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1. Перечень планируемых результатов обучения по дисциплине, 

соотнесенных с планируемыми результатами освоения  

основной образовательной программы  

 

В результате освоения основной образовательной программы подготовки 

научно-педагогических кадров в аспирантуре у обучающегося должны быть 

сформированы следующие универсальные, общепрофессиональные и 

профессиональные компетенции:  
 

Код 

компетенции 

Результаты освоения ООП  

 

Перечень планируемых результатов 

обучения по дисциплине 

ОПК-1 

способность самостоятельно 

осуществлять научно-

исследовательскую деятельность 

в соответствующей 

профессиональной области с 

использованием современных 

методов исследования и 

информационно-

коммуникационных технологий 

знать: 

-  методы и приемы научно-

исследовательской работы, в том 

числе с использованием современных 

компьютерных технологий в 

соответствие с направленностью 

подготовки 

уметь: 

- применять теоретические знания 

по методам сбора, хранения, 

обработки и передачи информации с 

использованием современных 

компьютерных технологий 

 

ПК-1 демонстрирует глубокое знание 

теоретических основ общей и 

медицинской генетики и 

понимает их прикладные 

аспекты 

знать:  
- теоретические основы 

популяционной генетики  

 

ПК-2 демонстрирует знания об 

этнической, популяционной, 

демографической генетики и 

проблемам геногеографии 

знать:  
- о современных методах и 

подходах в исследовании медико-

генетических проблем 

воспроизводства популяций человека 

уметь: 

-  осуществлять адекватный выбор 

методов исследования при решении 

проблем в области антропогенетики 

 

2. Место дисциплины в структуре программы подготовки аспиранта   

 

Дисциплина «Популяционная генетика наследственных патологий» 

относится к базовой  части  программы аспирантуры.     Дисциплина изучается 

на _3_ курсе. 

Для  освоении данной дисциплины необходимы знания и компетенции, 

полученные в ходе изучения курсов: «Генетика», «Медицинская генетика. 



Генетика иммунитета», «Структурная геномика».   

 

3. Объем дисциплины в зачетных единицах с указанием количества 

академических часов, выделенных на контактную работу обучающихся  

с преподавателем (по видам занятий)  

и на самостоятельную работу обучающихся 

 

Общая трудоемкость дисциплины   составляет __3___ зачетных единиц 

(з.е.),  _108__ академических часов. 

3.1. Объѐм дисциплины по видам учебных занятий (в часах) 

Объѐм дисциплины 
Всего часов 

для очной формы 

обучения 

Общая трудоемкость дисциплины 108 

Контактная работа обучающихся с 

преподавателем (по видам учебных занятий) 

(всего) 

 

Аудиторная работа (всего):  

в том числе: 20 

Лекции  

Научно-практические занятия 20 

Лабораторные работы  

Внеаудиторная работа (всего):  

Индивидуальная работа обучающихся  

с литературой, интернет-ресурсами 

 

Научно-исследовательская работа  

Групповая, индивидуальная консультация   

Творческая работа (рефераты)   

Самостоятельная работа  88 

Вид промежуточной аттестации (зачет)  
 

4. Содержание дисциплины, структурированное по разделам с указанием 

отведенного на них количества академических часов и видов учебных 

занятий  

4.1. Разделы дисциплины и трудоемкость по видам учебных занятий  

(в академических часах) 
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1 Эволюционная 

медицина и 

медицинская генетика 

  4   Вопросы к 

занятию, 

диспут 
2 Фармакогенетика и 

нутригеномика  
  4  22 Вопросы к 

занятию, 

диспут, 

доклад 
3 Эпигенетика     4  22 Вопросы к 

занятию, 

диспут, 

доклад 
4 Генетическая 

эпидемиология 
  4  22 Вопросы к 

занятию, 

диспут, 

доклад 
5 Основные 

математические и 

статистические 

подходы при изучении 

заболеваний с 

наследственной 

предрасположенностью 

  4  22 Вопросы к 

занятию, 

диспут, 

доклад 

    20  88  
 

 

4.2. Содержание дисциплины, структурированное по разделам 

№ 

п/п 

Наименование раздела 

дисциплины 
Содержание  

Содержание практических занятий 

1.1. Эволюционная 

медицина и 

медицинская генетика 

Генетика эволюции человека. Позитивный и негативный 

отбор в геноме человека. Проблемные вопросы 

эволюционной медицины: паразит-хозяин коэволюция; 

гигиена и эволюция инфекций; лекарства и эволюция 

инфекций. Распространенные болезни – древние адаптации. 

Генетические основы персонифицированной медицины 



№ 

п/п 

Наименование раздела 

дисциплины 
Содержание  

1.2 Фармакогенетика и 

нутригеномика  

Цели фармакогенетики. Методы фармакогенетики 

(клиническая практика, геномика). Проблемы 

фармакогеномики. Нутригеномика как  наука о влиянии 

питания человека на экспрессию генов. 

1.3. Эпигенетика   Предмет эпигенетики и ее задачи. Система мечения 

хроматина (метилирование ДНК, модификация гистонов, 

перестройка хроматина). Специфические эпигенетические 

явления (геномный импринтинг, инактивация Х-хромосомы, 

аллельное исключение в системе обоняния). Эпигенетические 

изменения и болезни. 

1.4. Генетическая 

эпидемиология 

Современные подходы к использованию генетических 

маркеров при исследовании риска развития заболеваний 

Исследование общегеномных ассоциаций. Ошибки при 

исследовании риска развития заболеваний по комплексу 

генетических данных 

1.5. Основные 

математические и 

статистические 

подходы при изучении 

заболеваний с 

наследственной 

предрасположенностью 

Принципы анализа ассоциации полиморфных вариантов 

генов-кандидатов с развитием заболевания. Оценка 

межгенных взаимодействий. Конфаундеры. Анализ 

взаимодействий средовых и генетических факторов при 

формировании заболевания.  

5. Перечень учебно-методического обеспечения для самостоятельной 

работы обучающихся по дисциплине   

 

Методические рекомендации студентам для самостоятельной работы по 

размещены в разделе «учебно-методические материалы» на сайте кафедры 

генетики КемГУ – genetics.kemsu.ru  

 

 

6. Фонд оценочных средств для проведения промежуточной аттестации 

обучающихся по дисциплине   

6.1. Паспорт фонда оценочных средств по дисциплине   

 

№ 

п/п 

Контролируемые разделы 

дисциплины  

(результаты по разделам) 

Код контролируемой компетенции 

(или еѐ части) / и ее формулировка  

Наименование 

оценочного 

средства 

1 Эволюционная медицина и 

медицинская генетика 

ПК-1 

демонстрирует глубокое знание 

теоретических основ общей и 

медицинской генетики и понимает 

их прикладные аспекты 

Вопросы к 

занятию, диспут 

2 Фармакогенетика и 

нутригеномика  

ПК-1 

знать:  

теоретические основы 

популяционной генетики 

Вопросы к 

занятию, 

диспут, доклад 

 



№ 

п/п 

Контролируемые разделы 

дисциплины  

(результаты по разделам) 

Код контролируемой компетенции 

(или еѐ части) / и ее формулировка  

Наименование 

оценочного 

средства 

 

3 Эпигенетика   ПК-1 Вопросы к 

занятию, 

диспут, доклад 

4 Генетическая эпидемиология ПК-2 демонстрирует знания об 

этнической, популяционной, 

демографической генетики и 

проблемам геногеографии 

знать:  

- о современных методах и 

подходах в исследовании медико-

генетических проблем 

воспроизводства популяций 

человека 

уметь: 

-  осуществлять адекватный 

выбор методов исследования при 

решении проблем в области 

антропогенетики 

 

Вопросы к 

занятию, 

диспут, доклад 

5 Основные математические и 

статистические подходы при 

изучении заболеваний с 

наследственной 

предрасположенностью 

ОПК-1 

способность самостоятельно 

осуществлять научно-

исследовательскую деятельность в 

соответствующей 

профессиональной области с 

использованием современных 

методов исследования и 

информационно-

коммуникационных технологий 

знать: 

-  методы и приемы научно-

исследовательской работы, в том 

числе с использованием 

современных компьютерных 

технологий в соответствие с 

направленностью подготовки 

уметь: 

- применять теоретические знания 

по методам сбора, хранения, 

обработки и передачи информации 

с использованием современных 

компьютерных технологий 

 

Вопросы к 

занятию, 

диспут, доклад 

 



 6.2. Типовые контрольные задания или иные материалы  

6.2.1. Ответ на контрольные вопросы   

Вопросы для обсуждения (по разделам): 

 

1.Эволюционная медицина и медицинская генетика 

• В чем проявляется позитивный и негативный отбор в геноме человека. 

• Основные принципы  и перспективы персонифицированной медицины. 

2. Фармакогенетика и нутригеномика  

• Назовите основные методы фармакогенетики и спектр решаемых ими 

проблем 

• Объясните предмет изучения нутригеномики 

3. Эпигенетика   

• Объясните способы управления экспрессией генов, существующие в 

клетке. 

• Назовите специфические эпигенетические явления. 

• Опишите взаимосвязь между эпигенетическими явлениями и болезнями 

человека. 

4. Генетическая эпидемиология 

• Охарактеризуйте  принципы организации рандомизированных, 

контролируемых когортных исследований и работ   по типу «случай-

контроль». 

• Полногеномный анализ ассоциаций: достоинства и проблемы (достижение  

статистической мощности исследования, интерпретация результатов) 

5. Основные математические и статистические подходы при изучении 

заболеваний с наследственной предрасположенностью 

• Основные статистические пакеты и онлайн ресурсы для анализа 

ассоциаций генов-кандидатов с развитием заболевания.  

• Дайте определения термину конфаундеры. Значимость их учета в 

генетических исследованиях 

• Охарактеризуйте способы оценки межгенных взаимодействий и 

взаимодействий «ген-среда». 

 

б) критерии оценивания компетенций (результатов) 

Ответ на вопросы предполагает демонстрацию  глубоких знаний по 

изучаемому разделу, умение пользоваться научной терминологией, иметь 

собственную позицию и умение аргументированно отстаивать ее. 

 

в) описание шкалы оценивания 

Ответы оцениваются по балльной системе (0-2 балла) 

2 балла - ставится в случае полного, развернутого ответа на вопрос  по 

изучаемой  теме, 

1 балл - в случае демонстрации незначительных пробелов в знаниях и /или не 

умения аргументировать свою позицию по рассматриваемой проблеме. 

0 баллов –в случае отсутствия ответа на вопрос или формулировка ответа с 



грубыми ошибками. 

 

6.2.2. Диспут 

Используется в качестве активной формы работы на лекции 

Примерное задание для диспута 

 

 

Раздел: «Эволюционная медицина и медицинская генетика» 

Тема: «Значение средовых и генетических факторов в развитии 

инфекционных заболеваний у человека» 

Аспиранты разделяются на 2 группы: 

 ведущая роль в предрасположенности к инфекционным заболеваниям 

принадлежит  средовым факторам; 

 генетические факторы играют важнейшую роль в возникновении 

частых инфекций у человека. 

Каждая группа аргументирует и отстаивает свою позицию.  

Цель: закрепить основные принципы соотносимости средовых и генетических 

факторов при развитии заболеваний у человека. 

 Участие в диспуте оценивается: 1 балл –участие, 0 баллов- не участие в 

дискуссии. 

6.2.3.  Доклад 

а) Типовые вопросы: 

1. Роль эпигенома в развитии опухолей человека. 

2. Картирование сцепления. 

3. Полногеномный анализ ассоциаций. 

4. Смешанное картирование и стратификация популяции. 

5. Генетика алкоголизма. 

6. Генетические факторы умственной отсталости.  

 7.  Генетика шизофрении и биполярного аффективного психоза 

  8. Клонирование в исследовании и лечении заболеваний человека. 

  9. Генетические базы данных. 

  10. Генная терапия. 

  11. Генетика инфекционных болезней человека. 

  12. Палеогеномика. Достижения и перспективы. 

  13. Генетические процессы в популяциях (определение частот аллелей  и 

соотношений генотипов в популяциях. Установление доли гетерозигот. 

Вычисления с использованием онлайн кальку на основе формулы Харди-

Вайнбергера). 

   14. Популяционная генетика генов гемоглобина. 

   15. Генетический груз и заболевания человека. Генетический гомеостаз 

популяций. 

   16. Кровное родство, генетический дрейф и генетические болезни в 

популяциях с малым числом основателей. 

 

б) критерии оценивания  



 уровень раскрытия темы 

 структурированность доклада 

 качество презентации 

 количество использованных источников 

  

в) описание шкалы оценивания 

Оценивание докладов проводится по балльной системе в диапазоне от 0 до 5 

баллов.  

 

 Критерии оценки 

 Раскрытие темы, использованные источники (0-2 балла) 

 Структурированность доклада (0-2 балла) 

 Качество презентации (0-1 балл) 

 

В том случае, если по какой-либо из критериев не выполнен или выполнен 

частично, суммарный балл за доклад снижается.  

 

6.3 Методические материалы, определяющие процедуры оценивания знаний, 

умений, навыков и (или) опыта деятельности, характеризующие этапы 

формирования компетенций 

 

Зачет по дисциплине выставляется на основании балльно-рейтинговой 

системы.  

 

При выставлении баллов учитываются следующие критерии: 

- посещение лекций  – 1 балл за занятие (0-10 баллов); 

-ответ на вопросы к занятиям – 2 балла (0-10 балла) 

 участие в диспуте -1 балл за занятие (0-5 баллов) 

- выступление с докладом – 5 баллов за доклад (0-20 баллов) 

  

25 баллов и более – зачтено; 

менее 25 баллов – не зачтено.  

В случае, если аспирант не доволен оценкой, выставленной по результатам 

балльно-рейтинговой оценки, ему предоставляется возможность получить зачет 

ответив на вопросы. 

Вопросы к зачету: 

1. Генетика эволюции человека. 

2. Позитивный и негативный отбор в геноме человека 

3. Проблемные вопросы эволюционной медицины: паразит-хозяин 

коэволюция; гигиена и эволюция инфекций; лекарства и эволюция 

инфекций. Распространенные болезни – древние адаптации. 

4. Генетические основы персонифицированной медицины 

5. Цели и методы фармакогенетики. 

6. Фармакогенетика в онкологии. 

7. Полиморфные варианты генов и ответ на лекарственные препараты. 



Примеры. 

8. Нутригеномика как наука. 

9. Предмет эпигенетики и ее задачи. Эпигенетические изменения и 

болезни. 

10. Система мечения хроматина. 

11. Специфические эпигенетические явления (геномный импринтинг, 

инактивация Х-хромосомы, аллельное исключение в системе обоняния). 

12. Современные подходы к использованию генетических маркеров при 

исследовании риска развития заболеваний. 

13. Исследования GWAS 

14.  Принципы анализа ассоциации полиморфных вариантов генов-

кандидатов с развитием заболевания. Оценка межгенных 

взаимодействий. 

15. Конфаундеры. Анализ взаимодействий средовых и генетических 

факторов при формировании заболевания. 

 

  

7. Перечень основной и дополнительной литературы (учебной и научной), 

необходимой для освоения дисциплины   

а)  основная литература:   

Генетика человека по Фогелю и Мотулски. Проблемы и подходы = Vogel and Motulsky’s 

human genetics / под ред.: М. Р. Спейчера [и др.], науч. ред. пер. В. С. Баранов ; [пер. с англ. А. 

Ш. Латыпов [и др.]]. - 4-е изд. - Москва : Изд-во Н-Л, 2013. - 1056 с.  

 

б)  дополнительная литература:   

1. Смирнов, Александр Федорович. Структурно-функциональная организация хромосом 

/ А. Ф. Смирнов. - СПб. : Нестор - История, 2009. - 204 с. : рис., табл. - Библиогр. в конце глав 

2. Джонс, Кеннет Л. Наследственные синдромы по Дэвиду Смиту : атлас-справочник: 

пер. с англ. / К. Л. Джонс. - М. : Практика, 2011. - 998 с. : фот. цв., табл. - Библиогр. в конце ст. 

- Библиогр. в сносках 

3. Медицинская генетика : учебник для медицинских училищ и колледжей / [Н. П. 

Бочков и др.]; под ред. Н. П. Бочкова. - Москва : ГЭОТАР-Медиа, 2013. - 224 с. : рис., табл. - 

Библиогр.: с. 224 

4. Браун, Терри А. Геномы : [пер. с англ.] / Т. А. Браун. - М. ; Ижевск : Институт 

компьютерных исследований, 2011. - 921 с. : рис., фот. цв., табл. - Библиогр. в конце глав. - 

Библиогр.: с. 871-873 

5. Шимановский, Николай Львович. Молекулярная и нанофармакология / Н. Л. 

Шимановский, М. А. Епинетов, М. Я. Мельников. - М. : ФИЗМАТЛИТ, 2010. - 623 с.  

6. Современные подходы к болезни Дауна : [пер. с англ.] / под ред. Д. Лейна [и др.]. - 

Москва : Педагогика, 1991. - 333 с. : рис., табл. - Библиогр.: с. 305-332 

8. Перечень ресурсов информационно-телекоммуникационной сети 

«Интернет», необходимых для освоения дисциплины     

 

http://www.med-gen.ru 

http://www.humbio.ru/humbio/genetics.htm 

http:// www.vigg.ru 



http:// www.medgenetics.ru 

http:// www. medbiol.ru 

 

 

 

 

 

9. Методические указания для обучающихся по освоению дисциплины   

 

вид учебных 

занятий 

организация деятельности обучающегося 

Лекция Написание  конспекта лекций: кратко, схематично, последовательно 

фиксировать основные положения, выводы, формулировки, обобщения; 

помечать важные мысли, выделять ключевые слова, термины. Если 

самостоятельно не удается разобраться в материале, необходимо 

сформулировать вопрос и задать преподавателю на консультации,  на 

практическом занятии.  

Самостоятельная 

работа 

Знакомство с основной и дополнительной литературой, включая 

справочные издания, зарубежные источники, конспект и т.д. 

Подготовка к занятиям, поиск ответов на контрольные вопросы 

Доклад При подготовке доклада необходимо ориентироваться на список 

основной и дополнительной литературы, приветствуется 

самостоятельный поиск информации. Доклад должен быть хорошо 

структурирован  и подготовлена современная презентация. 

Подготовка к 

экзамену (зачету) 

При подготовке к зачету необходимо ориентироваться на конспекты 

лекций, рекомендуемую литературу и др. 

 

10. Перечень информационных технологий, используемых при 

осуществлении образовательного процесса по дисциплине, включая 

перечень программного обеспечения и информационных справочных 

систем (при необходимости) 

1.  Использование слайд-презентации при проведении лекционных занятий. 

2. Организация взаимодействия с обучающимися посредством Интернет-пространства 

(консультации, размещение заданий) 

 

11. Описание материально-технической базы, необходимой для 

осуществления образовательного процесса по дисциплине   

 

 

Необходимы: 

 аудитория для проведения лекционных занятий  минимум на 10 

посадочных мест.  

 Компьютер с минимальными системными требованиями: 

Процессор: 300 MHz и выше; Оперативная память: 128 Мб и выше; Другие 

устройства: Звуковая карта, колонки и/или наушники; Устройство для чтения DVD-

дисков. 

 Проектор 

 Экран 

http://www.medgenetics.ru/


 

12. Иные сведения и (или) материалы 

 

12.1.  Перечень образовательных технологий, используемых при 

осуществлении образовательного процесса по дисциплине 

Традиционные технологии (лекция)- предусмотрено проведение лекций не 

просто информационных, а концептуально-ориентирующих. Предлагается обзор 

и анализ широкого спектра мнений и школ, представленных в генетике. 

 

Метод диспутов, дискуссии, полемики – используется на каждом 

лекционном занятии. Решение проблемных задач развивает научное мышление, 

логику, риторику. 

 
 

Составитель (и): Минина В.И. доцент кафедры генетики КемГУ 

Глушков А.Н., д.м.н. 
(фамилия, инициалы и должность преподавателя (ей)) 

 

 

Макет рабочей программы дисциплины одобрен научно-методическим советом 

(протокол № 9 от 14.05.2014 г.) 


