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АНОТАЦІЯ КУРСУ
Дисципліна «Клінічна генетика» включає до себе відомості з ранної діагностика природженої та спадкової патології, яка дозволяє своєчасно провести медико-генетичне консультування, розрахувати генетичний ризик, розробити індивідуальну тактику ведення хворих та членів їх родин, яка спрямована на зниження рівня інвалідізації і смертності. Для своєчасної діагностики велике значення мають сучасні методи генетичної діагностики, такі як цитогенетичні, біохімічні, молекулярно-генетичні та ультразвукові. Вивчення цих методів є важливим в підготовці лікарів різних фахів, так як дозволяє правильно визначити групи ризику по розвитку тієї чи іншої патології, розробити алгоритм обстеження та правильно інтерпретувати дані аналізів і таким чином своєчасно діагностувати природжену та спадкову патологію. Дисципліна «Клінічна генетика» закладає розуміння сучасних особливостей діагностики моногенних та хромосомних хвороб, а також поширених захворювань людини, які виникають на тлі спадкової схильності і потребують інтеграції класичних клінічних уявлень і сучасних високих технологій, основи вивчення сучасних діагностичних технологій, які використовуються в діагностиці не тільки спадкових захворювань, а й в клінічній практиці, що передбачає інтеграцію викладання з різними дисциплінами та формування умінь застосовувати знання з клінічної генетики в процесі навчання й у професійній діяльності.

Предметом вивчення навчальної дисципліни «Клінічна генетика» є: сучасні методи діагностики, що використовуються в клінічній генетиці.
Міждисциплінарні зв’язки: «Клінічна генетика» ґрунтується на вивченні медичної біології, медичної та біологічної фізики, медичної хімії, біологічної та біоорганічної хімії, морфологічних дисциплін, нормальної фізіології,  клінічної оцінки лабораторних досліджень, біохімії патологічних процесів, системі управління якістю лабораторних досліджень та інтегрується з цими дисциплінами.
МЕТА КУРСУ:

· визначення групи ризику по розвитку спадкових хвороб;

· визначення алгоритму обстеження пацієнтів високого генетичного ризику по розвитку спадкових хвороб;

· аналіз та інтерпретація результатів цитогенетичних, біохімічних, молекулярно-генетичних обстежень;

КОМПЕТЕНТНОСТІ
Інтегральна компетентність

Здатність розв’язувати складні спеціалізовані задачі та практичні проблеми під час професійної діяльності в галузі лабораторної медицини та в освітньому процесі, що передбачає застосування теоретичних засад і методів лабораторної діагностики з метою комплексної оцінки морфологічного та функціонального стану органів і систем пацієнтів; встановлювати лабораторний діагноз, оволодіти теоретичними та практичними навичками діагностики спадкової патології.

Загальні компетентності
1.
Здатність до абстрактного мислення, аналізу та синтезу

2.
Навички використання інформаційних та комунікаційних технологій

3.
Здатність проведення досліджень на відповідному рівні

4.
Здатність до пошуку, оброблення та аналізу інформації з різних джерел

5.
Здатність працювати автономно та в команді

Спеціальні (фахові, предметні) компетентності

1. Навички оцінювання організації та якості надання різних видів медичної допомоги та санітарно-епідеміологічного благополуччя населення

2. Здатність забезпечити організацію роботи в лабораторіях різного профілю та їх структурних підрозділах, застосовувати сучасні методи роботи, впроваджувати стандарти ISO

3. Здатність використовувати професійні знання та практичні уміння в проведенні  лабораторних досліджень при різних захворюваннях відповідно до клінічних протоколів

4. Здатність інтерпретувати результати лабораторних досліджень в комплексі всіх показників з діагностичною, лікувальною та прогностичною метою

1.
Здатність трактувати біохімічні процеси при патології, забезпечувати оптимальний вибір найбільш інформативних біохімічних маркерів для діагностики захворювань, аналізувати особливості перебігу хвороб та їх прогноз з урахуванням біохімічних показників

ОРГАНІЗАЦІЯ НАВЧАННЯ

	Найменування показників 
	Галузь знань, напрям підготовки, освітньо-кваліфікаційний рівень
	Характеристика навчальної дисципліни

	
	
	денна форма навчання
	вечірня форма навчання

	Кількість кредитів  3
	Напрям підготовки

22 «Охорона здоров’я»

(шифр і назва)
	За вибором

	Загальна кількість годин - 90
	Спеціальність:

224 «Технології медичної підготовки та лікування»

(шифр і назва)
	Рік підготовки:

	
	
	1-й

	
	
	Семестр

	
	
	2-й

	
	
	Лекції

	Годин для денної (або вечірньої) форми навчання:

аудиторних – 35
самостійної роботи студента – 55
	Освітньо-кваліфікаційний рівень: «Магістр»


	12 год.

	
	
	Практичні, семінарські

	
	
	23 год.

	
	
	Лабораторні

	
	
	-

	
	
	Самостійна робота

	
	
	55 год.

	
	
	Індивідуальні завдання:

	
	
	Вид контролю: залік 


Структура навчальної дисципліни

	Назви розділів і тем
	Кількість годин

	
	денна форма

	
	усього 
	у тому числі

	
	
	л
	п
	с.р.
	ін

	1
	2
	3
	4
	5
	6

	Розділ 1. Синдромологічний аналіз

	ТЕМА 1. Методологія обстеження хворого з підозрою на спадкову патологію. Проведення аналізу фенотипічних особливостей пробанда та членів його сім'ї
	4
	2
	2
	-
	-

	ТЕМА 2. Клініко-генеалогічний аналіз. Методика складання родоводу
	4
	-
	2
	2
	-

	ТЕМА 3. Синдромологічний аналіз. Застосування синдромологічного аналізу при діагностиці спадкової патології
	4
	-
	-
	4
	-

	Усього розділ 1
	12
	2
	4
	6
	-

	Розділ 2. Цитогенетичні методи діагностики природженої та спадкової патології

	ТЕМА 4. Будова та функції хромосом. 
	2
	-
	-
	2
	-

	ТЕМА 5. Цитогенетичні методи дослідження в клініці. Хромосомні аномалії (числові, структурні).
	4
	2
	2
	-
	-

	ТЕМА 6. Хромосомний поліморфізм, хромосомна нестабільність гонадний мозаїцизм, однобатьківська дисомія. 
	4
	-
	2
	2
	-

	ТЕМА 7. Молекулярно-цитогенетичні методи діагностики (FISH)
	4
	-
	2
	2
	-

	ТЕМА 8. Секвенування ДНК 
	2
	-
	-
	2
	-

	Усього розділ 2
	16
	2
	6
	8
	

	Розділ 3. Біохімічні методи діагностики природженої та спадкової патології

	ТЕМА 9. Діагностика спадкових хвороб обміну речовин.
	4
	2
	2
	-
	-

	ТЕМА 10. Масові скринуючі програми в ранній діагностиці спадкової патології.
	4
	-
	2
	2
	-

	ТЕМА 11. Програми селективного скринінгу в діагностиці СХО.
	4
	-
	-
	4
	-

	ТЕМА 12. Сучасні методи уточнюючої діагностики СХО. Інтерпретація результатів високоефективної рідинної хроматографії
	4
	-
	-
	4
	-

	ТЕМА 13. Сучасні методи уточнюючої діагностики СХО. Інтерпретація результатів газової хроматографії – мас-спектрометрії
	4
	-
	-
	4
	-

	ТЕМА 14. Сучасні методи уточнюючої діагностики СХО. Інтерпретація результатів тандемної мас-спектрометрії
	4
	-
	-
	4
	

	ТЕМА 15. Сучасні методи уточнюючої діагностики лізосомних хвороб накопичення  
	4
	2
	-
	2
	-

	Усього розділ 3
	28
	4
	4
	20
	

	Розділ 4. Молекулярно-генетичні  методи діагностики спадкової патології

	ТЕМА 16. Структура та функції ДНК. 
	4
	-
	-
	4
	-

	ТЕМА 17. Сучасні методи ДНК-діагностики спадкової патології. 
	4
	2
	2
	-
	-

	ТЕМА 18. Новітні технології в молекулярній діагностиці (аналіз ДНК на мікрочипах)
	4
	-
	2
	2
	-

	Усього розділ 4
	12
	2
	4
	6
	

	Розділ 5. Пренатальна діагностика природженої та спадкової патології

	ТЕМА 19. Методи пренатальної діагностики природженої та спадкової патології 
	4
	2
	2
	-
	-

	ТЕМА 20. Пренатальна ультразвукова діагностика природжених вад розвитку
	4
	-
	2
	2
	-

	ТЕМА 21. Інвазивні методи пренатальної діагностики
	4
	-
	-
	4
	-

	ТЕМА 22. Лабораторні методи пренатальної діагностики
	4
	-
	1
	3
	-

	Розробити алгоритм обстеження родини з групи високого генетичного ризику
	6
	-
	-
	-
	6

	Усього розділ 5
	22
	2
	5
	9
	6

	Усього годин дисципліна 
	90
	12
	23
	49
	6


Теми лекцій

	№п/п
	Теми лекцій
	Години

	1. 
	Методологія обстеження хворого з підозрою на спадкову патологію. Проведення аналізу фенотипічних особливостей пробанда та членів його сім’ї. Синдромологічний аналіз
	2

	2. 
	Цитогенетичні методи дослідження в клініці. Хромосомні аномалії
	2

	3. 
	Діагностика спадкових хвороб обміну речовин
	2

	4. 
	Сучасні методи уточнюючої діагностики лізосомних хвороб накопичення  
	2

	5. 
	Сучасні методи ДНК-діагностики спадкової патології
	2

	6. 
	Методи пренатальної діагностики природженої та спадкової патології
	2

	РАЗОМ:
	12


Теми практичних занять

	  №

з/п
	Назва теми
	Кількість

годин

	1. 
	Методологія обстеження хворого з підозрою на спадкову патологію. Проведення аналізу фенотипічних особливостей пробанда та членів його сім'ї
	2

	2. 
	Клініко-генеалогічний аналіз. Методика складання родоводу
	2

	3. 
	Цитогенетичні методи дослідження в клініці. Хромосомні аномалії (числові, структурні).
	2

	4. 
	Хромосомний поліморфізм, хромосомна нестабільність гонадний мозаїцизм, однобатьківська дисомія. 
	2

	5. 
	Молекулярно-цитогенетичні методи діагностики (FISH)
	2

	6. 
	Діагностика спадкових хвороб обміну речовин.
	2

	7. 
	Масові скринуючі програми в ранній діагностиці спадкової патології.
	2

	8. 
	Сучасні методи ДНК-діагностики спадкової патології. 
	2

	9. 
	Новітні технології в молекулярній діагностиці (аналіз ДНК на мікрочипах)
	2

	10. 
	Методи пренатальної діагностики природженої та спадкової патології 
	2

	11. 
	Пренатальна ультразвукова діагностика природжених вад розвитку
	2

	12. 
	Лабораторні методи пренатальної діагностики
	1

	
	Разом 
	23


Самостійна робота

	№

з/п
	Назва теми
	Кількість

годин

	1. 
	Клініко-генеалогічний аналіз. Методика складання родоводу
	2

	2. 
	Синдромологічний аналіз. Застосування синдромологічного аналізу при діагностиці спадкової патології
	4

	3. 
	Будова та функції хромосом. 
	2

	4. 
	Хромосомний поліморфізм, хромосомна нестабільність гонадний мозаїцизм, однобатьківська дисомія. 
	2

	5. 
	Молекулярно-цитогенетичні методи діагностики (FISH)
	2

	6. 
	Секвенування ДНК 
	2

	7. 
	Масові скринуючі програми в ранній діагностиці спадкової патології.
	2

	8. 
	Програми селективного скринінгу в діагностиці СХО.
	4

	9. 
	 Сучасні методи уточнюючої діагностики СХО. Інтерпретація результатів високоефективної рідинної хроматографії
	4

	10. 
	Сучасні методи уточнюючої діагностики СХО. Інтерпретація результатів газової хроматографії – мас-спектрометрії
	4

	11. 
	Сучасні методи уточнюючої діагностики СХО. Інтерпретація результатів тандемної мас-спектрометрії
	4

	12. 
	Інтерпретація результатів діагностики лізосомних хвороб накопичення  
	2

	13. 
	Структура та функції ДНК. 
	4

	14. 
	Новітні технології в молекулярній діагностиці (аналіз ДНК на мікрочипах)
	2

	15. 
	Пренатальна ультразвукова діагностика природжених вад розвитку
	2

	16. 
	Інвазивні методи пренатальної діагностики
	4

	17. 
	Лабораторні методи пренатальної діагностики
	3

	18. 
	Індивідуальна самостійна робота студентів
	6

	
	Разом
	55


ОЦІНЮВАННЯ

Формою підсумкового контролю дисципліни є залік, який проводиться викладачем академічної групи на останньому занятті з дисципліни. 
Під час оцінювання засвоєння кожної теми студенту виставляються оцінки за 4-бальною (традиційною) шкалою та за багатобальною шкалою з використанням прийнятих у ЗВО та затверджених критеріїв оцінювання для відповідної дисципліни. При цьому враховуються усі види робіт, передбачені методичною розробкою для вивчення теми. Студент має отримати оцінку з кожної теми. Форми оцінювання поточної навчальної діяльності мають бути стандартизованими і включати контроль теоретичної та практичної підготовки. Підсумковий бал за поточну діяльність визнається як арифметична сума балів за кожне заняття. Виставлені за традиційною шкалою оцінки конвертуються у бали.
Оцінювання результатів вивчення дисциплін проводиться безпосередньо під час заліку. Для дисципліни «Клінічна генетика», формою контролю якої є залік, максимальна кількість балів за поточну діяльність становить 200 балів.
ОЦІНКА З ДИСЦИПЛІНИ

Оцінка дисципліни базується на результатах оцінювання поточної діяльності та виражається за двобальною шкалою: «зараховано» або «не зараховано».

Відповідність оцінок за 200 бальною шкалою, 

чотирибальною (національною) шкалою та шкалою ЄСТS
	Оцінка 

за 200 бальною шкалою
	Оцінка за шкалою ECTS
	Оцінка за 

чотирибальною (національною) шкалою

	180–200
	А
	Відмінно

	160–179
	В
	Добре

	150–159
	С
	Добре

	130–149
	D
	Задовільно

	120–129
	E
	Задовільно 

	Менше 120
	F, Fx
	Незадовільно


ПОЛІТИКА  КУРСУ

Політика курсу полягає у дотриманні Етичного Кодексу, укладеного університетською спільнотою, в якому визначено основні моральні принципи (Кодекс корпоративної етики ХНМУ представлений на сайті http://knmu.edu.ua) 
