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ПОЯСНИТЕЛЬНАЯ ЗАПИСКА 

 

 Методические рекомендации по выполнению практических 

работ студентов при изучении учебной дисциплины ОП.04 Генетика 

человека с основами медицинской генетики предназначены для 

студентов  специальности 33.02.01 Фармация. 

Цель методических указаний: оказание помощи студентам в 

выполнении практической работы по ОП.04 Генетика человека с 

основами медицинской генетики. 

Настоящие методические указания содержат работы, которые 

позволят студентам применить на практике свои знаниями, 

профессиональными умениями и навыками деятельности по 

профилю подготовки, опытом творческой и исследовательской 

деятельности, и направлены на формирование следующих 

компетенций: 

ОК 1. Понимать сущность и социальную значимость своей 

будущей профессии, проявлять к ней устойчивый интерес. 

ОК 2. Организовывать собственную деятельность, выбирать 

типовые методы и способы выполнения профессиональных задач, 

оценивать их эффективность и качество. 

ОК 3. Принимать решения в стандартных и нестандартных 

ситуациях и нести за них ответственность. 

ОК 4. Осуществлять поиск и использование информации, 

необходимой для эффективного выполнения профессиональных 

задач, профессионального и личностного развития. 

ОК 8. Самостоятельно определять задачи профессионального и 

личностного развития, заниматься самообразованием, осознанно 

планировать повышение своей квалификации.. 

ОК 11. Быть готовым брать на себя нравственные обязательства 

по отношению к природе, обществу и человеку. 

ПК 1.5. Информировать население, медицинских работников 

учреждений здравоохранения о товарах аптечного ассортимента. 

ПК 2.3. Владеть обязательными видами внутриаптечного 

контроля лекарственных средств. 



В результате выполнения практических работ ОП.04 Генетика 

человека с основами медицинской генетики студенты должны 

расширить свои знания по основным разделам дисциплины путем 

поиска, овладеть навыками сбора, обработки, анализа и 

систематизации экономической информации, а также определять 

состав материальных, трудовых и финансовых ресурсов организации.

   

По учебному плану на практические занятия предусмотрено 

30 аудиторных часов, обучающиеся должны выполнить 11 работ. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



2. МЕТОДИЧЕСКИЕ РЕКОМЕНДАЦИИ ПО ВЫПОЛНЕНИЮ 

 ПРАКТИЧЕСКИХ ЗАНЯТИЙ 

 

Начинать работу на занятии рекомендуется с ознакомления с 

кратким теоретическим материалом, касающимся практического 

занятия. Затем осуществляется контроль понимания обучающимися 

наиболее общих терминов. Далее следует разбор решения типовой 

задачи практического занятия. В том случае, если практическое 

занятие не содержит расчетного задания, а связано с изучением и 

анализом теоретического материала, необходимо более подробно 

остановиться на теоретических сведениях и ознакомиться с 

источниками литературы, необходимыми для выполнения данного 

практического занятия.  

В ходе выполнения расчетных заданий обучающиеся научатся 

реализовывать последовательность действий при использовании 

наиболее распространенных методов и делать выводы, вытекающие 

из полученных расчетов.  

Каждое из практических занятий может представлять 

небольшое законченное исследование одного из теоретических 

вопросов изучаемой дисциплины. 

В конце каждого занятия необходим контроль. Контрольные 

вопросы должны способствовать более глубокому изучению 

теоретического курса, связанного с темой практического занятия. 

Также контрольные вопросы должны помочь в решении 

поставленных перед учащимся задач и подготовке к сдаче 

практического занятия. 
 

 

3. ПЕРЕЧЕНЬ ПРАКТИЧЕСКИХ ЗАНЯТИЙ ПО ДИС-

ЦИПЛИНЕОП.04 ГЕНЕТИКА ЧЕЛОВЕКА С ОСНОВАМИ 

МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКИ 
 

ПРАКТИЧЕСКОЕЗАНЯТИЕ1 



Тема:Хромосомакак 

носительнаследственнойинформации.Кариотипчеловека 

Цель: Изучитьособенностикариотипачеловека. 

Задачи  

⎯ повторить материал, касающийся морфологии, химического 

состава, функций хромосом и методов их изучения. 

⎯ познакомитьсясклассификациейхромосом человека. 

Оборудованиерабочегоместа 
 

Рисунок кариотипа мужчины, ножницы, клей, белый лист бума-

ги формата А4,конверт. 

Ход занятия 
 

1. Вопросыдлясобеседования: 

а)объяснитероль:центромер,теломер,ядрышковогоор-

ганизаторадля функционированияхромосом; 

б)дайтехарактеристикупризнаковхромосомногонаборачеловека,в

ключающую число, величинуи формухромосом; 

в)напишитехромосомныеформулыкариотипаигаметмуж

чиныи женщины; 

г)перечислитесвойствагетерохроматиновыхиэухрома-

тиновыхрайоновхромосом; 

д)назовите химическийсоставхромосом; 

е)спомощьюкакихметодовизучаюткариотипчеловека? 

2. Классификация хромосом по группам с использованием ри-

сунка«Кариотипмужчины». 

1. Допроведениязанятиясделайтексерокопиюрисунка1 

«Кариотип мужчины» (Приложение 1). Вырежьте каждую хро-

мосому максимально близко к её изображению и перенесите 

вконверт. 

2. На занятии разложите гомологичные хромосомы по 7-

иаутосомным группам на листе бумаги, выделите половые хро-

мосомы. 

3. После проверки вашей работы преподавателем, наклей-

техромосомы втетрадьпод соответствующимзаголовком. 



4. Пронумеруйте каждую пару хромосом и убедитесь 

вправильностисоставлениякариотипа. 

Дополнительнаяинформация 

Показания для проведения 

цитогенетическихметодовисслед

ования 

1. Подозрениенахромосомнуюболезнь: 

− малыйростивесприрождении; 

− черепно-лицевыедисморфии; 

− умственнаяотсталость; 

− многосистемность поражения (пороки сердца, мочепо-

ловойсферы, нервной системы и др.); 

− гормональный,иммунологический,биохимическийдисб

аланс. 

2. Наличие у ребёнка множественных врождённых поро-

ковразвития, не относящихсякгенномусиндрому. 

3. Многократные(болеедвух)спонтанныеаборты,мёртворо

жденияили рождениедетейсврождённымипорока-миразвития. 

4. Нарушение репродуктивной функции неясного генеза 

уженщинимужчин(первичнаяаменорея,бесплодныйбракидр.). 

5. Существеннаязадержкаумственногоифизическогоразви

тияуребёнка. 

6. Пренатальнаядиагностика(повозрасту,всвязисналичием 

транслокаций у родителей, при рождении предполага-

емогоребёнка схромосомной болезнью). 

7. Подозрение на синдромы, характеризующиеся хромо-

сомной нестабильностью (учёт хромосомных аберраций и сест-

ринскиххроматидных обменов(СХО). 

8. Лейкозы (для диагностики, эффективности лечения 

ипрогнозатечения). 

9. Оценкамутагенноговоздействия(радиация,химиче-

скиесоединения). 

Методполученияпрепаратовмитотическиххромосом 

Для культивирования используются лимфоциты перифе-

рической крови, фибробласты (из кусочков кожи), клетки кост-

ного мозга, амниотические клетки околоплодной жидкости, хо-



риона,клеткиразныхтканейабортированныхэмбрионов. 

1. Взятиевенознойкрови 

В заранее приготовленные стерильные пробирки налива-

ютрастворгепарина,производятвенопункцию,ссоблюдением 

терильности вводят кровь (1–2 мл) из шприца в пробирку 

иплотно закрывают пробкой. Гепарин препятствует 

свёртываемо-сти крови. 

2. Постановкакультурыклеток 

Для осаждения эритроцитов кровь оставляют в холодиль-

нике на 1−2 часа. Дальнейшая работа проводится в 

стерильномбоксе. Там специальной пипеткой отсасывают 

плазму с лейкоци-тами (лимфоцитами), добавляют питательную 

среду, антибиоти-ки и фитогемагглютинин (ФГА), 

способствующий интенсивно-му делению клеток. Эту смесь в 

стерильной посуде (пробирке,флаконе)помещают втермостат на 

48–72часа приt= 37°С. 

3. Получениепрепаратовхромосом 

Данныйэтапработыхарактеризуетсярядомпоследова-

тельныхпроцедур обработки клеток. 

А.    Воздействиеколхицином 

Алкалоид,получаемыйизрастениябезвременник(кол-

хикум), вводится в культуру клеток на 2−3 часа с целью оста-

новки клеточного деления на стадии метафазы. В практике 

онможетбыть заменён колцемидом ивинбластином. 

Б.Обработки культуры клеток лимфоцитов гипото-

ническимсолевымраствором(гипотоническийшок) 

По окончании инкубации с колхицином 

культивируемыеклетки отделяют от среды центифугированием. 

К осадку клетокдобавляют раствор хлорида кальция или цитрата 

натрия с цельюразобщения хромосом. Клетки вновь переводят в 

осадок цен-трифугированием. Надосадочную жидкость удаляют 

отсасыва-ниемили осторожнымсливанием. 

В.  Фиксация 

Обязательным компонентом фиксирующей жидкости яв-

ляется ледяная уксусная кислота в смеси с метиловым спиртом 

всоотношении1:3.Клеткипроводятчерез3–4сменыфиксатора, 



каждый раз отделяя от него центрифугированием. Общая про-

должительностьфиксации составляетнеменее40минут. 

Г. Нанесение клеточной взвеси на предметное 

стеклоКлеточнуюсмесьтщательноразбиваютпастеровскойпи-

петкойсрезиновойгрушей.Напредметноестеклонаносят3−4капли

взвесиипроизводятвысушиваниепрепаратанавоздухеилинадспир

товкой.Задачаэтойпроцедуры–

получитьхорошоразбросанныеметафазныепластинкиприсохране

ниицелостно- 

стихромосомногонаборакаждой ихних. 

Д.Простая окраска препаратов хромосом 

(рутинныйметод) 

Применяется для определения числовых аномалий карио-

типа, изучения хромосомного мутагенеза. С этой цель приме-

няют азур-эозин. Заблаговременно готовят 0,1% раствор азура 

и0,1%растворэозинавдистиллированнойводе.Обараствораможно 

хранить в сосудах из тёмного стекла долгое время. 

Передокраской готовят их рабочую смесь на водопроводной 

воде всоотношении: раствор азура – 6 частей, раствор эозина – 3 

ча-сти, водопроводная вода – 9 частей. Краску наливают на 

препа-раты на 3–5 минут, после чего смывают проточной водой, 

а пре-паратывысушивают на воздухе. 

Вместо азур-эозина может быть использована краска Гим-

за-

Романовского,вкоторуюобакрасителявходятвкачествесоставных 

частей, она готова к использованию и её просто раз-

водятводопроводной водой1:50. Процедура окраскитакаяже. 

Е.Дифференциальнаяокраскахромосом(G-

метод)дляопределенияструктурныхиколичественн

ыханомалийхромосом 

Описано много вариантов техники G-окраски. Часто ис-

пользуют методику с применением трипсина – фермента, рас-

щепляющего белки. Обработка им приводит к удалению 

частибелков,связанныхсДНК,чтоделаетхромосомуболеекон- 

трастной по упаковке. Препараты помещают в 0,025%-ный рас-

твортрипсинана10−15секундприкомнатнойтемпературе,ополаск

ивают в спирте и высушивают. Окрашивают красителемГимза. 



После окраски каждая пара хромосом приобретает попе-речную 

исчерченность (полосатость), благодаря чередованию подлине 

хромосомы светлых и тёмных сегментов. Последние по-

лучилиназваниеG-дисков(см. Приложение 6). 

Крометого,дифференциальноеокрашиваниехромосомобес

печивается температурно-солевыми воздействиями на фик-

сированные хромосомы. G-окраска выявляет участки, обеднён-

ныегенамиисодержащиеповышенноеколичествоА−Тпар. 

Ж.Флуоресцентнаяокраскахромосом(Q-метод,H-

метод, FISH-метод) 

Q-

окраскапроводитсяфлуоресцирующимкрасителемквинакрином, 

H-окраска другим флуоресцирующим красителемHoechst 33258. 

При этом также выявляются участки хромосомобогащенные А–

Т парами нуклеотидов. FISH-метод 

(fluorescentinsituhybridization) – это выявление участков 

гомологии пред-варительно денатурированных молекул ДНК 

комплементарныхкакому-

либофрагменту,объединённомусфлуоресцирующимкрасителем. 

Фрагмент используется в качестве зонда при гибри-

дизациинепосредственнона цитологическихпрепаратах. 

ПРАКТИЧЕСКОЕЗАНЯТИЕ2 

Тема:Делениеклетки.Нарушенияделениякакпричинахромосомного

дисбаланса 

Цель: 

освоитьособенностиразныхтиповклеточногоделенияиихрольввозникно

вении анеуплоидий учеловека. 

Задачи  

⎯ впроцессевыполнениярисунковмитозаимейозарас-

смотретьповедение хромосом. 

⎯ Объяснитьсегрегациюаллелейвходеделения. 

⎯ Показатьмеханизмобразованиядиплоидногонаборахромосомпри

митозеигаплоидногонабора−примейозе. 

Оборудованиерабочегоместа: 

Линейки,цветныекарандаши(фломастеры),трафарет,учебник. 



 

Ход занятия 

1. Рассмотрениемитотическогоделениявнорме. 

Задание:нарисуйтесхемумитоза,завершитеописаниефаз 

деления. 
 

 

1. Начинаетсяспирализация… 

2. Происходитобразованиеахром

а-тинового… 

3. В конце профазы наблюдается 

ис-чезновение ядрышек и… 

 

 

 

1. Веретеноделения… 

2. Происходитдвижениехромосом 

… 

3. Образованиеметафазной… 

4. Хромосомымаксимально… 

5. Центромерыхромосом… 

 
 

 

1. Хромосомысохраняют… 

2. Происходитсокращение… 

3. Вследствиеэтогорасхождение… 

 



 

 

1. Дочерниехромосомы… 

2. Осуществляетсядеградация… 

3. Сноваобразуютсяядрышки и… 

 
 

 

1.Дочерниеклетки …смате-

ринской клеткой по 

числухромосом и 

генетическойинформации. 

2. Нерасхождениехромосомв митозе(аномалиимитоза). 

 
Задание: нарисуйте хромосомы в дочерних клетках и ука-

житенабор хромосом. 
 

 

 

 

2n+… 

 

 

2n–… 

 
3. Мейотическоеделение(внорме). 

Задание: закончите схему мейоза, укажите набор хромо-

сом в профазе I, в профазе II, в гаметах. Кратко опишите 

фазымейоза. 

 

I. Редукционноеделение 
 



ПрофазаI МетафазаI АнафазаI ТелофазаI 

 

 

 

 

II. Эквационноеделение 

 

 

 

 

 

 
 

 

Нерасхождение хромосом в анафазе I и анафазе II 

мейоза(аномалиимейоза). 

Задание:закончитесхемы,показывающиеаномальнуюсегре

гацию хромосом, определите число хромосом в 

дочернихклетках. 

 

ПРАКТИЧЕСКОЕЗАНЯТИЕ3 

Тема:Молекулярныеосновынаследственности 

Цель: 

изучитьматричныепроцессывклеткеинекоторыемеханизмывозникнов

ениягенных мутаций. 

Задачи 

⎯ Рассмотреть матричный принцип воспроизведения нук-

леиновыхкислот и белков. 

⎯ Объяснитьсвойствагенетическогокода. 

⎯ Показатьучастиематричныхпроцессоввмутагенезе. 



 

Оборудованиерабочегоместа 

Цветныекарандаши(фломастеры),таблица«Генетическийкод»,

заданиядля письменного опроса. 

Ход занятия 

1. Проведениеписьменногоопроса. 

Вариант 1 Вариант 2 

Закончитепредложение 

1. «Соотношение пуриновых 

ипиримидиновых оснований в 

ДНКсоставляет 1:1», – 

утверждается вправиле… . 

2. В нуклеотидах ДНК присут-

ствуют следующие азотистые ос-

новании …, …,…, …. 

3. Порядок следования основа-

нийвдольцепиназывается…… 

нуклеиновойкислоты. 

1. Правило образования двуните-

войструктуры ДНК (А-Т, Г-

Ц)называетсяправилом…. 

2. Сахара, входящие с 

составнуклеиновыхкислот,назыв

аются 

…и… . 

3. Разделениедвухцепочечной

ДНКназывается…. 

4. мРНКявляетсяматрицейдля 

синтеза…. 



 

4. Образованиедвухцепочечной

структурыДНК называется …. 

5. тРНК переносят … к рибосо-

мам. 

6. Процесс переноса генетиче-

ской информации от ДНК к 

РНКназывается…. 

7. Некодирующиеучасткигена–

это… . 

8. Специфическая для 

каждойаминокислотыпоследовате

льностьтрёхоснованийтРНКназыв

ается 

…. 

9. Данная аминокислота 

можеткодироваться более чем 

однимкодоном,таккакгенетически

йкодявляется… . 

10. Всоставбелковвходит…… . 

11. Число генов у человека со-

ставляетоколо… . 

5. В ядре сосредоточено … 

%ДНК, а в митохондриях …% 

ДНКчеловека. 

6. Процесс удвоения ДНК назы-

вается…. 

7. Процессудаленияучастковизм

олекулы РНК, 

соответствующихинтронамвДНК,н

азывается…. 

8. Кодирующиеучасткигена–

это… . 

9. Последовательность их 

трёхнуклеотидов кодирует одну 

амино-кислоту, так как 

генетический кодявляется… . 

10. Полипептидомназывается

цепочкаиз…. 

11. Геномчеловекасодержит…п

ар нуклеотидов. 

 

2. Заданиядляаудиторнойгрупповойработы. 

Используя материалы Приложений 2−4 решите 

следую-щие задачи: 

1. Участок кодогенной цепи ДНК имеет следующее 

стро-ение: Г ГГЦ А ТТ А ГЦ Т АГ Г Ц… . Постройте 

участокполипептида, закодированного на этом участке цепи 

ДНК. Ка-киесвойствакода вы использовали длярешения? 

2. Участок кодогенной цепи ДНК имеет следующее 

стро-ение: А Г ТЦ Т ТЦ ЦЦ… . В результате действия 

азотистойкислоты, дезаминирующей азотистые основания в 

ДНК, 

первыйслевааденинпревратилсявгипоксантин(Hx).Известно,ч

тогипоксантин спаривается с цитозином. Как изменится 

структураполипептидапослевозникновенияточковоймутации? 

 



3. Кодогенная цепь ДНК имеет следующее строение: Г 

ГЦА Т ГТ Г ГЦ Г ТГ Т АЦ А А. В результате 

действияионизирующегоизлученияшестойслевануклеотидвы

пализцепи (делеция нуклеотида). Как изменится строение 

закодиро-ванного в этой цепи ДНК полипептида в результате 

выпадениянуклеотида? 

 

ПРАКТИЧЕСКОЕЗАНЯТИЕ4 

Тема: Закономерности независимого наследования 

(законыМенделя) 

 Цель :Изучитьзакономерностинаследованияменделирующихпри-

знаков учеловека. 

Задачи:  

⎯ Проверитьзнанияосновныхпонятийизаконовнезави-

симогонаследования. 

⎯ Рассмотретьотличительныеособенностиаутосомно-

доминантногоиаутосомно-рецессивногонаследования. 

Оборудованиерабочегоместа: 
Линейки,цветныекарандаши(фломастеры),штрих,карточки-заданиядля 

генетического диктанта, словари. 

Ход занятия 

1. Проведение генетического диктанта по 

следующимпонятиям: аллели, аллельные гены, аутосомы, 

гамета, ген, ге-нетика, геном, генотип, гетерозигота, гибрид, 

гомозигота, доми-нантный признак, закон Менделя 1-ый, 

закон Менделя 2-ой, за-кон Менделя 3-ий, кариотип, половые 

хромосомы, рецессивныйпризнак,фенотип, хромосомы. 

2. Выполнениезаданийпомоногенномуидигенномунас

ледованию нормальных признаков и наследственных бо-

лезнейчеловека.Объяснение по ходу выполнениязаданий. 

При оформлении решений задач необходимо 

использоватьПриложение5. 

Задача 1 

СиндромМаршалла(близорукость,катаракта,снижениес



луха,задержкаумственногоразвития)–аутосомно-доми-

нантныйпризнак. 

Какие могут быть дети у гетерозиготных по генотипу 

ро-

дителей?Напишитегенетическуюсхемубрака.КакойзаконМен

деляпроявляется приэтомнаследовании? 

Задача 2 

ЖенщинасгруппойкровиВимеетребёнкасгруппойкро

ви 0. 

Каковыихгенотипы?Какимможетбытьгенотипотцаре-

бёнка? 

Задача 3 

Определитевероятностьрождениядетейснормальнымии 

«паучьими»пальцами(арахнодактилия)всемье,гдеодинизроди

телейгетерозиготенподоминантномуаутосомномугенуарахнод

актилии, а второй имеет нормальный фенотип и в егороду 

арахнодактилия не наблюдалась. Известно, что пенетрант-

ностьарахнодактилиисоставляет30%. 

Задача 4 

Отец глухонемой (рецессивный признак) с белым 

локономнадо лбом (доминантный признак), мать здорова и 

без белойпряди,ребёнок родилсяглухонемым сбелой 

прядьюнадолбом. 

Можнолиутверждать,чтоонунаследовалэтипризнакиото

тца?Ответ подтверитегенетическойсхемойбрака. 

 

ПРАКТИЧЕСКОЕЗАНЯТИЕ5 

Тема: Наследование при взаимодействии неаллельных 

генов 

Цель: 

Рассмотретьвариантывзаимодействийнеаллельныхгеноввде-

терминациипризнаков учеловека. 

Задачи:  

Познакомитьсяскомплементарнымвзаимодействиемгенов. 

Изучитьпримерынаследованияприэпистазеиполиме-рии. 



Оборудованиерабочегоместа: Линейки, цветные карандаши 

(фломастеры), штрих, учебник,словари. 

Ход занятия 

Решение и обсуждение задач на наследование при 

ком-

плементарном,эпистатическомиполимерномвзаимодей-

ствии генов. 

Задача 1 

В клетках человека и млекопитающих для защиты от 

ви-русов вырабатывается специфический белок – 

интерферон. Егообразование связано с комплементарным 

взаимодействием 

двухнеаллельныхдоминантныхгенов,локализованныхвразных

хромосомах. Один из генов обеспечивает синтез этого белка, 

адругой – способствует переводу интерферона в активную 

фор-му. В брак вступают здоровые мужчина и женщина, 

гетерози-готныепообеим парам генов. 

Какова вероятность появления в этой семье детей с 

ослаб-леннымиммунитетом? 

Задача 2 

Так называемый бомбейский феномен состоит в том, 

что всемье, где отец имел группу крови B, а мать группу 

крови АВ,родилась девочка с группой крови 0. В литературе 

описано ещенесколько подобных случаев. По сообщению 

выдающегося аме-

риканскогогенетикаВ.МакКьюсика,некоторыегенетикисклонн

ы объяснять это явление редким эпистатическим рецес-

сивным геном, способным подавлять действие генов, 

определя-ющихгруппыкрови АиВ. 

Принимая эту гипотезу о наличии рецессивного аллеля 

s,установите генотипы всех лиц, описанных в бомбейском 

фено-мене. 

Задача 3 

Рост человека определяется полимерными 

несцепленнымигенами. Предположим, что высокие люди 

имеют три пары до-минантных полимерных генов и рост 180 



см, низкий рост опре-деляется тремя парами рецессивных 

полимерных генов и равен150 см. В брак вступают женщина 

с ростом 160 см и мужчина сростом175см. 

Определитевозможныйростдетейотэтогобрака. 

 

ПРАКТИЧЕСКОЕЗАНЯТИЕ6 

Тема:Методыизучениягенетикичеловека 

 
Цель: Рассмотреть клинико-генеалогический метод, как наиболее уни-

версальный метод генетического анализа, применяемый в меди-

цинскойгенетике. 

Задачи 

Рассмотреть систему символов, используемых при со-

ставленииродословной. 

Научить определять генотипы членов родословной, ис-пользуяеё 

графическое изображение. 

Освоитьсоставлениеродословной поеё легенде. 

Оборудованиерабочегоместа: Линейки, простые и цветные 

карандаши (фломастеры), штрих,учебник. 

Ход занятия 

Выполнениезаданийнаанализ родословных. 

Задание 1 

Проведите генетический анализ родословной с 

аутосомно-доминантным типом наследования с неполной 

пенетрантностьюссиндромомВаарденбурга(телекант,частичн

ыйальбинизм,глухота). 
 

 

Задание 2 



Определите генотипы всех членов семьи, 

представленных в родословной саутосомно-рецессивным 

типомнаследованиямуковисцидоза (рецидивирующие 

легочные инфекции, повыше-ние концентрации ионов натрия 

и хлора в потовой 

жидкости,нарушениефункцииподжелудочнойжелезыикишечн

ика). 

 

Задание 3 

ОпределитегенотипывсехлицвродословнойсX-

сцепленным рецессивным типом наследования гемофилии 

А(кровотечения, гемартрозы, сниженная прокоагулянтная 

актив-ностьфактораVIII). 

 
 

Задание2 

Отдвухнормальныхпозрениюродителейродиласьдочьс 

нормальным зрением. Впоследствии она вышла замуж за 

муж-чину-дальтоника, который имел нормальных по зрению 

брата исестру. От этого брака родилась одна дочь-дальтоник. 

Родителихотят знать, какова вероятность рождения у них в 

дальнейшемдетей-дальтоников. Составьте родословную этой 

семьи, опреде-лите генотипы всех членов семьи и 

вероятность рождения отэтойпары детейс 

нормальнымзрением идальтоников. 



 
 

ПРАКТИЧЕСКОЕЗАНЯТИЕ7 

Тема:Изменчивость.Классификациямутаций.Классифика

циянаследственныхболезней 

Цель: Систематизировать знания о мутациях и их роли в 

возникнове-ниинаследственныхболезнейчеловека. 

Задачи: 

Рассмотретьклассификациюмутацийпопринципуиз-

менениягенома. 

Показатьсвязьмутацийснаследственнойпатологиейчеловека. 

Оборудованиерабочегоместа: Линейки, простые и цветные 

карандаши (фломастеры), штрих,учебники,словари,атласы-

справочники,мультимедийноесо-провождениезанятия. 

Ход занятия 
 

1. Рассмотрение и обсуждение типов мутаций, 

пред-ставленных в таблице 1. Выполнение схем наиболее 

частыххромосомныхаберраций(поАсановА.Ю.идр.,главаVI.

С.93−107). 

 

Таблица 1 

Типы мутаций 

М у т а ц и и
 

 

 
 

Генные 

1.Заменанук-

леотидоввДНК 

а)ТранзицииА↔ГТ↔Цб)Тр

ансверсииА↔ТА↔ЦГ↔ТГ

↔Ц 

 
2.Сдвиграмкисчит

ывания 

а) Выпадения

 (делеции)нуклеотидов 

б)Вставки(инсерции)  нук- 

леотидов 



 

 

 

Хромосом-

ные пере-

стройки(аб

еррации) 

3. Внутрихромо-

сомныепере-

стройки 

а) Делеции(del) 

б) Дупликации 

(dup)в)Инверсии(inv

) 

г) Кольцевые хромосомы 

(r)д)Изохромосомы(i) 

 
4.Межхромо-

сомныепере-

стройки 

а)Реципрокныетранслока-

ции(rcp) 

б)Нереципрокныетрансло-

кации(t) 

в)Робертсоновскиетранс- 

локации(rob) 

 

 

 
Геномные 

5.Эуплоидия а)Полиплоидия(3n,4n) 

 

 
6.Анеуплоидия 

а) Моносомия (2n–

1)б)Трисомия(2n+1) 

в)Полисомия(2n+2идру-гие) 

г)Мозаицизм(2n/2n+1  и 

другие) 

 

 

1. Работа с учебной литературой по подбору 

примеровнаследственныхболезней,обусловленныхгенными,

хромо-сомными и геномными мутациями у человека, и 

заполнениетаблицы2. 

Задание: приведите по одному−два примера на 

каждуюгруппунаследственных болезней,данных в таблице2. 

Таблица 2 

Наследственныеболезни 

Н а с л е д с т в е н н ы е б о л е з н и
 

Г е н н ы е 

 

Моногенные 

Менделирую- 

щие 

АD  

AR  

X-сцепленные D  

R  



Полигенные (мультифак-

ториаль-ные, болезни 

снаследственнымпредрас

- 

положением) 

 

Митохондриальные  

Болезни с нетрадицион-

нымтипомнаследования;б

олезниснеустановлен- 

нымтипомнаследования 

 

Х
р

о
м

о
со

м
н

ы
е 

 
Болезни,обусловленные

изменениями 

структурыхромосом 

Делеции  

Кольцевыехро- 

мосомы 

 

Транслокации  

Другиехромо- 

сомныемутации 

 

Болезни, 

обусловленныеизменение

м числа хромо-сом 

Моносомии  

Трисомии  

Полисомии  

Мозаицизм  
 

2. Ответьтенавопросы: 

а)Какиеизперечисленныхзаболеванийчеловекасвязаныс

геномнымимутациями:1)с.Клайнфельтера;2)дальтонизм; 

3)с.трисомииX;4)фенилкетонурия;5)с.Патау;6)с.«кошачь-

егокрика»;7) с.Марфана? 

б)Какие из перечисленных заболеваний человека 

связанысгеннымимутациями:1)с.Дауна;2)хореяГентингтона; 

3) мышечнаядистрофияДюшенна;4)полидактилия;5)с.Эд-вардса; 

6)с.Шерешевского-Тернера;7)ахондроплазия? 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

МЕТОДИЧЕСКИЕ РЕКОМЕНДАЦИИ 

 

ПО ВЫПОЛНЕНИЮ САМОСТОЯТЕЛЬНОЙ 

РАБОТЫ 

 

 

1. ОБЩИЕ ПОЛОЖЕНИЯ 

 

Методические рекомендации разработаны в соответствии с 

программой учебной дисциплины ОП.04 Генетика человека с 

основами медицинской генетики, и предназначены для 



обучающихся специальности 33.02.01 Фармация. Самостоятельная 

работа выполняется студентом по заданию преподавателя, но без 

его непосредственного участия. Самостоятельная работа 

обучающихся, оказывающая эффективное влияние на 

формирование личности будущего специалиста, планируется 

обучающимся самостоятельно. Каждый студент сам определяет 

режим своей работы и меру труда, затрачиваемого на овладение 

учебным содержанием по каждой дисциплине. Он выполняет 

самостоятельную работу по личному, индивидуальному плану, в 

зависимости от его подготовки, располагаемого времени и других 

условий. 

Во время самостоятельной подготовки обучающиеся 

должны быть обеспечены доступом к современным 

профессиональным базам данных, к информационным ресурсам 

сети Интернет. 

Объем времени, отведенный на самостоятельную работу, 

представляет собой логическое продолжение аудиторных занятий. 

В ходе самостоятельной работы при изучении дисциплины 

ОП.04 Генетика человека с основами медицинской генетики 

студентам рекомендуется обратить внимание на следующие 

основные вопросы: 

1. Генетические и белковые маркеры в диагностике 

генетических и наследственных заболеваний  

2. Генетические часы и миграционное расселение 

человечества. Роль в формировании и популяционном 

накоплении орфанных заболеваний. Роль эффекта 

«бутылочного горлышка» в накоплениирецессивных 

патологических мутаций в популяции. Эффект основателя  

3. Генетичскиймозацизм. Примеры хромосомных и генных 

патологий, протекающих на фоне генетическогомозаицизма 

4. Генофонд как стратегический ресурс. Генетическое 

прогнозирование. Понятие о фенофонде 

5. Классификации наследственных заболеваний (база OMIM, 

Парижская классификация)  



6. Классификация мутаций  

7. Клинико-генетическое исследование, показания к нему  

8. Медико-генетическое консультирование, его цели, задачи, 

этапы (фенотипирование, составление клинико-

генеалогической родословной, медико-генетическое 

заключение), уровни организации и правовые основы. 

Показания для медико-генетического консультирования  

9. Методы генетического анализа (цитогенетические, 

молекулярно-цитогенетические, молекулярно-генетические, 

клинико-генеалогический)  

10. Методы ПЦР в медицинской генетике  

11. Микроцитогенетические синдромы – общая характеристика  

12. Митохондриальная наследственность. Отличия 

цитоплазматического наследования от ядерного  

13. Митохондриальная сегрегация и ее эффекты  

14. Моногенные наследственные заболевания – общая 

характеристика  

15. Мультифакториальные наследственные заболевания – 

общая характеристика  

16. Наследственность и изменчивость. Виды изменчивости, 

роль факторов среды в формировании фенотипической 

изменчивости  

17. Наследственные онкологические синдромы – общая 

характеристика  

18. Особенности проявления наследственных болезней. Сроки 

манифестации хромосомных, моногенных и 

мультифакториальных заболеваний  

19. Оценка риска наследственных заболеваний  

20. Показания для направления на диагностику нарушений 

обмена веществ у детей 1-го и 2-го года жизни  

21. Полигенный и мультифакториальный принципы 

формирования фенотипа. Роль факторов среды обитания в 

формировании здорового и болезненного фенотипа  

22. Понятие об орфанных заболеваниях. Диагностика, лечение, 



этические аспекты диагностики орфанных заболеваний  

23. Постнатальная диагностика наследственных и врожденных 

болезней Предективная медицина. Протеомный анализ  

24. Преконцепционная профилактика генных заболеваний  

25. Пренатальная диагностика наследственных и врожденных 

болезней. Профилактика наследственных заболеваний . 

Семиотика генетических заболеваний.  

Скринирующие программы как 

При изучении дисциплины ОП.04 Генетика человека с 

основами медицинской генетики  рекомендуется следующая 

последовательность обучения: вначале обучающимся необходимо 

ознакомиться и проработать учебный материал по учебникам и 

лекциям, затем следует обратиться к дополнительной литературе. 

 

 

2.  ЦЕЛИ ВНЕАУДИТОРНОЙ САМОСТОЯТЕЛЬНОЙ 

РАБОТЫ 

ОБУЧАЮЩИХСЯ 

 

   В результате освоения дисциплины обучающийся должен   

уметь: 

⎯ ориентировать в современной информации по генетике при 

изучении аннотаций лекарственных препаратов; 

⎯ решать ситуационные задачи, применяя теоретические 

знания; 

⎯ пропагандировать здоровый образ жизни как один из 

факторов, исключающий наследственную патологию; 

знать: 

⎯ биохимические и цитологические основы 

наследственности; 

⎯ закономерности наследования признаков, виды 

взаимодействия генов; 



⎯ методы изучения наследственности и изменчивости 

человека в норме и патологии; 

⎯ основные виды изменчивости, виды мутаций у человека, 

факторы мутагенеза; 

⎯ основные группы наследственных заболеваний, причины и 

механизмы возникновения; 

⎯ цели, задачи, методы и показания к медико-генетическому 

консультированию; 

 

 

3. ВИДЫ САМОСТОЯТЕЛЬНОЙ РАБОТЫ ПО 

ДИСЦИПЛИНЕ  

ОП.04 ГЕНЕТИКА ЧЕЛОВЕКА С ОСНОВАМИ 

МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКИ 

- чтение текста (учебника, первоисточника, дополнительной 

литературы); 

- составление плана текста; 

- графическое изображение структуры текста; 

- конспектирование текста; 

- выписки из текста. 

- работа со словарями и справочниками; 

- работа с конспектом лекции; 

- работа над учебным материалом (учебника, первоисточника, 

дополнительной литературы, аудио- и видеозаписей); 

- составление плана и тезисов ответа; 

- составление таблиц для систематизации учебного материала; 

- ответы на контрольные вопросы; 

- аналитическая обработка текста (аннотирование, 

рецензирование); 

- составление аннотированного каталога литературы по теме / 

проблеме; 

- составление терминологического словаря по теме; 

- составление фокусированного списка основных проблем, 

связанных с темой; 



- подготовка тезисов сообщений к выступлению на семинаре, 

конференции; 

- подготовка рефератов, докладов; 

- составление библиографии, тематических кроссвордов и др.; 

- решение ситуационных задач; 

- подготовка к деловым играм; 

- самоанализ изучения курса; 

- анализ результатов выполненных исследований по 

рассматриваемым проблемам; 

- проведение и представление мини-исследования в виде отчета по 

теме. 

 

3.1.РАБОТА С ТЕКСТОМ НПА С 

ИСПОЛЬЗОВАНИЕМ СПРАВОЧНО-ПРАВОВЫХ СИСТЕМ, 

ПРЕДОСТАВЛЕННЫХ СЕТЬЮ INTERNET. 

 

Во время самостоятельной деятельности, в процессе 

лекционных и семинарских занятий у обучающихся формируются 

навыки работы с нормативно-правовыми актами, регулирующими 

рациональное использование природных ресурсов и защиту 

окружающей природной среды. 

Прежде  чем  приступить  к  анализу  первоисточника,  

необходимо  прочитать документ, получить представление о его 

структуре. Это первый аспект работы с текстом правового 

документа. Второй аспект представляет собой запись основных 

положений и идей первоисточника. 

Обучающиеся в ходе работы с правовым актом 

воспроизводят отдельные положения текста, осуществляют его 

анализ. 

Особое внимание следует обратить на встречающиеся в 

первоисточнике экологические термины. Без усвоения основных 

терминов невозможно эффективное изучение правового 

источника, его понимание. 



После ознакомления с текстом и терминами следует 

приступить к выполнению поставленного задания. На данном 

этапе обучающиеся самостоятельно ищут ответы на поставленные 

перед ними вопросы. Эта деятельность помогает развитию умения 

структурировать информацию, выделять основные моменты. 

В результате систематической работы с текстом 

нормативно-правового акта у обучающегося развивается умение 

самостоятельно вести поиск правовой базы, уяснять смысл 

правовых терминов, использовать их в практической работе. 

Для того чтобы обучающийся имел постоянный доступ к 

НПА он может использовать сеть Internet. 

Одним из эффективных путей совершенствования 

самостоятельной работы является использование обучающимся 

Интернет-ресурсов, основными достоинствами которых являются:  

– реализации принципа индивидуальной работы; 

– наличие быстрой обратной связи; большие возможности 

наглядного предъявления материала; активность обучающихся; 

креативность. 

Кроме того, одним из достоинств Интернета является 

предоставление бесплатного доступа к справочно-правовым 

системам. 

На сегодняшний день в России и СНГ существует 

множество справочно-правовых систем, основные среди них: 

– Гарант, Консультант Плюс, Кодекс; Референт 

Государственные системы; 

– Информационно-поисковая система «Закон»  (ИПС 

«Закон»), Научно- технический центр правовой информации 

«Система» (НТЦ   «Система»); 

– Федеральное бюджетное  государственное учреждение  

«Научный  центр правовой информации при Министерстве 

юстиции Российской Федерации»; 

– (http://www.scli.ru/bd)., Информационно-правовая система 

«Законодательство России» (http: //pravo. gov. ru/ip s. html). 



Все это позволяет обучающемуся найти необходимый НПА 

в действующей редакции, с актуальными изменениями в 

законодательстве.



 

 

3. ВНЕАУДИТОРНАЯ САМОСТОЯТЕЛЬНАЯ РАБОТА СТУДЕНТОВ ПО ДИСЦИПЛИНЕ 

ОП.04 ГЕНЕТИКА ЧЕЛОВЕКА С ОСНОВАМИ МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКИ 

 

№ 

п/п 

Тема 

самостоятельной работы 

 

Кол-во 

часов 

Вид 

самостоятельной 

работы 

Результат 

работы 

Сроки 

выполнения 

 

1 История развития науки  

Генетика человека 2 

Подготовкасообщенияпо темам: 

«Историяисследованийгенетикичеловека» 

«ПрограммаГеномчеловека» 

Сообщение на 

практическое 

занятие 

2 Цитологические основы 

наследственности. 

Кариотип человека 

 

2 Диктант по теме:  

«Строение ядра». 
Диктант на 

практическое 

занятие 

3 Цитологические основы 

наследственности 

2 Сообщениеспрезентациейпотемам: 

«Факторы,влияющиенапротеканиемитоза». 

«Митотическийкроссинговер» 

Сообщение на 

практическое  

занятие 

4 Биохимические основы 

наследственности. 

Строение и генетическая 

роль нуклеиновых кислот. 

Ген и его свойства  

2 Сравнительная таблица: Строение 

нуклеиновых кислот ДНК и РНК. 

Таблица на 

практическое 

занятие 

5 Реализация генетической 

информации. Биосинтез 

белка. Генетический код и 

его свойства  

 

2 Презентациипотемам: 

1. «Проблемынесовместимостибелков» 

2. «.Лекарственныепрепаратыбелковойприро

ды.(гормоны,ферменты)» 

 

 Презентация на 

практическое  

занятие 

6 Наследование признаков 

при моногибридном, 

дигибридном и 

полигибридном 

скрещивании. 

Взаимодействие между 

генами. Пенетрантность и 

экспрессивность генов 

2 Сообщение по теме: 

«Нарушение биосинтеза белка и его 

последствия» 

Сообщение на 

практическое 

занятие 



 

7 Хромосомная теория 

наследственности. 

Хромосомные карты 

человека. Наследование 

признаков сцепленных с 

полом 

2 Сообщение по теме: 

«Генетическое обоснование своей группы 

крови и резус- фактора» 

 

Сообщение на 

практическое 

занятие 

8 Наследственные свойства 

крови 

 

2 Сообщения по теме: «Характеристика 

наследственных заболеваний (причины, 

симптомы, частота встречаемости)». 

Сообщение на 

практическое 

9 Классификация 

наследственных 

заболеваний 

2 Таблица 

Диагностическиепризнакихромосомныхсиндро

мов 

 

Таблица занятие 

10 Наследственность и среда 

Модификационная 

изменчивость. 

Наследственная 

изменчивость. Мутации, 

мутагены 

2 Решениеситуационныхзадач 

поустановлениюсиндрома. 

Решение задач на 

практическое 

11 Профилактика 

наследственных 

заболеваний Медико-

генетическое 

консультирование. 

 

2 Письменные ответы на вопросы 

 

Письменная работа  

 Всего 26    

 

 

 



 

                                          Самостоятельная работа № 1 

Тема: История исследований генетики человека. Программа «Геном человека» 

Целидидактические: 

Студентдолженуметь: 

Расширять знания по истории развития медицинской генетики, опираясь

 наматериалнаучной литературы, интернетресурсов. 

Оборудование:материалынаучнойлитературы,интернетресурсы 

Задание:Подготовитьсообщенияпопредложеннойтеме. 

«Историяисследованийгенетикичеловека» 

«ПрограммаГеномчеловека» 

Студент должен назвать тему сообщения, Ф.И.О. автора, описать 

рассматриваемуюпроблему,методырешения,полученныерезультаты,списокиспользуемойли

тературыиинтернетресурсовЦель–добитьсяпониманиевсейаудитории. 

Формаотчета:Выступлениессообщениемнатеоретическомзанятииподисциплине 

«Генетика человекасосновамимедицинской генетики». 

Самостоятельнаяработа№2 

Тема:«Жизненныйциклклетки.Митоз.Мейоз.Гаметогенез» 

Целидидактические: 

Студентдолженуметь: 

1. Расширить свои знания по изучаемой теме при использовании

 учебнойдополнительнойлитературы. 

2. Изучитьметодикусоставлениятематическихдиктантовпотеме.  

3. Составитьдиктантпо теме«Строение ядра». 

Оборудование:материалынаучнойлитературы,интернетресурсы 

Задание1 

Заполнитетаблицу: 

фазыинтерфазы характеристика наборхромосомиДНК 
   

   

   

Задание2.Охарактеризуйтепонятиекариотип –это…… 

Дайтехарактеристикувсемтипамхромосом,которыевывидитенарисунке. 



 

Форма отчета: В письменной форме сдать преподавателю

 подготовленнуютаблицу,описание кариотипаитипыхромосом.: 

Самостоятельнаяработа№3 

Тема:«Митоз –универсальный способ деления соматических клеток» 

Целидидактические: 

Студентдолженуметь: 

Расширять знания по изучаемой теме при использовании учебной 

дополнительнойлитературы. 

Задание1. 

Подготовкасообщениеспрезентациейпотемам: 

«Факторы,влияющиенапротеканиемитоза». 

«Митотическийкроссинговер» 

Задание2. 

Заполнитетаблицу 

фазымитоза характеристика наборхромосомиДНК 

   

   

   

Задание3 

Подпишитеосновныеструктурыхромосомы 

Этапыподготовкипрезентации 
 

1. Составление плана презентации, выделение основных идей первого и 

второгоуровня.Структура презентации: 

▪ постановказадачи; 

▪ известныеранеерезультатыипроблемы; 

▪ критерии,покоторомупредполагаетсяоцениватькачестворешения; 

▪ целиданнойработы; 

▪ основныерезультатыавтора; 

▪ напоследнемслайде—перечислениеосновныхрезультатовработы. 

2. Продумываниекаждогослайда,приэтомважноответитьнавопросы: 

▪ какидеяэтогослайдараскрываетосновнуюидеювсейпрезентации? 

▪ чтобудетнаслайде? 

▪ чтобудетговориться? 



 

Дизайнслайдовдолженбытьпростымистрогим. 

Формаотчета: 

1.Выступить перед студентами с выполненнойпрезентацией.(Устно) 

2.Представить преподавателю подготовленную таблицу по характеристике 

фазмитоза,иматериалпо строениюхромосом. 

 

Самостоятельная работа №4 

Тема:«Генетический код человека» 

Целидидактические: 

Студентдолженуметь: 

Расширять знания по истории открытия нуклеиновых кислот опираясь на 

материалнаучнойлитературы,интернетресурсов,видеоматериалов. 

Оборудование: материалы научной литературы, интернет ресурсы, 

видеоматериалы,дидактический материал. 

Задание1.ОпишитехарактеристикустроенияДНК 

Задание 2.Составьте сравнительную таблицу по закреплению 

материалаСтроениенуклеиновыхкислот ДНКиРНК. 

Признак ДНК РНК 

Углевод   

Азотистыео

снования 

  

Строениецепи   

Местонахождение 

вклетке 

  

Формаотчета:Представитьпреподавателюподготовленныйматериал. 

 

Самостоятельная работа № 5 

        Тема:«Проблемы несовместимости белков. Лекарственные препарата белковой 

природы 

Целидидактические: 

Студентдолженуметь: 

Расширять знания по проблемам несовместимости белков опираясь на 

материалнаучнойлитературы,интернетресурсов,видеоматериалов. 

Оборудование: материалы научной литературы, интернет ресурсы, 

видеоматериалы. 



 

Задание1:Подготовитьпрезентациипотемам: 

3. «Проблемынесовместимостибелков» 

4. «.Лекарственныепрепаратыбелковойприроды.(гормоны,ферменты)» 

Задание2. 

Порисункусоставьтетезисответапотемебиосинтезбелка 

Задание3 

Порисункусделайтетаблицупотеме«Уровниорганизациибелковоймолекулы»,иххара

ктеристика. 

 

Формаотчета:1Выступлениесдемонстрациейпрезентацийнатеоретическомзанятиип

одисциплине«Генетикачеловекасосновамимедицинскойгенетики». 

2. Представлениетезисаответапреподавателюпокартинкам. 

Самостоятельнаяработа№6 

Тема:«Реализациягенетическойинформации.Биосинтезбелка» 

Целидидактические: 

Студентдолженуметь: 

Расширятьзнанияпопроблемамнарушениябиосинтезабелка,опираясьнаматериалнаучной

литературы,интернетресурсов,видеоматериалов. 

Оборудование: материалы научной литературы, интернет ресурсы, видеоматериалы. 

Задание1. 

Подготовитьсообщениепотеме: 

«Нарушениебиосинтезабелкаиегопоследствия» 



 

Студент должен назвать тему сообщения, Ф.И.О. автора, описать 

рассматриваемуюпроблему,методырешения,полученныерезультаты,списокиспользуем

ойлитературыиинтернетресурсов.Цель–добитьсяпониманиявсейаудитории. 

Задание2. 

Опишитепроцессы,представленныенарисунке.Дайтеподробнуюхарактеристику

. 

 

Формаотчета: 

1. Выступлениессообщениемнатеоретическомзанятииподисциплине 

«Генетикачеловекасосновамимедицинскойгенетики». 

2. Представьтепреподавателювыполненноезадан

ие2. 
 

                          Самостоятельная работа № 7 

   Тема:«Взаимодействие генов. Наследование групп крови» 

     Целидидактические: 

Студентдолженуметь: 

1. Изучитьматериалповопросамнаследованиягруппкрови 

2. Обосноватьсвоюгруппукровиирезусфакторсточкизрениягенетики. 

Оборудование:материалынаучнойлитературы,интернетресурсы,информацияогрупповыхо

собенностяхи особенностяхрезус-фактора членовсемьи. 

Задание1. Проведитеисследованиевдомашнихусловияхиподготовьтесообщение потеме: 

«Генетическоеобоснованиесвоейгруппыкровиирезус-фактора» 

Задание2 Решитегенетическиезадачи: 

1.Гомозиготныйрезус-положительныймужчинаспервойгруппойкровиженилсянарезус-

отрицательнойженщине,имеющейвторуюгруппукрови.Матьженщиныимела первую 

группу крови. Какое потомство можно ожидать от этого брака2.Гомозиготныйрезус-

положительныймужчинаспервойгруппойкровиженилсянарезус-

положительнойгетерозиготнойженщине,имеющей вторуюгруппукрови. 

Мать женщины имела первую группу крови. Какое потомство можно ожидать 

от этогобрака? 

Формаотчета: 

1 Выступление с сообщением по проведенному 

исследованию.2.Проверкапреподавателемрешенныхгенетич

ескихзадач. 

 

Самостоятельная работа № 8 

Тема:«Классификация наследственных заболеваний» 

Целидидактические: 



 

Студентдолженуметь: 

Расширятьзнанияповопросамвозникновениянаследственныхзаболеваний,основныесим

птомы,частотавстречаемости,опираясьнаматериалнаучнойлитературы,интернет 

ресурсов,видео материалов. 

Оборудование:материалынаучнойлитературы,интернетресурсы,видеоматериалы. 

Задание1.Подготовитьсообщенияпотеме: 

«Характеристиканаследственныхзаболеваний(причины,симптомы,частотавстречаемости)»

. 

Студент должен назвать тему сообщения, Ф.И.О. автора, описать 

рассматриваемуюпроблему,методырешения,полученныерезультаты,списокиспользуем

ойлитературыиинтернетресурсов.Цель–добитьсяпониманиявсейаудитории. 

Задание2. А)Дайте характеристику синдрома по фенотипическим признакам. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Формаотчета 

1. Выступлениессообщенияминатеоретическомзанятииподисциплине 

«Генетикачеловекасосновамимедицинскойгенетики». 

2. Описатьхарактеристикусиндромапредставленногона фото.(письменно) 

Самостоятельная работа № 9 

Тема:«Хромосомные болезни» 

Целидидактические: 

Студентдолженуметь:  

Расширять знания по вопросам возникновения хромосомных болезней , 

основныесимптомы,частотавстречаемости,опираясьнаматериалнаучнойлитературы,ин

тернетресурсов, видеоматериалов. 

Оборудование:материалынаучнойлитературы,интернетресурсы,видеоматериалы. 

Задание1. Подготовитьсообщенияпотеме: 

«Характеристикахромосомныхзаболеваний(причины,симптомы,частотавстречаемости». 

Задание2 Заполнитетаблицу 

ДИАГНОСТИЧЕСКИЕПРИЗНАКИХРОМОСОМНЫХСИНДРОМОВ 

«А» Компле

кс 

«В» признаки - «С»

 п



 

 

Формаотчета 

1. Выступлениессообщенияминатеоретическомзанятииподисциплине«Генетикачелове

ка сосновамимедицинской генетики». 

2. Продемонстрироватьпреподавателюподготовленнуютаблицу. 
 

Самостоятельнаяработа№ 10 

Тема:«Наследственнаяизменчивость.Мутации.Мутагены.Модификационн

аяизменчивость». 

Целидидактические: 

Студентдолженуметь: 

    

Расширятьзнанияповопросамразныхформизменчивостиорганизмов,какнаследственной

такиненаследственной,опираясьнаматериалнаучнойлитературы,интернет ресурсов, 

видеоматериалов. 

    Оборудование:материалынаучнойлитературы,интернетресурсы,видеоматериалы. 

Задание1. Составитьопорныеконспектыпотеме: 

«Лекарственныепрепаратыкакмутагенныйфактор». 

Присоставленииопорногоконспектастудентунеобходимоизучитьматериаликрат

ков видесхемыилитаблицы его изложитьвкраткойформе. 

Задание2. Инструктаж:заполнитьтаблицу,используясписок. 

МУТАГЕНЫ (физические, 

химические,биологические) 

АНТИМУТАГЕНЫ 

  

  

1.кофе 12.витамины 

2 зеленыйчай 13.краскадляволос 

4. пиво 14.спиртосодержащиекоктейли 

5. горчица 15.жевательнаярезинка 

6. бензин 16.жареныепирожки 

7. яблоки 17.замороженныеполуфабрикаты 

8. ультрафиолет 18.чипсы 

9. салатизкапусты 19.зеленыйлук 

 20.закваска,йогурт 

10. мята 21.сотовыйтелефон 

11. сигареты 22.петрушка 

ризнаки 

признаков,  признаки, чаще всего характерные для 

позволяющ

их 

 встречающиеся при отдельных 

заподозрит

ь 

 определенных хромосомныханома

лий 

хромосомн

ую 

 синдромах.  

аномалию    

   

   



 

Формаотчета: 

Представлениенатеоретическомзанятииподготовленныеопорныеконспекты,заполне

ннуютаблицу. 

 

Самостоятельная работа № 11 

Тема:«Моногенныезаболевания» 

Целидидактические: 

Студентдолженуметь: 

Расширять знания, по вопросам возникновения моногенных болезней , 

основныесимптомы,частотавстречаемости,опираясьнаматериалнаучнойлитературы,интер

нетресурсов, видеоматериалов. 

Оборудование:материалынаучнойлитературы,интернетресурсы,видеоматериалы. 

Задание1. Инструктаж:рассмотритефото: 

Необходимо: 

1.Определить кариотип.  

2.Установить пол. 

3.Установить типгетероплоидииили хромосомноймутации. 

4.Определитьсиндром.  

Формаотчета: 

1. Выступлениессообщением 

натеоретическомзанятииподисциплине«Генетикачеловека сосновамимедицинской 

генетики». 

2. Выполнитьзаданияпоустановлениюсиндрома. 

 

 

Дайтехарактеристикупредставленнойродословной 

1. Студенты должны представить свою родословную с

 описанием типанаследованияипризнака, покоторомуона составлена. 

2. Решитьпредставленнуюродословную. 

Оборудование: материалы научной литературы, интернет ресурсы, 

видеоматериалы. 

Задание 1. Подготовить сообщения по теме: 



 

«Медико-генетическое консультирование в г  Москве и городах

 Московской области».Студент должен назвать тему сообщения, Ф.И.О. автора, 

описать рассматриваемую проблему, методы решения, полученные

 результаты, список используемой литературы и интернет ресурсов Цель – 

добиться понимание всей аудитории  

Задание2 

Решитеситуационнуюзадачу. 

Супруги Ивановы обратились в МГК 11 января 2015 года по прогнозу потомства 

всвязи с болезнью Дауна уребенка, который умер на 4 месяце жизни от 

сепсиса.Женщиназдороваей25лет.Приосмотреобнаруживаетсяправильноетелосложение. 

Дерматоглифы рук без патологии. Кариотип 46ХХ. Родословная безсигнального 

отягощения. Мужу 30 лет, здоров, имеет 

правильноетелосложение,дерматоглифырукбезпатологии.Кариотип46Ху.Родословнаябезо

собенностей. 

Инструктаж:ответитьписьменнонавопросы 

1.Каков прогноз потомства по болезни Дауна у данных родителей. 

2.Необходимолибылоопределениекариотиповуних? 

3. КакизменитсяпрогнозпотомствапоболезниДаунауэтих супруговчерез10-

15лет. 

Формаотчета: 

Выступлениессообщенияминатеоретическомзанятииподисциплине 

«Генетикачеловекасосновамимедицинскойгенетики». 

Проверкаситуационнойзадачи. 

 

ОБЩИЕ МЕТОДИЧЕСКИЕ РЕКОМЕНДАЦИИ ПО РАБОТЕ С ТЕКСТОМ 

 

Умения работать с заголовком учебного текста, информацией: 

✓ – формулировать вопросы к заголовку; 

✓ – выделять какими знаниями, умениями по данной теме уже владеете; 

✓ – установить, почему именно эти слова вынесены в заголовок; 

✓ – предвосхищать, что из ранее неизвестного может открыться; 

✓ – осознать, что неизвестно по этой теме; 

✓ – переформулировать заголовок в форму вопроса. 

 

Умения, необходимые для структурирования информации: 

✓ – делить информацию на относительно самостоятельные смысловые части; 

✓ – выделять в смысловой части главное (с точки зрения поставленной учебной 

задачи) и вспомогательное, новое и уже знакомое; 

✓ – выделять в смысловой части, о чем говорится (объект) и что о нем 

говорится; 

✓ – оценивать  информативную значимость выделенных мыслей –  соотносить 

их с теми или иными категориями содержательной структуры информации 

(фактами, явлениями, понятиями, законами, теориями); 

✓ – определять логические и содержательные связи и отношения между 

мыслями информации; 

✓ – выделять «смысловые и опорные пункты», элементы информации, несущие 

основную смысловую нагрузку (термины, понятия, формулы, рисунки и др.); 

✓ – группировать по смыслу выделенные при анализе информации мысли, 

объединяя их в более крупные части; 

✓ – формулировать главные мысли этих частей, всей информации; 

✓ – обобщать то, что в тексте дано конкретно; 

✓ – конкретизировать то, что дано обобщено; 



 

✓ – доказывать, аргументировать то, что не доказано, но требует 

доказательства; 

✓ – выделять трудное, непонятное; 

✓ – формулировать вопрос по учебной информации; 

✓ – выделять противоречия с ранее известным, с собственным опытом; 

✓ – соотносить результаты изучения с поставленными целями, вопросами; 

✓ – синтезировать информацию, полученную из разных источников. 

Умения письменной фиксации результатов работы с учебной информацией: 

✓ – составлять план (простой или сложный), отражать информацию 

графически; 

✓ – отражать содержание информации тезисно; 

✓ – составлять конспект (следящий, структурный и др.) 

Коммуникативные умения: 

✓ – устно характеризовать систему вопросов, освещенных в учебной 

информации; 

✓ – тезисно излагать содержание информации; 

✓ – развернуто излагать содержание. 

Умения контролировать свою работу с учебной информацией: 

✓ – воспроизводить изученное; 

✓ – составлять тезаурус понятий темы; 

✓ – подбирать, конструировать задания на применение изученного; 

✓ – приводить собственные примеры; 

✓ – устанавливать связи изученного с ранее известным. 

Общие методические рекомендации для оформления и написания реферата 

«Реферат» имеет латинские корни и в дословном переводе означает 

«докладываю, сообщаю». Словари определяют его значение как «краткое изложение в 

письменном виде или в форме публичного доклада содержания книги, учения, научной 

проблемы, результатов научного исследования: доклад на определенную тему, 

освещающий ее на основе обзора литературы и других источников. 

1. Студенческий реферат – это творческая работа студента, в которой на основании 

краткого письменного изложения и оценки различных источников проводится 

самостоятельное исследование определенной темы, проблемы. 

2. Реферат отличают следующие признаки: 

а) реферат не копирует дословно содержание первоисточника, а представляет 

собой новый вторичный текст, создаваемый в результате систематизации и обобщения 

материал первоисточника, его аналитико-синтетической переработки («аналитико-

синтетическая переработка первичного документа с целью создания вторичного») (ГОСТ 

Р ИСО 10011-2-93) 

б) будучи вторичным текстом, реферат создается со всеми требованиями, 

предъявляемыми к связному высказыванию, то есть ему должны быть присущи 

следующие черты: целостность, связность, структурная упорядоченность и 

завершенность. 

в) в реферат должно быть включено самостоятельное мини-исследование, 

осуществляемое на материале или художественных текстов, или источников по теории и 

истории литературы. 

3. Студенческий реферат должен иметь следующую структуру: 

– титульный лист  

– план работы (содержание)  

– введение  

– основная часть  

– заключение  

– список литературы  



 

– приложение (по необходимости) 

Во введении, как правило, дается краткая характеристика изучаемой темы, 

обосновывается ее актуальность, раскрываются цель и задачи работы, производится 

краткий обзор литературы и важнейших источников, на основании которых готовился 

реферат. 

В основной части кратко, но полно излагается материал по разделам, каждый из 

которых раскрывает свою проблему или разные стороны одной проблемы. Каждый 

смысловой блок (глава, параграф) должен быть озаглавлен. 

Заключение должно быть четким, кратким, вытекающим из содержания основной 

части. В нем должны содержаться выводы по результатам работы, а также информация о 

согласии или несогласии с авторами цитируемых работ, даны указания на то, кому могут 

быть интересны книги, тексты, рассмотренные в реферате. Заключение не должно 

превышать по объему введения. 

4. Объем реферата жестко не регламентируется, однако он не должен превышать 20 

машинописных страниц. 

5. Требования к оформлению: 

Реферат должен быть написан на бумаге стандартной формы (лист 4А, с полями 

слева 2,5 – 3 см, сверху и снизу – 2 см, справа – до 1 см) и вложен в папку. 

Нумерация страниц должна быть сквозной, включая список используемой 

литературы и приложения. Нумеруют страницы арабскими цифрами в правом нижнем 

углу или сверху посредине листа. Первой страницей является титульный лист, на нём 

номер страницы не ставится. 

Схема оформления титульного листа (приложение 1), содержания (приложение 2) 

студенческого реферата прилагается. 

Список литературы завершает работу. В нем фиксируются источники, с которыми 

работал автор реферата. Список составляется в алфавитном порядке по фамилиям авторов 

или заглавия книг. При наличии нескольких работ одного автора их названия 

располагаются по годам изданий. Библиографические данные оформляются в 

соответствии с ГОСТом. 

 

12. ОБЩИЕ МЕТОДИЧЕСКИЕ РЕКОМЕНДАЦИИ ДЛЯ ОФОРМЛЕНИЯ  

СООБЩЕНИЯ, ДОКЛАДА 

 

Объем сообщения обычно составляет 2-3 страницы формата А-4 

Сообщение, доклад оформляют стандартно:  

Шаблонный машинописный текст имеет следующие параметры:  

– шрифт Times New Roman;  

– размершрифта 14;  

– межстрочный интервал 1,5;  

– стандартные поля для редактора Word;  

– выравнивание по ширине. 

Ссылки на источники указываются по требованию преподавателя.  

В идеале, сообщение, доклад еще должны содержать приложения – таблицы, схемы, 

копии документов – однако, чаще это не практикуется. 

 

 Общие методические рекомендации для оформления презентации. 

Требования к презентации 

На первом слайде размещается:  

– название презентации; 

– автор: ФИО, группа, название учебного учреждения (соавторы указываются в 

алфавитном порядке);  

– год. 



 

На втором слайде указывается содержание работы, которое лучше оформить в виде 

гиперссылок (для интерактивности презентации). 

На последнем слайде указывается список используемой литературы в соответствии 

с требованиями, интернет-ресурсы указываются в последнюю очередь. 

 

 

Критерии оценки по видам работ 

 

1. Критерии оценки подготовки информационного сообщения 

– актуальность темы; 

– соответствие содержания теме; 

– глубина проработки материала; 

– грамотность и полнота использования источников; 

– наличие элементов наглядности. 

 

2. Критерии оценки подготовки реферата 

– актуальность темы; 

– соответствие содержания теме; 

– глубина проработки материала; 

– грамотность и полнота использования источников; 

– соответствие оформления реферата требованиям. 

 

3. Критерии оценки составления опорного конспекта 

– соответствие содержания теме; 

– правильная структурированность информации; 

– наличие логической связи изложенной информации; 

– соответствие оформления требованиям; 

– аккуратность и грамотность изложения; 

– работа сдана в срок. 

 

4. Критерии оценки составления опорно-логической схемы  по теме 

– соответствие содержания теме; 

– логичность структуры таблицы; 

– правильный отбор информации; 

– наличие обобщающего (систематизирующего, структурирующего, 

сравнительного) характера изложения информации; 

– соответствие оформления требованиям; 

– работа сдана в срок. 

 

5. Критерии оценки создания материалов-презентаций 

– соответствие содержания теме; 

– правильная структурированность информации; 

– наличие логической связи изложенной информации; 

– эстетичность оформления, его соответствие требованиям; 

– работа представлена в срок. 

 

Критерии оценки самостоятельной внеаудиторной работы студентов 

 

Качество выполнения внеаудиторной самостоятельной работы обучающихся 

оценивается посредством текущего контроля самостоятельной работы обучающихся с 

использованием балльно–рейтинговой системы. Текущий контроль СРС – это форма 

планомерного контроля качества и объема, приобретаемых обучающимся компетенций в 



 

процессе изучения дисциплины, проводится на практических и семинарских занятиях и во 

время консультаций преподавателя. 

100~89% Максимальное количество баллов, указанное в карте–маршруте (табл. 1) 

самостоятельной работы обучающегося по каждому виду задания, обучающийся 

получает, если: 

– обстоятельно с достаточной полнотой излагает соответствующую тему; 

– дает правильные формулировки, точные определения, понятия терминов; 

– может обосновать свой ответ, привести необходимые примеры; 

– правильно отвечает на дополнительные вопросы преподавателя, имеющие целью 

выяснить степень понимания студентом данного материала. 

 

70~89% от максимального количества баллов обучающийся получает, если: 

– неполно (не менее 70% от полного), но правильно изложено задание; 

– при изложении были допущены 1–2 несущественные ошибки, которые он 

исправляет после замечания преподавателя; 

– дает правильные формулировки, точные определения, понятия терминов; 

– может обосновать свой ответ, привести необходимые примеры; 

– правильно отвечает на дополнительные вопросы преподавателя, имеющие целью 

выяснить степень понимания студентом данного материала. 

 

50~69% от максимального количества баллов обучающийся получает, если: 

– неполно  (не менее 50% от полного), но правильно изложено задание; 

– при изложении была допущена одна существенная ошибка; 

– знает и понимает основные положения данной темы, но допускает неточности в 

формулировке понятий; 

– излагает выполнение задания недостаточно логично и последовательно; 

– затрудняется при ответах на вопросы преподавателя. 

 

49% и менее от максимального количества баллов обучающийся получает, если: 

– неполно (менее 50% от полного) изложено задание; 

– при изложении были допущены существенные ошибки. 

 

В "0" баллов преподаватель вправе оценить выполненное обучающимся задание, 

если оно не удовлетворяет требованиям, установленным преподавателем к данному виду 

работы. 

Сумма полученных баллов по всем видам заданий внеаудиторной самостоятельной 

работы составляет рейтинговый показатель студента. Рейтинговый показатель студента 

влияет на выставление итоговой оценки по результатам изучения дисциплины. 

Таблица перевода баллов в оценку 

 

балл 100~89% 70~89% 50~69% 49% и менее 

оценка 5 (отл.) 4(хор.) 3(удов.) 2 (неудов.) 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

Перечень рекомендуемых учебных изданий, Интернет–ресурсов, дополнительной 

литературы: 

 
Основная литература: 

1. Азова, М.М. Генетика человека с основами медицинской генетики. : учебник / Азова 

М.М., Гигани О.Б., Гигани О.О., Желудова Е.М., Щипков В.П. — Москва :КноРус, 2020. 

— 208 с. — (СПО). — ISBN 978-5-406-07535-7. — URL: https://book.ru/book/932512 (дата 

обращения: 28.10.2019). — Текст : электронный. 

2. Азова, М.М. Генетика человека с основами медицинской генетики. : учебник / Азова 

М.М., Гигани О.Б., Гигани О.О., Желудова Е.М., Щипков В.П. — Москва :КноРус, 2018. 

— 208 с. — (СПО). — ISBN 978-5-406-06485-6. — URL: https://book.ru/book/929432 (дата 

обращения: 28.10.2019). — Текст : электронный. 

3. Алферова, Г. А.  Генетика. Практикум : учебное пособие для среднего 

профессионального образования / Г. А. Алферова, Г. А. Ткачева, Н. И. Прилипко. — 2-е 

изд., испр. и доп. — Москва : Издательство Юрайт, 2020. — 175 с. — (Профессиональное 

образование). — ISBN 978-5-534-11679-3. — Текст : электронный // ЭБС Юрайт [сайт]. — 

URL: https://urait.ru/bcode/457164 (дата обращения: 08.09.2020). 

4. Алферова, Г. А.  Генетика : учебник для среднего профессионального образования / Г. 

А. Алферова, Г. П. Подгорнова, Т. И. Кондаурова. — 3-е изд., испр. и доп. — Москва : 

Издательство Юрайт, 2020. — 200 с. — (Профессиональное образование). — ISBN 978-5-

534-11678-6. — Текст : электронный // ЭБС Юрайт [сайт]. — URL: 

https://urait.ru/bcode/457163 (дата обращения: 08.09.2020). 

 

Дополнительная литература (в том числе периодические издания): 

1. Борисова, Т. Н.  Генетика человека с основами медицинской генетики : учебное пособие 

для среднего профессионального образования / Т. Н. Борисова, Г. И. Чуваков. — 2-е изд., 

испр. и доп. — Москва : Издательство Юрайт, 2020. — 159 с. — (Профессиональное 

образование). — ISBN 978-5-534-08537-2. — Текст : электронный // ЭБС Юрайт [сайт]. — 

URL: https://urait.ru/bcode/452069 (дата обращения: 08.09.2020). 

2. Генетика человека с основами медицинской генетики : учебник / Азова М.М., под ред., 

Гигани О.Б., Гигани О.О., Желудова Е.М., Щипков В.П. — Москва : КноРус, 2021. — 208 

с. — ISBN 978-5-406-08379-6. — URL: https://book.ru/book/939876 (дата обращения: 

07.04.2021). — Текст : электронный. 

3. Нахаева, В. И.  Биология: генетика. Практический курс : учебное пособие для среднего 

профессионального образования / В. И. Нахаева. — 2-е изд., перераб. и доп. — Москва : 

Издательство Юрайт, 2020. — 276 с. — (Профессиональное образование). — ISBN 978-5-

534-07034-7. — Текст : электронный // ЭБС Юрайт [сайт]. — URL: 

https://urait.ru/bcode/455122 (дата обращения: 08.09.2020). 

 

 

 

 


