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Консультації


Очні консультації: за попередньою домовленістю
1. Анотація дисципліни (призначення навчальної дисципліни).
Метою вивчення курсу "Основи генетики та спадкові хвороби" є формування у студентів цілісного уявлення про матеріальні основи спадковості людини, механізми розвитку спадкових хвороб, про методи генетичних досліджень як класичних, так і сучасних, які дають можливість вивчати спадкові хвороби, проводити їх діагностику і профілактику.

Нині роль спадковості у формуванні патологічних ознак людини вивчається широко. Це стало наслідком таких сучасних досягнень генетики, як:
1)  визначення груп зчеплення й локалізації генів людини;
2) доведення генетичної гетерогенності спадкових захворювань;
3)  розроблення методів виявлення первинних продуктів мутантних генів;
4) виявлення хромосомного поліморфізму в популяціях людини;
5)  розроблення методів пренатальної діагностики та підходів до профілактики і лікування спадкових захворювань.

На сучасному етапі розвитку медичної генетики зрозуміло, що генетичне детерміновані не тільки генні та хромосомні захворювання, від генотипу людини залежить його пристосованість до дії різних чинників навколишнього середовища, а також схильність до багатьох інфекційних та неінфекційних хвороб.

Серед загальної захворюваності населення спадкові захворювання складають не менш ніж 15—20 %. Уже відомо близько 5 тис. спадкових захворювань, та їх кількість зростає у зв'язку з відкриттям нових.

Спадкові захворювання та захворювання зі спадковою схиль​ністю є основною причиною смертності, особливо в дитячому віці. Близько 40 % дитячої смертності зумовлено спадковими дефек​тами: із 40 новонароджених один мертвий, а 5—12 % мають приро​джені генетичні дефекти. Природжені вади розвитку створюють значні проблеми для охорони здоров'я у зв'язку з високою смер​тністю. Встановлено, що внесок різних мутацій в етіологію та па​тогенез природжених вад розвитку дуже високий (50—75 %).
2. Мета навчальної дисципліни: В результаті вивчення дисципліни «Репродуктивне здоров’я та планування сім'ї»  молодші спеціалісти та бакалаври з відповідних спеціальностей та напрямів підготовки повинні бути здатними до вирішення професійних задач діяльності, пов’язаних з забезпеченням життя, здоров’я і працездатності та мати такі основні загально-культурні та професійні компетенції про сучасний стан генетики та спадкових хвороб. 

Завдання курсу медичної генетики під час підготовки молод​шого медичного працівника — дати студентам теоретичні основи генетики, зокрема медичної, сформувати в них певне медико-біологічне мислення, закріпити практичні навички щодо способів діагностики генетичне детермінованих хвороб у людини, навчити методам їх профілактики та лікування.

Глибокому засвоєнню та розумінню предмета допоможе розв'я​зання на практичних заняттях ситуаційних задач, тестів, які сприятимуть закріпленню набутих теоретичних знань, наочно проілюсрують закономірності успадкування ознак у людини, допоможуть опанувати певними навичками генетичного прогнозування, закрі​пити знання про основні спадкові захворювання людини.
Курс складається з 26 год. теоретичних занять, 26 год. практич​них занять, 68 год самостійної роботи студентів.

Програма дає змогу проводити заняття на сучасному рівні, зас​тосовуючи лекційно-семінарську або модульну системи навчан​ня. Викладач має можливість самостійно планувати лекції та прак​тичні заняття, вибирати форму навчання.

Під час вивчення теми "Спадковість і патологія" студенти по​винні аналізувати клінічні карти стаціонарних хворих зі спадко​вою патологією, що сприятиме розвитку клінічного мислення та формування фахівця з урахуванням сучасних вимог.

Підсумкове заняття — це контроль знань та вмінь студентів. На ньому можна застосовувати різноманітні методи та прийоми, які забезпечують ефективне досягнення мети.
У програмі чітко сформовані теми та розділи, матеріал яких студенти повинні засвоїти, практичні навички, якими вони мають оволодіти, та питання, про які їх слід проінформувати.
Зміст програми відповідає навчальним планам згідно з розпо​ділом годин, найновішим досягненням науки й практики, сучас​ним потребам медицини.
Самостійна робота студентів планується і організовується відпо​відно до основних положень "Організації навчального процесу у вищих закладах освіти", затверджених Міністерством освіти України в 1997 р.
3. Пререквізити. Здобувач вищої освіти має вивчити до початку або разом із цією дисципліною такі предмети: «Основи анатомії та фізіології людини», «Основи безпеки життєдіяльності», що буде підвищувати ефективність засвоєння курсу.

4. Результати навчання:
Студент повинен, згідно стандартів вищої освіти (освітньо-кваліфікаційних характеристик та освітньо-професійних програм).

Після вивчення дисципліни студенти повинні знати: 

Студенти повинні знати:
1.  Предмет і завдання медичної генетики.
2. Роботу в закладах медичної генетики та в кабінетах медико-генетичного консультування.
3.  Цитологічні основи спадковості.
4. Вплив зовнішніх і внутрішніх чинників на генетичний апа​рат клітини й процес запліднення.
5. Основні типи поділу еукаріотичних клітин, їхню суть і зна​чення.
6.  Цитогенетичні особливості статевих клітин.
7.  Структуру та генетичну роль нуклеїнових кислот.
8.   Механізми реалізації спадкової інформації в ознаки організму.
9. Роль фельдшера в профілактиці тератогенезу та спадкових хвороб.
10. Основні поняття генетики.

11 .Закономірності успадкування ознак.

12. Типи успадкування менделюючих ознак у людини.

ІЗ. Основні положення хромосомної теорії спадковості.

14. Хромосомне визначення статі.

15. У спадкування груп кропі і резус-належності.

Іб. Форми взаємодії алельних та неалельних генів.

17. Види мінливості та їх роль в патології у людини.

18. Генетичну небезпеку забруднення навколишнього середовища.  
19. 0снонні мутагенні чинники середовища.                          

20. Причини, класифікацію, принципи лікування хворих і методи профілактики спадкових хвороб.

21.Причини та механізми виникнення вад розвитку, виродливостей.

22-Методи медичної генетики та їх застосування в практиці.

23.Методи раннього виявлення молекулярних хвороб. 

24.0снови медико-генетичного консультування.

25.Сучасні методи пренатальної діагностики.

Студенти повинні уміти:

\.1.Застосовувати   світловий   мікроскоп      для   вивчення мікропрепаратів.

2. Відрізняти інтерфазні клітини та фази мітозу.

3. Відрізняти статеві клітини на різних етапах розвитку.

4. Розв'язувати задачі з метою моделювання:

а) кодування і декодування спадкової інформації;

б) закономірностей моно- і дигібридного схрещування;

в) взаємодії генів;

г) успадкування груп крові і резус-належності;

д) успадкування зчепленого зі статтю.

5. Розв’язувати ситуаційні задачі зі спадкової патології.

6. Проводити аналіз мікрофотографій каріотипів людини (нормального і патологічного), визначати кількість хромосом, їх гомологічність. Розпізнавати форми хромосом, встановлювати стать за каріотипом.

7. Проводити клінічний розбір карт стаціонарних хворих зі спадковою патологією (виявити причину, вид патології, вид мінливості, методи діагностики і лікування).

8. Брати букальний зіскоб (зіскоб епітелію порожнини рота), знаходити статевий хроматин. Визначати стать і число Х-хромосом у каріотипі на основі кількості тілець Бара в інтсрфазному ядрі.

9 .Складати і аналізувати родовід.

10.Прогнозувати ризик народження хворих  дітей у родині пробанду.

11. Відбирати групу ризику для направлення до МГК.

Студенти  мають бути поінформовані про:

1. Етапи розвитку, досягнення медичної генетики і значення їх для теорії і практики медицини.

2. Сучасні методи цитологічного аналізу хромосом.

3. Поняття і роль генної інженерії та біотехнології.

4. Зміст і значення хромосомної карти людини.

5. Кількісну і якісну специфіку проявів генів у ознаки.

6. Екологічні і медико-біологічні наслідки аварії на Чорнобильській АЕС.                              

7. Комутагени і дисмутагени.

8. Частоту генних і хромосомних хвороб в Україні.

9. ДНК-діагностику та інші сучасні методи діагностики спадкової патології.

 10. Розташування закладів медико-генетичних консультацій в Україні.

5. Опис навчальної дисципліни
5.1. Загальна інформація

	Форма

навчання
	Рік підготовки
	Семестр
	Кількість
	Кількість годин
	Вид

підсум-кового

контролю

	
	
	
	кредитів
	годин
	лекції
	практичні
	семінарські
	лабораторні
	самостійна робота
	індивідуальні завдання
	

	Денна
	2-й
	5
	4
	120
	26
	26
	-
	-
	68
	-
	іспит

	Заочна
	2-й
	5
	
	
	
	
	
	
	
	
	іспит


5.2. Дидактична карта навчальної дисципліни
	Назви змістових модулів і тем
	Кількість годин

	
	денна форма
	Заочна форма

	
	усього
	у тому числі
	усього
	у тому числі

	
	
	л
	сем.
	лаб
	інд
	с.р.
	
	л
	сем
	лаб
	інд
	с.р.

	1
	2
	3
	4
	5
	6
	7
	8
	9
	10
	11
	12
	13

	Змістовий модуль 1. Основи генетики  

	Тема 1 Особливості генетики людини
	9
	2
	2
	
	
	5
	
	
	
	
	
	

	Тема 2 Цитологічні  основи спадковості
	9
	2
	2
	
	
	5
	
	
	
	
	
	

	Тема3 Біохімічні основи спадковості
	9
	2
	2
	
	
	5
	
	
	
	
	
	

	Тема 4 Закономірності успадкування ознак
	9


	2

	2


	
	
	5


	
	
	
	
	
	

	Тема 5 Типи успадкування А-Д, А-Р, зчеплене зі статтю
	9
	2


	2


	
	
	5
	
	
	
	
	
	

	Тема 6 Хромосомна теорія спадковості
	9
	2
	2
	
	
	5
	
	
	
	
	
	

	Тема 7 Спадковість і середовище
	9
	2
	2
	
	
	5
	
	
	
	
	
	

	Разом за змістовим модулем 1
	63
	14
	14
	
	
	35
	
	
	
	
	
	

	Змістовий модуль 2. Медична генетика  

	Тема 8 Мутагени
	9
	2
	2
	
	
	5
	
	
	
	
	
	

	Тема 9 Спадковість і патологія
	9
	2


	2
	
	
	5
	
	
	
	
	
	

	Тема 10 Мультифакторні хвороби
	9
	2
	2
	
	
	5
	
	
	
	
	
	

	Тема 11  Методи медичної генетики
	10
	2
	2
	
	
	6
	
	
	
	
	
	

	Тема12 Медико – генетичне консультування
	10
	2
	2
	
	
	6
	
	
	
	
	
	

	Тема13 Етичні питання сучасної євгеніки
	10
	2
	2
	
	
	6
	
	
	
	
	
	

	Разом за змістовим модулем 2
	57
	12
	12
	
	
	33
	
	
	
	
	
	

	Усього годин
	120
	26
	26
	
	
	68
	
	
	
	
	
	


5.2.1 Теми практичних занять

	№ з/п
	Назва теми

	Тема 1
	Особливості генетики людини

	Тема 2
	Цитологічні  основи спадковості

	Тема 3
	Біохімічні основи спадковості

	Тема 4
	Закономірності успадкування  ознак

	Тема 5
	Типи успадкування А-Д, А-Р, зчеплене зі статтю 

	Тема 6
	Хромосомна теорія спадковості

	Тема 7
	Спадковість і середовище

	Тема 8
	Мутагени

	Тема 9
	Спадковість і патологія

	Тема 10
	Мультифакторні хвороби

	Тема 11
	Методи медичної генетики

	Тема 12
	Медико – генетичне консультування

	Тема 13
	Етичні питання сучасної євгеніки


5.3 Самостійна робота

	1
	 Особливості генетики людини

	2
	 Цитологічні  основи спадковості

	3
	 Біохімічні основи спадковості

	4
	 Закономірності успадкування  ознак

	5
	 Типи успадкування А-Д, А-Р, зчеплене зі статтю 

	6
	 Хромосомна теорія спадковості

	7
	 Спадковість і середовище

	8
	  Мутагени

	9
	 Спадковість і патологія

	10
	 Мультифакторні хвороби

	11
	 Методи медичної генетики

	12
	 Медико – генетичне консультування

	13
	 Етичні питання сучасної євгеніки


6. Система контролю та оцінювання
Види та форми контролю 
Форми поточного контролю: усне та письмове опитування, тестування,  реферативні доповіді,  презентації, есе.

Форма підсумкового  контролю: залік.

Засоби оцінювання
· усне опитування;
· стандартизовані тести;

· реферати;
· реферативні доповіді;
· студентські презентації; 

· виступи на наукових заходах;

· контрольні роботи.
Критерії оцінювання результатів навчання з навчальної дисципліни

(Критерієм успішного проходження здобувачем освіти підсумкового оцінювання може бути досягнення ним мінімальних порогових рівнів оцінок за кожним запланованим результатом навчання навчальної дисципліни).
Шкала оцінювання: національна та ЄКТС

	Оцінка за національною шкалою
	Оцінка за шкалою ECTS

	
	Оцінка (бали)
	Пояснення за 

розширеною шкалою

	Відмінно
	A (90-100)
	відмінно

	Добре
	B (80-89)
	дуже добре

	
	C (70-79)
	добре

	Задовільно
	D (60-69)
	задовільно

	
	E (50-59)
	достатньо

	Незадовільно
	FX (35-49)
	(незадовільно) 

з можливістю повторного складання

	
	F (1-34)
	(незадовільно) 

з обов'язковим повторним курсом


Розподіл балів, які отримують студенти
	Поточне оцінювання (аудиторна та самостійна робота)
	Кількість балів (іспит)
	Сумарна

к-ть балів

	Змістовий модуль 1
	Змістовий модуль 2
	
	

	1
	2
	3
	4
	5
	6
	7
	8
	9
	10
	11
	12
	13
	
	

	5
	5
	5
	5
	5
	5
	5
	5
	4
	4
	4
	4
	4
	40
	100


7. Рекомендована література 
До ЗМ. 1

   Навчальна

    1. Пішак В.П. і співавтори Основи медичної генетикиБДМА, Чернівці, 2001.

     2. Бердишев Г.Д., Криворучко Ї.Ф. Медична генетика: Підручник для медучилищ. 1994.

3. Бердишев ГД., Криворучко И.Ф. Генетика человека с основами медицинской генетики.- М.: Вьюшая школа.- 1979.

Методична

4. Бочкова.И.И. Генетика человека.- М.: Медицина, 1978.

5.   Бочкова.И.И. и др. Медицинская генетика.- М.: Медицина» 1984»

6. Гайсинович А.В. Зарождение і развитие генетики.- М. Наука, 1988.

     7. .ДубининН.П. Общая генетика.- М.: Наука, 1986.

    Наукова

8. Козлова С.ї. Наследственние синдроми и медико-генетическое консультирование (справочник).

9. Лильин Е.Г., Богомалов Е.А„ Гофмая-Кадошников П.В. Медицинская генетика для врачей,- М.: Медицина, 1983.

10. Маккьюсик А.В. Наслсдствсніїьіс признаки человека.

11. Медникоа і.М. Аксиомьі биологии.- М.: Знание, 1982. 

12. Пілявська С.М.. Путінцева Г.Й., Решетняк Т.А. Медична генетика: прикладні аспекти.- 1994.

До  ЗМ. 2

   Навчальна

    1. Пішак В.П. і співавтори Основи медичної генетикиБДМА, Чернівці, 2001.

     2. Бердишев Г.Д., Криворучко Ї.Ф. Медична генетика: Підручник для медучилищ. 1994.

3. Бердишев ГД., Криворучко И.Ф. Генетика человека с основами медицинской генетики.- М.: Вьюшая школа.- 1979.

Методична

4. Бочкова.И.И. Генетика человека.- М.: Медицина, 1978.

5.   Бочкова.И.И. и др. Медицинская генетика.- М.: Медицина» 1984»

6. Гайсинович А.В. Зарождение і развитие генетики.- М. Наука, 1988.

     7. .ДубининН.П. Общая генетика.- М.: Наука, 1986.

    Наукова

8. Козлова С.ї. Наследственние синдроми и медико-генетическое консультирование (справочник).

9. Лильин Е.Г., Богомалов Е.А„ Гофмая-Кадошников П.В. Медицинская генетика для врачей,- М.: Медицина, 1983.

10. Маккьюсик А.В. Наслсдствсніїьіс признаки человека.

11. Медникоа і.М. Аксиомьі биологии.- М.: Знание, 1982. 

12. Пілявська С.М.. Путінцева Г.Й., Решетняк Т.А. Медична генетика: прикладні аспекти.- 1994.

