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ПРЕДИСЛОВИЕ 

 

Главной задачей высшей школы при подготовке медицинских 

кадров высокой квалификации в настоящее время является эффек-

тивная система, которая готовит специалиста, способного самостоя-

тельно и ответственно действовать при решении нестандартных кли-

нических задач, конструктивно мыслить и обладать широким 

мировоззренческим кругозором в профессиональном плане. Одним 

из основных условий личностного развития будущего специалиста и 

базой для формирования профессионально значимых качеств явля-

ются умения и навыки самостоятельной работы, в основе организа-

ции которых лежат принципы системности, целостности и деятель-

ностного подхода.  

Настоящее учебное издание представляет собой электронное 

учебное пособие для дисциплины «медицинская генетика» в рамках 

реализации образовательной программы высшего образования очной 

формы обучения по специальности «Лечебное дело» 31.05.01 (уро-

вень специалитет) и подготовлено в соответствии с требованиями 

Федерального государственного образовательного стандарта выс-

шего образования. Данное учебно-методическое пособие разрабо-

тано для самостоятельной работы студентов 4 курса медицинского 

института по теме «Профилактика наследственной патологии». Ма-

териал, изложенный в пособии, будет использоваться в процессе 

аудиторной и внеаудиторной работы при изучении дисциплины «ме-

дицинская генетика», которая относится к обязательным дисципли-

нам базовой части блока Б1 в рамках образовательной программы. 

Содержание и структура пособия соответствует современным требо-

ваниям, предъявляемым к учебным программам по предмету, кален-

дарно-тематическому планированию лекционных, практических за-

нятий и построено в соответствии с современными требованиями 

образовательного стандарта высшего образования по специальности 

31.05.01 Лечебное дело, направлено на реализацию следующей про-

фессиональной компетенции: ПК-5 — готовность к сбору и анализу 

жалоб пациента, данных его анамнеза, результатов осмотра, лабора-

торных, инструментальных, патолого-анатомических и иных иссле-

дований в целях распознавания состояния или установления факта 

наличия или отсутствия заболевания. 
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В результате освоения материала пособия обучающийся должен:  

Знать:  

– особенности клинических проявлений наследственной патоло-

гии, общие принципы клинической диагностики наследственных бо-

лезней, диагностическую значимость морфогенетических вариантов; 

– область применения цитогенетических методов, общую харак-

теристику хромосомной патологии, показания для цитогенетиче-

ского исследования; 

– принципы медико-генетического консультирования; показа-

ния для направления больного на медико-генетическое консультиро-

вание; 

– принципы и методы пренатальной диагностики наследствен-

ных и  врожденных заболеваний; показания, сроки проведения и про-

тивопоказания; 

– массовые просеивающие программы: назначение, условия 

проведения, перечень заболеваний, подлежащих скринингу, техно-

логию проведения скрининга. 

Уметь:  

– подбирать библиографические источники при выполнении ре-

фератов и подготовке докладов, правильно оформлять в электронной 

и письменной форме реферативные сообщения и материалы для за-

щиты докладов;  

– обследовать больного на выявление наследственной патоло-

гии, распознавать общие проявления наследственной патологии, ди-

агностировать врожденные морфогенетические варианты, использо-

вать терминологию при описании фенотипа больного; 

– собирать генеалогическую информацию, составлять родослов-

ную;  

– формулировать предположительный диагноз хромосомной па-

тологии и наиболее распространенных моногенно наследуемых син-

дромов и заболеваний; 

– обоснованно направлять пациентов на медико-генетическое 

консультирование, помогать семье в принятии решения после прове-

дения консультации; 

– производить отбор пациентов для осуществления инвазивной 

пренатальной диагностики, 

– устанавливать диагноз с применением современных информа-

ционных технологий и библиографических данных.  
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Владеть:  

– терминологией, связанной с обследованием пациентов при 

проведении массового пренатального скрининга, основами патологи-

ческих проявлений хромосомной патологии в период беременности; 

– знаниями прочтения результатов анализов по заключениям об-

следования беременных женщин в первом триместре, исходя из зна-

ния нормы; 

– навыками по планированию, осуществлению, оценке и коррек-

ции профессиональной деятельности при решении стандартных                  

и творческих задач.  

– навыками библиографической работы с основными информа-

ционными пользовательскими программами при обработке данных 

по теме. 

Задача настоящего пособия — предоставить информацию об осу-

ществлении массового пренатального скрининга беременных в I три-

местре на хромосомные болезни у плода и врожденные пороки раз-

вития в рамках дисциплины «медицинская генетика». В учебно-

методическом пособии детально представлены теория о проведении 

скрининговых программ, алгоритм раннего пренатального скри-

нинга, действующий на территории Российской Федерации, направ-

ления его развития, а также нормативное регулирование обследова-

ния беременных женщин для выявления хромосомных аномалий                

и врожденных пороков развития у плода в ранние сроки беременно-

сти. Предложенный аппарат контрольных заданий с методической 

точки зрения отвечает требованиям образовательного стандарта                     

и способствует эффективному усвоению знаний и умений студентов 

по дисциплине.  
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