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по дисциплине «Генетика человека с основами медицинской генетики»

1 История  генетики.  Важнейшие  открытия в  генетике.
2 Менделирующие  признаки.
3 Картирование, генетическая карта.
4 Методы изучения  генетики  человека.
5 Типы  наследования менделирующих  признаков.
6 Кариотип  человека.  Определение, значение, методы изучения.
7 Геномные  мутации. 3                       
8  Хромосомы.  Строение, состав  виды, значение.  Правила  хромосом.          9  Идиограмма, значение. Определение.
10  Взаимодействие  неаллельных генов.           
11  Жизненный  цикл  клетки.	
12  Репарация  молекулы  ДНК.
13  Биохимические  основы наследственности.
14  Амитоз. Определение. Значение, отличия от митоза.                                   
15  Строение  белка.  Структуры сложности белковой  молекулы. Значение  первичной  структуры белка.  Белок и наследственные признаки.  
16  Генетика  пола. Заболевания, связанные половыми хромосомами.                                        
17  Строение и  свойства молекулы ДНК.
18  Закономерности  наследования  признаков, установленные Г. Менделем.                              
19  Сравнительная характеристика ДНК, И- РНК, Т-РНК.
20  Модификационная , комбинативная  изменчивость.                                        
21  Митоз. Описать процесс, значение.  Отличия  митоза и мейоза.
22  Ферментопатии.  Заболевания,  связанные с  нарушением  белкового  обмена.  Диагностика. Профилактика. Основные симптомы.                                  
 23  Хромосомные  заболевания.  Определение, разновидности,    диагностика,  механизмы происхождения.                                          
25   Гаметогенез.  Определение.  Виды. Описание механизма.
26   Болезни  накопления,  связанные  нарушением  углеводного  обмена.                                          
27  Овогенез.  Определение,  описание, отличия от сперматогенеза.
28  Наследственные  заболевания.  Классификация.  Диагностика.
29  Сперматогенез.  Определение, описание, значение, факторы, отрицательно влияющие на этот процесс.
30  Пренатальная  диагностика  и  ее методы.                                            
31  Белок: строение значение в происхождении болезней. Синтез белка.  Описание процесса. Связь  синтеза белка с патологией.               
32  Генные  заболевания.  Классификация.  Диагностика.                                                                                   
33  Ген и его свойства.
34  Принципы коррекции  наследственных заболеваний                                                                               
35  Положения теории Т. Моргана.
36   Мультифакторные  заболевания. Классификация. Диагностика.  Частота  
 в   популяции.                                              
37  Коньюгация,  кроссинговер.  Определение, описание процесса, значение.
38   Влияние генотипической  среды  и факторов внешней среды  на проявление   признаков.                                             
39  Взаимодействие  аллельных  генов.
40  По каким  признакам  предполагается  наличие  у ребенка  какой-то ферментопатии.                                                                                                
41  Изменчивость.  Виды  изменчивости.  Мутации.  Классификация  мутаций.  Принципы  ухода  за  больными  с  наследственной  патологией.                                             
42  Мутационная  изменчивость  и  патология.            
43  Методы  диагностики  наследственных  заболеваний.                                                  
44  Изменчивость  по  изменению  генетического  материала.  
45  Адреногенитальный синдром.  Определение,  клинические формы, диагностика, симптоматика.                                                                                        
46   Показания  для  использования  биохимического  метода  исследования наследственной  патологии.                                                            
47  Серповидноклеточная анемия.  Синдром  Морфана.  Определение, внесение в классификацию,  тип наследования, диагностика, симптоматика.                                          
48  Наследственные  болезни.  Типы  наследования  генных  заболеваний.
49  Наследственные  заболевания,  связанные  с  нарушением  липидного.  обмена.                                                 
50  Заболевания, связанные  с  нарушением  синтеза  стероидов.  Диагностика.                                                                                               
51  Врожденные  заболевания. Определение.  Причины. Патогенез. Генокопия, фенокопия ( определение).                                                     
52 Принципы ухода  за детьми с наследственной патологией.     
53  Фенокопия.  Генокопия. Тератогенность.                                                
54  Медико-генетическое консультирование. Цели. Задачи. Показания к консультированию.                                                          
54  Фенилкетонемия. В чем суть  заболевания, симптомы, диагностика, лечение, профилактика.                                                     
55  Медико-генеалогическое    исследование.  Значение.  Принцип 
составления  генеалогической карты.                               
56  Муковисцедоз.  Галактоземия. В чем суть заболеваний. Диагностика. Профилактика. Коррекция.                                                   
57  Моногенные заболевания связанные с нарушением  углеводного  обмена.
58  Пренатальная  диагностика. Значение. Виды методов.                                                     
59  Синдром  Клайнфельтера.  В чем суть заболевания. Симптоматика,
диагностика,   кариотип.                                                                          
60  Моногенные заболевания связанные с нарушением жирового обмена.
61  Заболевания связанные с полом.                                                  
62  Синдром Шерешевского-Тернера. В чем суть заболевания? Диагностика.
Прогноз. Коррекция.                                  
63  Амниоцентез. Показания. Сроки. Что исследуют и с какой целью. 
64  Диагностика  наследственных заболеваний.
65   Принципы составления генеалогического исследования.
66   Механизмы  защиты наследственных носителей.      
67  Прин6ципы ухода за больными с наследственной патологией.
68  Показания для направления на медико-генетическую консультацию.
69  Заболевания, которые согласно государственной программе «Здоровье»
      должны выявляться при обязательном обследовании  детей  в родильном   
      доме.     Галактоземия.                                                                                                          
70  Подробно о скрининг методике.
71  Диетотерапия  при  лечении наследственной патологии.    
72  Заместительная  терапия  наследственной патологии.   
73  Генетический груз и  родственные браки.  
74  Прогноз  хромосомных  заболеваний.
75  Прогноз  генных заболеваний.
76  Профилактика наследственных заболеваний.  
77 Синдром кошачьего крика.      
78  Орфанные заболевания.
79 Скрининг  диагностика. Определение. Значение.
80 Инвазивные и не инвазивные методы диагностики.
81 Соматические мутации. Определение . значение.
82 Классификация и характеристика хромосомных заболеваний.
83 Классификация и характеристика мультифакторных заболеваний.
84 Классификация и характеристика генных заболеваний.
85 Пенетрантность и экспрессивность . Определение и значение.
86 Классификация мутаций.
87 Механизмы защиты генетического материала в природе.
88  Митоз как механизм восстановления организма.
89 Онтогенез и патология.
90 Методы изучения генетики человека.

