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1. ОБЩАЯ ХАРАКТЕРИСТИКА РАБОЧЕЙ ПРОГРАММЫ учебной ДИСЦИПЛИНЫ

ОП.04 Генетика человека с основами медицинской генетики

1.1. Область применения программы

         Рабочая программа учебной дисциплины является частью основной профессиональной образовательной программы, составленной в соответствии с требованиями ФГОС по специальности СПО 34.02.01 Сестринское дело, квалификация медицинская сестра/медицинский брат, базовой подготовки среднего профессионального образования.
1.2. Место дисциплины в структуре основной профессиональной образовательной программы: дисциплина входит в общепрофессиональный цикл.
1.3. Цели и задачи дисциплины – требования к результатам освоения дисциплины:

В результате освоения дисциплины обучающийся должен уметь:

- проводить опрос и вести учет пациентов с наследственной патологией;

- проводить беседы по планированию семьи с учетом имеющейся наследственной патологии;

- проводить предварительную диагностику наследственных болезней;

В результате освоения дисциплины обучающийся должен 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.
1.4. Освоение программы учебной дисциплины будет способствовать формированию общих компетенций (ОК) и профессиональных компетенций (ПК):

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 выполнение 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 5. Использовать информационно-коммуникационные технологии в профессиональной деятельности.
ОК 8. Самостоятельно определять задачи профессионального и личностного развития, заниматься самообразованием, осознанно планировать и осуществлять повышение квалификации.

ОК 11. Быть готовым брать на себя нравственные обязательства по отношению к природе, обществу и человеку.

ПК 1.1. Проводить мероприятия по сохранению и укреплению здоровья населения, пациента и его окружения.

ПК 2.1. Представлять информацию в понятном для пациента виде, объяснять ему суть вмешательств.

ПК 2.2. Осуществлять лечебно-диагностические вмешательства, взаимодействие с участниками лечебного процесса.

ПК 2.3. Сотрудничать с взаимодействующими организациями и службами.

ПК 2.5. Соблюдать правила использования аппаратуры, оборудования и изделий медицинского назначения в ходе лечебно-диагностического процесса.
ПК 2.6. Вести утверждённую медицинскую документацию. 

1.5. Количество часов на освоение учебной дисциплины:

Максимальная учебная нагрузка обучающегося 72 часа, в том числе:

- обязательная аудиторная учебная нагрузка 48 часов, 
- самостоятельная работа обучающегося 24 часа.

2. СТРУКТУРА И СОДЕРЖАНИЕ УЧЕБНОЙ ДИСЦИПЛИНЫ

2.1. Объем учебной дисциплины и виды учебной работы

	Вид учебной работы
	Объем часов

	Максимальная учебная нагрузка (всего)
	72

	Обязательная аудиторная учебная нагрузка (всего) 
	48

	в том числе:
	

	     теоретические 
	28

	     практические занятия
	20

	Самостоятельная работа обучающегося (всего)
	24

	в том числе:
	

	Подготовка сообщений, докладов. 
	4

	Подготовка кроссвордов, тестовых заданий, графических диктантов. 
	4

	Подготовка и оформление творческой работы по тематике, предложенной преподавателем (или по выбору обучающихся).
	4

	Составление схем и таблиц к тексту. 
	4

	Разработка мультимедийных презентаций. 
	4

	Исследовательская работа. 
	2

	Решение и составление генетических задач.
	2

	Промежуточная аттестация в форме комплексного экзамена в 4 семестре


2.2. Тематический план и содержание учебной дисциплины
ОП.04 Генетика человека с основами медицинской генетики
	Наименование разделов и тем
	Содержание учебного материала, практические работы, самостоятельная работа обучающихся
	Объем часов
	Уровень усвоения

	1
	2
	3
	4

	Раздел 1.

История генетики человека. Программа «Генном человека»
	
	
	

	Тема 1.1.

История генетики человека. Программа «Геном человека»
	Содержание учебного материала:
	2


	

	
	1.Генетика – область биологии, изучающая наследственность и изменчивость. 
	
	1

	
	2. История исследований генетики человека. Программа «Геном человека».
Антропогенетика. Медицинская генетика.
	
	1

	
	Самостоятельная работа при изучении раздела:

- Подготовка реферата по теме: «История исследований генетики человека»

- Подготовка реферата по теме: «Геном человека»
	2
	

	Раздел 2.

Цитологические основы наследственности
	
	
	

	Тема 2.1.

Кариотип человека
	Содержание учебного материала:
	2
	1



	
	1. Понятие о гетерохроматине и эухроматине. Половой хроматин. Строение и типы метафазных хромосом человека.
	
	

	
	2. Ядро, ядерная оболочка, ядерный сок, ядрышки, хроматин и хромосомы.

Понятие о кариотипе.
	
	1

	
	Самостоятельная работа при изучении раздела:

- Подготовить карты хромосом с разными расстояниями генов.

- Подготовить таблицу «Строение ядра», «Митоз», «Мейоз».
	2
	

	
	
	
	

	Тема 2.2.

Жизненный цикл клетки. Митоз.
	Содержание учебного материала:
	2
	1

	
	1. Жизненный цикл клетки. Способы деления.
	
	

	
	2. Биологическое значение митоза. Факторы, влияющие на процесс митоза.  Хромосомные наборы соматических и половых клеток Интерфаза.
	
	1

	
	3. Фазы митоза.
	
	1

	
	4. Виды полового размножения.
	
	1

	
	Практическое занятие
	2
	

	
	1. Изучить кариотип человека, строение и типы хромосом.
	
	

	
	2. Изучить процесс митоза.
	
	

	
	
	
	

	Тема 2.3. 

Мейоз. Гаметогенез.
	Содержание учебного материала:
	2
	1



	
	1. Мейоз.

 Сходства и различия митоза и мейоза. Факторы, влияющие на протекание мейоза.
	
	

	
	2. Характеристика половых клеток. Строение поровых клеток. Типы яйцеклеток. Хромосомные наборы половых клеток.
	
	1

	
	3. Образование половых клеток. Периоды овогенеза и сперматогенеза, сходства и различия. Биологическое значение мейоза. К/т 1
	
	1

	
	Практическое занятие:
1. Изучить размножение организмов, развитие половых клеток.

2. Зарисовать мейоз, гаметогенез

3. Решение кроссвордов, графологического диктанта.
4. Работа с таблицами

5. Решение задач
	2
	

	
	Самостоятельная работа при изучении раздела:

- Подготовка рефератов по темам «Особенности гаметогенеза у человека». «Эмбриогенез человека».

- Подготовить реферат «Влияние тератогенных факторов на развитие плода»

- Подготовить компьютерную презентацию «Уродства».
	2
	

	
	
	
	

	Раздел 3.

Биохимические и молекулярные основы наследственности.
	
	
	

	Тема 3.1.

Строение и генетическая роль нуклеиновых кислот. Ген и его свойства


	Содержание учебного материала:
	2
	1



	
	1. Генный уровень организации наследственного материала. Химическая организация гена. Мономеры нуклеиновых кислот – нуклеотиды. Виды нуклеотидов ДНК и РНК. Биологический (генетический) код и его свойства. Свойства ДНК: репликация и репарация. Основные различия в строении и функциях ДНК и РНК. Локализация нуклеиновых кислот в клетке. 
	
	

	
	2. Нуклеиновые кислоты. Виды нуклеиновых кислот. ДНК и РНК как биополимеры. Виды РНК. 
	
	1

	
	3. Изучение структуры ДНК. Модель Д. Уотсона и Ф. Крика. 
	
	1

	Тема 3.2. 

Биосинтез белка. Значение белка. 
	Содержание учебного материала:
	2
	1

	
	1. Органические вещества клетки. Свойства белков. Специфичность белков.


	
	

	
	2. Функции белков в организме. Белки как биологические полимеры. Аминокислоты – мономеры белков. Механизм образования полипептида. Структуры белковых молекул. Проблемы несовместимости белков. 
	
	1

	
	3. Роль нуклеиновых кисло в передаче наследственной информации. Роль ферментов и АТФ в синтезе белка. Изучение свойств генетического кода и свойства ДНК.
	
	1

	
	4. Участие нуклеиновых кислот в синтезе белков. К/т 2
	
	1

	
	Практическое занятие

1. Конструировать сборку белковой молекулы, закодированной в ДНК. Биосинтез белка.
	2
	

	
	Самостоятельная работа при изучении раздела:

- Подготовить таблицу «Соответствие кодонов и РНК аминокислотам»

- Подготовить реферат «История открытия инсулина»

- Решение задач на реализацию наследственной информации при нарушении биосинтеза.
	2
	

	
	
	
	

	Раздел 4.

Закономерности наследования признаков
	
	
	

	Тема 4.1. 

Законы Г.Менделя. Хромосомная теория Т.Моргана.


	Содержание учебного материала:
	2
	1



	
	1. Предмет изучения генетики, задачи генетики и ее значение для медицины.
	
	

	
	2. Наследование альтернативных признаков. Аутосомное наследование.    Анализирующее скрещивание. Хромосомная теория наследственности Т. Моргана.
	
	1

	
	3. Моногибридное скрещивание. Дигибридное скрещивание. 
	
	1

	
	4. Половые и неполовые хромосомы.
	
	1

	
	5. Изучение основных закономерностей наследования признаков. К/т 3
	
	1

	
	
	
	

	
	Практическое занятие

1. Изучить основные закономерности наследования признаков. Моногибридное и дигибридное скрещивание. Решение задач.
	2
	

	
	Самостоятельная работа при изучении раздела:

1. Самостоятельное составление и подборка задач на моногибридное и дигибридное скрещивание

1. Подготовка таблицы по теме: «Аутосомно-доминантный тип наследования на примере заболевания на выбор обучающегося.
	2
	

	
	
	
	

	Тема 4.2. 

Взаимодействие генов. Наследование групп крови и резус – фактора у человека.
	Содержание учебного материала:
	2
	1

	
	1. Наследования признаков при взаимодействии аллельных генов: явление полного и неполного доминирования. Наследование признаков при взаимодействии неаллельных генов. Комплементарное взаимодействие. Эпистаз. Полимерия. Плейотропия.
	
	

	
	2. Сцепленное с полом наследование. Наследственные заболевания, сцепленные с полом.
	
	1

	
	3. Механизма наследования групп крови и резус-фактора.

                                                                                                                   
	
	1

	
	Практическое занятие

1. Изучить взаимодействие генов. Наследование групп крови и резус-фактора. Решение задач.

2. Изучить наследственные признаки, сцепленные с полом. Генетика пола. Решение задач.
	2
	

	
	Самостоятельная работа при изучении раздела:

- Генетическое обоснование своей группы крови и резус-фактора.
	2
	

	
	
	
	

	Раздел 5.

Наследственность и среда
	
	
	

	Тема 5.1

Изменчивость и среда


	Содержание учебного материала:
	2
	1



	
	1. Классификация форм изменчивости. Ненаследственная изменчивость.
	
	

	
	2. Модификация. Норма реакции. Вариационный ряд. 
 Закон гомологических рядов наследственной изменчивости Н.И. Вавилова.
	
	1

	
	3. Комбинативная изменчивость. Примеры наследственной изменчивости у человека. Наследственная изменчивость.
	
	1

	
	4. Изучение видов мутаций. Классификация мутаций. Факторы, вызывающие мутации. Мутагенез и его виды. К/т 4
	
	1

	
	Практическое занятие:

1. Изучить виды мутаций. Мутагенные факторы. Построение вариационной кривой. Виды хромосомных аберраций.
	2
	

	
	Самостоятельная работа при изучении раздела:

- Составить таблицу «Модификационная изменчивость человека» со 100 вариантами любого признака.

- Подготовка сообщений «Лекарственные препараты как мутагенный фактор: примеры и меры предосторожности.
	2
	

	
	
	
	

	Раздел 6.

Наследственность и патология
	
	
	

	Тема 6.1. 
Наследственные заболевания. Хромосомные болезни. Врожденная патология

	Содержание учебного материала:


	2
	1

	
	1. Понятие о моногенных и хромосомных заболеваниях. Понятие о мультимедийных (полигенных) заболеваниях, их особенности, профилактика.
	
	

	
	2. Наследственные болезни и их классификация.
	
	1

	
	3. Хромосомные болезни.
	
	1

	
	4. Синдромы с числовыми аномалиями аутосом. Синдромы с числовыми аномалиями половых хромосом. Хромосомные абберации.  

5. Понятие врожденная патология

6. Мультифакторные болезни.

7. Причины появления врожденной патологии. К/т 5
	
	1

	
	Самостоятельная работа при изучении раздела:

- Подготовка сообщений по теме: «Характеристика наследственного заболевания» (по выбору обучающегося).
	2
	

	Тема 6.2.

Моногенные заболевания (классификация, причины появления)
	Содержание учебного материала:
	
	

	
	1. Классификация моногенных заболеваний.
	2
	1

	
	2. Причины и признаки моногенных заболеваний.
	
	1

	
	3. Мукополисахаридозы.
	
	1

	
	4. Заболевания с нарушениями обмена белков, липидов, углеводов.
	
	1

	
	Практическое занятие:

1. Изучить возможности методов генетики человека.

2. Составить родословные. 

3. Решить ситуационные задачи.

4. Составить и проанализировать кариограмму.

Решить кроссворд, графологический диктант
	2
	

	
	Самостоятельная работа при изучении раздела:

- Составление диеты по теме: «Характеристика фенилкетонурии наследственных заболеваний (причины, симптомы, частота встречаемости и т.д.)».

- Составить кроссворд по теме: «Характеристика фенилкетонурии наследственных заболеваний»

- Изучение схем родословных с разными типами наследования и проведение биохимических исследований.
	4
	

	Тема 6.3. 

Моногенные заболевания (нарушения обмена гормонов, диагностика, принципы ухода).
	Содержание учебного материала:
	2
	

	
	1. Нарушения обмена гормонов.
	2
	

	
	2. Диагностика моногенных заболеваний.
	4
	

	
	3. Принципы ухода за больными с ферментопатиями. К/т 6
	2
	

	
	Практическое занятие

1. Изучить основные симптомы моногенных заболеваний. Изучить методы диагностики моногенных заболеваний.
	2
	

	Тема 6.4. 

Методы изучения генетики человека. Диагностика наследственных заболеваний
	Содержание учебного материала:
	2
	

	
	1.  Понятие генетика человека.
	
	

	
	2. Характеристика методов изучения генетики человека. 
	
	

	
	3. Значение диагностики наследственных заболеваний.
	
	

	
	4. Характеристика цитологических методов диагностики, методика.
	
	

	
	5. Характеристика биохимических методов диагностики, методика.
	
	

	
	6. Скрининг методы, их значение.
	
	

	
	7. Инвазивные и неинвазивные методы диагностики.
	
	

	
	Практическое занятие

1.  Изучить возможности методов изучения генетики человека. 

2.  Составить родословную. 

3.  Решить задачи. 

4.  Составить схему проведения профилактики наследственной патологии. 

5 .Составить схему медико-генетического анализа.
	2
	

	
	Самостоятельная работа при изучении раздела:

1.  Составление диеты для больного с фенилкетонурией.

2. Составление кроссвордов на тему: «Ферментопатия»

3. Изучение схем родословных с разными типами наследования и проведение биохимических исследований.
	2
	

	Раздел 7.

Медико-генетическое консультирование
	Содержание учебного материала:
	2
	

	Тема 7.1. 

Медико-генетическое консультирование.  


	1. Перспективное и ретроспективное консультирование.
	
	

	
	2. Массовые, скринирующие методы выявления наследственных заболеваний. Неонатальный скрининг на гипотиреоз, фенилкетонурию.
	
	

	
	3. Организация медико-генетического консультирования как профилактики наследственных заболеваний. Показания к медико-генетическому консультированию.
	
	

	
	4. Характеристика методов пренатальной диагностики (УЗИ, амниоцентез, биопсия хориона, определение фетопротеина). Сроки проведения, основные показания, оценка результатов. К/т 7
	
	

	
	Самостоятельная работа при изучении раздела:

- Составление карты медико-генетическое консультирования больного ребенка. 

- Проведение исследовательской работы по биохимическим методам исследования
	2
	

	Итоговое занятие
	ВСЕГО:
	72
	


3. Организационно-педагогические условия реализации программы дисциплины

3.1. Требования к минимальному материально-техническому обеспечению

      Реализация программы дисциплины требует наличия учебного кабинета генетики человека с основами медицинской генетики.

Оборудование учебного кабинета: 

1. Шкаф для хранения учебно-наглядных пособий, приборов, микропрепаратов.

2. Шкаф для книг и микроскопов.

3. Классная доска.

4. Стол для преподавателя.

5. Стул для преподавателя.

6. Столы ученические.

7. Стулья ученические.

Технические средства обучения: 

1. Компьютер.

2. Мультимедийная установка.

3. Микроскопы.

Учебно-наглядные пособия:
1. Таблицы (плакаты):

· «Строение клетки»

· «Хромосомы»

· «Нуклеиновые кислоты»

· «Репликация ДНК»

· «Биосинтез белка»

· «Митоз»

· «Мейоз»

· «Половые клетки»

· «Кариотип человека»

· «Закономерности наследования признаков»

· «Виды взаимодействия между генами»

· «Хромосомные абберации»

· «Схемы родословных»

· «Символы для составления родословных»

2. Микропрепараты:

· Органоиды и включения

· Митоз в растительной и животной клетке

· Половые клетки: яйцеклетки, сперматозоиды.

3. Портреты выдающихся ученых-биологов и основоположников генетики.

Учебно-методический комплекс учебной дисциплины:
- учебно-методические карты

- кроссворды

-графологические диктанты

- задачи

- методические указания

- методические разработки занятий по темам 

- тестовые задания 

- демонстрационный материал

3.2. Информационное обеспечение обучения

Перечень рекомендуемых учебных изданий, Интернет-ресурсов, дополнительной литературы

Основные источники:

1. Гайнутдинов И.К., Э.Д. Рубан: Медицинская генетика/ учебник. – Изд. 2-е. – Ростов н/Д: Феникс, 2007. – 314c.

2. Савченко А.Ю., Рождественский А.С., Литвинович Е.Ф., Захарова Н.С., Шестирикова А.А.:  Основы медицинской и клинической генетики/ учебник Ростов н/Д: Феникс, 2008. – 220c. 

Дополнительные источники:

1. Бочков Н.П. Медицинская генетика / Под ред. - М.: – Медиа, 2008.

2. Гнатик Е.Н. Генетика человека. Былое и будущее: - М.: Изд. Дом «ГЭОТАР-МЕД», 2007.

3. Кривошеин Г.Н. Общая и медицинская генетика: Учеб пособие / – М.: Издательский центр «Академия», 2003- 256с.

4.  Шевченко В.А., Топорнина Н.А., Стволинская Н.С. Генетика человека. – М.: Владос, 2004. 

5. Щипков В.П. Практикум по медицинской генетике: Учеб пособие /– М.: Издательский центр «Академия», 2003.- 112с.

Интернет-ресурс:

www.msu-genetics.ru
3.3. Организация образовательного процесса.
        В обучении используется сочетание коллективных, групповых и индивидуальных форм организации обучения: практические занятия, самостоятельная работа (аудиторная и внеаудиторная), домашняя учебная работа, проверочная работа.

   Используемые технологии обучения:

- Здоровьесберегающие технологии;

- Информационно-коммуникационные технологии;

 Проблемное обучение;
- Игровое обучение;

- Личностно-ориентированное обучение;

- Практикооринтированное обучение

-  Метод проектов
4. Контроль и оценка результатов освоения УЧЕБНОЙ Дисциплины

   Форма аттестации – комплексный экзамен в 4 семестре.  
  Контроль и оценка качества освоения учебной программы дисциплины включает текущий контроль успеваемости, промежуточную аттестацию. Текущий контроль проводится в форме экспертной оценки решения ситуационных задач, тестирования, экспертной оценки результатов выполнения самостоятельной работы обучающихся, устных и письменных опросов. Используется пятибалльная шкала оценки. Всего обучающийся должен пройти 10 контрольных точек, обеспечивающих текущий контроль. 

         Формы и методы текущего контроля по учебной дисциплине доводятся до сведения обучающихся в начале обучения. 

Для текущего контроля по программе создан фонд оценочных средств (ФОС), который включает в себя педагогические контрольно-измерительные материалы, предназначенные для определения соответствия (или несоответствия) индивидуальных образовательных достижений основным показателям результатов подготовки.

Оценка знаний, умений по результатам текущего контроля производится в соответствии с универсальной шкалой (таблица). 

	Процент результативности (правильных ответов)
	Качественная оценка индивидуальных образовательных достижений

	
	балл (отметка)
	вербальный аналог

	90 ÷ 100
	5
	отлично

	80 ÷ 89
	4
	хорошо

	70 ÷ 79
	3
	удовлетворительно

	менее 70
	2
	не удовлетворительно


	Результаты обучения (освоенные умения, усвоенные знания)
	Формы и методы контроля и оценки результатов обучения

	Умения: 
	

	1. Проводить опрос и вести учёт пациентов с наследственной патологией.
	Экспертная оценка результатов деятельности в процессе освоения учебной программы:

- на практическом занятии (при решении задач, при подготовке докладов, при выполнении индивидуальных заданий);

- при выполнении контрольных работ, устного, письменного опросов;

- при комплексном экзамене.

	2. Проводить беседы по планированию семьи с учётом имеющейся наследственной патологии.
	

	3. Проводить предварительную диагностику наследственных болезней. 
	

	Знания:
	

	1. Биохимические и цитологические основы наследственности.
	

	2. Закономерности наследования признаков, виды взаимодействия генов.
	

	3. Методы изучения наследственности и изменчивости человека в норме и патологии.
	

	4. Основные виды изменчивости, виды мутаций у человека, факторы мутагенеза.
	

	5. Основные группы наследственных заболеваний, причины и механизмы возникновения.
	

	6. Цели, задачи, методы и показания к медико-генетическому консультированию.
	


PAGE  
6


