олигонуклеотидов. 

Амплификационные методы, применяемые в ДНК-диагностике. 

Полимеразная цепная реакция (ПЦР). Многолокусная реакция 

амплификации. Реакция амплификации с «внутренними» 

праймерами. Методы усиления сигнала при ПЦР. 

Секвенирование ДНК. Принцип секвенирования ДНК по 

Сэнгеру. Секвенирование ДНК на автоматическом анализаторе. 

Гибридизационные методы, применяемые в ДНК-диагностике. 

Электрофорез нуклеиновых кислот. ДНК-диагностика 

наследственных болезней. Прямые методы ДНК-диагностики. 

Косвенная ДНК-диагностика. Полиморфные ДНК-маркеры. 

Выбор полиморфных ДНК-маркеров для ДНК-диагностики. 

Понятие информативности метода. Анализ микросателлитного 

полиморфизма ДНК. Методы ПЦР-ПДРФ в ДНК-диагностике. 

ДНК-диагностика и оценка генетического риска. ДНК-

диагностика заболеваний, связанных с нарушением 

импринтинга. Методы оценки аллельного метилирования. 

Метил-специфическая ПЦР. Метил-чувствительная ПЦР. 

Оценка генетического риска. Методы регистрации точковых 

мутаций и порядок записи точковых мутаций по номенклатуре. 

Область применения ДНК-диагностики. Пренатальная ДНК-

диагностика. Пресимптоматическая ДНК-диагностика и 

диагностика носительства наследственных болезней. Геномная 

дактилоскопия. ДНК-диагностика в онкологии. ДНК-

диагностика инфекционных заболеваний. ДНК-диагностика 

фенилкетонурии и врожденного гипотиреоза. ДНК-диагностика 

галактоземии, адреногенитального синдрома и муковисцедоза. 

ДНК-диагностика в кардиологии. Оборудование лаборатории 

для молекулярно-генетических исследований. Источники 

ошибок при ДНК-диагностике. Условия работы в молекулярно-

генетической лаборатории. Проблема загрязнения материала. 

Техника безопасности при работе с мутагенными и токсичными 

веществами. Условия работы с радиоактивными метками. 

Фотосъемка гелей.  

Правила взятия и 

хранения 

биологического 

материала 

Моча. Получение и хранение. Качественные пробы, 

выполняемые с мочой. Кровь. Способы взятия и хранения. 

Получение плазмы, сыворотки, отдельных фракций клеточных 

элементов. Другие виды биологического материала. 

Биопсийный материал. Материал, получаемый при инвазивных 

методах пренатальной диагностики. Биологический материал, 

используемый в ДНК-диагностике. Условия взятия, хранения, 

транспортировки биологических материалов. 

Управление качеством 

клинических 

лабораторных 

исследований 

Планирование качества клинических лабораторных 

исследований на уровне министерства здравоохранения, 

учреждения здравоохранения, лаборатории. Источники вне- и 

внутрилабораторных погрешностей выполнения  лабораторного 



анализа. Обеспечение качества клинических лабораторных 

исследований как система мероприятий по организации 

преаналитического, аналитического и постаналитического 

этапов лабораторного анализа. Руководство по качеству 

клинических лабораторных исследований. Стандартизация и 

мероприятия по управлению качеством преаналитического 

этапа лабораторного исследования. Стандартизация и 

мероприятия по управлению качеством постаналитического 

этапа лабораторного исследования. Правила взаимодействия 

персонала лабораторий и клинических отделений. Лабораторная 

информационная система (ЛИС). Контрольный центр. Его 

функции. Обязанности врача по контролю качества. 

Референтная лаборатория. Ее функции. Классификация 

погрешностей измерения. Контрольные материалы. 

Внутрилабораторный контроль качества лабораторных 

исследований. Контроль воспроизводимости результатов 

измерений. Контроль правильности результатов измерений. 

Построение контрольных карт. Критерии оценки контрольной 

карты. Внешняя оценка качества клинических лабораторных 

исследований. Цели, программы внешней оценки качества. 

Методы статистической обработки результатов внешнего 

контроля качества. Графический метод обработки результатов 

внешнего контроля качества. Оценка результатов внешнего 

контроля качества. 

Профилактика 

наследственных 

болезней. Медико-

генетическое 

консультирование 

Функции медико-генетических консультаций на современном 

этапе. Определение медико-генетического прогноза потомства. 

Уточнение диагноза с помощью генетических методов. Ретро- и 

проспективное медико-генетическое консультирование. 

Принципы расчета повторного генетического риска моногенной 

патологии, хромосомных болезней, мультифакториальных 

заболеваний, при кровно-родственных браках. Генетический 

прогноз при мутагенных воздействиях. Мониторинг врожденных 

аномалий развития. Популяционный подход к сбору данных 

(когортный подход). Клинический подход по сбору данных (по 

обращаемости). Подход case-control. Статистическая обработка 

материала. Международная классификация врожденных 

аномалий развития Х пересмотра. Частота врожденных аномалий 

развития. Принципы обнаружения новых тератогенов. 

Выявление гетерозигот НБО. 

Пренатальная 

диагностика и 

неонатальный 

скрининг 

Общие показания к пренатальной диагностике. Методические 

подходы к пренатальной диагностике. Неинвазивные методы. 

Инвазивные методы. Фетоскопия как метод биопсии тканей 

плода. Пренатальный скрининг по сывороточным факторам 

матери. Пренатальный скрининг по  клеткам плода в крови 

матери. Пренатальная ДНК-диагностика наследственных 

болезней. Прямые методы. Методы обнаружения протяженных 

делеций в гене (блот-гибридизация по Саузерну, полимеразная 

цепная реакция). Сканирующие методы для выявления малых 

мутаций. Метод прямого секвенирования. Косвенные методы. 

ДНК-маркеры. Анализ гаплотипов. Значение пренатальной 

диагностики в снижении уровня наследственной и врожденной 

патологии. Требования к программам массового скрининга.  
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АННОТАЦИЯ УЧЕБНОЙ ДИСЦИПЛИНЫ 

Образовательная программа 

____________31.08.06 «Лабораторная генетика»_________________ 
(наименование образовательной программы (профиль, специализация)

 

 

Наименование 

дисциплины 

НАСЛЕДСТВЕННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ 

Объем дисциплины 2 ЗЕ (72 часа) 

Краткое содержание дисциплины 

Название разделов 

(тем) дисциплины 
Краткое содержание разделов (тем) дисциплины 

Этиология и патогенез 

наследственных 

болезней. 

Генетические факторы этиологии, патогенеза наследственных 

болезней. Классификация наследственных болезней. Типы 

наследования наследственных болезней. Синдром. Следствие 

(вторичный порок развития). Ассоциация (анамолад). Понятие о 

больших и малых аномалиях развития. Значение пенетрантности и 

экспрессивности при постановке диагноза наследственного 

синдрома.  

Мультифакторные 

заболевания 

Принципы диагностики наследственных болезней. Клинические 

методы диагностики. Параклинические методы диагностики. 

Биохимические, иммунологические, цитогенетические и 

молекулярно-генетические методы диагностики. 

Синдромологический подход к постановке диагноза. 

Доказательство роли генетических и средовых факторов в 

происхождении мультифакториальных болезней (МФБ). 

Этиологическая гетерогенность и клинический полиморфизм 

МФБ. Вклад главного гена в происхождение МФБ. Методы 

генетического анализа МФБ и генетические модели исследования. 

Клинико-генетическая характеристика МФБ. Клеточная и органная 

трансплантация. Коррекция неблагоприятных средовых факторов. 

Генотерапия. Симптоматические методы лечения. 

Патогенетическое лечение, коррекция обмена веществ. 

Заместительная терапия. Этиологическое лечение. Генотерапия. 

Адаптивная среда как метод лечения. Медико-социальная 

реабилитация. Профилактика болезней с наследственным 

предрасположением. Формирование групп риска для 

диспансерного учета. Подходы к индивидуальной профилактике 

заболеваний. Определение медико-генетического прогноза 

потомства. Периконцепционная профилактика при врожденных 

пороках развития. Мониторинг ВПР в системе профилактики МФБ. 

Болезни обмена веществ Нарушения синтеза или катаболизма высокомолекулярных 

соединений. Нарушения метаболизма, приводящие к проявлениям 

по типу «интоксикации» продуктами накопления. Дефекты, 

связанные с нарушением баланса внутриклеточной энергии. Типы 

наследования. Клинический полиморфизм и генетическая 

гетерогенность НБО. Полилокусность и полиаллелизм. 

Взаимодействие генотипа и среды в формировании НБО. Уровни 

диагностики НБО. Исследование дефектного гена. Анализ  
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