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1 Тїсіндірме жазба

Кіріспе:
Соѕєы уаќытта əлемніѕ кґптеген елдерінде туу кґрсеткіші, тўќымќуалаушылыќ 

жəне мультифакторлыќ ауруларды ерте алдын алу, тууєа ќабілетті денсаулыќ 
жаєдайын жаќсарту мəселелері маѕызды болып отыр. Тўќым ќуалаєан ауру-
лар мен дамудыѕ туа біткен аномалиялары ауыр дəрежелі, ќиын емделетін, жиі 
ґлім-жітімге əкелетін отбасы їшін де жəне жалпы мемлекет їшін де жоєары 
əлеуметтік-экономикалыќ, медициналыќ жəне моралдыќ-психологиялыќ маѕызы 
бар мəселелердіѕ бірі болып отыр.
Ќазаќстан Республикасында Ўлттыќ Генетикалыќ Регистр (ЌР ЎГР) бойынша туа 

біткен аурулармен жыл сайын 3500-4000 бала туылады. Ќазаќстан тўрєындарыныѕ 
арасында туа біткен жəне тўќым ќуалаєан аурулардыѕ жиілігі ґте жоєары, олардыѕ 
їлесі денсаулыќтыѕ репродукциялыќ, балалар аурушаѕдылыєы, ґлім-жітім жəне 
мїгедектілік кґрсеткіштерінде болып отыр, сондыќтан ќазіргі республикамыздыѕ 
денсаулыќ саќтау саласыныѕ практикасына туа біткен жəне тўќым ќуалаєан 
патологиялардыѕ медициналыќ-генетикалыќ консультацияларын, диагностикасыныѕ 
ќазіргі əдістерін кеѕінен енгізуді талап етеді.
Ќазаќстан Республикасыныѕ тўрєындарына білікті медициналыќ-генетикалыќ 

жəрдем кґрсету їшін «Медициналыќ генетика» аймаєында жоєары мамандандырылєан 
мамандарды даярлау ґзекті мəселелердіѕ біріне айналып отыр.

Пəнніѕ маќсаты: 
«Медициналыќ генетика» мамандыєы бойынша ќосымша медициналыќ білім 

берудіѕ маќсаты – мамандыќ бойынша кəсіби даєдыларды ќабылдау жəне артты-
ру, тўќым ќуалаєан жəне туа біткен аурулардыѕ этиологиясы мен патогенезі, ерте 
диагностикасы, профилактикасы мен емі туралы жаѕа теориялыќ білімдерді алу, 
медициналыќ-генетикалыќ жəрдемді ўйымдастыру мəселелерін меѕгеру.

Пəнніѕ міндеттері: 
«Медициналыќ генетика» мамандыєы бойынша ќосымша медициналыќ білім 

берудіѕ негізгі міндеттері тўќым ќуалаєан жəне туа біткен аурулардыѕ диагности-
касы, профилактикасы мен емдеу мəселелерінде медициналыќ генетиканыѕ ќазіргі 
таѕдаєы барлыќ жетістіктерін ќолдана отырып ґздігінен медициналыќ-генетикалыќ 
консультация ґткізе алатын мамандарды даярлау. 

Білім берудіѕ тїпкілікті нəтижелері
Тыѕдарман:

• тўрєындарєа медициналыќ-генетикалыќ жəрдемді ўйымдастырудыѕ жалпы 
мəселелерін;

• адамныѕ жалпы генетикасы негізін;
• дамудыѕ туа біткен аќаулары мен тўќым ќуалаєан аурулардыѕ этиологиясы мен 

патогенезін;
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 5 Методы обучения и преподавания

• Лекции: обзорные, проблемные.
• Семинары и практические занятия: медико-генетическое консультирова-

ние больных с наследственной патологией, семей с отягощенным генетиче-
ским анамнезом, медико-генетическое консультирование беременных, ведение 
медицинской документации, работа в различных подразделениях медико-
генетической консультации, участие в консилиумах, в том числе пренатальном 
консилиуме, разбор тематических больных, работа в малых группах, дискуссии, 
презентации, обратная связь, организация научно-практических конференций.

• Самостоятельная работа слушателя (СРС): медико-генетическое консульти-
рование больных с наследственной патологией, семей с отягощенным генети-
ческим анамнезом, медико-генетическое консультирование беременных, работа 
в различных подразделениях медико-генетической консультации, пропаганда 
медико-генетических знаний населению, работа с учебно-научной литературой 
и контрольно-измерительными средствами, написание медико-генетической 
карты, подготовка презентаций.

6 Клиническая база

Лаборатория медицинской генетики, в состав которой входит медико-генетическая 
консультация, цитогенетическая лаборатория, лаборатория пренатального скринин-
га, лаборатория неонатального скрининга, молекулярно-генетическая лаборатория, 
лаборатория диагностики наследственных болезней обмена веществ и отделение 
пренатальной диагностики.

7

• хромосомалыќ бўзылыстардыѕ цитогенетикалыќ диагностикасы əдістерін;
• адамныѕ популяциялыќ генетикасы негізін;
• тўќым ќуалаєан аурулардыѕ жалпы клиникалыќ сипаттамасын, аєымыныѕ, 

диагностикасыныѕ жəне емініѕ ерекшеліктерін;
• жїктіліктіѕ ќауіп-ќатер тобын, науќастарды жəне олардыѕ отбастарын диспан-

серлеу принциптерін;
• нəрестелерді алмасудыѕ тўќым ќуалаєан ауруларына жаппай скрининг (аныќтап 

алу) принциптерін;
• жїктіліктіѕ əртїрлі мерзіміндегі жїктіліктіѕ генетикалыќ скрининг прин-

циптерін;
• босану алдында диагностика жїргізу їшін жїктіліктіѕ кґрсеткіштері мен мер-

зімдерін;
• жїктіліктіѕ əртїрлі мерзімінде диагностиканыѕ пренаталдыќ инвазиялыќ 

əдістерін жїргізу принциптері мен техникасын;
• генетикалыќ кґрсетімдер бойынша жїктілікті їзу кґрсетімдерін;
• тўќым ќуалаєан жəне туа біткен ауруларды алдын алу принциптерін;
• цитогенетикалыќ зерттеуді жїргізу їшін биологиялыќ материалдардан жасуша 

ґсіріндісі препаратын дайындауды жəне оныѕ анализін;
• молекулалыќ-генетикалыќ зерттеу жїргізудіѕ жалпы принциптерін;
• медициналыќ генетикадаєы медициналыќ психология, этика жəне деонтология 

негіздерін білуі тиіс.

Тыѕдарман:
• науќастарды фенотиптік ќарап тексеруді жїргізуді;
• шежірені графикалыќ суреттеп кґрсетуді жəне талдауды;
• аєзалар мен жїйелер бойынша пробандты (шежіре басталатын тїп тўлєа) 

объективті зерттеу жїргізуді;
• синдромалдыќ диагнозды мезгілінде аныќтауды;
• генетикалыќ ќауіп-ќатерді есептеуді жїргізу;
• тўќым ќуалаєан аурулардыѕ əртїрлі формалары кезінде отбасында аурудыѕ 

даму болжамын аныќтауды;
• жїкті əйелдерге кешенді медициналыќ-генетикалыќ консультация жїргізуді;
• тўќым ќуалаєан патологиялары бар отбасына кешенді медициналыќ-

генетикалыќ консультация жїргізуді;
• жїктілікті жоспарлаєан отбасына кешенді медициналыќ-генетикалыќ консуль-

тация жїргізуді;
• туа біткен жəне тўќым ќуалаєан аурулар бойынша жїкті əйелдердіѕ жəне 

отбасыныѕ ќауіп-ќатер топтарын ќўруды;
• ґѕірдегі генетикалыќ бўзылыстардан перинаталдыќ аурушаѕдылыќ пен ґлім-

жітім кґрсеткіштерініѕ есебі мен анализін жїргізуді;
• ґѕірдегі дамудыѕ туа біткен аќауларыныѕ регистрін жїргізуді;
• зат алмасудыѕ туа біткен аќауы бар науќас баланы емдеу тактикасын 

негіздеуді;
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• алмасудыѕ тўќым ќуалаєан ауруларды емдəммен емдеудіѕ тиімділігін баєалауды;
• сəйкес медициналыќ генетикалыќ ќўжаттамаларды ресімдеуді;
• диагностиканыѕ аспаптыќ жəне арнайы əдістерініѕ нəтижелерін баєалауды;
• жїктіліктіѕ əртїрлі мерзіміндегі УДЗ деректерін баєалауды;
• биохимиялыќ скрининг нəтижелерін баєалауды;
• хромосомалыќ жəне моногенді патологиялар инвазиялыќ диагностикасыныѕ 

нəтижелерін баєалауды їйреніп алуы ќажет.

Тыѕдарман:
• тўќым ќуалаєан патологиялары бар отбасы шежіресініѕ генеалогиялыќ анализін 

жїргізуге;
• тўќым ќуалаєан аурулардыѕ əртїрлі типтері кезінде генетикалыќ ќауіп-ќатерді 

есептеуге;
• шежірені графикалыќ суреттеп кґрсетуге жəне талдауєа;
• тўќым ќуалаєан патологиялардыѕ синдромалды диагностикасын жїргізуге;
• ґѕірдегі генетикалыќ бўзылыстардан перинаталдыќ аурушаѕдылыќ пен ґлім-

жітім кґрсеткіштерініѕ есебі мен анализін жїргізуге;
• фенилкетонуриясы бар науќас їшін емдік емдəмді есептеуге даєдылануы 

ќажет.

2 Пəн саєаттарыныѕ бґлінуі

«Медициналыќ генетика» мамандыєы бойынша ќайта даярлау

Пəн
Аудиториялыќ саєаттар

ТҐЖ
Барлыєы Дəрістер Практикалыќ 

сабаќтар
Медициналыќ генетика 144 24 120 72
Клиникалыќ генетика 72 12 60 36
Зертханалыќ генетика 72 12 60 36
Медициналыќ генетиканыѕ 
этикалыќ жəне ќўќыќтыќ негізі 36 6 30 18

Жиыны: 324 54 270 162
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Медико-генетическое 
консультирование при бес-
плодии и невынашивании 
беременности

Медико-генетическое консультирование при бес-
плодии и невынашивании беременности. Алго-
ритм обследования.

10
Синдромальная диагности-
ка при задержке нервно-
психического развития

Синдромальная диагностика при задержке 
нервно-психического развития. Алгоритм обсле-
дования.

11
Синдромальная диагности-
ка при нарушениях полово-
го развития

Синдромальная диагностика при нарушениях по-
лового развития. Алгоримт обследования.

12 Диагностика микроделеци-
онных синдромов

Диагностика микроделеционных синдромов. По-
становка анализа

13 Генетический паспорт

Генетический паспорт. Примеры генетического 
паспорта предрасположенности к акушерским 
осложнениям, сердечнососудистой патологии, 
онкологическим заболеваниям и др.

4.4 Примерный план самостоятельной работы слушателя (СРС)

№ Содержание СРС
1 Участие в консилиумах и медико-генетических консультациях.
2 Ведение медицинской документации.
3 Интерпретация цитогенетических анализов.
4 Интерпретация молекулярно-генетических анализов.

5 Интерпретация биохимических анализов при наследственных болезнях обмена 
веществ.

6 Интерпретация результатов УЗИ плода.

7 Анализ баз данных «Национального генетического регистра РК». Расчет часто-
ты ВПР. Подготовка отчета.

8 Подготовка отчета о состоянии медико-генетической службы в регионе.
9 Работа в библиотеке, Интернете.
10 Подготовка докладов, презентаций и рефератов по установленным темам.
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методики. Возможности, ограничения. Основные 
показания для использования методов в клиниче-
ской генетике.

12
Генетический паспорт, 
как метод превентивной 
медицины

Генетический паспорт, как метод превентивной 
медицины. Выявление гетерозиготного носитель-
ства наиболее частых и распространенных моно-
генных болезней. Гены предрасположенности к 
мультифакториальным заболеваниям. Генетиче-
ский паспорт для выявления предрасположен-
ности к акушерским осложнениям, сердечно-
сосудистой патологии, онкологическим 
заболеваниям и др.

4.3 Примерный тематический план и содержание практических занятий

№ Тема Содержание

1 Пренатальный консилиум
Пренатальный консилиум. Организация. Основ-
ной состав специалистов. Цели, задачи. Отчетная 
документация.

2

Медико-генетические 
консультирование при 
синдроме фето-фетальной 
трансфузии

Медико-генетические консультирование при син-
дроме фето-фетальной трансфузии.

3 Методы профилактики де-
фектов невральной трубки

Методы профилактики дефектов невральной 
трубки. Периконфепционная профилактика де-
фектов невральной трубки.

4 Профилактика фолатзави-
симых врожденных пороков

Профилактика фолатзависимых врожденных по-
роков

5
Методы диагностики 
муковисцидоза в период 
новорожденности

Методы диагностики муковисцидоза. Потовые 
пробы. Молекулярно-генетическая диагностика 
муковисцидоза.

6 Неонатальный скрининг на 
фенилкетонурию

Неонатальный скрининг на фенилкетонурию. 
Постановка анализа.

7
Расчет диетотерапии при 
фенилкетонурии у детей до 
1 года жизни

Расчет диетотерапии при фенилкетонурии у де-
тей до 1 года жизни

8
Расчет диетотерапии при 
фенилкетонурии у детей 
старше 1 года жизни

Расчет диетотерапии при фенилкетонурии у де-
тей старше 1 года жизни

9

«Медициналыќ генетика» мамандыєы бойынша біліктілікті арттыру

Таќырыбы
Аудиториялыќ саєаттар

ТҐЖ
Барлыєы Дəрістер Практикалыќ 

сабаќтар
Медициналыќ генетиканыѕ 
ґзекті мəселелері 162 30 78 54

3 «Медициналыќ генетика» мамандыєы бойынша ќайта даярлау бейіндеуші 
пəнініѕ таќырыптыќ жоспарыныѕ їлгісі жəне мазмўны

3.1 Дəрістердіѕ таќырыптыќ жоспарыныѕ їлгісі

№ Таќырыбы Мазмўны
Медициналыќ генетика

1
Ќазіргі медицинадаєы 
медициналыќ 
генетиканыѕ рґлі 

Єылым ретіндегі медициналыќ генетика. Медицин-
алыќ генетиканыѕ медициналыќ білім жїйесіндегі 
рґлі, медициналыќ генетиканыѕ басќа клиникалыќ 
жəне медициналыќ-профилактикалыќ пəндермен 
ґзара байланысы. Дəрігердіѕ кəсіби даярлыєында-
єы генетиканыѕ маѕызы. Ќазіргі генетиканыѕ, адам 
генетикасыныѕ жəне медициналыќ генетиканыѕ 
негізгі бґлімдері. Медициналыќ генетиканыѕ 
басќа баєыттармен байланысы. Клиникалыќ ге-
нетика. Ќазіргі медицинадаєы медициналыќ жəне 
клиникалыќ генетиканыѕ міндеттері. Медициналыќ 
генетиканыѕ ќалыптасу тарихы, дамудыѕ негізгі 
кезеѕдері. Єылым дамуыныѕ негізін ќалаушылар. 
Медициналыќ жəне клиникалыќ генетиканыѕ да-
муына отандыќ єалымдардыѕ ќосќан їлесі.

2
Жасуша. Ќўрылымы. 
Функциялары. 
Жасушалыќ цикл

Адам тўќымќуалаушылыєыныѕ биологиялыќ 
негізі. Жасуша туралы теориялар. Жасуша ќўры-
лымы. Жасушаныѕ тіршілік циклі. Гаметогенез. 
Ўрыќтану жəне эмбрионалдыќ дамудыѕ ерте 
кезеѕдері. Дамудыѕ соѕєы кезеѕдері. Іштегі нəрес-
тені заќымдайтын факторлар.Ўрыќтануєа жəне 
жїктілікке əйел организмі репродукциялыќ жїйе-
сініѕ дайындыќ їдерісі.

3 Адам тўќымќуалаушылы-
єыныѕ цитологиялыќ

Жасушалардыѕ бґлінуі. Жасушалыќ цикл жəне 
оныѕ кезеѕдері. Митоз жəне оныѕ ерекшеліктері. 
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негізі Тўќымќуалаушылыќтыѕ биохимиялыќ негізі. Мей-
оз жəне оныѕ маѕызы.

4 Тўќымќуалаушылыќтыѕ 
молекулалыќ негізі 

Генетикалыќ аќпараттарды тасымалдаушы ретін-
дегі ДНЌ рґлі. ДНЌ мен РНЌ ќўрылымдары. ДНЌ 
репликациясы. ДНЌ рекомбинациясы. Фагтар му-
танттары мен генетикалыќ карталары. Рекомби-
нация механизмі. ДНЌ репарациясы. Гендердіѕ 
жіѕішке ќўрылымы. Мутациялардыѕ молекулалыќ 
механизмі. Генетикалыќ кодтыѕ жалпы табиєаты. 
ДНЌ транскрипциясы. РНЌ тїрлері. РНЌ транс-
ляциясы. Генетикалыќ код. Гендер жəне олардыѕ 
ўйымдасуы. Гендер мен нəруыздар.

5 Тўќымќуалаушылыќтыѕ 
хромосомалыќ теориясы

Адам хромосомасын генетикалыќ карталау. Зерттеу 
əдістері. Шежірелер бойынша гендер тіркесуін зерт-
теу. Тіркесу типтері, отбасыныѕ аќпараттылыєы, 
тіркесуді есептеп шыєару əдістері. Гендер тір-
кесуін зерттеудегі соматикалыќ жасушалардыѕ 
гибридизация əдісі. Басќа əдістер. «Адам геномы» 
баєдарламасы жəне адам хромосомасыныѕ ќазіргі 
генетикалыќ картасы.

6
Хромосомалар. 
Ќўрылымы мен функция-
лары. Номенклатура

Хромосома ќўрылымы жəне оныѕ морфология-
сы. Интерфазалыќ ядродаєы адам хромосомала-
ры. Метафазадаєы адам хромосомалары. Адам 
хромосомаларыныѕ химиялыќ ўйымдасуы. Мейоз-
даєы адам хромосомалары. Зерттеу əдістері. І бґ-
ліну профазасындаєы, І жəне ІІ метафазасындаєы 
хромосомалар сипаттамасы. Сандыќ жəне ќўры-
лымдыќ ќайта ќўрылу идентификациясындаєы 
маѕызы. Гетерохроматин жəне эухроматин – адам 
хромосомаларыныѕ линиялыќ жіктелу негізі.

7 Менделеевтік генетика 

Грегор Мендель гибридологиялыќ əдісі. Моно-
гибридті будандасу бойынша Мендель тəжірибесі. 
Мендель заѕы. Гаметалардыѕ тїзілуі кезінде 
аллелдіѕ ажырауы туралы Мендель гипотезасы. 
Менделеевтік ажырау анализіндегі мїмкіндік 
теориясы. Менделеевтік тўќым ќуалаудыѕ хромо-
сомалыќ негізі. Дигибридтік будандасу. Генотип 
пен фенотип бойынша ажырау. Дигетерозиготадаєы 
гаметтіѕ тїзілуі. Аллель жўптарыныѕ тəуелсіз 
тўќым ќуалау заѕдары. Фено- жəне генотиптер 
жиілігініѕ ќатынасы. Тригибридті жəне полигиб-
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3

Генетический скрининг 
беременных, как метод 
профилактики дефектов 
невральной трубки

Генетический скрининг беременных, как метод 
профилактики дефектов невральной трубки. Сро-
ки проведения. Алгоритм ведения беременной.

4

Медико-генетическое 
консультирование при фо-
латзависимых врожденных 
пороках развития

Медико-генетическое консультирование при фо-
латзависимых врожденных пороках развития. 
Алгоритм обследования и ведения беременной. 
Профилактика фолатзависимых врожденных по-
роков развития.

5
Молекулярно-генетические 
методы диагностики муко-
висцидоза

Молекулярно-генетические методы диагностики 
муковисцидоза. Виды. Возможности и ограниче-
ние.

6
Расчет диетотерапии при 
ФКУ у детей до 1 года 
жизни

Расчет диетотерапии при ФКУ у детей до 1 года 
жизни. Возрастные особенности содержания 
аминокислот, жиров и других компонентов в пи-
тании ребенка. Расчет лечебного питания. Выбор 
лечебного продукта детям до 1 года. Алгоритм 
ведения ребенка.

7
Расчет диетотерапии при 
ФКУ у детей старше 1 года 
жизни

Расчет диетотерапии при ФКУ у детей старше 1 
года жизни. Возрастные особенности содержа-
ния аминокислот, жиров и других компонентов в 
питании ребенка. Расчет лечебного питания. Вы-
бор лечебного продукта детям старше 1 года.

8

Программа генетического 
обследования супружеской 
пары при бесплодии и 
невынашивании беремен-
ности

Программа генетического обследования супру-
жеской пары при бесплодии и невынашивании 
беременности. Цитогенетические исследования. 
Молекулярно-генетические методы. Основные 
показания и возможности.

9

Программа генетическо-
го обследования ребенка 
с задержкой нервно-
психического развития

Программа генетического обследования ребен-
ка с задержкой нервно-психического развития. 
Основные методы, показания, возможности и 
ограничения.

10

Программа генетического 
обследования ребенка с 
нарушением полового раз-
вития

Программа генетического обследования ребенка 
с нарушением полового развития. Основные ме-
тоды, показания, возможности и ограничения.

11
Методы диагностики хро-
мосомных микроделецион-
ных синдромов

Методы диагностики хромосомных микроделе-
ционных синдромов.Современные цитогенетиче-
ские и молекулярно-цитогенетических методы в 
диагностике наследственных болезней. Основы
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9 Генетика в онкологии

Общие представления о значении наследствен-
ных факторов в возникновении рака. Факторы 
внешней. Среды, ассоциированные с раком (кан-
церогены). Вирусные и клеточные онкогены. Фи-
зиологическая роль клеточных протоонкогенов. 
Механизмы превращения протоонкогенов в онко-
гены. Гены-супрессоры опухолевого роста.

10 Генетика сахарного диабета 
1 типа

Тип наследования при сахарном диабете 1 типа. 
Молекулярно-генетические маркеры сахарного 
диабета 1 типа. Генетическая гетерогенность са-
харного диабета 1 типа.

11

Органические ациде-
мии, сопровождающиеся 
нарушением неврно-
психического развития

Общие принципы диагностики и лечения орга-
нических ацидемий. Изовалериановая ацидемия. 
Пропионования ацидемия. Метилмалонования 
ацидемия. Болезнь кленового сиропа.

12 Хромосомные микроделе-
ционные синдромы

Этиология наиболее часто встречающихся микро-
делеционных хромосомных заболеваний. Особен-
ности клинических проявлений. Методы диагно-
стики. Пренатальная диагностика. Особенности 
медико-генетического консультирования.

13
Генетический паспорт, 
как метод превентивной 
медицины

Генетический паспорт, как метод превентивной 
медицины. Выявление гетерозиготного носитель-
ства мутаций наиболее частых и распространен-
ных моногенных болезней. Гены предрасполо-
женности к мультифакториальной патологии. 
Генетический паспорт для выявления предрас-
положенности к акушерским осложнениям, сер-
дечнососудистой патологии, онкологическим за-
болеваниям и прочие.

4.2 Примерный тематический план и содержание семинаров

№ Тема Содержание

1

Клинические патолого-
анатомические разборы 
в медико-генетической 
службе

Клинические патолого-анатомические разборы 
в медико-генетической службе. Цель, основ-
ные задачи. Важность верификации патолого-
анатомического диагноза для прогноза заболева-
ния в будущем. Основные проблемы.

2 Синдром фето-фетальной 
трансфузии

Генетические аспекты синдрома фето-фетальной 
трансфузии. Виды фето-фетальной трансфузии. 
Медико-генетическое консультирование.

11

ридті ажыраулар. Гамета мен зигот тїзілу деѕгей-
інде дигибридті менделеев ажырауыныѕ тікелей 
биологиялыќ дəлелі. 

8
Тўќым ќуалаєан 
патологиялардыѕ этиоло-
гиясы мен патогенезі

Ґзгергіштік типі. Тўќым ќуаламайтын жəне тў-
ќым ќуалайтын ґзгергіштіктер. Тўќым ќуалаєан 
ґзгергіштіктердіѕ нəтижесіндей тўќым ќуалаєан 
патологиялар. Мутагендер. Мутациялар типтері. 
Туа біткен жəне тўќым ќуалаєан патологиялардыѕ 
себептеріндей гендік, геномдыќ жəне хромосомалыќ 
мутациялар. Тўќым ќуалаєан патологиялардыѕ 
патогенездік механизмі. 

9 Тўќым ќуалаєан 
аурулардыѕ жіктемесі

Тўќым ќуалаєан аурулар. Тўќым ќуалаєан жəне 
генетикалыќ детерминденген аурулардыѕ жікте-
месі. Тўќым ќуалау типтері. Тўќым ќуалаудыѕ 
цитоплазмалыќ жəне митохондриялыќ типтерініѕ 
ерекшеліктері. Полигендік тўќым ќуалау. Тўќым 
ќуалаєан патологиялар диагностикасыныѕ, емініѕ 
жəне профилактикасыныѕ ерекшеліктері. 

10 Моногендік аурулар

Моногендік аурулар этиологиясы мен пато-
генезініѕ жалпы мəселелері. Моногендік аурулар 
патогенезініѕ механизмі: мутациялар специфи-
калыєы, метаболизм жолдары мен нəруыз функ-
цияларыныѕ кґптігі. Моногендік аурулардыѕ гене-
тикалыќ гетерогенділігі, пенетрантылыєы жəне 
клиникалыќ полиморфизі туралы тїсінік. Гендік 
деѕгейдегі импритинг туралы тїсінік. Моногенді 
аурулар мен синдромдар жіктелуініѕ принциптері. 
Тўќымќуалаушылыќтыѕ аутосомдыќ-доминант-
тыќ типіне байланысты еѕ кеѕ таралєан аурулар 
мен синдромдар: нейрофиброматоз, Нунан син-
дромы, миотониялыќ дистрофия, отбасылыќ ги-
перхолестеринемия, Марфан синдромы жəне т.б. 
Тўќымќуалаушылыќтыѕ аутосомдыќ-рецессивтік 
типіне байланысты аурулар мен синдромдар: 
кґз-тері альбинизм синдромы, Картагенер син-
дромы, адреногениталилыќ синдром, Меккель 
синдромы жəне т.б. Х-тіркескен рецессивтік тў-
ќымќуалаушылыќ аурулары мен синдромдары: 
Дюшенн бўлшыќет дистрофиясы, эктодермалды
дисплазия, гемофилия жəне т.б. Дамудыѕ кґптеген 
туа біткен аќауларыныѕ моногендік синдромдары. 
Жалпы белгілері. Клиникалыќ мысалдар.
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11

Дамудыѕ туа біткен 
аќаулары. Этиология-
сы. Дамудыѕ туа біткен 
аќауларыныѕ номенкла-
турасы

Дамудыѕ туа біткен аќаулары (ДТА). Жіктелу 
принциптері. ДТА пайда болу себептері мен 
патогенезініѕ механизмі. Еѕ жиі кездесетін ДТА 
сипаттамасы. Даму аќаулары: ілкі жəне салдарлыќ. 
Дамудыѕ жекеленген, жїйелі жəне кґптік туа біткен 
аќаулары. ДТА этиологиялыќ гетерогенділігі. Син-
дром, ассоциация, деформация, дисплазия туралы 
тїсінік.

12 Хромосомалыќ аурулар

Хромосомалыќ аурулардыѕ жалпы сипаттама-
сы. Тўќым ќуалаєан аурулар ќўрылымындаєы 
хромосомалыќ патологиялардыѕ рґлі. Хромосо-
малыќ аурулардыѕ этиологиясы, патогенезі жəне 
жіктемесі. Адамныѕ хромосомалыќ жиынтыєыныѕ 
аномалиялары: сандыќ жəне ќўрылымдыќ. Поли-
плоидиялар, анеуплоидиялар, трисомиялар, моно-
сомиялар. Толыќ жəне мозаикалыќ формалары, 
транслокациялыќ варианттары. Біраталы дисо-
миялар. Хромосомалыќ импринтинг. Отбасылыќ 
бейімділік. Ата-анасыныѕ жасы жəне балалардаєы 
хромосомалыќ аурулардыѕ жиілігі. Жыныстыќ 
хромосомалар мен аутосомдар жїйелеріндегі 
аномалиялар. Тїсіктіѕ ґздігінен тїсуі жəне ґлі 
туылєан нəресте кезіндегі хромосомалыќ ано-
малиялар. Хромосомалардыѕ ќайта ќўрылуын 
тасымалдаушыдаєы репродукциялыќ функция. 
Хромосомалар тўраќсыздыєымен берге жїретін 
тўќым ќуалаєан синдромдар. Хромосомалыќ анома-
лиялар клиникалыќ кґріністерініѕ ерекшеліктері. 
Даун синдромы (ќарапайым жəне транслокациялыќ 
формалары). Патау синдромы. Эдвард синдромы. 
«Мысыќ айќайы» синдромы. Жыныстыќ хромо-
сомалар жїйесініѕ бўзылыстарымен байланысты 
хромосомалыќ синдромдар. Хромосомалыќ ауру-
ларды емдеу жəне науќастарды оѕалту мəселелері. 
Цитогенетикалыќ анализ кґрсетімдері. 

13 Адам тератологиясыныѕ 
негізі

Медициналыќ тератология туралы тїсінік. Виль-
сонныѕ тəжірибелік тератологиясыныѕ принцип-
тері. Ќўрсаќтыќ дамудаєы негізгі оќиєалар. Іштегі 
нəрестеде аќаулардыѕ пайда болуы кезіндегі жїк-
тілік мерзімі мен заќымдайтын факторлар ара-
сындаєы ґзара əрекет. Тератогенез. Тератогенділік-
ке тестілеу. Тератогенді факторлар
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4 Примерный тематический план и содержание тематики обязательного 
компонента циклов повышения квалификации

«Актуальные вопросы медицинской генетики»

4.1. Примерный тематический план лекций

№ Тематика Содержание

1 Фетальная медицина: миф 
или реальность

Фетальная медицина. Понятие. Виды фетальной 
медицины: пренатальная диагностика, фетальная 
терапия, фетальная хирургия, фетальная диа-
гностика, Fetendo. Возможности фетальной хи-
рургии, открытая фетальная хирургия. Лечение 
синдрома Фета-фетальной трансфузии методами 
фетальной медицины. Основные проблемы фе-
тальной медицины.

2 Дефекты невральной 
трубки 

Этиология. Патогенез. Классификация. Прена-
тальная диагностика открытых дефектов невраль-
ной трубки. Лечение и профилактика.

3 Фолатзависимые врожден-
ные пороки развития

Этиология фолатзависимых врожденных пороков 
развития. Патогенез. Пренатальная диагностика. 
Лечение и профилактика.

4 Муковисцидоз
Этиология. Патогенез. Классификация. Клиниче-
ские проявления. Принципы лечения. Профилак-
тика.

5 Фенилкетонурия
Этиология. Патогенез. Клинические проявления. 
Материнская фенилкетонурия. Принципы лече-
ния. Профилактика.

6 Адреногенитальный син-
дром

Этиология. Патогенез. Классификация. Клиниче-
ские проявления. Принципы лечения. Профилак-
тика.

7 Генетика невынашивания 
беременности

Значение генетических факторов в предрасполо-
женность к невынашиванию беременности. Роль 
генов фолатного метаболизма, генов свертываю-
щей системы, генов системы детоксикации, генов 
липидного обмена и других в предрасположен-
ность к невынашиванию беременности и синдро-
мы потери плода. Методы диагностики и профи-
лактики.

8 Врожденный гипотиреоз Этиология. Патогенез. Клинические проявления. 
Принципы лечения. Профилактика.
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7 Интерпретация цитогенетических анализов после проведенной инвазивной 
пренатальной диагностики.

8 Интерпретация результатов неонатального скрининга. 
9 Интерпретация результатов УЗИ плода.
10 Работа по пропаганде медико-генетических знаний среди населения.
11 Работа в библиотеке, Интернете.
12 Подготовка докладов, презентаций и рефератов по установленным темам.

Диагностика, лечение и профилактика наследственной и врожденной 
патологии

1 Ведение медицинской документации.
2 Интерпретация цитогенетических анализов. 
3 Интерпретация молекулярно-генетических анализов.
4 Интерпретация результатов неонатального скрининга.
5 Интерпретация результатов УЗИ плода.
6 Работа по пропаганде медико-генетических знаний среди населения.
7 Работа в библиотеке, Интернете.
8 Подготовка докладов, презентаций и рефератов по установленным темам.

Клиническая цитогенетика
1 Ведение медицинской документации.

2
Работа в лаборатории медицинской генетики (участие в проведении цитогене-
тического анализа, подготовка лабораторной посуды, основные этапы цитоге-
нетического анализа и т.д.).

3 Интерпретация цитогенетических анализов. 
4 Работа в библиотеке, Интернете.
5 Подготовка докладов, презентаций и рефератов по установленным темам.

Медицинская генетика и общественное здоровье.
1 Наследственные болезни обмена веществ.
2 Участие в консилиумах и медико-генетических консультациях.
3 Ведение медицинской документации.

4 Интерпретация результатов биохимических анализов при наследственных бо-
лезнях обмена веществ.

5 Интерпретация результатов неонатального скрининга. 
6 Работа в библиотеке, Интернете.
7 Подготовка докладов, презентаций и рефератов по установленным темам.

13

əсерініѕ ерекшеліктері. Тератогенді факторлардыѕ 
негізгі топтары. FDA ќауіпсіздік критерилері. 

14 Тўќым ќуалауєа 
бейімділік аурулар

Жалпы сипаттамасы. Бейімділік туралы тїсінік. 
Аурулар дамуында генетикалыќ бейімділік пен 
ортаныѕ ґзіне тəн жаєдайыныѕ ґзара əрекеті. 
Тўќым ќуалауєа бейімділік реализациясы меха-
низмі. Отбасылыќ жиынтыќ сипаттамасы. Мульти-
факторлыќ аурулар генетикасы: терминология-
сы, негізгі тїсініктері мен олардыѕ ќўрылымы. 
Тўќым ќуалау моделдері. Шежірелер анализі. 
Мультифакторлыќ аурулар кезіндегі генетикалыќ 
ќауіп-ќатер. Эмпирикалыќ ќауіп-ќатер кестесі. 
Шалдыєушылыќ маркерлері. Кґтеріѕкі ќауіп-ќатер 
факторлары. Ойыќжара ауруы, гипертониялыќ 
ауру, онкологиялыќ аурулар, созылмалы ал-
коголизм, ќантты диабет, дамудыѕ туа біткен 
аќаулары жəне т.б аурулардыѕ дамуындаєы тўќым 
ќуалауєа бейімділіктіѕ мəні. Мультифакторлыќ 
ауруларды алдын алу. Мультифакторлыќ аурулар 
дамуыныѕ жеке болжамы жəне оныѕ клиникалыќ 
практикадаєы маѕызы.

15
Негізгі популяциялыќ 
медициналыќ генетика-
лар

Тўќым ќуалаєан аурулардыѕ популяциялыќ гене-
тикасы мен эпидемиологиясы. Популяциялардаєы 
гендер. Харди-Вайнберг заѕы. Адам популяция-
сыныѕ генетикалыќ ќўрылымы жəне оны аныќ-
тайтын факторлар. Тўќым ќуалаєан аурулар 
жиіліктеріндегі географиялыќ жəне популяция-
лыќ айырмашылыќтар. Клиникалыќ генетика-
ныѕ популяциялыќ аспектілері. Табиєи іріктелу. 
Табиєи жəне зертханалыќ популяциялар эволю-
циясындаєы іріктеу мен басќа эволюциялыќ 
факторлардыѕ ґзара əрекеті. Миграциялар жəне 
олардыѕ рґлі. Некелік ќўрылым. Популяция саны. 
Популяцияныѕ генетикалыќ ґзгергіштігі жəне 
оны саќтау. Бейімделген ќалып жəне генетикалыќ 
ауыртпалыќ. 

16 Этногеномика

ДНЌ полиморфизмі жəне оны халыќтыѕ тарихы 
мен шыєу тегін зерттеуде ќолдану. ДНЌ
аутосомдыќ маркерлері. Адамныѕ митохондриялыќ 
ДНЌ полиморфизмі. Y-хромосомалар ДНЌ поли-
морфизмі.
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17 Тўќым ќуалаєан патоло-
гиялар семиотикасы

Аныќтамасы жəне ўєым. Тўќым ќуалаєан ауру-
лар клиникалыќ кґріністерініѕ ерекшеліктері. 
Аурудыѕ отбасылыќ сипаты. Созылмалы, прогре-
диентті, ќайта ґршу аєымдары. Тўќым ќуалаєан 
патологиялардыѕ ґзіне тəн симптомдары. Аєза-
лар мен жїйелердегі кґптеген патологиялыќ ґзге-
рістер. Плейотропиялар туралы тїсінік. Ілкі жəне 
салдарлыќ плейотропия. Аурудыѕ туа біткен сипаты.
Терапияныѕ еѕ таралєан əдістерініѕ резистенттілігі. 
Науќастар мен туєан-туыстарын ќарап тексеру жəне 
физикалыќ тексеру ерекшеліктері. Тўќым ќуалаєан 
аурулар семиологиясы жəне диагностикаєа 
синдромалдыќ ќадам. Туа біткен аќаулар мен даму 
микроаномалияларыныѕ семиологиясы жəне олар-
ды клиникалыќ-генетикалыќ баєалау.

18 Экологиялыќ генетика. 
Фармакогенетика

Экологиялыќ генетика туралы тїсінік. Зерттеу 
пəні. Гендер кґрінісініѕ сыртќы орта факторла-
рына тəуелділігі. Факторлардыѕ экогенетикалыќ 
əсерлері туралы тїсінік. «Тыныштыќтаєы» (бейта-
рап) гендер. Сыртќа орта факторларыныѕ əсеріне 
пайда болєан реакциядаєы генетикалыќ айырма-
шылыќтар. Экогенетикада медициналыќ генетика 
əдістерін ќолдану (клиникалыќ-генеалогиялыќ, 
егіздік, популяциялыќ-статистикалыќ). Сыртќы 
факторлар əсеріндегі тўќым ќуалауєа бейім пато-
логиялыќ реакциялар. Фармакогенетика тура-
лы тїсінік. Зерттеу пəні. Дəрілік терапияныѕ 
əртїрлі дербес асќынулары. Дəрілерге жауаптыѕ 
(сезімтал-дылыќтыѕ жоєарлауы, толеранттылыќ, 
ќарама-ќайшылыќ) тўќым ќуалауєа бейімділік ва-
риациялары. Тўќым ќуалаєан аурулар кезіндегі 
фармако-генетикалыќ ерекшеліктер.

19 Антимутагенез

Аутомутагенді белсенділігі бар заттардыѕ ќазіргі 
таѕдаєы жіктелуі. Антимутагендердіѕ сипаттама-
сы. Адам геномдарыныѕ фармакологиялыќ ќорєа-
ну мəселелері. 

20 Тўќым ќуалаєан патоло-
гиялар синдромологиясы

Синдром, секвенция, реттілік, аномалад ўєымда-
ры. Морфогенез бўзылыстарыныѕ сызбанўсќасы. 
Морфогенез патологиясы – дамудыѕ туа біткен 
аќауыныѕ себебі. Туа біткен жəне тўќым ќуалаєан 
пато-логиялар диагностикасына себепші болатын 
науќастарды жəне олардыѕ туєан-туыстарын кли-
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3 Ведение медицинской документации.
4 Работа в библиотеке, Интернете.
5 Подготовка докладов, презентаций и рефератов по установленным темам.

Примерное содержание компонента по выбору
Актуальные вопросы медицинской генетики

1 Участие в консилиумах и медико-генетических консультациях.
2 Ведение медицинской документации.
3 Интерпретация цитогенетических анализов. 
4 Интерпретация молекулярно-генетических анализов.

5 Интерпретация биохимических анализов при наследственных болезнях обмена 
веществ.

6 Интерпретация результатов УЗИ плода.
7 Работа в библиотеке, Интернете.
8 Подготовка докладов, презентаций и рефератов по установленным темам.

Наследственные болезни и медико-генетическая помощь населению
1 Участие в консилиумах и медико-генетических консультациях.
2 Ведение медицинской документации.
3 Интерпретация цитогенетических анализов. 
4 Интерпретация молекулярно-генетических анализов.

5 Интерпретация биохимических анализов при наследственных болезнях обмена 
веществ.

6 Интерпретация результатов УЗИ плода.
7 Работа в библиотеке, Интернете.
8 Подготовка докладов, презентаций и рефератов по установленным темам.

Пренатальная диагностика врожденных пороков развития и наслед-
ственных болезней

1 Участие в консилиумах и медико-генетических консультациях.
2 Ведение медицинской документации.
3 Работа в отделении пренатальной диагностики.

4 Участие в проведении биохимического скрининга беременных на врожденную 
и хромосомную патологию плода.

5 Участие в проведении неонатального скрининга новорожденных на наслед-
ственную патологию.

6 Интерпретация результатов биохимического скрининга беременных.
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3.4 Примерный план самостоятельной работы слушателя (СРС)

№ Содержание СРС
Медицинская генетика

1 Интерпретация цитогенетических анализов. 
2 Интерпретация молекулярно-генетических анализов.
3 Ведение медицинской документации.
4 Подготовка докладов, презентаций и рефератов по установленным темам.
5 Работа в библиотеке, Интернете.

Клиническая генетика
1 Участие в медико-генетических консультациях.
2 Ведение медицинской документации.
3 Интерпретация цитогенетических анализов. 
4 Интерпретация молекулярно-генетических анализов.

5 Интерпретация результатов биохимических анализов при наследственных бо-
лезнях обмена веществ.

6 Подготовка докладов, презентаций и рефератов по установленным темам.
7 Пропаганда медико-генетических знаний населению.
8 Работа в библиотеке, Интернете.

Лабораторная генетика

1
Работа в лаборатории медицинской генетики (участие в проведении цитогене-
тического анализа, подготовка лабораторной посуды, основные этапы цитоге-
нетического анализа и т.д.).

2 Ведение медицинской документации.
3 Интерпретация цитогенетических анализов.
4 Интерпретация молекулярно-генетических анализов.

5 Участие в проведении биохимического скрининга беременных на врожденную 
и хромосомную патологию плода.

6 Участие в проведении неонатального скрининга новорожденных на наслед-
ственную патологию.

7 Работа в библиотеке, Интернете.
8 Подготовка докладов, презентаций и рефератов по установленным темам.

Этические и правовые основы медицинской генетики
1 Участие в консилиумах и медико-генетических консультациях.
2 Работа с семьями с отягощенным генетическим анамнезом.
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никалыќ ќарап тексеру ерекшеліктері. Сыртќы 
тїр ерекшеліктері, тўќым ќуалаєан патология-лар 
кезінде дамудыѕ морфогенетикалыќ спектрі-ніѕ 
ерекшелігі. Тўќым ќуалаєан аурулар диагнос-
тикасындаєы антропометрия. Дамудыѕ морфо-ге-
нетикалыќ варианттары (дисэмбриогенез микро-
аномалиялар, микробелгілер, белгілер), олардыѕ 
дамуы, постнаталдыќ модификациясы. Жалпы 
жəне ґзіндік морфогенетикалыќ варианттары: 
тўќым ќуалаєан синдромдар мен туа біткен жаєдай-
лар диагностикасындаєы мəні. Фенотипті жəне 
шежірені ќўрастыру, клиникалыќ жəне зертханалыќ 
тексеруді баєалау. Синдромалдыќ диагнозды ќою.
Клиникалыќ генетика

1

Тўќым ќуалаєан жəне 
туа біткен патоло-
гиялары бар отбасы-
ларына медициналыќ-
генетикалыќ 
консультация жїргізу

Медициналыќ-генетикалыќ консультация жїргізу, 
ол - мамандандырылєан медициналыќ жəрдемніѕ 
тїрі. Медициналыќ-генетикалыќ консультация: 
тўќым ќуалаєан патологиялардыѕ əртїрлі фор-
малары кезіндегі жїргізудіѕ негізі, принциптері, 
маќсаты, міндеттері мен кезеѕдері. Медициналыќ-
генетикалыќ консультация жїргізу кґрсетімдері. 

2 Митохондриялыќ аурулар
Этиологиясы. Патогенезі. Кеѕ таралєан митохон-
дриялыќ аурулардыѕ клиникалыќ кґріністері. Диа-
гностика əдістері. Емдеу принциптері. 

3
Жыныстыќ дамудыѕ 
тўќым ќуалаєан 
бўзылыстары

Жыныстыќ дамудыѕ кеѕ таралєан тўќым ќуалаєан 
бўзылыстары. Этиологиясы, патогенезі, клиника-
сы. Жыныс аєзаларыныѕ туа біткен аќаулары мен 
жыныс дамуы бўзылыстарыныѕ кґріністері бар 
тўќым ќуалаєан аурулар кезіндегі синдромалды 
диагнозды медициналыќ-генетикалыќ консульта-
циялау жəне диагнозды ќою принциптері. Диагно-
стика əдістері. Емдеу принциптері.

4 Тірек-ќимыл жїйесініѕ 
тўќым ќуалаєан аурулары

Тірек-ќимыл жїйесініѕ кеѕ таралєан тўќым ќуалаєан 
бўзылыстары. Этиологиясы, патогенезі, клиника-
сы. Тірек-ќимыл жїйесініѕ туа біткен аќаулары 
мен жыныс дамуы бўзылыстарыныѕ кґріністері 
бар тўќым ќуалаєан аурулар кезіндегі синдромал-
ды диагнозды медициналыќ-генетикалыќ консуль-
тациялау жəне диагнозды ќою принциптері. Диа-
гностика əдістері. Емдеу принциптері.
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5

Аќыл-ой мен дене дамуы 
бўзылыстарыныѕ айтулы 
тўќым ќуалайтын фор-
малары

Аќыл-ой мен дене дамуы бўзылыстарыныѕ ай-
тулы тўќым ќуалайтын кеѕ таралєан формалары. 
Этиологиясы, патогенезі, клиникасы. Аќыл-ой 
мен дене дамуы бўзылыстарыныѕ кґріністері бар 
тўќым ќуалаєан аурулар кезіндегі медициналыќ-
генетикалыќ консультациялар жəне синдромалдыќ 
диагнозды ќою принциптері. Диагностика əдістері. 
Емдеу принциптері.

6
Нерв-бўлшыќет 
жїйесініѕ тўќым 
ќуалаєан аурулары

Нерв-бўлшыќет жїйесініѕ кеѕ таралєан тўќым 
ќуалаєан аурулары. Этиологиясы, патогенезі, кли-
никасы. Нерв-бўлшыќет жїйесініѕ тўќым ќуалаєан 
аурулар кезіндегі медициналыќ-генетикалыќ кон-
сультациялар жəне синдромалдыќ диагнозды ќою 
принциптері. Диагностика əдістері. Емдеу прин-
циптері.

7 Дəнекер тінніѕ тўќым 
ќуалаєан дисплазиясы

Дəнекер тін дисплазиясыныѕ жіктемесі жəне эпи-
демиологиясы. Дəнекер тін дисплазиясыныѕ диа-
гностикасы. Тўќым ќуалаєан коллагенопатиялар. 
Дəрігердіѕ практикалыќ ќызметіндегі дəнекер 
тін дисплазиясы. Дəнекер тін дисплазиясы бар 
науќастарды емдеу методологиясы мен диспансер-
леу принциптері.

8

Нервтік-психикалыќ 
даму бўзылыстарымен 
бірге жїретін кешенді 
аурулар

Этиологиясы. Патогенезі. Негізгі клиникалыќ 
кґріністері. Мукополисахаридоздар. Муколипи-
доздар. Ганлиозидоздар. Ниманн-Пик ауруы. Гош 
ауруы. Диагностика əдістері. Емдеу принциптері.

9

Зат алмасудыѕ тўќым 
ќуалаєан аурулары: 
кґмірсулар алмасуыныѕ 
бўзылыстары

Этиологиясы. Патогенезі. Жіктемесі. Клиникалыќ 
кґріністерініѕ ерекшеліктері. Диагностика жəне 
емдеу принциптері.

Зертханалыќ генетика

1

Тўќым ќуалаєан пато-
логиялар молекулалыќ-
генетикалыќ 
диагностикасыныѕ 
əдістері

Əдістердіѕ мəні. ДНЌ-диагностикасы əдістерініѕ 
жан-жаќтылыєы, оларды ќолдану мїмкіншіліктері. 
Негізгі əдістемелік ќадамдардыѕ сипаттамасы 
(ДНЌ бґлінуі, рестрикция, электрофорез, блоттинг, 
гибридизация, зонд). Полимераздыќ тізбектік реак-
ция. Тўќым ќуалаєан аурулар диагностикасындаєы 
молекулалыќ-генетикалыќ əдістердіѕ рўќсат етілген 
мїмкіншіліктері. Босануєа, клиникаєа дейінгі диа-
гностика жəне гетерозиготалыќ жаєдайлар диагно-
стикасы.  Молекулалыќ-генетикалыќ  əдістерді
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лизов при диагностике на-
следственных болезней

задач.

5
Профилактика врожден-
ной и наследственной 
патологии

Принципы профилактики врожденной и наслед-
ственной патологии. Ситуационные задачи.

Клиническая цитогенетика

1

Международная клас-
сификация хромосом и 
номенклатура хромосом 
человека в норме и при 
хромосомных синдромах и 
аномалиях

Номенклатура в классической цитогенетике. Нор-
мальные хромосомы. Аномальные хромосомы. 
Основы классификации и номенклатуры в цитоге-
нетике человека.

2
Диагностические про-
блемы кариотипирования 
плода

Диагностические проблемы кариотипирования 
плода.

3 Молекулярно-
цитогенетический метод

Молекулярно-цитогенетические методы. Методо-
логия. Возможности, ограничения, преимущества, 
недостатки. Использование в цитогенетической 
практике.

4

Особенности цитогене-
тического анализа клеток 
различного происхожде-
ния

Особенности цитогенетического анализа клеток 
различного происхождения (ворсин хориона, пла-
центы, амниотической жидкости, лимфоцитов пу-
повинной крови плода).

Медицинская генетика и общественное здоровье

1

Отчетные формы и 
медицинская докумен-
тация в системе медико-
генетической службы

Отчетные формы и медицинская документация в 
системе медико-генетической службы. Отчетные 
формы по генетическому скринингу.

2 Отчетные формы НГР

Заполнение извещения о новорожденном. Основ-
ные сведения персонифицированной карты НГР. 
Работа с компьютерной программой «Националь-
ный Генетический Регистр РК». Обработка базы 
данных НГР РК, отчетные формы.

Наследственные болезни обмена веществ

1
Интерпретация результа-
тов биохимического гене-
тического обследования

Интерпретация результатов биохимического гене-
тического обследования больных с наследствен-
ными нарушениями метаболизма. Решение ситуа-
ционных задач.
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2
Биохимические маркеры 
хромосомной патологии 1 
триместра

Биохимические маркеры хромосомной патологии 
1 триместра. Методика постановки анализа. Кли-
нические примеры.

3
Биохимические маркеры 
хромосомной патологии 2 
триместра

Биохимические маркеры хромосомной патологии 
2 триместра. Методика постановки анализа. Кли-
нические примеры.

4
Ультразвуковые маркеры 
хромосомной патологии 1 
триместра

Пренатальный ультразвуковой скрининг. Цели, за-
дачи. Ультразвуковые маркеры хромосомной пато-
логии 1 триместра и 2 триместра.

5 Ультразвуковой скрининг 
беременных

Пренатальный ультразвуковой скрининг. Цели, за-
дачи. Ультразвуковые маркеры хромосомной пато-
логии 2 триместра.

6 Методы инвазивной пре-
натальной диагностики

Методы инвазивной пренатальной диагностики: 
биопсия хориона, плацентоцентез, амниоцентез. 
Кордоцентез. Правила забора материала, методы 
проведения.

7 Пренатальный консилиум Пренатальный консилиум. Клинические примеры.

8

Расчет эффективности 
пренатальной диагностики 
врожденной и наслед-
ственной патологии

Расчет эффективности пренатальной диагностики 
врожденной и наследственной патологии. Основ-
ные показатели. Примеры.

Диагностика, лечение и профилактика наследственной и врожденной 
патологии

1

Значение функциональных 
методов для оценки сте-
пени поражения органов 
и систем при наследствен-
ных заболеваниях у детей

Значение функциональных методов для оценки 
степени поражения органов и систем при наслед-
ственных заболеваниях у детей. Электромиогра-
фия. Магнитнорезенансная томография. Ультра-
звуковые методы исследования.

2

Молекулярно-
генетическая диагностика 
моногенной и полигенной 
патологии

Принципы и методы диагностики моногенной и 
полигенной патологии. Молекулярно-генетическая 
диагностика наиболее частых и распространенных 
моногенных болезней: фенилкетонурии, муковис-
цидоза, миодистрофии Дюшенна-Беккера и др. 
Постановка анализа.

3 Расчет диеты при метабо-
лических заболеваниях

Расчет диеты при метаболических заболеваниях. 
Клинические примеры.

4
Интерпретация цитогене-
тические и молекулярно-
цитогенетических ана-

Интерпретация цитогенетические и молекулярно-
цитогенетических анализов при диагностике на-
следственных болезней. Решение ситуационных
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ќолдану кґрсетімдері. Гендер тіркесуі əдістері, 
əдістіѕ генетикалыќ негізі. Адамныѕ генетикалыќ 
картасы туралы ќазіргі таѕдаєы тїсініктер. Əдісті 
ќолдануєа арналєан жаєдайлар. Полиморфты анти-
гендер жїйесі жəне ферментативтік жїйелер ДНЌ 
(РЇЎП). рестрактивті їзінділер ўзындыєыныѕ 
полиморфизмдік кґрінісі. Гендер тіркесуі əдісі-
мен диагностикалау їшін РЇЎП ќолдану. ДНЌ 
реттілігініѕ секвенирленуі туралы тїсінік. ДНЌ-
диагностикасыныѕ ќазіргі мїмкіндіктері: Анома-
лиялыќ ген локусын аныќтауєа арналєан зондыќ 
диагностика, оларды карталаудаєы хромосомалар 
мен гендер тіркесуініѕ мəні. Генетикалыќ паспорт 
туралы тїсінік.

2 Секвенирлеу. Геномдыќ 
дактилоскопия

Секвенирлеу. Геномдыќ дактилоскопия. Ўєым. 
Əдістердіѕ принциптері. Медицинада ќолданбалы 
маѕызы. ДНЌ-диагностикасы əдісімен əкелігін 
аныќтау. Молекулалыќ-генетикалыќ əдістермен 
əкелігін жəне туысќандыќ дəрежесін аныќтау. 
Анализдіѕ наќтылыєын есептеу принциптері. 
Геномдыќ дактилоскопия.

3 Ќазіргі цитогенетикалыќ 
əдістер

Əдістердіѕ аныќтамасы жəне мəні. Ќолдану аймаєы: 
тўќым ќуалайтын жəне тўќым ќуаламайтын патоло-
гиялар диагностикасы, мутациялыќ їдерісті зерт-
теу, хромосомалардыѕ ќалыпты полиморфизмін 
зерттеу, гендердіѕ орналасуы. Зерттеудіѕ цитоге-
нетикалыќ əдістерініѕ варианттары. Кариотип 
туралы ўєым. Хромосомаларды зерттеудіѕ ќазіргі 
əдістері: прометафазалыќ анализ, FISH, авто-
радиографиялыќ зерттеу, хромосомалыќ-специ-
фикалыќ жəне регион-спецификалыќ молекула-
лыќ зондтары жəне басќа. Хромосомалыќ аурулар, 
хромосомалар ґзгергіштігініѕ кґрінісін беретін 
менделдік аурулар ќатары, онкологиялыќ аурулар 
жəне лейкоздыѕ кейбір формалары диагности-
касындаєы, дəрілік заттардыѕ мутагендік əсерлерін 
баєалаудаєы орта факторларыныѕ заќым-дайтын 
əсерлерініѕ мониторингісіндегі цитогене-тикалыќ 
əдістіѕ мəні.

4
1 триместрдегі жїкті 
əйелдердіѕ генетикалыќ 
скрининг əдістері

Жїкті əйелдердіѕ сарысуында адам хориондыќ 
гонодотропинніѕ β-суббірлігін, А плазмалыќ белок-
тыѕ жїктілікпен бірлесуін аныќтау. 1 триместр
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биохимиялыќ скрининг деректерімен хромосо-
малыќ патологиялар бойынша ќауіп-ќатер тобын 
ќўрастыру. Генетикалыќ скринингте ќолданылатын 
жаѕа сарысу маркерлері: ингибин-А, РР-13. 
Мїмкіншіліктері, шектелуі. Анализдіѕ наќтылы-
єына əсер ететін жаєдайлар. Зертханаішілік жəне 
– аралыќ баќылау.

5
2 триместрдегі жїкті 
əйелдердіѕ генетикалыќ 
скрининг əдістері 

Жїкті əйелдердіѕ сарысуында адам хориондыќ 
гонодотропинніѕ β-суббірлігін, эстриолмен бай-
ланыспаєан альфа-фетопротеинді аныќтау. 2 три-
местрдегі биохимиялыќ скрининг деректерімен 
хромосомалыќ патологиялар бойынша ќауіп-
ќатер тобын ќўрастыру. Нервілік тїтік аќаулары, 
дамудыѕ басќа да туа біткен аќаулары бойынша 
ќауіп-ќатер тобын ќўрастыру. Генетикалыќ ќауіп-
ќатердыѕ жїктілік тобын жїргізу алгоритмі. 
Анализдіѕ наќтылыєына əсер ететін жаєдайлар. 
Зертханаішілік жəне –аралыќ баќылау.

6
Пренаталдыќ 
диагностиканыѕ 
инвазиялыќ əдістері

Хромосомалыќ жəне моногендік патологиялардыѕ 
пренаталдыќ инвазиялыќ диагностикасы. Хорион 
биопсиясы, плацентоцентез, амниоцентез жəне 
кордоцентез. Жїктіліктіѕ əртїрлі мерзімдерінде 
инвазиялыќ емшараны жїргізу əдістемесі. Ўрыќ-
тыќ материалды ґѕдеу əдістемесі (кариотиптеу, 
молекулалыќ-генетикалыќ, биохимиялыќ əдістер 
жəне т.б.). Жїкті əйелдерді тўќым ќуалаєан инва-
зиялыќ диагностикаєа баєыттау кґрсетімдері. 
Диагностиканыѕ инвазиялыќ əдісініѕ ќарсы кґр-
сетімдері мен асќынулары. Диагностиканыѕ инва-
зиялыќ əдістерініѕ тиімділігі.

7

Тўќым ќуалаєан жəне 
мультифакторлыќ ауру-
лар диагностикасындаєы 
зерттеудіѕ биохимиялыќ 
əдістері

Тўќым ќуалаєан жəне мультифакторлыќ аурулар 
диагностикасындаєы зерттеудіѕ биохимиялыќ 
əдістерініѕ маѕызы. Биохимиялыќ диагности-
ка деѕгейі: генніѕ алєашќы ґнімі, жасушалыќ 
деѕгей, биологиялыќ сўйыќтыќтардаєы метабо-
литтер. Болжамды диагностика (себу): сапалыќ 
жəне сандыќ əдістер. Негізгі əдістердіѕ тізімі 
жəне олардыѕ ќысќа сипаттамасы (зəрмен бірге 
ґткізілетін сапалыќ тестер, зəрдегі жəне ќандаєы 
аминќышќылдары мен ќанттыѕ ќаєаздыќ жəне 
жўќаќабаттыќ хроматографиясы, электрофорез, 
Гатри микробиологиялыќ тесті, флюорометрия). 
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Наследственные болезни и медико-генетическая помощь населению

1

Отчетная документация 
медико-генетической 
службы Республики Ка-
захстан

Отчетная документация медико-генетической 
службы Республики Казахстан. Формы отчета по 
генетическому скринингу и НГР.

2
Синдромальная диа-
гностика при задержке 
физического развития

Синдромальная диагностика при задержке физи-
ческого развития. Алгоритм обследования.

3
Диагностика фенилкетону-
рии в программе неона-
тального скрининга

Диагностика фенилкетоурии в программе неона-
тального скрининга. Постановка анализа.

4
Диагностика врожденного 
гипотиреоза в программе 
неонатального скрининга

Диагностика врожденного гипотиреоза в програм-
ме неонатального скрининга. Постановка анализа.

5

Синдромальная диагно-
стика при врожденных 
деформациях костно-
мышечной системы

Программа обследования ребенка с врожденными 
деформациями костно-мышечной системы. Алго-
ритм обследования. Синдромальная диагностика.

6 Синдромальная диагно-
стика при поражении кожи

Программа обследования ребенка при поражении 
кожи. Алгоритм обследования. Синдромальная 
диагностика.

7 Геномика и протеомика Геномика и протеомика. Прикладное значение для 
медицинской генетики.

8
Расчет лечебного пита-
ния при наследственных 
болезнях обмена

Расчет лечебного питания при наследственных бо-
лезнях обмена. Примеры.

9

Организация реабилита-
ции и диспансеризации 
больных с наследственной 
и врожденной патологией

Организация реабилитации и диспансеризации 
больных с наследственной и врожденной патоло-
гией.

Пренатальная диагностика врожденных пороков развития и 
наследственных болезней

1
Медико-генетическое 
консультирование в прена-
тальной диагностике

Особенности, алгоритмы и проблемы. Критерии 
направления на инвазивную пренатальную диа-
гностику. Задачи врача-генетика. Первичное прена-
тальное медико-генетическое консультирование. 
Медико-генетическое консультирование по резуль-
татам пренатальной диагностики.
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2

Медико-генетические 
консультирование при 
синдроме фето-фетальной 
трансфузии

Медико-генетические консультирование при син-
дроме фето-фетальной трансфузии.

3 Методы профилактики де-
фектов невральной трубки

Методы профилактики дефектов невральной труб-
ки. Периконфепционная профилактика дефектов 
невральной трубки.

4
Профилактика фолатза-
висимых врожденных 
пороков

Профилактика фолатзависимых врожденных по-
роков.

5
Методы диагностики 
муковисцидоза в период 
новорожденности

Методы диагностики муковисцидоза. Потовые 
пробы. Молекулярно-генетическая диагностика 
муковисцидоза.

6 Неонатальный скрининг 
на фенилкетонурию

Неонатальный скрининг на фенилкетонурию. По-
становка анализа.

7
Расчет диетотерапии при 
фенилкетонурии у детей 
до 1 года жизни

Расчет диетотерапии при фенилкетонурии у детей 
до 1 года жизни.

8
Расчет диетотерапии при 
фенилкетонурии у детей 
старше 1 года жизни

Расчет диетотерапии при фенилкетонурии у детей 
старше 1 года жизни.

9

Медико-генетическое 
консультирование при бес-
плодии и невынашивании 
беременности

Медико-генетическое консультирование при бес-
плодии и невынашивании беременности. Алго-
ритм обследования.

10

Синдромальная диа-
гностика при задержке 
нервно-психического 
развития

Синдромальная диагностика при задержке нервно-
психического развития. Алгоритм обследования.

11
Синдромальная диагно-
стика при нарушениях 
полового развития.

Синдромальная диагностика при нарушениях по-
лового развития. Алгоримт обследования.

12 Диагностика микроделе-
ционных синдромов.

Диагностика микроделеционных синдромов. По-
становка анализа.

13 Генетический паспорт

Генетический паспорт. Примеры генетического 
паспорта предрасположенности к акушерским 
осложнениям, сердечнососудистой патологии, он-
кологическим заболеваниям и др.

19

Тўќым ќуалаєан аурулар мен гетерозиготалыќ 
жаєдайлар диагностикасыныѕ себу баєдарламалары. 
Ферменттер мен метаболиттер санын аныќтау. 
Ќазіргі əдістер: аминќышќылдарыныѕ автоматты 
анализі, сўйыќтыќты жəне газды хроматография, 
масс-спектрометрия, ядролыќ магнитты резонанс, 
радиоиммунохимиялыќ жəне иммуноферменттік 
əдістер. Тўќым ќуалаєан аурулар диагностикасына 
арналєан биохимиялыќ зерттеу кґрсетімдері.

8
Клиникалыќ 
практикадаєы масс-
спектрометрия 

Аныќтамасы. Əдістіѕ принциптері. Жїргізудіѕ 
негізгі кезеѕдері. Клиникалыќ практикадаєы əдіс-
тердіѕ мїмкіншілігі. Шектелуі. Зерттеуді жїргізу 
кґрсетімдері. Неонаталдыќ скринингтегі, клини-
калыќ токсикологиядаєы, заттар алмасуыныѕ 
(аминќышќылдары, пуриндер, пиримидиндер, 
органикалыќ ацидемиялар, май ќышќылдарыныѕ 
β-тотыєуыныѕ бўзылуы жəне т.б.) тўќым ќуалаєан 
бўзылыстарыныѕ диагностикасындаєы био-мар-
керлерді аныќтау мїмкіншіліктері.

Медициналыќ генетикадаєы этикалыќ жəне ќўќыќтыќ негіздер

1 Биоэтика

Биоэтикалар принциптері мен ережелері. Мəселелер 
тарихы. «Зиян келтірмеу» принципі. «Жеке автоно-
мия» принципі. «Адамгершілік» принципі. Ќазіргі 
биоэтикалар ережесі. «Шыншылдыќ» ережесі. 
«Ќўпиялыќ» ережесі. «Келіскен татулыќ» ережесі.

2

Клиникалыќ 
генетикадаєы деон-
тология мен этика 
принциптері

Деонтология. Дəрігерлік этика, эстетика, борыш 
жəне ќўпия туралы ілім негізі. Медициналыќ эти-
ка. Дəрігер мен тўќым ќуалаєан патологиялары бар 
науќастар, олардыѕ туєан-туыстары арасындаєы 
ґзара əрекетесу ережесі. Тўќым ќуалаєан патологи-
ялар профилактикасыныѕ биоэтикалыќ мəселелері. 
Пренаталдыќ диагностиканыѕ этикалыќ жəне 
моралдыќ-психологиялыќ мəселелері.

3

Медициналыќ-
генетикалыќ 
консультацияныѕ 
этикалыќ мəселелері

Медициналыќ-генетикалыќ консультацияныѕ эти-
калыќ мəселелері: əртїрлі дискриминация тїр-
лері, ќўќыќтыќ дау, аќпараттарды ашу мəселелері, 
генетикалыќ детерминизм, денсаулыќќа ќатынас-
ты мəдени ќалыптаєы айырмашылыќ. Генетика-
лыќ консультацияныѕ этикалыќ мəселелері. 
Медициналыќ-генетикалыќ консультацияныѕ пси-
хологиялыќ жəне психоəлеуметтік баєыттары. Ге-
нетикалыќ тестілеуге арналєан жалпы жаєдайлар.
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4
Репродукциялыќ 
медицинаныѕ этикалыќ 
мəселелері 

Репродукциялыќ медицинаныѕ этикалыќ мəсе-
лелері. Ќосымша репродукциялыќ технологиялар, 
предимплантациялыќ диагностика, пренаталдыќ 
диагностика, жыныстыќ жасушалар донорлыєы, 
суррогаттыќ ана.

Таѕдау бойынша 
Медициналыќ генетиканыѕ ґзекті мəселелері

1 Феталдыќ медицина: 
миф немесе наќтылыќ

Феталдыќ медицина. Ўєым. Феталдыќ медицина-
ныѕ тїрлері: пренаталдыќ диагностика, феталдыќ 
терапия, феталдыќ хирургия, феталдыќ диагностика, 
Fetendo. Феталдыќ хирургияныѕ мїмкіншіліктері, 
ашыќ феталдыќ хирургия. Феталдыќ медицина 
əдістерімен фета-феталдыќ трансфузия синдромын 
емдеу. Феталдыќ медицинаныѕ негізгі мəселелері.

2 Нервілік тїтіктіѕ 
аќаулары 

Этиологиясы. Патогенезі. Жіктемесі. Нервілік 
тїтіктіѕ ашыќ аќауларыныѕ пренаталдыќ диагно-
стикасы. Емдеу жəне алдын алу.

3 Дамудыѕ фолаттəуелді 
туа біткен аќаулары 

Дамудыѕ фолаттəуелді туа біткен аќауларыныѕ 
этиологиясы. Патогенезі. Пренаталдыќ диагности-
касы. Емдеу жəне алдын алу.

4 Муковисцидоз Этиологиясы. Патогенезі. Жіктемесі. Клиникалыќ 
кґрінісі. Емдеу принциптері. Профилактикасы.

5 Фенилкетонурия
Этиологиясы. Патогенезі. Жіктемесі. Клиникалыќ 
кґрінісі. Аналыќ фенилкетонурия. Емдеу принцип-
тері. Профилактикасы. 

6 Адреногениталилыќ 
синдром

Этиологиясы. Патогенезі. Жіктемесі. Клиникалыќ 
кґрінісі. Емдеу принциптері. Профилактикасы.

7 Бала тоќтамайтын 
жїктіліктіѕ генетикасы

Бала тоќтамайтын жїктілікке бейімділіктегі гене-
тикалыќ факторлардыѕ маѕызы. Бала кґтермеу 
жїктілігі жəне іштегі нəрестені жоєалту синдро-
мына бейімділіктегі фолатты метаболизм, ќан ўю, 
детоксикация жїйелері, майлар алмасуы гендерініѕ 
рґлі. Диагностика мен алдын алу əдістері.

8 Туа біткен гипотиреоз Этиологиясы. Патогенезі. Жіктемесі. Клиникалыќ 
кґрінісі. Емдеу принциптері. Профилактикасы.

9 Онкологиядаєы генетика 

Обырдыѕ пайда болуындаєы тўќым ќуалау фак-
торларыныѕ маѕызы туралы жалпы тїсінік. Сыртќы 
орта факторлары. Обырмен (канцерогендер) 
іліктескен орталар. Вирустыќ жəне жасушалыќ он-
когендер. Жасушалыќ протоонкогендердіѕ физио-
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4 Цитогенетический метод
Каритипирование. Этапы проведения. Забора ма-
териала. Посадка. Культивирование. Фиксация. 
Окраска. Микроскопирование препарата.

5 Молекулярно-
цитогенетический метод

Молекулярно-цитогенетический метод. Виды. 
Основные этапы. Возможности молекулярно-
цитогенетических методов в клинической медици-
не. Постановка анализа.

6 Методы генетического 
пренатального скрининга

Методы генетического пренатального скрининга. 
Постановка анализов.

7

Цитогенетический метод в 
инвазивной пренатальной 
диагностике хромосомных 
нарушений плода

Этапы проведения. Забора материала и его обра-
ботка при разных видах инвазивной пренатальной 
диагностики. Посадка. Культивирование. Фикса-
ция. Окраска. Микроскопирование препарата.

8 Масс-спектрометрия
Постановка анализа. Основы метода, пробоподго-
товка, условия проведения анализа, возможности, 
ограничения.

Этические и правовые основы медицинской генетики

1

Этические аспекты 
медико-генетического 
консультирования семей 
с отягощенным генетиче-
ским анамнезом

Медико-генетическое консультирование семей 
с отягощенным генетическим анамнезом: моно-
генной патологией, хромосомной патологией и 
врожденными пороками развития. Этические и 
правовые особенности медико-генетического кон-
сультирования.

2

Медико-генетическое 
консультирование бере-
менных группы высокого 
генетического риска

Медико-генетическое консультирование бере-
менных группы высокого генетического риска. 
Этические и правовые особенности медико-
генетического консультирования.

3

Особенности медико-гене-
тического консультирова-
ния беременных с врож-
денными пороками плода

Медико-генетическое консультирование беремен-
ных с врожденными пороками плода. Этические и 
правовые особенности медико-генетического кон-
сультирования.

4

Особенности медико-
генетического консульти-
рования при нарушениях 
репродуктивной функции

Медико-генетическое консультирование при на-
рушениях репродуктивной функции. Этические и 
правовые особенности медико-генетического кон-
сультирования.

Примерное содержание компонента по выбору
Актуальные вопросы медицинской генетики

1 Пренатальный консилиум
Пренатальный консилиум. Организация. Основ-
ной состав специалистов. Цели, задачи. Отчетная 
документация.
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10 Близнецовый метод

Сущность метода. Понятие о конкордантности, 
дискордантности у моно- и дизиготных близнецов. 
Коэффициент конкордантности. Решение ситуаци-
онных задач.

11 Анализ фенотипа при хро-
мосомных нарушених Анализ фенотипа при хромосомных нарушених

12

Использование ком-
пьютерных справочно-
диагностических систем 
и баз данных по наслед-
ственным болезням

Компьютерные справочно-диагностические систе-
мы и базы данных по наследственным болезням. 
Принципы работы. 

Клиническая генетика

1

Медико-генетическое 
консультирование при на-
следственной и врожден-
ной патологии

Медико-генетическое консультирование при на-
следственной и врожденной патологии. Цели. За-
дачи. Этапы проведения.

2
Микроаномалии развития. 
Понятия и терминология. 
Клиническое значение

Морфогенетические варианты развития (микро-
аномалии, микропризнаки, признаки дисэмбрио-
генеза), их генез, постнатальная модификация. 
Общие и специфические морфогенетические ва-
рианты: значение в диагностике наследственных 
синдромов и врожденных состояний. родослов-
ной, оценка клинического и лабораторного обсле-
дования.

3
Анализ фенотипа больно-
го при различной наслед-
ственной патологии

Анализ фенотипа больного при различной наслед-
ственной патологии (врожденных пороках разви-
тия, хромосомной патологии, моногенных болез-
нях).

4 Принципы вычисления 
генетического риска

Понятие о генетическом риске. Принципы вычис-
ления генетического риска. Решение ситуацион-
ных задач.

Лабораторная генетика

1 Полимеразная цепная 
реакция

Сущность метода. Виды полимеразной цепной ре-
акции. Основные этапы. Возможности использова-
ния в клинической генетике.

2 Полиморфизм длин ре-
стриктных фрагментов

Сущность метода. Основные этапы. Возможности 
использования в клинической генетике.

3 Геномная дактилоскопия Геномная дактилоскопия. Суть метода. Возможно-
сти. Область применения. Постановка анализа.
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логиялыќ рґлі. Протоонкогендердіѕ онкогендерге 
алмасу механизмі. Ісіктер ґсуініѕ гендері-супрес-
сорлары.

10 1 типті ќантты диабет 
генетикасы

1 типті ќантты диабет кезіндегі тўќым ќуалау 
типтері. 1 типті ќантты диабеттіѕ молекулалыќ-
генетикалыќ маркерлері. 1 типті ќантты диабеттіѕ 
генетикалыќ гетерогенділігі.

11

Нервтік-психикалыќ 
дамудыѕ бўзылыстары-
мен бірге жїретін орга-
никалыќ ацидемиялар

Органикалыќ ацидемиялар диагностикасыныѕ 
жəне емініѕ жалпы принциптері. Изовалериандыќ 
ацидемия. Пропиондыќ ацидемия. Метилмалондыќ 
ацидемия. Їйеѕкі шəрбат ауруы.

12
Хромосомалыќ 
микроделециялыќ син-
дромдар

Еѕ жиі кездесетін мкроделециялыќ хромосомалыќ 
аурулар этиологиясы. Клиникалыќ кґріністерініѕ 
ерекшеліктері. Диагностика əдістері. Пренаталдыќ 
диагностика. Медициналыќ-генетикалыќ консуль-
тация жїргізу ерекшеліктері.

13
Алдын алу медицина-
сыныѕ əдістері ретіндегі 
генетикалыќ паспорт

Алдын алу медицинасыныѕ əдістері ретіндегі 
генетикалыќ паспорт. Еѕ жиі жəне кеѕ таралєан 
моногендік аурулар мутацияларыныѕ гетерозиго-
талыќ тасымалдаушылыєын аныќтау. Мультифак-
торлыќ патологияларєа бейім гендер. Акушерия-
лыќ асќынуларєа, жїрек-тамыр патологияларына, 
онкологиялыќ жəне таєы басќа ауруларєа бейімді-
лікті аныќтауєа арналєан генетикалыќ паспорт.

Тўќым ќуалаєан аурулар жəне тўрєындарєа медициналыќ-генетикалыќ 
жəрдем кґрсету

1

Тўрєындарєа 
медициналыќ-
генетикалыќ жəрдем 
ўйымдастыру

Медициналыќ-генетикалыќ ќызметті ўйымдасты-
ру негізі. Ќазаќстан Республикасында медицина-
лыќ-генетикалыќ ќызметті ўйымдастыру деѕгейі. 
Əр деѕгейдіѕ маќсаты мен міндеттері. Есеп беру 
ќўжаттамалары. Ќазаќстан Республикасында ме-
дициналыќ-генетикалыќ ќызмет жўмысын регла-
менттейтін нормативтік-ќўќыќтыќ актілер.

2

Медициналыќ-
генетикалыќ кабинет 
жўмысын ўйымдастыру 
принциптері

Медициналыќ-генетикалыќ кабинет (консультация) 
жўмысын ўйымдастыру. Ґѕірлерде медици-налыќ-
генетикалыќ консультация жїргізу. Тўрєындарєа 
медициналыќ-генетикалыќ жəрдем ўйымдастыру 
мен туа біткен жəне тўќым ќуалаєан патология-
лардыѕ ґѕірлік айырмашылыќтары.
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3 Молекулалыќ 
медицинаныѕ дамуы

Əлемде жəне Ќазаќстан Республикасында мо-
лекулалыќ медицинаныѕ дамуы. Ґзекті мəселе-
лері, клиникалыќ медицина їшін оныѕ мəні. Гене-
тикалыќ тестілеу. Муковисцидоз, фенилкетонурия 
жəне ќазаќ популяциясындаєы басќа аурулардыѕ 
кеѕ таралєан мутациясыныѕ жиілігі. 

4 Неонаталдыќ скрининг

Неонаталдыќ скрининг. Маќсаты, міндеттері, 
мїмкіншіліктері. Неонаталдыќ генетикалыќ скри-
нинг баєдарламасына ауруларды іріктеу жаєдайы. 
Неонаталдыќ скрининг жїргізу əдістері. Жаппай 
жəне іріктелген неонаталдыќ скрининг. Ќазаќстан 
Республикасындаєы неонаталдыќ скринингті 
жїргізуді регламентейтін нормативтік-ќўќыќтыќ 
актілер. Ґѕірдегі жаѕа туылєан нəрестелердіѕ 
скринингін ўйымдастыру. Неонаталдыќ скрининг 
тиімділігін есептеу.

5

Жїкті əйелдерге 
медициналыќ- 
генетикалыќ консульта-
ция жїргізу

Жїктіліктіѕ əртїрлі мерзімінде жїкті əйелдерге 
медициналыќ-генетикалыќ консультация жїргізу. 
Генетикалыќ ќауіп-ќатер топтарын ќўру. Іштегі 
нəресте дамуыныѕ туа біткен аќаулары бар жїкті 
əйелдерге медициналыќ-генетикалыќ консультация 
жїргізу ерекшеліктері. Генетикалыќ ќауіп-ќатердіѕ 
кґлеміне байланысты ќауіп-ќатер топтарындаєы 
жїкті əйелдерді жїргізу жəне пренаталдыќ диагно-
стика алгоритмі. Жїкті əйелдерге медициналыќ-
генетикалыќ консультация жїргізу кезіндегі ге-
нетик-дəрігер этикасы мен деонтолгиясыныѕ 
мəселелері. 

6

Хромосомалыќ па-
тологиялар кезінде 
медициналыќ- 
генетикалыќ консульта-
ция жїргізу

Хромосомалыќ патологиялары бар отбасына 
медициналыќ-генетикалыќ консультация жїргізу 
принциптері. Хромосомалыќ бўзылыстарды тасы-
мал-даушыларєа консультация жїргізу ерекше-
ліктері. Хромосомалыќ патологиялары бар отба-
сына жəне їйлестірілген хромосомалыќ бўзы-
лыстарды тасымалдаушыєа консультация жїргізу 
кезіндегі генетик-дəрігер этикасы мен деонтоло-
гиясыныѕ мəселелері.

7

Тўќым ќуалаєан 
моногендік патоло-
гияларда медициналыќ- 
генетикалыќ консульта-
ция жїргізу

Тўќым ќуалаєан моногендік патологиялары бар 
отбасыларына медициналыќ-генетикалыќ консуль-
тация жїргізу принциптері. Консультация жїргізу 
ерекшеліктері жəне тўќым ќуалаєан моногендік 
патологиялардыѕ типтерін мəлімдеу, пенетранты-
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3.3 Примерный план практических занятий

№ Тема Содержание
Медицинская генетика

1
Цитологические основы 
наследственности чело-
века

Деление клеток. Клеточный цикл и его периоды. 
Митоз и его особенности. Мейоз и его значение.

2 Молекулярные основы на-
следственности

Строение ДНК и РНК. Репликация ДНК. Рекомби-
нация ДНК. Механизмы рекомбинации. Репарация 
ДНК. Транскрипция ДНК. Виды РНК. Трансляция 
РНК. Генетический код. Гены и их организация. 
Гены и белки. Решение ситуационных задач.

3 Методы получения пре-
паратов хромосом

Методы получения препаратов хромосом. Виды, 
основные этапы.

4 Клинико-генеалогический 
метод

Клинико-генеалогический метод. Основы метода. 
Правила построения родословной. Основные сим-
волы, используемые при построении родословной. 
Графические виды родословные. Правила сбора 
информации для родословной. Анализ родослов-
ной при разных типах наследования.

5 Строение хромосом. Со-
временная номенклатура

Строение хромосом. Классификация хромосом 
человека. Современная номенклатура хромосом. 
Основные международные символы графической 
записи хромосомных нарушений.

6 Полиморфизм групп крови 
человека

Полиморфизм групп крови человека. Наследо-
вание групп крови системы АВО. Наследование 
резус-фактора. Белки крови системы MN.

7
Цитогенетическая диа-
гностика хромосомных 
нарушений

Цитогенетический метод. Основы методы. Этапы 
проведения. Микроскопирование препаратов.

8 Закон Харди-Вайнберга

Определение, сущность и значение закона рав-
новесия генов в популяции. Проявление и от-
клонениея от теоретического распределения 
Харди-Вайнберга в популяции человека. Решение 
ситуационных задач.

9 Понятие о степенях род-
ства

Инбридинг. Инбредные, аутбредные, ассортатив-
ные браки. Понятие о степенях кровного родства. 
Коэффициент инбридинга при различных степе-
нях кровного родства.
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Клиническая цитогенетика

1

Международная класси-
фикация и номенклатура 
хромосом человека в 
норме и при хромосомных 
синдромах и аномалиях

Международная классификация и номенклатура 
хромосом человека в норме и при хромосомных 
синдромах и аномалиях. Полиморфизм хромосом.

2
Диагностические про-
блемы кариотипирования 
плода

Диагностические проблемы кариотипирования пло-
да: структурные перестройки, возникшие de novo, 
маркерные хромосомы, мозаицизм хромосом, кон-
таминация образца материнскими клетками.

3 Молекулярно-
цитогенетические методы

Виды молекулярно-цитогенетических методов. 
Принципы методов. Возможности, ограничения. 
Использование в пренатальной диагностике, в он-
когематологии и онкологии.

4

Особенности цитогене-
тического анализа клеток 
различного происхожде-
ния

Особенности цитогенетического анализа клеток 
различного происхождения. Особенности методи-
ки обработки материала исследования. Виды ис-
следований. Основные этапы.

Медицинская генетика и общественное здоровье

1
Национальный Генетиче-
ский Регистр Республики 
Казахстан

Национальный Генетический Регистр Республи-
ки Казахстан в системе мониторинга врожденных 
пороков развития. Ведение НГР. Базы данных. 
Формы отчета по НГР РК. Основные показатели 
(частота врожденных пороков развития, часто-
та врожденных пороков развития строгого учета, 
вклад в мертворождаемость и др.). Результаты 
функционирования.

Наследственные болезни обмена

1
Методы диагностики на-
следственных болезней 
обмена веществ

Классические методы диагностики наследствен-
ных болезней обмена веществ. Возможности ме-
тодов. Показания. Ограничения. Интерпретация 
результатов анализа.

2
Современные методы диа-
гностики наследственных 
болезней обмена веществ

Современные методы диагностики наследственных 
болезней обмена веществ. Масс-спектрометрия. 
Возможности масс-спектрометрии в диагностике 
наследственных болезней обмена веществ. Пока-
зания. Ограничения. Интерпретация результатов 
анализа.

23

лыќ, клиникалыќ полиморфизм, генетикалыќ гете-
рогенділік, плейотропия жəне антиципация əсері 
туралы ўєымдар. Моногендік ауруларды гетеро-
зиготалыќ тасымалдаушыларєа консультация 
жїргізу ерекшеліктері. Ќайталанєан генетикалыќ 
ќауіп-ќатерді есептеу. Сибс жəне ўрпаќ болжамда-
рын аныќтау. Генетик-дəрігер этикасы мен деонто-
логиясыныѕ мəселелері.

8 Геномдыќ медицинаєа 
кіріспе

Адам геномы. Мəселеніѕ тарихы. Адам геномыныѕ 
практикалыќ ќосымшасы. Мəселелері мен саќтану. 
«Генетикалыќ паспорт» идеясы. Функциялыќ ге-
номика. Адамныѕ генетикалыќ əртїрлілігі. Адам 
геномы жəне молекулалыќ медицина. Алдын алу 
медицинасыныѕ тиімділігі.

9
Тўќым ќуалаєан жəне туа 
біткен патологияларды 
емдеу принциптері

Тўќым ќуалаєан патологияларды емдеудіѕ негізгі 
принциптері. Этиологиялыќ ем. Гендік инженерлік 
əдістері. Тўќым ќуалаєан патологиялардыѕ 
патогенездік емі. Зат алмасудыѕ тўќым ќуалаєан 
ауруларын емдəммен емдеу принциптері. Тўќым 
ќуалаєан патологиялардыѕ симптоматикалыќ емі. 
Мїмкіншіліктері мен шектеулері. 

10

Тўќым ќуалаєан жəне туа 
біткен патологиялары бар 
науќастарды оѕалту жəне 
диспансерлеу

Тўќым ќуалаєан жəне туа біткен патологияла-
ры бар науќастарды оѕалту жəне диспансерлеу 
мəселелері. Науќастарєа, олардыѕ отбастарына, 
туєан-туыстарына медициналыќ-генетикалыќ жəр-
дем кґрсету. Хромосомалыќ патологиялары бар 
науќастарды оѕалту баєдарламасы. Тўќым ќуала-
єан патологиялары бар отбасына психологиялыќ 
жəрдем кґрсету. Тўќым ќуалаєан патологиялары 
бар балаларды оѕалтуды ўйымдастыру.

Дамудыѕ туа біткен аќаулары мен тўќым ќуалаєан ауруларыныѕ 
пренаталдыќ диагностикасы

1
Тўќым ќуалаєан жəне туа 
біткен патологиялардыѕ 
генетикалыќ скринингі

Генетикалыќ скрининг идеологиясы. Жїргізудіѕ 
негізгі сатылары. Жїкті əйелдер мен жаѕа туылєан 
нəрестелерді тексерудіѕ скрининг баєдарламасы. 
Генетикалыќ скрингті ўйымдастыру. Генетикалыќ 
скринингті жїргізуге арналєан халыќаралыќ стан-
дарттар. Генетикалыќ скрининг əдістері. Жїргізу 
мерзімі. Скрининг тиімділігін баєалау.

2 Дамудыѕ туа біткен 
аќауларыныѕ жəне тўќым

Пренаталдыќ диагностиканыѕ инвазиялыќ жəне 
инвазиялыќ емес əдістері, кґрсетімдері мен жїр-
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ќуалаєан аурулардыѕ 
пренаталдыќ диагности-
касы

гізу жаєдайлары. 1 жəне 2 триместрлердіѕ био-
химиялыќ скринингі. Хромосомалыќ жəне туа біт-
кен патологиялардыѕ ультрадыбыстыќ скри-нингі. 
Генетикалыќ ќауіп-ќатер топтарын ќўру. Комби-
нацияланєан, интегралдыќ, контингенттік генети-
калыќ скринингтер. Артыќшылыєы, шек-телуі.

3

Ультрадыбыстыќ 
генетикалыќ скрининг.
Дамудыќ туа біткен 
аќауларыныѕ 
пренаталдыќ 
ультрадыбыстыќ диагно-
стикасы

Жїктіліктіѕ əртїрлі мерзіміндегі хромосомалыќ 
жəне моногендік патологиялардыѕ маркерлерін 
ультрадыбыстыќ зерттеу жəне олардыѕ маѕызы. 
Іштегі нəрестелердегі хромосомалыќ ауру-
лардыѕ диагностикасы їшін іштегі нəрестеніѕ 
жаєалыќ кеѕістігініѕ ќалыѕдыєы мен мўрын 
сїйегі ўзындыєыныѕ маѕызы. ОНЖ, тірек-
ќимыл аппаратыныѕ, несеп-жыныс жїйесініѕ, 
жїректіѕ туа біткен аќауларыныѕ жəне т.б. ДТА 
ультрадыбыстыќ диагностикасы. Ќўрсаќтаєы нə-
рестеніѕ ґлуіндегі ультрадыбыстыќ диагностика 
принциптері. Жїкті əйелдерді жїргізу тактикасы. 
Іштегі нəресте ауруларыныѕ эхографиялыќ диагно-
стикасын ґткізу принциптері. 

4
Пренаталдыќ 
диагностиканыѕ 
инвазиялыќ əдістері

Хромосомалыќ жəне моногендік патологиялардыѕ 
пренаталдыќ инвазиялыќ диагностикасы. Инва-
зиялыќ диагностиканыѕ əртїрлі əдістерін ґткізу 
мерзімдері. Хорион биопсиясы, плацентоцентез, 
амниоцентез жəне кордоцентез. 
Жїктіліктіѕ əртїрлі мерзімінде инвазиялыќ іс-
шараларды ґткізу əдістемелері. Ўрыќтыќ матери-
алдарды ґѕдеу əдістері (кариотиптеу, молекулалыќ-
генетикалыќ, биохимиялыќ əдістер жəне т.б.).
Тўќым ќуалаєан патологиялардыѕ инвазиялыќ 
диагностикасына жїкті əйелді баєыттау кґрсе-
тімдері. Диагностиканыѕ инвазиялыќ əдісініѕ 
ќарсы кґрсетімдері мен асќынулары. Инвазия-
лыќ пренаталдыќ диагностиканыѕ əртїрлі əдіс-
терін ґткізу мїмкіншіліктері мен шектелуі. Диаг-
ностиканыѕ инвазиялыќ əдісініѕ тиімділігі.

5
Пренаталдыќ 
диагностикадаєы жаѕа 
баєыттар

Пренаталдыќ диагностикадаєы жаѕа баєыттар. 
Хромосомалыќ патологиялардыѕ, акушериядаєы 
асќынулардыѕ, преэклампсия дамуындаєы ќауіп-
ќатердіѕ, мерзімінен бўрын босанудыѕ, 1 типті 
ќантты диабет кезіндегі іштегі нəресте макросо-
миясыныѕ жаѕа биохимиялыќ маркерлері. Іштегі
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6

Прерывание беремен-
ности по генетическим 
показания и верификация 
диагноза. Работа прена-
тального консилиума

Прерывание беременности по генетическим пока-
зания. Нормативно-правовые акты, регламентиру-
ющие прерывание беременности по генетическим 
показаниям. Показания для прерывания беремен-
ности по генетическим причинам. Верификация 
диагноза. Работа пренатального консилиума. От-
четные формы.

7

Расчет эффективности 
пренатальной диагности-
ки врожденной и наслед-
ственной патологии

Внутри и межлабораторный контроль. Оценка 
качества и эффективности лаборатории прена-
тальной диагностики. Расчет основных пока-
зателей: количество ложно-положительных и 
ложно-отрицательных результатов, показатель 
чувствительности. Анализ пропущенных случаев 
рождения детей с хромосомной патологией, де-
фектами невральной трубки, летальными порока-
ми и др. 

Диагностика, лечение и профилактика наследственной и врожденной 
патологии

1

Выбор индивидуальной 
тактики лечения и профи-
лактики наследственных 
болезней

Выбор индивидуальной тактики лечения в зави-
симости от типа наследственной патологии и фар-
макогенетической реакции организма индивида. 
Методы профилактики наследственных болезней. 
Профилактика наследственной патологии при ге-
терозиготном носительстве. Периконцепционная 
профилактика врожденных пороков развития. 

2

Молекулярно-
генетическая диагностика 
моногенной и полигенной 
патологии

Молекулярно-генетическая диагностика моно-
генной и полигенной патологии. Виды. Основные 
методы. Показания. Возможности и ограничения 
методов.

3 Лечение наследственных 
нарушений метаболизма

Лечение наследственных нарушений метаболизма. 
Принципы лечения. Виды лечения. Расчет лечеб-
ного питания.

4

Интерпретация цитогене-
тических и молекулярно-
цитогенетических 
анализов

Виды цитогенетических и молекулярно-
цитогенетических анализов. Интерпретация ци-
тогенетических и молекулярно-цитогенетических 
анализов.

5 Профилактика наслед-
ственной патологии

Профилактика наследственной патологии. Виды 
профилактики. Периконцепционная профилактика 
врожденных пороков развития.
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7
Программа обследования 
ребенка при заболеваниях 
кожи

Программа генетического обследования ребенка 
при заболеваниях кожи. Основные методы, пока-
зания, возможности и ограничения.

8 Геном человека и молеку-
лярная медицина

Геном человека и молекулярная медицина. Мето-
ды исследования генома человека. Прикладное 
значение.

9
Принципы диетотерапии 
при наследственных бо-
лезнях обмена веществ

Принципы диетотерапии при наследственных бо-
лезнях обмена веществ. Диетотерапии при нару-
шениях аминокислотного обмена, обмена углево-
дов, жирных кислот и др.

10
Программы реабилитации 
больных с хромосомной 
патологией

Программы реабилитации больных с хромосом-
ной патологией.

Пренатальная диагностика врожденных пороков развития и 
наследственных болезней

1
Организация работы ла-
боратории пренатальной 
диагностики в регионе

Региональные особенности организация лаборато-
рии пренатальной диагностики в регионе. Транспор-
тировка образцов, условия хранения материала и т.д. 

2

Нормативно-правовые 
акты регламентирующие 
программу генетического 
скрининга в РК

Нормативно-правовые акты регламентирующие 
программу генетического скрининга в РК. Приказ 
№ 140, 124 и 125.

3
Биохимические маркеры 
хромосомной патологии 1 
триместра

Биохимические маркеры хромосомной патологии 
1 триместра: плазменный ассоциированный с бе-
ременностью белок А, β-субъединица хориониче-
ского гонадотропина человеческого. Ингибин-А, 
как маркер хромосомной патологии внутриутроб-
ного плода. Постановка ИФА анализа. Недостатки 
и преимущества.

4
Биохимические маркеры 
хромосомной патологии 2 
триместра

Биохимические маркеры хромосомной патологии 
2 триместра: альфа-фетопротеин, β-субъединица 
хорионического гонадотропина человеческого, не-
коньюгированный эстриол. Постановка ИФА ана-
лиза. Недостатки и преимущества.

5

Методы инвазивной пре-
натальной диагностики 
хромосомной патологии 
плода

Методы инвазивной пренатальной диагностики 
хромосомной патологии плода. Показания для 
инвазивной пренатальной диагностики. Виды, 
методы проведения. Возможности, ограничения, 
осложнения и противопоказания.

25

нəресте хромосомалыќ патологияларыныѕ жаѕа 
ультрадыбыстыќ маркерлері. 

6
Пренаталдыќ 
диагностиканыѕ 
тиімділігі

Пренаталдыќ диагностиканыѕ тиімділігі. Негізгі 
кґрсеткіштері, сезімталдыєы, аныќтылыєы, жал-
єан-оѕ нəтижелерініѕ саны. Пренаталдыќ диагнос-
тиканыѕ əртїрлі əдістерін салыстыру. Пренаталдыќ 
инвазиялыќ диагностика əртїрлі əдістерініѕ тиім-
ділігі.

Тўќым ќуалаєан жəне туа біткен патологиялардыѕ диагностикасы, емі 
жəне профилактикасы

1

Тўќым ќуалаєан жəне 
туа біткен патология-
ларды емдеудіѕ ќазіргі 
принциптері

Тўќым ќуалаєан патологияларды емдеудіѕ негізгі 
принциптері. Этиологиялыќ ем. Гендік инженерлік 
əдістер. Тўќым ќуалаєан патологиялардыѕ пато-
генездік емі. Зат алмасудыѕ тўќым ќуалаєан ау-
руларын емдəммен емдеу принциптері. Тўќым 
ќуалаєан патологиялардыѕ симптоматикалыќ емі. 
Мїмкіншіліктері мен шектелулері.

2

Моногендік 
жəне полигендік 
патологиялардыѕ 
ќазіргі молекулалыќ-
генетикалыќ диагности-
касы

Моногендік аурулар кезіндегі мутациялардыѕ 
молекулалыќ-генетикалыќ диагностикасы прин-
циптері. Тура жəне жанама диагностикасы. Фенил-
кетонуриялардыѕ, муковисцидоздыѕ, Дюшенн 
- Беккер миодистрофияларыныѕ жəне т.б патоло-
гиялардыѕ молекулалыќ-генетикалыќ диагности-
касы. Анализді ќою.
Мультифакторлыќ, полигендік аурулар кезіндегі 
тўќым ќуалауєа бейімділігін аныќтау принциптері. 
Ќантты диабетке, оноклогиялыќ ауруларєа, жїрек-
тамыр патологияларына бейім гендер.

3
Метаболизмніѕ тўќым 
ќуалаєан бўзылыстарын 
емдеу

Метаболизмніѕ тўќым ќуалаєан бўзылыстарын ем-
деу əдістері. Фенилкетоурияны емдеу. Емдəммен 
емдеу: принциптері, науќастыѕ жасына байланы-
сты тамаќтандыруды есептеу. Емді бастау жəне 
аяќтау. Ем мəзірін ќўрастыру принциптері. Емдік 
препараттар жəне олардыѕ сипаттамасы. Емдəммен 
емдеу тиімділігі.

4

Тўќым ќуалаєан пато-
логияларды алдын алу 
жїйесіндегі дамудыѕ 
туа біткен аќауларыныѕ 
мониторингі 

ДТА мониторингі – туа біткен патологияларды 
алєаш алдын алу əдістері. ДТА мониторинг əдістері. 
Əртїрлі елдердегі мониторинг тəжірибелері. Туа 
байда болєан жəне тўќым ќуалаєан патология-
лар тізімі, жўмыс істеу принциптері, жўмыс істеу 
нəтижелері. Ќазаќстан Республикасыныѕ Ўлттыќ 
генетикалыќ регистрі.
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5
Тўќым ќуалаєан жəне туа 
біткен патологиялардыѕ 
профилактикасы

Тўќым ќуалаєан жəне туа біткен патологиялардыѕ 
профилактика əдістері. Алєашќы жəне екінші 
реттегі профилактика, ґткізу тəсілдері мен əдістері. 
Дамудыѕ туа біткен аќауларыныѕ перикон-
цепциялыќ профилактикасы.

Клиникалыќ цитогенетика

1 Хромосомалардыѕ ќазіргі 
номенклатурасы

Хромосомаларды біріѕєай бояу морфологиясы, 
топтыќ жəне жеке идентификациясы, екінші реттегі 
тартылуы жəне серіктері. Хромосомаларды саралау 
їшін бояу морфологиясы, бояу əдістері, жеке иден-
тификациясы мен хросомалардыѕ сегменттерін 
белгілеу. Ќалыпты хромосомалыќ полиморфизм, 
оныѕ табиєаты мен мəні. Хромосомалыќ бўзы-
лыстардыѕ ќазіргі номенклатурасы.

2 Хромосомаларды 
зерттеудіѕ ќазіргі əдістері

Хромосомаларды зерттеудіѕ ќазіргі əдістері: про-
метафазалыќ анализ, FISH, авторадиографиялыќ 
зерттеу, хромосома-ерекшелікті жəне аймаќтыќ-
ерекшелікті молекулалыќ зондтар жəне басќа. 
Əдістердіѕ аныќтамасы жəне мəні. Хромосомалыќ 
аурулар, онкологиялыќ аурулар жəне лейкоздыѕ 
кейбір формалары їшін маѕызы.

3 Эмбриондыќ дамудыѕ 
цитогенетикасы

Адамныѕ хромосомалыќ жəне геномдыќ му-
тациялары. Типтері, жиілігі жəне пайда болу 
себептері. Ўрыќ жасушаларындаєы мутациялар. 
Эмбриондыќ дамудыѕ цитогенетикасы туралы 
ќазіргі таѕдаєы тїсініктер. Эмбриондыќ дамуды 
зерттеуде ќол-данылатын цитогенетикалыќ жəне 
молекулалыќ-цитогенетикалыќ əдістер. Адамдаєы 
ґлімге əкелетін фактор ретіндегі хромосомалыќ 
дисбаланс: ґздігінен тїсік тастау жəне баланыѕ ґлі 
туылуы кезіндегі хромосомалыќ бўзылыстар.

Медициналыќ генетика жəне ќоєам денсаулыєы

1

Тўќым ќуалаєан 
жəне біткен патоло-
гияларды алдын алу 
жїйесіндегі дамудыѕ 
туа біткен аќауларыныѕ 
мониторингі 

ДТА мониторингі – туа біткен патологияларды алєаш 
алдын алу əдістері. ДТА мониторингілеу əдістері. 
Əртїрлі елдердегі мониторинг тəжірибелері. Туа 
байда болєан жəне тўќым ќуалаєан патология-
лар тізімі, жўмыс істеу принциптері, жўмыс істеу 
нəтижелері. 

2
Ќазаќстан 
Республикасыныѕ ўлттыќ 
генетикалыќ тізімі 

Ќазаќстан Республикасыныѕ ўлттыќ генетикалыќ 
тізімініѕ маќсаты мен міндеттері. Ќўрылымы. Жў-
мыс істеу нəтижелері. Негізгі кґрсеткіштерініѕ
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11
Методы диагностики 
хромосомных микроделе-
ционных синдромов

Методы диагностики хромосомных микроделе-
ционных синдромов.Современные цитогенетиче-
ские и молекулярно-цитогенетических методы в 
диагностике наследственных болезней. Основы 
методики. Возможности, ограничения. Основные 
показания для использования методов в клиниче-
ской генетике.

12
Генетический паспорт, 
как метод превентивной 
медицины

Генетический паспорт, как метод превентивной ме-
дицины. Выявление гетерозиготного носительства 
наиболее частых и распространенных моногенных 
болезней. Гены предрасположенности к муль-
тифакториальным заболеваниям. Генетический 
паспорт для выявления предрасположенности к 
акушерским осложнениям, сердечно-сосудистой 
патологии, онкологическим заболеваниям и др.

Наследственные болезни и медико-генетическая помощь населению

1
Организация работы 
медико-генетической кон-
сультации в регионе

Основы организации генетической службы в Ре-
спублике Казахстан в целом и регионах. Уровни 
организации медико-генетической службы. Цели и 
задачи регионального уровня. Отчетная докумен-
тация.

2
Региональные принципы 
медико-генетического 
консультирования

Организация медико-генетического консультиро-
вания в регионе, организация цитогенетической 
службы в регионе. Региональные различия органи-
зации медико-генетической консультации и профи-
лактики наследственной и врожденной патологии.

3
Программа обследования 
ребенка при задержке 
физического развития

Программа генетического обследования ребенка 
при задержке развития. Основные методы, показа-
ния, возможности и ограничения.

4
Диагностика фенилкето-
нурии в программе неона-
тального скрининга

Диагностика фенилкетонурии в программе неона-
тального скрининга. Алгоритм ведения новорож-
денного.

5
Диагностика врожденного 
гипотиреоза в программе 
неонатального скрининга

Диагностика врожденного гипотиреоза в програм-
ме неонатального скрининга. Алгоритм ведения 
новорожденного.

6

Программа обследования 
ребенка при врожденных 
деформациях костно-
мышечной системы

Программа генетического обследования ребенка 
при врожденных деформациях костно-мышечной 
системы. Основные методы, показания, возможно-
сти и ограничения.
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2 Синдром фето-фетальной 
трансфузии

Генетические аспекты синдрома фето-фетальной 
трансфузии. Виды фето-фетальной трансфузии. 
Медико-генетическое консультирование.

3

Генетический скрининг 
беременных, как метод 
профилактики дефектов 
невральной трубки

Генетический скрининг беременных, как метод 
профилактики дефектов невральной трубки. Сро-
ки проведения. Алгоритм ведения беременной.

4

Медико-генетическое 
консультирование при 
фолатзависимых врожден-
ных пороках развития.

Медико-генетическое консультирование при фо-
латзависимых врожденных пороках развития. Ал-
горитм обследования и ведения беременной. Про-
филактика фолатзависимых врожденных пороков 
развития.

5
Молекулярно-
генетические методы диа-
гностики муковисцидоза

Молекулярно-генетические методы диагностики 
муковисцидоза. Виды. Возможности и ограниче-
ние.

6
Расчет диетотерапии при 
ФКУ у детей до 1 года 
жизни

Расчет диетотерапии при ФКУ у детей до 1 года 
жизни. Возрастные особенности содержания ами-
нокислот, жиров и других компонентов в питании 
ребенка. Расчет лечебного питания. Выбор лечеб-
ного продукта детям до 1 года. Алгоритм ведения 
ребенка.

7
Расчет диетотерапии при 
ФКУ у детей старше 1 
года жизни

Расчет диетотерапии при ФКУ у детей старше 1 
года жизни. Возрастные особенности содержания 
аминокислот, жиров и других компонентов в пи-
тании ребенка. Расчет лечебного питания. Выбор 
лечебного продукта детям старше 1 года.

8

Программа генетического 
обследования супруже-
ской пары при бесплодии 
и невынашивании бере-
менности

Программа генетического обследования супру-
жеской пары при бесплодии и невынашивании 
беременности. Цитогенетические исследования. 
Молекулярно-генетические методы. Основные по-
казания и возможности.

9

Программа генетического 
обследования ребенка 
с задержкой нервно-
психического развития.

Программа генетического обследования ребенка с 
задержкой нервно-психического развития. Основ-
ные методы, показания, возможности и ограниче-
ния.

10

Программа генетического 
обследования ребенка с 
нарушением полового 
развития.

Программа генетического обследования ребенка с 
нарушением полового развития. Основные мето-
ды, показания, возможности и ограничения.
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динамикасы: жалпы Ќазаќстан Республикасы мен 
жеке ґѕірлердегі туа біткен аќаулар жиілігі, ќатаѕ 
есептегі туа біткен аќаулар жиілігі, Даун синдро-
мыныѕ жиілігі.

Заттар алмасуыныѕ тўќым ќуалаєан аурулары

1

Заттар алмасуыныѕ 
тўќым ќуалаєан ауру-
лары: аминќышќылы 
алмасуыныѕ 
бўзылыстары

Заттар алмасуыныѕ тўќым ќуалаєан аурулары: 
аминќышќылы алмасуыныѕ бўзылыстары. Еѕ 
кеѕ таралєан аминоацидопатиялар. Этиологиясы. 
Патогенезі. Негізгі клиникалыќ кґріністері. Диа-
гностика əдістері. Емі. Фенилкетанурияны алдын 
алу əдісі ретіндегі неонаталдыќ скринингі.

2

Заттар алмасуыныѕ 
тўќым ќуалаєан аурула-
ры: майлар алмасуыныѕ 
бўзылыстары 

Заттар алмасуыныѕ тўќым ќуалаєан аурулары: май-
лар алмасуыныѕ бўзылыстары. Еѕ кеѕ таралєан 
аминоацидопатиялар. Этиологиясы. Патогенезі. 
Негізгі клиникалыќ кґріністері. Диагностика əдіс-
тері. Емі. 

3.2 Семинарлардыѕ таќырыптыќ жоспарыныѕ їлгісі

№ Таќырыбы Мазмўны
Медициналыќ генетика

1 Медициналыќ генетика 
əдістері

Медициналыќ генетика əдістері. Əдістердіѕ аныќ-
тамасы жəне мəні. Жалпы сипаттамасы. Ќолдану 
аймаєы. Медициналыќ генетика їшін маѕызды-
лыєы.

2
Хромосомалар, 
ќўрылымы. Номенкла-
турасы

Хромосома ќўрылымы жəне оныѕ морфоло-
гиясы. Сандыќ жəне ќўрылымдыќ ќайта ќўрылу 
идентификациясындаєы маѕызы. Хромосомалыќ 
бўзылыстардыѕ ќазіргі номенклатурасыныѕ негізі.

3
Тўќым ќуалаєан 
патологиялардыѕ тўќым 
ќуалаушылыќ типтері

Тўќым ќуалаушылыќ типтерініѕ сипаттамасы. 
Адам тўќым ќуалаєан патологияларыныѕ тўќым 
ќуалайтын типтерініѕ негізгі айырмашылыќ ерек-
шеліктері.

4

Тўќым ќуалаєан ауру-
лар симптомдары жəне 
спецификалыќ сим-
птомдар жиынтыєыныѕ 
диагностикалыќ мəні

Тўќым ќуалаєан аурулар симптомдары. Тўќым 
ќуалаєан патологиялар диагнозын ќоюдаєы специ-
фикалыќ симптомдар жиынтыєыныѕ диагнос-
тикалыќ мəні. Сыртќы тїр ерекшеліктері, тўќым 
ќуалаєан аурулар кезіндегі дамудыѕ морфогене-
тикалыќ варианттары спектрлерініѕ ерекшелігі. 
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5

Медициналыќ 
генетикадаєы 
популяциялыќ-
статистикалыќ əдістер 

Малеко ќашыќтыєы бойынша изоляция моделі. 
Райттыѕ F-статистикасы бойынша изонимия əдісі.

6 Харди-Вайнберг заѕы

Популяциядаєы гендер тепе-теѕдік заѕыныѕ аныќ-
тамасы, мəні мен маѕызы. Адам популяциясындаєы 
Харди-Вайнберг теориялыќ бґлуіндегі кґріністер 
мен ауытќулар.

7 Мультифакторлыќ тўќым 
ќуалаушылыќ

Мультифакторлыќ тўќым ќуалаушылыќ. Негізгі си-
паттамасы. Эмпириялыќ ќауіп-ќатерді есептеу.

8 Тўќым ќуалаєан патоло-
гиялар семиотикасы

Тўќым ќуалаєан патологиялар семиотикасы. Тўќым 
ќуалаєан жəне туа біткен патологиялардыѕ негізгі 
клиникалыќ кґріністері.

9

Тўќым ќуалаєан 
аурулар бойынша 
компьютерлік аныќтама-
диагностикалыќ жїйе 
жəне деректер базасы 

Тўќым ќуалаєан аурулар бойынша компьютерлік 
аныќтама-диагностикалыќ жїйе жəне деректер ба-
засы. Диагностикалыќ баєдарламамен жўмыс істеу 
принциптері жəне олардыѕ тўќым ќуалаєан патоло-
гиялар диагнозын ќоюдаєы маѕызы. 
Клиникалыќ генетика

1

Тўќым ќуалаєан 
аурулардыѕ менделеевтік 
емес тўќым ќуалауы. 
Геномдыќ импринтинг 
аурулары

Геномды импринтинг жəне импринтинг аурула-
ры. Этиологиясы. Негізгі клиникалыќ кґріністері. 
Ўрпаќ їшін болжамы.

2
Тўќым ќуалаєан аурулар 
диагностикасына
синдромалдыќ ќадам

Хромосомалыќ патологиялар диагностикасындаєы 
спецификалыќ симптомдар жиынтыєыныѕ мəні
жəне моногендік жəне мультифакторлыќ этиоло-
гиялы басќа да тўќым ќуалаєан синдромдар диагно-
стикасы. Синдромалдыќ диагнозды ќою негізі.

3

Тірек-ќимыл 
аппаратыныѕ тўќым 
ќуалаєан аурулары 
кезінде медициналыќ-
генетикалыќ консульта-
ция жїргізу

Тірек-ќимыл аппаратыныѕ туа біткен аурулары мен 
бўзылыстары кезінде медициналыќ-генетикалыќ 
консультация жїргізу жəне синдромалдыќ диагноз 
ќою принциптері. 

4

Аќыл-ой мен дене пішімі 
дамуыныѕ тежелуі 
кезінде медициналыќ-
генетикалыќ консульта-
ция жїргізу 

Аќыл-ой мен дене пішімі дамуыныѕ тежелуі 
кґріністері бар тўќым ќуалаєан аурулар кезінде 
медициналыќ-генетикалыќ консультация жїргізу 
жəне синдромалдыќ диагноз ќою принциптері.
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скрининге, в диагностике нарушений аминокис-
лотного обмена, жирных кислот, пуринов, пири-
мидинов и др. Примеры анализов больных. Раз-
бор, интерпретация анализов.

9
Возможности масс-
спектрометрии в неона-
тальном скрининге

Использование масс-спектрометрии в неонаталь-
ном скрининге, в диагностике нарушений ами-
нокислотного обмена, жирных кислот, пуринов, 
пиримидинов и др. Примеры анализов больных. 
Разбор, интерпретация анализов.

Этические и правовые основы медицинской генетики

1
Принципы этики и 
деонтологии в медико-
генетической службе

Этические проблемы медико-генетического кон-
сультирования: различные виды дискриминаций, 
конфликт прав, проблемы раскрытия информации, 
генетический детерминизм, разница в культур-
ных нормах по отношению к здоровью. Этиче-
ские принципы генетического консультирования. 
Психологическое и психосоциальное направление 
медико-генетического консультирования. Общие 
условия для генетического тестирования.

2

Этические и правовые 
аспекты прерываний 
беременности по генети-
ческим показаниям

Этические и правовые аспекты прерываний бе-
ременности по генетическим показаниям. Прена-
тальный консилиум. Важность психологической 
помощи семье при прерывании беременности по 
генетическим показаниям.

3

Этические аспекты 
медико-генетического 
консультирования бере-
менных группы высокого 
генетического риска

Этические вопросы медико-генетического кон-
сультирования беременных группы высокого ри-
ска. Алгоритм ведение беременных и пренаталь-
ная диагностика в группах риска в зависимости от 
величины генетического риска.

4

Этические аспекты 
медико-генетического 
консультирования при на-
рушениях репродуктивной 
функции

Этические вопросы медико-генетического кон-
сультирования при нарушениях репродуктивной 
функции. Донорство половых клеток. Вспомога-
тельные репродуктивные технологии. 

Примерное содержание компонента по выбору
Актуальные вопросы медицинской генетики

1

Клинические патолого-
анатомические разборы 
в медико-генетической 
службе

Клинические патолого-анатомические разборы в 
медико-генетической службе. Цель, основные за-
дачи. Важность верификации патолого-анатоми-
ческого диагноза для прогноза заболевания в буду-
щем. Основные проблемы.
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8
Медико-генетическое кон-
сультирование при заболе-
ваниях обмена веществ

Принципы медико-генетического консультирова-
ния при наследственных нарушениях обмена ве-
ществ, при специфических симптомах нарушений 
метаболизма. Алгоритм обследования, ведения 
больных.

Лабораторная генетика

1
Методы молекулярно-
генетической диагностики 
моногенных болезней

Молекулярно-генетические методы в диагности-
ке наследственных болезней. Принципы методов, 
возможности, ограничения. Показания для прове-
дения молекулярно-генетических исследования в 
диагностике моногенной патологии.

2

Методы молекулярно-
генетической диагностики 
мультифакториальных 
заболеваний

Молекулярно-генетические методы в диагностике 
мультифакториальных заболеваний. Принципы 
методов, возможности, ограничения. Показания 
для проведения молекулярно-генетических ис-
следования в диагностике мультифакториальных 
болезней.

3 Секвенирование
Цели, задачи, особенности метода. Возможности 
и ограничения. Практическое значение для меди-
цинской и клинической генетики.

4

Цитогенетический метод. 
Кариотипирование. Ана-
лиз хромосомных абер-
раций

Цитогенетический метод. Кариотипирование. 
Основные этапы проведения. Анализ хромосом-
ных аберраций.

5

Молекулярно-
цитогенетический метод. 
Возможности в клиниче-
ской медицине

Молекулярно-цитогенетический метод в диагно-
стике наследственных болезней. Принцип метода, 
возможности, ограничения. Показания для прове-
дения молекулярно-цитогенетического исследова-
ния. Возможности в клинической медицине.

6 Биохимический генетиче-
ский скрининг

Биохимический генетический скрининг. Сроки 
проведения. Цели. Задачи. Методы.

7

Цитогенетический метод в 
инвазивной пренатальной 
диагностике хромосомных 
нарушений плода

Цитогенетический метод в инвазивной пренаталь-
ной диагностике хромосомных нарушений плода. 
Особенности обработки материала при различных 
методах инвазивной диагностики. Биопсия хорио-
на, плацентоцентез, амниоцентез и кордоцентез.

8
Диагностика наследствен-
ных болезней обмена ме-
тодом масс-спектрометрии

Масс-спектрометрия: сущность метода. Возмож-
ности масс-спектрометрии в диагностике нас-
ледственных болезней обмена веществ. Исполь-
зование масс-спектрометрии в неонатальном 
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5

Нерв-бўлшыќет 
жїйесініѕ тўќым 
ќуалаєан аурулары 
кезінде медициналыќ-
генетикалыќ консульта-
ция жїргізу 

Нерв-бўлшыќет жїйесініѕ тўќым ќуалаєан ауру-
лары кезінде медициналыќ-генетикалыќ консуль-
тация жїргізу жəне синдромалдыќ диагноз ќою 
принциптері. 

6

Дəнекер тінніѕ тўќым 
ќуалаєан дисплазиясы. 
кезінде медициналыќ-
генетикалыќ консульта-
ция жїргізу 

Дəнекер тінніѕ тўќым ќуалаєан дисплазиясы кезінде 
медициналыќ-генетикалыќ консультация жїргізу 
жəне синдромалдыќ диагноз ќою принциптері. 

7

Кешенді аурулары 
кезінде медициналыќ-
генетикалыќ консульта-
ция жїргізу 

Кешенді аурулар кезінде медициналыќ-генетикалыќ 
консультация жїргізу принциптері. Науќастарды 
тексеру, жїргізу алгоритмі.

8

Заттар алмасуыныѕ 
аурулары кезінде 
медициналыќ-
генетикалыќ консульта-
ция жїргізу 

Заттар алмасуыныѕ тўќым ќуалаєан бўзылыстары, 
метоболизм бўзылыстарыныѕ спецификалыќ сим-
птомдары кезінде медициналыќ-генетикалыќ кон-
сультация жїргізу принциптері. Науќастарды тек-
серу, жїргізу алгоритмі.
Зертханалыќ генетика

1

Моногендік аурулардыѕ 
молекулалыќ-
генетикалыќ 
диагностикасыныѕ 
əдістері

Тўќым ќуалаєан аурулар диагностикасындаєы 
молекулалыќ-генетикалыќ əдістер. Əдістер 
принциптері, мїмкіншіліктері, шектелуі. Моногендік 
аурулар диагностикасындаєы молекулалыќ-
генетикалыќ зерттеуді ґткізу кґрсетімдері.

2

Мультифакторлыќ 
аурулардыѕ молеку-
лалыќ-генетикалыќ 
диагностикасыныѕ 
əдістері 

Мультифакторлыќ аурулар диагностикасындаєы 
молекулалыќ-генетикалыќ əдістер. Əдістер прин-
циптері, мїмкіншіліктері, шектелуі. Мультифак-
торлыќ аурулар диагностикасындаєы молекулалыќ-
генетикалыќ зерттеуді ґткізу кґрсетімдері.

3 Секвенирлеу 
Əдістіѕ маќсаты, міндеттері, ерекшеліктері. Мїм-
кіншіліктері жəне шектелуі. Медициналыќ жəне 
клиникалыќ генетика їшін практикалыќ мəні.

4

Цитогенетикалыќ 
əдіс. Кариотиптеу. 
Хромосомалыќ аббера-
циялар анализі

Цитогенетикалыќ əдіс. Кариотиптеу. Ґткізудіѕ 
негізгі кезеѕдері. Хромосомалыќ абберациялар 
анализі.
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5

Молекулалыќ-
цитогенетикалыќ 
əдіс. Клиникалыќ 
медицинадаєы 
мїмкіншіліктер

Тўќым ќуалаєан аурулар диагностикасындаєы 
молекулалыќ-цитогенетикалыќ əдіс. Əдістер прин-
циптері, мїмкіншіліктері, шектелуі. Молекула-
лыќ-генетикалыќ зерттеуді ґткізу кґрсетімдері. 
Клиникалыќ медицинадаєы мїмкіншіліктер.

6 Биохимиялыќ 
генетикалыќ скрининг

Биохимиялыќ генетикалыќ скрининг. Ґткізу 
мерзімдері. Маќсаты. Міндеттері. Əдістері. 

7

Іштегі нəресте 
хромосомалыќ 
бўзылыстарыныѕ 
инвазиялыќ пренаталдыќ 
диагностикасындаєы 
цитогенетикалыќ əдіс

Іштегі нəресте хромосомалыќ бўзылыстарыныѕ 
инвазиялыќ пренаталдыќ диагностикасындаєы 
цитогенетикалыќ əдіс. Инвазиялыќ диагностика-
ныѕ əртїрлі əдістерінде материалдарды ґѕдеу 
ерекшеліктері. Хорион биопсиясы, плацентоцентез, 
амниоцентез жəне кордоцентез.

8

Масс-спектрометрия 
əдісімен алмасудыѕ 
тўќым ќуалаєан 
ауруларыныѕ диагности-
касы

Масс-спектрометрия: əдістіѕ мəні. Заттар алмасуы 
тўќым ќуалаєан ауруларыныѕ диагностикасын-
даєы масс-спектрометрияныѕ мїмкіншіліктері. 
Неоталдыќ скринингте, аминќышќылдар, май 
ќыш-ќылдары, пуриндер, пиримидиндер алма-
суы бўзылыстарыныѕ диагностикасында масс-
спектрометрияны ќолдану. Науќастар анализінен 
мысалдар. Анализдерді талдау жəне тїсіндіру.

9

Неонаталдыќ 
скринингтегі масс-
спектрометрияныѕ 
мїмкіншіліктері

Неоталдыќ скринингте, аминќышќылдар, май 
ќышќылдары, пуриндер, пиримидиндер алмасуы 
бўзылыстарыныѕ диагностикасында масс-спект-
рометрияны ќолдану. Науќастар анализінен мысал-
дар. Анализдерді талдау жəне тїсіндіру.

Медициналыќ генетиканыѕ этикалыќ жəне ќўќыќтыќ негіздері 

1

Медициналыќ-
генетикалыќ ќызметтегі 
деонтология мен этика 
принциптері 

Медициналыќ-генетикалыќ консультацияныѕ эти-
калыќ мəселелері: əртїрлі дискриминация тїрлері, 
ќўќыќтыќ дау, аќпараттарды ашу мəселе-лері, 
генетикалыќ детерминизм, денсаулыќќа ќатынасты 
мəдени ќалыптаєы айырмашылыќ. Генетикалыќ 
консультацияныѕ этикалыќ мəселелері Медици-
налыќ-генетикалыќ консультацияныѕ психология-
лыќ жəне психоəлеуметтік баєыттары. Генетикалыќ 
тестілеуге арналєан жалпы жаєдайлар.

2

Генетикалыќ 
кґрсетімдері бойын-
ша жїктілікті їзудіѕ 
этикалыќ жəне ќўќыќтыќ 
аспектілері

Генетикалыќ кґрсетімдері бойынша жїктілікті їзу-
діѕ этикалыќ жəне ќўќыќтыќ аспектілері. Пренатал-
дыќ консилиум. Генетикалыќ кґрсетімдері бойын-
ша жїктілікті їзу кезінде отбасына кґрсетілетін 
психологиялыќ жəрдемніѕ маѕыздылыєы.
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7 Мультифакториальное на-
следование

Мультифакториальное наследование. Основные 
характеристики. Расчет эмпирического риска.

8 Семиотика наследствен-
ной патологии

Семиотика наследственной патологии. Основные 
клинические проявления наследственной и врож-
денной патологии.

9

Компьютерные справочно-
диагностические системы 
и базы данных по наслед-
ственным болезням

Компьютерные справочно-диагностические систе-
мы и базы данных по наследственным болезням. 
Принципы работы с диагностическими программа 
и их значение в постановке диагноза наследствен-
ной патологии. 
Клиническая генетика

1

Неменделевское насле-
дование наследственных 
болезней. Болезни геном-
ного импринтинга

Геномный импринтинг и болезни импринтинга. 
Этиология. Основные клинические проявления. 
Прогноз для потомства.

2
Синдромологический 
подход к диагностике на-
следственных болезней

Значение специфических симптомокомплексов в 
диагностике хромосомной патологии и диагности-
ки других наследственных синдромов моногенной 
и мультифакториальной этиологии. Основы поста-
новки синдромального диагноза.

3

Медико-генетическое 
консультирование при 
наследственных болезнях 
опорно-двигательного 
аппарата

Принципы медико-генетического консультиро-
вания и постановки синдромального диагноза 
при врожденных пороках развития и нарушениях 
опорно-двигательного аппарата.

4

Медико-генетическое 
консультирование при 
задержке умственного и 
физического развития.

Принципы медико-генетического консультирова-
ния и постановки синдромального диагноза при 
наследственных заболеваниях, проявляющихся за-
держкой умственного и физического развития.

5

Медико-генетическое кон-
сультирование при наслед-
ственных заболеваниях 
нервно-мышечной системы

Принципы медико-генетического консультирова-
ния и постановки синдромального диагноза при 
наследственных заболеваниях нервно-мышечной 
системы.

6

Медико-генетическое 
консультирование при на-
следственных дисплазиях 
соединительной ткани

Принципы медико-генетического консультирова-
ния и постановки синдромального диагноза при 
наследственных дисплазиях соединительной тка-
ни.

7
Медико-генетическое 
консультирование при 
болезнях накопления

Принципы медико-генетического консультирова-
ния при болезнях накопления. Алгоритм обследо-
вания, ведения больных.
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Наследственные болезни обмена веществ

1

Наследственные бо-
лезни обмена веществ: 
нарушения аминокис-
лотного обмена

Наследственные болезни обмена веществ: наруше-
ния аминокислотного обмена. Наиболее распростра-
ненные аминоацидопатии. Этиология. Патогенез. 
Основные клинические проявления. Методы диа-
гностики. Лечение. Неонатальный скрининг, как ме-
тод профилактики фенилкетонурии.

2

Наследственные бо-
лезни обмена веществ: 
нарушения обмена 
липидов

Наследственные болезни обмена веществ: нарушения 
обмена липидов. Наиболее распространенные амино-
ацидопатии. Этиология. Патогенез. Основные клини-
ческие проявления. Методы диагностики. Лечение.

3.2 Примерный тематический план семинаров

№ Тема Содержание
Медицинская генетика

1 Методы медицинской 
генетики

Методы медицинской генетики. Определение и 
сущность методов. Общая характеристика. Об-
ласть применения. Значимость для медицинской 
генетики.

2 Хромосомы, строение. 
Номенклатура

Видимое строение хромосом, их морфология. Зна-
чение в идентификации численных и структурных 
перестроек. Основы современной номенклатуры 
хромосомных нарушений.

3 Типы наследования на-
следственной патологии

Характеристика типов наследования. Основные 
отличительные особенности типов наследования 
наследственной патологии человека.

4

Симптомы наслед-
ственных болезней и 
диагностическое значение 
специфических симптомо-
комплексов

Симптомы наследственных болезней. Диагности-
ческое значение специфических симптомоком-
плексов в постановке диагноза наследственной 
патологии. Особенности внешнего вида, специ-
фичность спектра морфогенетических вариантов 
развития при наследственной патологии. 

5
Популяционно-
статистические методы в 
медицинской генетике

Модель изоляции расстоянием Малеко. Метод изо-
нимии F-статистики Райта.

6 Закон Харди-Вайнберга

Определение, сущность и значение закона равно-
весия генов в популяции. Проявление и откло-
нениея от теоретического распределения Харди-
Вайнберга в популяции человека.
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3

Кґтеріѕкі генетикалыќ 
ќауіп-ќатер топтарын-
даєы жїкті əйелдерге 
жїргізілетін медицина-
лыќ-генетикалыќ 
консультацияныѕ 
этикалыќ аспектілері

Жоєары ќауіп-ќатер топтарындаєы жїкті əйелдерге 
əйелдерге жїргізілетін медициналыќ-генетикалыќ 
консультацияныѕ этикалыќ мəселелері. Жїкті 
əйелдерді жїргізу алгоритмі жəне генетикалыќ 
ќауіп-ќатердіѕ кґлеміне байланысты ќауіп-ќатер 
топтарындаєы пренаталдыќ диагностика.

4

Репродукциялыќ функ-
цияныѕ бўзылуы кезін-
дегі медициналыќ-генети
калыќ консультацияныѕ 
этикалыќ аспектілері 

Репродукциялыќ функцияныѕ бўзылуы кезіндегі 
медициналыќ-генетикалыќ консультацияныѕ 
этикалыќ мəселелері. Жыныстыќ жасушалардыѕ 
донорлыєы. Ќосымша репродукциялыќ техноло-
гиялар. 

Таѕдау бойынша компоненттер їлгісі
Медициналыќ гентиканыѕ ґзекті мəселелері

1

Медициналыќ-
генетикалыќ 
ќызметтегі клиникалыќ 
патологиялыќ талдаулар

Медициналыќ-генетикалыќ ќызметтегі клиника-
лыќ патологиялыќ талдаулар. Маќсаты, негізгі 
міндеттері. Болашаќта ауруды болжамдау їшін 
патологиялыќ-анатомиялыќ диагноз верификация-
сыныѕ мїмкін-шіліктері. Негізгі мəселелер.

2 Фето-феталдыќ трансфу-
зиялар синдромы 

Фето-феталдыќ трансфузиялар синдромыныѕ гене-
тикалыќ аспектілері. Фето-феталдыќ трансфузия-
лар тїрлері. Медициналыќ-генетикалыќ консульта-
ция жїргізу.

3

Нервілік тїтік аќауларын 
алдын алу əдістеріндегі
жїкті əйелдердіѕ 
генетикалыќ скринингі

Нервілік тїтік аќауларын алдын алу əдістеріндегі 
жїкті əйелдердіѕ генетикалыќ скринингі. Ґткізу
мерзімі. Жїкті əйелдерді жїргізу алгоритмі.

4

Дамудыѕ фолаттəуелді 
туа біткен аќаулары 
кезінде медициналыќ-
генетикалыќ консульта-
ция жїргізу 

Дамудыѕ фолаттəуелді туа біткен аќаулары кезінде 
медициналыќ-генетикалыќ консультация жїргізу. 
Жїкті əйелдерді тексеру жəне жїргізу алгоритмдері. 
Дамудыѕ фолаттəуелді туа біткен аќауларын алдын 
алу.

5

Муковисцидоз 
диагностикасыныѕ 
молекулалыќ-
генетикалыќ əдістері

Муковисцидоз диагностикасыныѕ молекулалыќ-
генетикалыќ əдістері. Тїрлері. Мїмкіншіліктері 
мен шектелуі.

6

1 жасќа дейінгі 
балалардаєы ФКУ 
кезінде емдəммен 
емдеуді есептеу 

1 жасќа дейінгі балалардаєы ФКУ кезінде емдəммен 
емдеуді есептеу. Балаларды тамаќтандырудаєы 
аминќышќылдары, майлар мен басќа да компонент-
тер ќўрамыныѕ жасќа байланысты ерекшеліктері. 
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Емдік тамаќтандыруды есептеу. 1 жастан кейінгі 
балаларєа емдік таєамды таѕдау.

7

1 жастан кейінгі 
балалардаєы ФКУ 
кезінде емдəммен 
емдеуді есептеу

1 жастан кейінгі балалардаєы ФКУ кезінде емдəммен 
емдеуді есептеу. Балаларды тамаќтандырудаєы 
аминќышќылдары, майлар мен басќа да компонент-
тер ќўрамыныѕ жасќа байланысты ерекшеліктері. 
Емдік тамаќтандыруды есептеу. 1 жастан кейінгі 
балаларєа емдік таєамды таѕдау.

8

Бедеулік пен бала 
тоќтамайтын 
жїктілік кезінде 
ерлі-зайыптыларды 
генетикалыќ тексеру 
баєдарламасы

Бедеулік пен бала тоќтамайтын жїктілік кезінде ерлі-
зайыптыларды генетикалыќ тексеру баєдарламасы. 
Цитогенетикалыќ зерттеу. Молекулалыќ-генети-
калыќ əдістер. Негізгі кґрсетімдері мен мїмкінші-
ліктері.

9

Нервтік-психологиялыќ 
дамудыѕ тежелуі бар 
балаларды генетикалыќ 
тексеру баєдарламасы

Нервтік-психологиялыќ дамудыѕ тежелуі бар 
балаларды генетикалыќ тексеру баєдарламасы. 
Негізгі əдістері, кґрсетімдері, мїмкіншіліктері мен 
шектелуі.

10

Жыныстыќ дамудыѕ 
бўзылыстары бар ба-
лаларды генетикалыќ 
тексеру баєдарламасы 

Жыныстыќ дамудыѕ бўзылыстары бар балаларды 
генетикалыќ тексеру баєдарламасы. Негізгі əдістер, 
кґрсетімдері, мїмкіншіліктері мен шектелуі.

11

Хромосомалыќ 
микроделециялыќ син-
дромдар
диагностикасыныѕ 
əдістері

Хромосомалыќ микроделециялыќ синдромдар 
диагностикасыныѕ əдістері. Тўќым ќуалаєан ауру-
лар диагностикасындаєы ќазіргі цитогенетикалыќ
жəне молекулалыќ-цитогенетикалыќ əдістер. Əдіс-
темелердіѕ негізі. Мїмкіншіліктері, шектелуі. Кли-
никалыќ генетикада əдістерді ќолданудаєы негізгі 
кґрсетімдер.

12

Алдын алу 
медицинасыныѕ əдістері 
ретіндегі генетикалыќ 
паспорт

Алдын алу медицинасыныѕ əдістері ретіндегі 
генетикалыќ паспорт. Еѕ жиі жəне кеѕ таралєан мо-
ногендік ауруларды гетерогендік тасымалдаушы-
ларды аныќтау. Мультифакторлыќ ауруларєа бейім 
гендер. Акушериялыќ асќынуларєа, жїрек-тамыр 
патологияларына, онкологиялыќ ауруларєа бейім-
ділікті аныќтауєа арналєан генетикалыќ паспорт.

Тўќым ќуалаєан аурулар жəне тўрєындарєа медициналыќ-генетикалыќ 
жəрдем кґрсету

1 Ґѕірлерде медициналыќ-
генетикалыќ 

Жалпы Ќазаќстан Республикасында жəне ґѕірлерде 
генетикалыќ ќызметті ўйымдастыру негізі. 
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Клиническая цитогенетика

1 Современная номенкла-
тура хромосом

Морфология рутинно-окрашенных хромосом, 
групповая и индивидуальная идентификация, 
вторичные перетяжки и спутники. Морфология 
дифференциально-окрашенных хромосом, методы 
дифференциальной окраски, принципы индивиду-
альной идентификации и обозначения сегментов 
хромосом. Нормальный хромосомный полимор-
физм, его природа и значение. Современная номен-
клатура хромосомных нарушений.

2 Современные методы 
исследования хромосом

Современные методы исследования хромосом: про-
метафазный анализ, FISH, авторадиографическое 
исследование, хромосом-специфичные и регион-
специфичные молекулярные зонды и другие. Опре-
деление и суть методов. Значение для диагностики 
хромосомных болезней, онкологических заболева-
ний и некоторых форм лейкозов.

3 Цитогенетика эмбрио-
нального развития

Хромосомные и геномные мутации у человека. 
Типы, частота и причины возникновения. Мутации в 
зародышевых клетках. Современные представления 
о цитогенетике эмбрионального развития. Цитогене-
тические и молекулярно-цитогенетические методы 
исследований, используемых в изучении эмбрио-
нального развития. Хромосомный дисбаланс, как ле-
тальный фактор у человека: хромосомные наруше-
ния при спонтанных абортах и мертворождениях.

Медицинская генетика и общественное здоровье

1

Мониторинг врожден-
ных пороков развития в 
системе профилактики 
наследственной и врож-
денной патологии

Мониторинг ВПР, как метод первичной профилакти-
ки врожденной патологии. Методы мониторирова-
ния ВПР. Опыт мониторинга в различных странах. 
Регистры врожденной и наследственной патологии, 
принципы работы, результаты функционирования.

2
Национальный Генети-
ческий Регистр Респу-
блики Казахстан

Цели и задачи Национального Генетического Реги-
стра. Структура. Итоги функционирования. Динами-
ка основных показателей: частота врожденных по-
роков, частота врожденных пороков строгого учеты, 
частота синдрома Дауна в Республике Казахстан в 
целом и в отдельных регионах.
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Сравнение различных методов пренатальной диа-
гностики. Эффективность различных методов пре-
натальной инвазивной диагностики.

Диагностика, лечение и профилактика наследственной и врожденной 
патологии

1
Современные принципы 
лечения наследственной 
и врожденной патологии

Основные принципы лечения наследственной пато-
логии. Этиологической лечение. Методы генной ин-
женерии. Патогенетическое лечение наследной пато-
логии. Принципы диетотерапии при наследственных 
болезнях обмена веществ. Симптоматическое лече-
ние наследственной патологии. Возможности и огра-
ничения. 

2

Современная 
молекулярно-
генетическая диагно-
стика моногенной и 
полигенной патологии

Принципы молекулярно-генетической диагностики 
мутаций при моногенных заболеваниях. Прямая и 
косвенная диагностика. Молекулярно-генетическая 
диагностика при муковисцидозе, миодистрофии 
Дюшенна-Беккера и др. Принципы определения 
наследственной предрасположенности при мульти-
факториальных, полигенных заболеваниях. Гены 
предрасположенности к сахарному диабету, онколо-
гическим заболеваниям, сердечно-сосудистой пато-
логии и др.

3
Лечение наследствен-
ных нарушений метабо-
лизма

Методы лечения наследственных нарушений мета-
болизма. Лечение фенилкетоурии. Диетотерапии: 
принципы, расчет питания в зависимости от возрас-
та больного. Начало лечения и окончание. Принципы 
составления лечебного меню Лечебные препараты и 
их характеристика. Эффективность диетотерапии.

4

Мониторинг врожден-
ных пороков развития в 
системе профилактики 
наследственной пато-
логии

Мониторинг ВПР, как метод первичной профилакти-
ки врожденной патологии. Методы мониторирова-
ния ВПР. Опыт мониторинга в различных странах. 
Регистры врожденной и наследственной патологии, 
принципы работы, результаты функционирования. 
Национальный генетический регистр Республики 
Казахстан.

5
Профилактика врожден-
ной и наследственной 
патологии

Методы профилактики врожденной и наследствен-
ной патологии. Первичная и вторичная профилакти-
ка, способы и методы проведения. Периконцепцион-
ная профилактика врожденных пороков развития.
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консультация жўмысын 
ўйымдастыру

Медициналыќ-генетикалыќ ќызметті ўйымдастыру 
деѕгейі. Ґѕірдегі деѕгейдіѕ маќсаты мен міндеттері. 
Есеп беру ќўжаттамалары. 

2

Медициналыќ-
генетикалыќ консульта-
цияны ґѕірлерде жїргізу 
принциптері

Ґѕірлерде медициналыќ-генетикалыќ ќызметті, 
цитогенетикалыќ ќызметті ўйымдастыру. Меди-
циналыќ-генетикалыќ консультацияны ўйымдас-
тырудыѕ жəне тўќым ќуалаєан, туа біткен патологи-
яларды алдын алудаєы ґѕірдегі айырма-шылыќтар.

3
Дене бітімі дамуыныѕ 
тежелуі кезінде балалар-
ды тексеру баєдарламасы

Дене бітімі дамуыныѕ тежелуі кезінде балаларды 
тексеру баєдарламасы. Негізгі əдістері, кґрсетім-
дері, мїмкіншіліктері мен шектелуі.

4

Неонаталдыќ скрининг 
баєдарламасындаєы 
фенилкетонурия диагно-
стикасы

Неонаталдыќ скрининг баєдарламасындаєы фенил-
кетонурия диагностикасы. Жаѕа туылєан нəрестені 
жїргізу алгоритмі.

5

Неонаталдыќ скрининг 
баєдарламасындаєы туа 
біткен гипотиреоз диа-
гностикасы 

Неонаталдыќ скрининг баєдарламасындаєы туа 
біткен гипотиреоз диагностикасы. Жаѕа туылєан 
нəрестені жїргізу алгоритмі.

6

Сїйек-бўлшыќет 
жїйесініѕ туа біткен 
деформациялары 
кезінде баланы тексеру 
баєдарламасы

Сїйек-бўлшыќет жїйесініѕ туа біткен деформа-
циялары кезінде баланы тексеру баєдарламасы. 
Негізгі əдістері, кґрсетімдері, мїмкіншіліктері мен 
шектелуі.

7
Тері аурулары кезіндегі 
баланы генетикалыќ 
тексеру баєдарламасы

Тері аурулары кезіндегі баланы генетикалыќ тек-
серу баєдарламасы. Негізгі əдістері, кґрсетімдері, 
мїмкіншіліктері мен шектелуі.

8 Адам геномы жəне 
молекулалыќ медицина

Адам геномы жəне молекулалыќ медицина. Адам 
геномын зерттеу əдістері. Ќолданбалы мəні.

9

Заттар алмасуыныѕ 
тўќым ќуалаєан ауру-
лары кезінде емдəммен 
емдеу принциптері

Заттар алмасуыныѕ тўќым ќуалаєан аурулары кезінде 
емдəммен емдеу принциптері. Аминќышќылдар, 
кґмірсулар, май ќышќылдары алмасуыныѕ бўзы-
лыстары кезінде емдəммен емдеу.

10
Хромосомалыќ патоло-
гиялары бар науќастарды 
оѕалту баєдарламасы

Хромосомалыќ патологиялары бар науќастарды 
оѕалту баєдарламасы.

Дамудыѕ туа біткен аќауларыныѕ жəне тўќым ќуалаєан аурулардыѕ 
пренаталдыќ диагностикасы

1 Ґѕірдегі пренаталдыќ 
диагностиканыѕ

Ґѕірдегі пренаталдыќ диагностиканыѕ зертхана 
жўмысын ўйымдастырудыѕ ґѕірлік ерекшеліктері. 
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зертхана жўмысын 
ўйымдастыру

Їлгі-нўсќаларын тасымалдау, материалдарды саќ-
тау шарттары жəне т.б. 

2

ЌР генетикалыќ 
скринингті регламент-
тейтін нормативтік-
ќўќыќтыќ актілер

ЌР генетикалыќ скринингті регламенттейтін норма-
тивтік-ќўќыќтыќ актілер. №140, 124 жəне 125 
бўйрыќтар.

3

1 триместрдегі 
хромосомалыќ 
патологиялардыѕ 
биохимиялыќ маркерлері

1 триместрдегі хромосомалыќ патологиялардыѕ 
биохимиялыќ маркерлері: А плазмалыќ белоктыѕ 
жїктілікпен бірлесуін аныќтау, адам хориондыќ го-
нодотропинніѕ β-суббірлігі. Ќўрсаќтыќ нəрестеніѕ 
хромосомалыќ патологияларыныѕ маркері ретіндегі 
ингибин-А. ИФА анализін ќою. Кемшіліктері мен 
артыќшылыќтары. 

4

2 триместрдегі 
хромосомалыќ 
патологиялардыѕ 
биохимиялыќ маркерлері 

2 триместрдегі хромосомалыќ патологиялардыѕ 
биохимиялыќ маркерлері: альфа-фетопротеин, β 
адам хориондыќ гонодотропинніѕ β-суббірлігі, 
коньюгацияланбаєан эстриол. ИФА анализін ќою. 
Кемшіліктері мен артыќшылыќтары. 

5

Іштегі нəресте 
хромосомалыќ 
патологияларыныѕ 
инвазиялыќ пренаталдыќ 
диагностикалыќ əдістері

Іштегі нəресте хромосомалыќ патологияларыныѕ 
инвазиялыќ пренаталдыќ диагностикалыќ əдістері. 
Инвазиялыќ пренаталдыќ диагностика кґрсетімдері. 
Тїрлері, ґткізу əдістері. Мїмкіншіліктері, шектелуі, 
асќынулары мен ќарсы кґрсетімдері.

6

Генетикалыќ 
кґрсетімдер мен 
диагноздыѕ верификаци-
ясы бойынша жїктілікті 
їзу. Пренаталдыќ конси-
лиум жўмысы

Генетикалыќ кґрсетімдер бойынша жїктілікті їзу. 
Генетикалыќ кґрсетімдер бойынша жїктілікті їзуді 
регламенттейтін нормативтік-ќўќыќтыќ актілер. 
Генетикалыќ себептері бойынша жїктілікті їзу 
кґрсетімдері. Диагноздыѕ верификациясы. Прена-
талдыќ консилиум жўмысы. Есептеме формалары.

7

Туа біткен жəне тўќым 
ќуалаєан патоло-
гиялар пренаталдыќ 
диагностикасыныѕ 
тиімділігін есептеу

Зертханаішілік жəне –аралыќ баќылау. Пренаталдыќ 
диагностика зертханасыныѕ тиімділігін жəне са-
пасын баєалау. Негізгі кґрсеткіштерін баєалау: 
жалєан-оѕ жəне жалєан-теріс нəтижелерініѕ саны, 
сезімталдылыєыныѕ кґрсеткіші. Хромосомалыќ 
патологиялары, нервілік тїтік аќаулары, ґлім-
жітімді аќаулары бар балалардыѕ туылуын ґткізіп 
алу жаєдайыныѕ анализі. 

Тўќым ќуалаєан жəне туа біткен патологиялардыѕ диагностикасы, емі 
жəне профилактикасы

1 Тўќым ќуалаєан аурулар-
ды емдеудіѕ жəне алдын

Жеке организмдердіѕ тўќым ќуалаєан патоло-
гиялардыѕ типтеріне жəне фармакогенетикалыќ 
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ственных болезней ковой скрининг на хромосомную и врожденную па-
тологию. Формирование групп генетического риска. 
Комбинированный, интегральный, контингентный  
генетический скрининг. Преимущества, ограничения.

3

Ультразвуковой генети-
ческий скрининг.
Пренатальная ультра-
звуковая диагностика 
врожденных пороков 
развития

Ультразвуковое исследование маркеров хромосом-
ной и моногенной патологии на различных сроках 
беременности, их значимость. Значение толщины 
воротникового пространства и длины носовой ко-
сти плода для диагностики хромосомных болезней 
у плода. Ультразвуковая диагностика ВПР ЦНС, пи-
щеварительной системы, опорно-двигательного ап-
парата, мочеполовой системы, врожденных пороков 
сердца и пр. Принципы ультразвуковой диагностики 
внутриутробной гибели плода. Тактика ведения бе-
ременной. Принципы проведения эхографической 
диагностики заболеваний плода.

4
Инвазивные методы 
пренатальной диагно-
стики

Пренатальная инвазивная диагностика хромосом-
ной и моногенной патологии. Сроки проведения раз-
личных методов инвазивной диагностики. Биопсия 
хориона, плацентоцентез, амниоцентез и кордоцен-
тез. Методика проведения инвазивной процедуры 
на различных сроках беременности. Методика об-
работки плодового материала (кариотипирование, 
молекулярно-генетические, биохимические методы 
и т.д.). Показания для направления беременной на 
инвазивную диагностику наследственной патоло-
гии. Противопоказания и осложнения инвазивных 
методов диагностики. Возможности и ограничения 
различных методов инвазивной пренатальной диа-
гностики. Эффективность инвазивных методов диа-
гностики.

5
Новые направления в 
пренатальной диагно-
стике

Новые направления пренатальной диагностики. 
Новые биохимические маркеры хромосомной па-
тологии, акушерских осложнений, риска развития 
преэклампсии, преждевременных родов, макросо-
мии плода при сахарном диабете 1 типа и др. Новые 
ультразвуковые маркеры хромосомной патологии 
плода. 

6 Эффективность прена-
тальной диагностики

Эффективность пренатальной диагностики. Основ-
ные показатели, чувствительность, выявляемость, 
количество ложно-положительных результатов. 



74

моногенной патологией пов наследования моногенной патологии, понятия 
пенетрантности, клинического полимофизма, ге-
нетической гетерогенности, плейотропии, эффекта 
антиципации. Особенности консультирования гете-
розиготных носителей моногенных болезней. Рас-
чет повторного генетического риска. Определение 
прогноза для сибсов и потомства. Вопросы этики и 
деонтологии врача-генетика.

8 Введение в геномную 
медицину

Геном человека. История вопроса. Практическое 
приложение генома человека. Проблемы и опасения. 
Идея «Генетического паспорта». Функциональная 
геномика. Генетическое разнообразие человека. Ге-
ном человека и молекулярная медицина. Эффектив-
ность превентивной медицины.

9
Принципы лечения на-
следственной и врож-
денной патологи

Основные принципы лечения наследственной пато-
логии. Этиологической лечение. Методы генной ин-
женерии. Патогенетическое лечение наследной пато-
логии. Принципы диетотерапии при наследственных 
болезнях обмена веществ. Симптоматическое лече-
ние наследственной патологии. Возможности и огра-
ничения. 

10

Реабилитация и дис-
пансеризация больных с 
наследственной и врож-
денной патологией

Вопросы диспансеризации и реабилитации боль-
ных с наследственной и врожденной патологией. 
Медико-генетическая помощь больным их семьям, 
родственникам больных. Программы реабилитации 
больных с хромосомной патологией. 
Оказание психологической помощи семье с наслед-
ственной патологией. Организация реабилитации 
детей с наследственной патологией.

Пренатальная диагностика врожденных пороков развития и 
наследственных болезней

1
Генетический скрининг 
наследственной и врож-
денной патологии

Идеология генетического скрининга. Основные эта-
пы проведения. Скрининговые программы обследо-
вания беременных и новорожденных. Организация 
генетического скрининга. Международные стандар-
ты для проведения генетического скрининга. Ме-
тоды генетического скрининга. Сроки проведения. 
Оценка эффективности скрининга.

2
Пренатальная диагнос-
тика врожденных поро-
ков развития и наслед-

Инвазивные и неинвазивные методы пренатальной 
диагностики, показания и условия проведения. Био-
химический скрининг 1 и 2 триместров. Ультразву-
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алудыѕ жеке тактикала-
рын таѕдау

реакцияларына байланысты емніѕ жеке тактика-
сын таѕдау. Тўќым ќуалаєан ауруларды алдын алу. 
Гетерозиготалыќ тасымалдаушылар кезінде тўќым 
ќуалаєан патологияларды алдын алу. Дамудыѕ 
тўќым ќуалаєан ауруларыныѕ периконцепциялыќ 
профилактикасы. 

2

Моногендік жəне поли-
гендік патологиялардыѕ 
молекулалыќ-генетика-
лыќ диагностикасы 

Моногендік жəне полигендік патологиялардыѕ 
молекулалыќ-генетикалыќ диагностикасы. Тїрле-
рі. Негізгі əдістері. Кґрсетімдері. Əдістердіѕ мїм-
кіншіліктері мен шектелуі.

3
Метаболизмніѕ тўќым 
ќуалаєан бўзылыстарын 
емдеу

Метаболизмніѕ тўќым ќуалаєан бўзылыстарын 
емдеу. Емдеу принциптері. Емдеу тїрлері. Емдік 
тамаќтандыруды есептеу.

4

Цитогенетикалыќ 
жəне молекулалыќ-
цитогенетикалыќ 
анализдерді тїсіндіру

Цитогенетикалыќ жəне молекулалыќ-цитогенети-
калыќ анализдердіѕ тїрлері. Цитогенетикалыќ 
жəне молекулалыќ-цитогенетикалыќ анализдерді 
тїсіндіру.

5 Тўќым ќуалаєан патоло-
гияларды алдын алу

Тўќым ќуалаєан патологияларды алдын алу. Алдын 
алудыѕ тїрлері. Дамудыѕ туа біткен аќауларыныѕ 
периконцепциялыќ профилактикасы. 

Клиникалыќ цитогенетика

1

Ќалыпты жəне хромо-
сомалыќ синдромдар мен 
аномалиялар кезіндегі 
адам хромосомаларыныѕ 
халыќаралыќ жіктелуі 
мен номенклатурасы

Ќалыпты жəне хромосомалыќ синдромдар мен 
аномалиялар кезіндегі адам хромосомаларыныѕ 
халыќаралыќ жіктелуі мен номенклатурасы. Хро-
мосомалар полиморфизмі.

2

Іштегі нəрестені 
кариотиптеудіѕ 
диагностикалыќ 
мəселелері

Іштегі нəрестені кариотиптеудіѕ диагностикалыќ 
мəселелері: de novo пайда болатын ќўрылымныѕ 
ќайта ќўрылуы, маркерлік хромосомалар, хромо-
сомалар мозаицизмі, аналыќ жасушалар їлгісініѕ 
контаминациясы.

3 Молекулалыќ-
цитогенетикалыќ əдістер

Молекулалыќ-цитогенетикалыќ əдістердіѕ тїрлері. 
Əдістердіѕ принциптері. Мїмкіншіліктері, шек-
телуі. Пренаталдыќ диагностикада, онкогематоло-
гия мен онкологияда ќолданылуы.

4

Шыєу тегі əртїрлі 
жасушалардыѕ 
цитогенетикалыќ 
анализініѕ ерекшеліктері

Шыєу тегі əртїрлі жасушалардыѕ цитогенетикалыќ 
анализініѕ ерекшеліктері. Зерттеу материалын 
ґѕдеу əдісініѕ ерекшеліктері. Зерттеудіѕ тїрлері. 
Негізгі кезеѕдері.
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Медициналыќ генетика жəне ќоєам денсаулыєы

1

Казаќстан 
Республикасыныѕ 
Ўлттыќ Генетикалыќ 
Регистрі 

Дамудыѕ туа біткен аќауларыныѕ мониторингі 
жїйесіндегі Казаќстан Республикасыныѕ Ўлттыќ 
Генетикалыќ Регистрі. ЎГР жїргізу. Деректер база-
сы. ЌР ЎГР бойынша есеп беру формалары. Негізгі 
кґрсеткіштері (дамудыѕ туа біткен аќауларыныѕ 
жиілігі, дамудыѕ туа біткен аќауларын ќатаѕ есепке 
алудаєы жиілігі, ґлітуушылыќтаєы їлесі жəне т.б.). 
Жўмыс істеу нəтижелері.

Алмасудыѕ тўќым ќуалаєан аурулары

1

Заттар алмасуыныѕ 
тўќым ќуалаєан 
ауруларыныѕ 
диагностикалыќ əдістері 

Заттар алмасуыныѕ тўќым ќуалаєан аурулары 
диагностикасыныѕ классикалыќ əдістері. Əдістердіѕ 
мїмкіншіліктері. Кґрсетімдері. Шектелуі. Анализ-
дер нəтижелерін тїсіндіру.

2

Заттар алмасуыныѕ 
тўќым ќуалаєан аурула-
ры диагностикасыныѕ 
ќазіргі əдістері

Заттар алмасуыныѕ тўќым ќуалаєан аурулары 
диагностикасыныѕ ќазіргі əдістері. Масс-спек-
трометрия. Заттар алмасуыныѕ тўќым ќуалаєан 
ауруларыныѕ диагностикасындаєы масс-спектро-
метрия мїмкіншіліктері. Кґрсетімдері. Шектелуі. 
Анализдер нəтижелерін тїсіндіру.

3.3 Практикалыќ сабаќтар жоспарыныѕ їлгісі

№ Таќырыбы Мазмўны
Медициналыќ генетика

1
Адам 
тўќымќуалаушылыєыныѕ 
цитологиялыќ негізі

Жасушаныѕ бґлінуі. Жасушалыќ цикл жəне оныѕ 
кезеѕдері. Митоз жəне оныѕ ерекшеліктері. Мейоз 
жəне оныѕ мəні.

2 Тўќымќуалаушылыќтыѕ 
молекулалыќ негізі

ДНЌ, РНЌ ќўрылымдары. ДНЌ репликациясы. ДНЌ 
рекомбинациясы. Рекомбинация механизмі. ДНЌ 
репарациясы. ДНЌ транскрипциясы. РНЌ тїрлері. 
РНЌ трансляциясы. Гендер жəне нəруыздар.Си-
туациялыќ есептерді шешу.

3 Хромосома препаратта-
рын алу əдістері

Хромосома препараттарын алу əдістері. Тїрлері, 
негізгі кезеѕдері.

4 Клиникалыќ-
генеалогиялыќ əдіс

Клиникалыќ-генеалогиялыќ əдіс. Əдістіѕ негізі. 
Шежірені ќўру ережелері. Шежірені ќўру кезінде 
ќолданылатын негізгі символдар. Шежіреніѕ 
графикалыќ тїрлері. Шежірені аќпараттарды жинау 
ережелері. Тўќым ќуалаудыѕ əртїрлі типтеріндеге 
шежіреніѕ анализі.
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2
Принципы организа-
ции работы медико-
генетического кабинета

Организация работы медико-генетического кабине-
та (консультации). Медико-генетическое консульти-
рование в регионах. Региональные различия орга-
низации медико-генетической помощи населению 
и профилактики врожденной и наследственной па-
тологии.

3 Развитие молекулярной 
медицины

Развитие молекулярной медицины в мире и в Ре-
спублике Казахстан. Актуальность проблемы, ее 
значение для клинической медицины. Генетическое 
тестирование. Частоты наиболее распространенных 
мутаций муковисцидоза, фенилкетонурии и других 
заболеваний в казахской популяции. 

4 Неонатальный скрининг

Неонатальный скрининг. Цели, задачи, возможности. 
Условия отбора заболеваний в программу неонаталь-
ного генетического скрининга. Методы проведения 
неонатального скрининга. Массовый и селектив-
ный неонатальный скрининг. Нормативно-правовые 
акты, регламентирующие проведения неонатально-
го скрининга в Республике Казахстан. Организация 
скрининга новорожденных в регионе. Расчет эффек-
тивности неонатального скрининга.

5
Медико-генетическое 
консультирование бере-
менных

Медико-генетическое консультирование беременных 
на различных сроках беременности. Формирование 
групп генетического риска. Особенности медико-
генетического консультирования беременных с 
врожденными пороками развития плода. 
Алгоритм ведения беременных и пренатальная диа-
гностики в группах риска в зависимости от величины 
генетического риска. Вопросы этики и деонтологии 
врача-генетики при медико-генетическом консульти-
ровании беременных.

6
Медико-генетическое 
консультирование при 
хромосомной патологии

Принцип медико-генетического консультирования 
семей с хромосомной патологией. Особенности кон-
сультирования носителей хромосомных нарушений. 
Вопросы этики и деонтологии врача-генетика при 
консультировании семей с хромосомной патологией 
и носителей сбалансированных хромосомных нару-
шений.

7
Медико-генетическое 
консультирование семей 
в наследственной

Принципы медико-генетического консультирования 
семей с наследственной моногенной патологией. 
Особенности консультирования и разъяснения ти-
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обмена и других в предрасположенность к невына-
шиванию беременности и синдромы потери плода. 
Методы диагностики и профилактики.

8 Врожденный гипотиреоз Этиология. Патогенез. Клинические проявления. 
Принципы лечения. Профилактика.

9 Генетика в онкологии

Общие представления о значении наследственных 
факторов в возникновении рака. Факторы внешней. 
Среды, ассоциированные с раком (канцерогены). 
Вирусные и клеточные онкогены. Физиологическая 
роль клеточных протоонкогенов. Механизмы превра-
щения протоонкогенов в онкогены. Гены-супрессоры 
опухолевого роста.

10 Генетика сахарного диа-
бета 1 типа

Тип наследования при сахарном диабете 1 типа. 
Молекулярно-генетические маркеры сахарного диа-
бета 1 типа. Генетическая гетерогенность сахарного 
диабета 1 типа.

11

Органические ациде-
мии, сопровождающие-
ся нарушением нервно-
психического развития

Общие принципы диагностики и лечения органиче-
ских ацидемий. Изовалериановая ацидемия. Пропи-
онования ацидемия. Метилмалонования ацидемия. 
Болезнь кленового сиропа.

12 Хромосомные микроде-
леционные синдромы

Этиология наиболее часто встречающихся микро-
делеционных хромосомных заболеваний. Особенно-
сти клинических проявлений. Методы диагностики. 
Пренатальная диагностика. Особенности медико-
генетического консультирования.

13
Генетический паспорт, 
как метод превентивной 
медицины

Генетический паспорт, как метод превентивной ме-
дицины. Выявление гетерозиготного носительства 
мутаций наиболее частых и распространенных 
моногенных болезней. Гены предрасположенности 
к мультифакториальной патологии. Генетический 
паспорт для выявления предрасположенности к аку-
шерским осложнениям, сердечнососудистой патоло-
гии, онкологическим заболеваниям и прочие.

Наследственные болезни и медико-генетическая помощь населению

1
Организация медико-
генетической помощи 
населению

Основы организации медико-генетической службы. 
Уровни организации медико-генетической службы в 
Республике Казахстан. Цели и задачи каждого уров-
ня. Отчетная документация. Нормативно-правовые 
акты, регламентирующие работу медико-генетичес-
кой службы в Республике Казахстан.
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5
Хромосомалар 
ќўрылымы. Ќазіргі номен-
клатура

Хромосомалар ќўрылымы. Адам хромосомала-
рыныѕ жіктелуі. Хромосомалардыѕ ќазіргі номен-
клатурасы. Хромосомалыќ бўзылыстар графика-
лыќ жазбасыныѕ негізгі халыќаралыќ символдары.

6 Адам ќан топтарыныѕ 
полиморфизмі

Адам ќан топтарыныѕ полиморфизмі. АВО жїйесі 
бойынша ќанныѕ тўќым ќуалаєан топтары. Резус-
фактордыѕ тўќым ќуалауы. MN жїйесі бойынша 
ќан нəруыздары.

7
Хромосомалыќ бўзылыс-
тардыѕ цитогенетикалыќ 
диагностикасы

Цитогенетикалыќ əдіс. Əдістіѕ негізі. Ґткізу 
кезеѕдері. Препараттарды микроскоппен кґру.

8 Харди-Вайнберг заѕы

Популяциядаєы гендер тепе-теѕдік заѕыныѕ 
аныќтамасы, мəні мен маѕызы. Адам популяция-
сындаєы Харди-Вайнберг теориялыќ бґлуіндегі 
кґріністер мен ауытќулар. Ситуациялыќ есептерді 
шешу.

9 Туыстыќ дəрежесі туралы 
тїсінік

Инбридинг. Инбредтік, аутбредтік, ќўрама неке-
лер. Ќандас туыс дəрежесі туралы тїсінік. Ќандас 
туыстыѕ əртїрлі дəрежесіндегі инбридинг коэф-
фициенті.

10 Егіздік əдіс

Əдістіѕ мəні. Моно- жəне дизиготалы егіздердегі 
конкорданттылыќ жəне дискорданттылыќ туралы 
тїсінік. Конкорданттылыќ коффициенті. Ситуа-
циялыќ есептерді шешу.

11
Хромосомалыќ 
бўзылыстар кезіндегі 
фенотип анализі

Хромосомалыќ бўзылыстар кезіндегі фенотип 
анализі. 

12

Тўќым ќуалаєан аурулар 
бойынша компьютерлік 
аныќтама-диагностикалыќ 
жїйені жəне деректер 
базасын ќолдану

Тўќым ќуалаєан аурулар бойынша компьютерлік 
аныќтама-диагностикалыќ жїйе мен деректер база-
сы. Жўмыс істеу принциптері. 

Клиникалыќ генетика

1

Тўќым ќуалаєан жəне 
туа біткен патологиялар 
кезінде медициналыќ-
генетикалыќ консультация 
жїргізу

Тўќым ќуалаєан жəне туа біткен патологиялар 
кезінде медициналыќ-генетикалыќ консультация 
жїргізу. Маќсаты. Міндеттері. Ґткізу кезеѕдері.



38

2

Дамудыѕ микроанома-
лиялары. Ўєымдары 
мен терминологиясы. 
Клиникалыќ мəні.

Дамудыѕ морфогенетикалыќ варианттары (ми-
кроаномалиялар, микробелгілер, дисэмбриогенез 
белгілері), олардыѕ дамуы, постнаталдыќ модифи-
кациясы. Жалпы жəне ґзіндік морфогенетикалыќ 
варианттары: тўќым ќуалаєан синдромдар мен 
туа біткен жаєдайлар диагностикасындаєы мəні. 
Шежірені ќўрастыру, клиникалыќ жəне зертханалыќ 
тексеруді баєалау. 

3

Əртїрлі тўќым ќуалаєан 
патологиялар кезіндегі 
науќастар фенотипініѕ 
анализі

Əртїрлі тўќым ќуалаєан патологиялар (дамудыѕ 
туа біткен аќаулары, хромосомалыќ патология-
лар, моногендік аурулар) кезіндегі науќастар фе-
нотипініѕ анализі.

4
Генетикалыќ ќауіп-
ќатерлерді есептеп 
шыєару принциптері

Генетикалыќ ќауіп-ќатерлер туралы тїсінік. Ге-
нетикалыќ ќауіп-ќатерлерді есептеп шыєару прин-
циптері. Ситуациялыќ есептерді шешу.
Зертханалыќ генетика

1 Полимеразды тізбекті 
реакция

Əдістіѕ мəні. Полимеразды тізбекті реакциялардыѕ 
тїрлері. Негізгі кезеѕдері. Клиникалыќ генетикадаєы 
ќолдану мїмкіншілігі.

2 Рестрикт їзіндісі ўзынды-
єыныѕ полиморфизмі 

Əдістіѕ мəні. Негізгі кезеѕдері. Клиникалыќ гене-
тикадаєы ќолдану мїмкіншілігі.

3 Геномдыќ дактилоскопия Геномдыќ дактилоскопия. Əдістіѕ мəні. Мїм-
кіншілігі. Ќолдану аймаєы. Анализді ќою.

4 Цитогенетикалыќ əдіс
Кариотиптеу. Ґткізу кезеѕдері. Материалдарды алу. 
Егу. Ґсіру. Бекіту. Бояу. Препаратты микроскоп- 
пен кґру.

5 Молекулалыќ-
цитогенетикалыќ əдіс

Молекулалыќ-цитогенетикалыќ əдіс. Тїрлері. Негіз-
гі кезеѕдері. Клиникалыќ медицинадаєы молеку-
лалыќ-цитогенетикалыќ əдістіѕ мїмкіншіліктері. 
Анализді ќою.

6 Генетикалыќ пренаталдыќ 
скрининг əдістері

Генетикалыќ пренаталдыќ скрининг əдістері. Ана-
лизді ќою.

7

Іштегі нəресте 
хромосомалыќ 
бўзылыстарыныѕ 
инвазиялыќ пренаталдыќ 
диагностикасындаєы 
цитогенетикалыќ əдісі

Жїргізу кезеѕдері. Инвазиялыќ пренаталдыќ диа-
ностиканыѕ əртїрінде материалдарды алу жəне 
ґѕдеу. Егу. Ґсіру. Бекіту. Бояу. Препаратты микро-
скоппен кґру.

8 Масс-спектрометрия Анализді ќою. Əдістіѕ негізі, сынаќќа дайындыќ, 
анализін жїргізу жаєдайы, мїмкіншілігі, шектелуі.
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3
Этические проблемы 
медико-генетического 
консультирования

Этические проблемы медико-генетического кон-
сультирования: различные виды дискриминаций, 
конфликт прав, проблемы раскрытия информации, 
генетический детерминизм, разница в культурных 
нормах по отношению к здоровью. Этические прин-
ципы генетического консультирования. Психоло-
гическое и психосоциальное направление медико-
генетического консультирования. Общие условия 
для генетического тестирования.

4
Этические проблемы 
репродуктивной меди-
цины

Этические проблемы репродуктивной медицины. 
Вспомогательные репродуктивные технологии, пре-
димплантационная диагностика, пренатальная диа-
гностика, донорство половых клеток, суррогатное 
материнство.

Примерное содержание компонента по выбору
Актуальные вопросы медицинской генетики

1 Фетальная медицина: 
миф или реальность

Фетальная медицина. Понятие. Виды фетальной ме-
дицины: пренатальная диагностика, фетальная те-
рапия, фетальная хирургия, фетальная диагностика, 
Fetendo. Возможности фетальной хирургии, откры-
тая фетальная хирургия. Лечение синдрома Фета-
фетальной трансфузии методами фетальной меди-
цины. Основные проблемы фетальной медицины.

2 Дефекты невральной 
трубки

Этиология. Патогенез. Классификация. Пренаталь-
ная диагностика открытых дефектов невральной 
трубки. Лечение и профилактика.

3 Фолатзависимые врож-
денные пороки развития

Этиология фолатзависимых врожденных пороков 
развития. Патогенез. Пренатальная диагностика. Ле-
чение и профилактика.

4 Муковисцидоз Этиология. Патогенез. Классификация. Клинические 
проявления. Принципы лечения. Профилактика.

5 Фенилкетонурия
Этиология. Патогенез. Клинические проявления. 
Материнская фенилкетонурия. Принципы лечения. 
Профилактика.

6 Адреногенитальный 
синдром

Этиология. Патогенез. Классификация. Клинические 
проявления. Принципы лечения. Профилактика.

7 Генетика невынашива-
ния беременности

Значение генетических факторов в предрасположен-
ность к невынашиванию беременности. Роль генов 
фолатного метаболизма, генов свертывающей систе-
мы, генов системы детоксикации, генов липидного
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стике наследственных и 
мультифакториальных 
заболеваний

заболеваний. Уровни биохимической диагностики: 
первичный продукт гена, клеточный уровень, мета-
болиты в биологических жидкостях. Предположи-
тельная диагностика (просеивание): качественные 
и количественные методы. Перечень основных ме-
тодов и краткая их характеристика (качественные 
тесты с мочой, бумажная и тонкослойная хрома-
тография аминокислот и сахаров в моче и крови, 
электрофорез, микробиологический тест Гатри, 
флюорометрия). Просеивающие программы массо-
вой диагностики наследственных болезней и гетеро-
зиготных состояний. Подтверждающая диагностика. 
Количественное определение ферментов и метабо-
литов. Современные методы: автоматический анализ 
аминокислот, жидкостная и газовая хроматография, 
масс-спектрометрия, ядерный магнитный резонанс, 
радиоиммунохимические и иммуноферментные ме-
тоды. Показания к биохимическому исследованию 
для диагностики наследственных заболеваний.

8 Масс-спектрометрия в 
клинической практике

Определение. Принцип метода. Основные этапы 
проведения. Возможности методы в клинической 
практике. Ограничения. Показания для проведения 
исследования. Возможности в неонатальном скри-
нинге, в клинической токсикологии, , определения 
биомаркеров, для диагностики наследственных на-
рушений обмена веществ (аминокислот, пуринов, 
пиримидинов, органических ацидемий, нарушений 
β-окисления жирных кислот и др.).

Этические и правовые основы медицинской генетики

1 Биоэтика

Принципы и правила биоэтики. История вопроса. 
Принцип «не навреди». Принцип «автономии лич-
ности». Принцип «справедливости». Правила совре-
менной биоэтики. Правило «правдивости». Правило 
«конфиденциальности». Правило «информирован-
ного согласия».

2
Принципы деонтологии 
и этики в клинической 
генетике

Деонтология. Основы учения о врачебной этике и 
эстетике, о врачебном долге, о врачебной тайне. Ме-
дицинская этика. Правила взаимодействия врача и 
больного с наследственной патологией и его родст-
венников. Биоэтические проблемы профилактики нас-
ледственной патологии. Этические и морально-пси-
хологические проблемы пренатальной диагностики. 
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Медициналыќ генетиканыѕ этикалыќ жəне ќўќыќтыќ негіздері

1

Генетикалыќ анамнезі 
бар отбасылары-
на медициналыќ- 
генетикалыќ консультация 
жїргізудіѕ этикалыќ 
аспектілері

Генетикалыќ анамнезі бар отбасыларына медици-
налыќ-генетикалыќ консультация жїргізу: моно-
гендік патологиялар, хромосомалыќ патологиялар 
жəне дамудыѕ туа біткен аќаулары. медициналыќ-
генетикалыќ консультация жїргізудіѕ этикалыќ 
жəне ќўќыќтыќ ерекшеліктері.

2

Жоєары генетикалыќ 
ќауіп-ќатер топтарындаєы 
жїкті əйелдерге 
медициналыќ- 
генетикалыќ консультация 
жїргізу

Жоєары генетикалыќ ќауіп-ќатер топтарындаєы 
жїкті əйелдерге медициналыќ- генетикалыќ кон-
сультация жїргізу. Медициналыќ-генетикалыќ 
консультация жїргізудіѕ этикалыќ жəне ќўќыќтыќ 
ерекшеліктері.

3

Іштегі нəрестеніѕ туа 
біткен аќаулары бар жїкті 
əйелдерге медициналыќ- 
генетикалыќ консультация 
жїргізу ерекшеліктері

Іштегі нəрестеніѕ туа біткен аќаулары бар жїкті 
əйелдерге медициналыќ-генетикалыќ консульта-
ция жїргізу. Медициналыќ-генетикалыќ консуль-
тация жїргізудіѕ этикалыќ жəне ќўќыќтыќ 
ерекшеліктері.

4
Репродукциялыќ функция-
лардыѕ бўзылыстары 
кезінде медициналыќ- 

Репродукциялыќ функциялардыѕ бўзылыстары 
кезінде медициналыќ-генетикалыќ консультация 
жїргізу. Медициналыќ-генетикалыќ консультация

генетикалыќ консультация 
жїргізу ерекшеліктері

жїргізудіѕ этикалыќ жəне ќўќыќтыќ ерекшелік-
тері.

Таѕдау бойынша компоненттер їлгісі
Медициналыќ генетиканыѕ ґзекті мəселелері

1 Пренаталдыќ консилиум
Пренаталдыќ консилиум. Ўйым. Мамандардыѕ 
негізгі ќўрамы. Маќсаты, міндеттері. Есеп беру 
ќўжаттамалары. 

2

Фето-феталдыќ транс-
фузия синдромы 
кезінде медициналыќ- 
генетикалыќ консультация 
жїргізу 

Фето-феталдыќ трансфузия синдромы кезінде ме-
дициналыќ-генетикалыќ консультация жїргізу.

3 Нервілік тїтік аќауын 
алдын алу əдістері

Нервілік тїтік аќауын алдын алу əдістері. Нервілік 
тїтік аќауын периконцепциялыќ алдын алу.

4 Фолаттəуелді туа біткен 
аќауларды алдын алу Фолаттəуелді туа біткен аќауларды алдын алу.

5 Жаѕа туылєан нəресте 
муковисцидозы

Муковисцидоз диагностикасыныѕ ерекшеліктері. 
Тер сынаќтары. Муковисцидоздыѕ молекулалыќ-
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диагностикасыныѕ 
ерекшеліктері

генетикалыќ диагностикасы.

6 Фенилкетонурия 
неонаталдыќ скринингі 

Фенилкетонурия неонаталдыќ скринингі. Анализді 
ќою.

7

1 жасќа дейінгі 
балалардаєы феникето-
нурия кезінде емдəммен 
емдеуді есептеу

1 жасќа дейінгі балалардаєы феникетонурия кезінде 
емдəммен емдеуді есептеу. 

8

1 жастан кейінгі 
балалардаєы феникето-
нурия кезінде емдəммен 
емдеуді есептеу 

1 жастан кейінгі балалардаєы фенилкетонурия 
кезінде емдəммен емдеуді есептеу. 

9

Бедеулік пен бала 
тоќтамайтын жїктілік 
кезінде медициналыќ-
генетикалыќ консультация 
жїргізу

Бедеулік пен бала тоќтамайтын жїктілік кезінде 
медициналыќ-генетикалыќ консультация жїргізу. 
Тексеру алгоритмі.

10

Нервтік-психикалыќ 
дамудыѕ тежелуі кезіндегі 
синдромалдыќ диагно-
стика

Нервтік-психикалыќ дамудыѕ тежелуі кезіндегі 
синдромалдыќ диагностика. Тексеру алгоритмі.

11

Жыныстыќ дамудыѕ 
бўзылыстары кезіндегі 
синдромалдыќ диагно-
стика 

Жыныстыќ дамудыѕ бўзылыстары кезіндегі синд-
ромалдыќ диагностика. Тексеру алгоритмі.

12 Микроделециялыќ син-
дромдар диагностикасы 

Микроделециялыќ синдромдар диагностикасы. 
Анализді ќою.

13 Генетикалыќ паспорт

Генетикалыќ паспорт. Акушериялыќ асќынуларєа, 
жїрек-каѕтамырлар патологияларына, онкология-
лыќ жəне т.б. ауруларєа бейімділіктіѕ генетикалыќ 
паспортына мысалдар.

Тўќым ќуалаєан аурулар жəне тўрєындарєа медициналыќ-генетикалыќ 
жəрдем кґрсету

1

Ќазаќстан Республика-
сында медициналыќ – 
генетикалыќ ќызметтіѕ 
есеп беру ќўжаттамасы

Ќазаќстан Республикасында медициналыќ-гене-
тикалыќ ќызметтіѕ есеп беру ќўжаттамасы. Гене-
тикалыќ скрининг пен ЎГР бойынша есеп беру 
формалары.

2
Дене пішіні дамуыныѕ 
кідіруі кезіндегі синдро-
малдыќ диагностика

Дене пішіні дамуыныѕ кідіруі кезіндегі синд-
ромалдыќ диагностика. Тексеру алгоритмі.
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ряда менделирующих заболеваний, проявляющихся 
изменением хромосом, диагностике онкологических 
заболеваний и некоторых форм лейкозов, оценке 
мутагенных эффектов лекарственных препаратов, 
мониторинге повреждающих воздействий факторов 
среды.

4
Методы генетического 
скрининга беременных 
1 триместра

Определение плазменного ассоциированного с бере-
менностью белка А, β-субъединицы хорионического 
гонадотропина человеческого в сыворотке беремен-
ных. Формирование групп риска по хромосомной 
патологии по данным биохимического скрининга 1 
триместра. Новые сывороточные маркеры, исполь-
зуемые в генетическом скрининге: ингибин-А, РР-
13. Возможности, ограничения. Условия, влияющие 
на достоверность анализа. Внутри- и межлаборатор-
ный контроль.

5
Методы генетического 
скрининга беременных 
2 триместра

Определение β-субъединицы хорионического гона-
дотропина человеческого, альфа-фетопротеина, не-
связанного эстриола в сыворотке беременных. Фор-
мирование групп риска по хромосомной патологии 
по данным биохимического скрининга 2 триместра. 
Формирование группы риска по дефектам невраль-
ной трубки и другим врожденным порокам развития. 
Алгоритм ведения беременной группы генетическо-
го риска. Условия, влияющие на достоверность ана-
лиза. Внутри- и межлабораторный контроль.

6
Методы инвазивной 
пренатальной диагно-
стики

Пренатальная инвазивная диагностика хромосом-
ной и моногенной патологии. Сроки проведения раз-
личных методов инвазивной диагностики. Биопсия 
хориона, плацентоцентез, амниоцентез и кордоцен-
тез. Методика проведения инвазивной процедуры 
на различных сроках беременности. Методика об-
работки плодового материала (кариотипирование, 
молекулярно-генетические, биохимические методы 
и т.д.). Показания для направления беременной на 
инвазивную диагностику наследственной патоло-
гии. Противопоказания и осложнения инвазивных 
методов диагностики. Эффективность инвазивных 
методов диагностики.

7 Биохимические методы 
исследования в диагно-

Значение биохимических методов в диагностике на-
следственных  болезней  и  мультифакториальных
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Лабораторная генетика

1

Методы молекулярно-
генетической диагно-
стики наследственной 
патологии

Суть методов. Универсальность методов ДНК-
диагностики, возможность их использования. Ха-
рактеристика основных методических подходов 
(выделение ДНК, рестрикция, электрофорез, блот-
тинг, гибридизация, зонды). Полимеразная цепная 
реакция. Разрешающие возможности молекулярно-
генетических методов в диагностике наследственных 
болезней. Дородовая, доклиническая диагностика и 
диагностика гетерозиготных состояний. Показания 
к применению молекулярно-генетических методов. 
Метод сцепления генов, генетические основы ме-
тода. Современные представления о генетических 
картах человека. Необходимые условия для приме-
нения метода. Полиморфные антигенные и фермен-
тативные системы. Явление полиморфизма длины 
рестриктных участков ДНК (ПДРФ). Использование 
ПДРФ для диагностики методом сцепления генов. 
Понятие о секвенировании последовательностей 
ДНК. Современные возможности ДНК-диагностики: 
зондовая диагностика для выявления локуса ано-
мального гена, значение карт сцепления хромосом 
и генов в их картировании. Понятие о генетической 
паспортизации.

2 Секвенирование. Геном-
ная дактилоскопия

Секвенирование. Геномная дактилоскопия. Поня-
тие. Принципы методов. Прикладное значение для 
медицины. Определение отцовства методом ДНК-
диагностики. Определение отцовства и степени род-
ства молекулярно-генетическими методами. Прин-
ципы расчета достоверности анализа. Геномная 
дактилоскопия.

3 Современные цитогене-
тические методы

Определение и суть методов. Область применения: 
диагностика наследственной и ненаследственной па-
тологии, изучение мутационного процесса, исследо-
вание нормального полиморфизма хромосом, лока-
лизация генов. Варианты цитогенетических методов 
исследования. Понятие о кариотипе. Современные 
методы исследования хромосом: прометафазный 
анализ, FISH, авторадиографическое исследование, 
хромосом-специфичные и регион-специфичные мо-
лекулярные зонды и другие. Значение цитогенетиче-
ского метода в диагностике хромосомных болезней, 

41

3

Неонаталдыќ скрининг 
баєдарламасындаєы 
фенилкетонурия диагно-
стикасы

Неонаталдыќ скрининг баєдарламасындаєы фенил-
кетонурия диагностикасы. Анализді ќою.

4

Неонаталдыќ скрининг 
баєдарламасындаєы туа 
біткен гипотиреоз диа-
гностикасы 

Неонаталдыќ скрининг баєдарламасындаєы туа 
біткен гипотиреоз диагностикасы. Анализді ќою.

5

Сїйек-бўлшыќет 
жїйесініѕ туа біткен 
деформациясы кезіндегі 
синдромалдыќ диагно-
стика 

Сїйек-бўлшыќет жїйесініѕ туа біткен деформа-
циясы бар баланы тексеру баєдарламасы. Тексеру 
алгоритмі. Синдромалдыќ диагностика.

6
Тері заќымдануы кезіндегі 
синдромалдыќ диагно-
стика

Тері заќымдану кезінде баланы тексеру баєдар-
ламасы. Тексеру алгоритмі. Синдромалдыќ диагно-
стика.

7 Геномика жəне протео-
мика

Геномика жəне протеомика. Медициналыќ генетика 
їшін ќолданбалы маѕызы.

8
Алмасудыѕ тўќым ќуала-
єан аурулары кезінде емдік 
тамаќтандыруды есептеу

Алмасудыѕ тўќым ќуалаєан аурулары кезінде емдік 
тамаќтандыруды есептеу. Мысалдар.

9

Тўќым ќуалаєан жəне туа 
біткен патологиялары бар 
науќастарды оѕалтуды 
жəне диспансерлеуді 
ўйымдастыру

Тўќым ќуалаєан жəне туа біткен патологиялары 
бар науќастарды оѕалтуды жəне диспансерлеуді 
ўйымдастыру.

Дамудыѕ туа біткен аќаулары мен тўќым ќуалаєан аурулардыѕ 
пренаталдыќ диагностикасы

1

Пренаталдыќ диагно-
стикада медициналыќ-
генетикалыќ консультация 
жїргізу

Ерекшеліктері, алгоритмдері мен мəселелері. 
Инвазиялыќ пренаталдыќ диагностикаєа баєыттау 
критерилері. Генетик-дəрігер міндеттері. Алєашќы 
медициналыќ-генетикалыќ консультация жїргізу. 
Пренаталдыќ диагностика нəтижелері бойынша 
медициналыќ-генетикалыќ консультация жїргізу.

2
1 триместрдегі хромо-
сомалыќ патологиялардыѕ 
биохимиялыќ маркерлері

1 триместрдегі хромосомалыќ патологиялардыѕ 
биохимиялыќ маркерлері. Анализді ќою əдістемесі. 
Клиникалыќ мысалдар.

3
2 триместрдегі хромо-
сомалыќ патологиялардыѕ 
биохимиялыќ маркерлері 

2 триместрдегі хромосомалыќ патологиялардыѕ 
биохимиялыќ маркерлері. Анализді ќою əдістемесі. 
Клиникалыќ мысалдар.
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4

1 триместрдегі хромо-
сомалыќ патологиялардыѕ 
ультрадыбыстыќ 
маркерлері 

Пренаталдыќ ультрадыбыстыќ скрининг. Маќ-
саттары мен міндеттері. 1 жəне 2 триместрлердегі 
хромосомалыќ патологиялардыѕ ультрадыбыстыќ 
маркерлері.

5
Жїкті əйелдердіѕ 
ультрадыбыстыќ 
скринингі

Пренаталдыќ ультрадыбыстыќ скрининг. Маќсат-
тары мен міндеттері. 2 триместрдегі хромосомалыќ 
патологиялардыѕ ультрадыбыстыќ маркерлері.

6 Инвазиялыќ пренаталдыќ 
диагностиканыѕ əдістері

Инвазиялыќ пренаталдыќ диагностиканыѕ əдістері: 
хорион биопсиясы, плацентоцентез, амниоцентез. 
Кордоцентез. Материалдарды алу ережелері, ґткізу 
əдістері.

7 Пренаталдыќ консилиум Пренаталдыќ консилиум. Клиникалыќ мысалдар.

8

Туа біткен жəне тўќым 
ќуалаєан патологиялардыѕ 
пренаталдыќ диагностика-
сыныѕ тиімділігін есептеу

Туа біткен жəне тўќым ќуалаєан патологиялардыѕ 
пренаталдыќ диагностикасыныѕ тиімділігін есеп-
теу. Негізгі кґрсеткіштері. Мысалдар.

Тўќым ќуалаєан жəне туа біткен патологиялардыѕ диагностикасы, емі 
жəне профилактикасы

1
Балалардаєы тўќым 
ќуалаєан аурулар кезінде 
аєзалар мен жїйелердіѕ

Балалардаєы тўќым ќуалаєан аурулар кезінде 
аєзалар мен жїйелердіѕ заќымдану дəрежесін 
баєалауєа арналєан функциялыќ əдістердіѕ мəні.

заќымдану дəрежесін 
баєалауєа арналєан функ-
циялыќ əдістердіѕ мəні

Электромиография. Магнит-резонансты томогра-
фия. Зерттеудіѕ ультрадыбыстыќ əдістері.

2

Моногендік 
жəне полигендік 
патологиялардыѕ 
молекулалыќ-генетикалыќ 
диагностикасы

Моногендік жəне полигендік патологиялар диаг-
ностикасыныѕ принциптері мен əдістері. Еѕ 
жиі жəне кеѕ таралєан моногендік аурулардыѕ 
молекулалыќ-генетикалыќ диагностикасы: фенил-
кетонурия, муковисцидоз, Дюшенн-Беккер миоди-
строфиясы жəне т.б. Анализді ќою.

3 Метаболизмдік аурулар 
кезінде емдəмді есептеу

Метаболизмдік аурулар кезінде емдəмді есептеу. 
Клиникалыќ мысалдар.

4

Тўќым ќуалаєан ау-
рулар диагностикасы 
кезінде цитогенетикалыќ 
жəне молекулалыќ- 
цитогенетикалыќ 
анализдерді тїсіндіру

Тўќым ќуалаєан аурулар диагностикасы кезінде 
цитогенетикалыќ жəне молекулалыќ- цитогене-
тикалыќ анализдерді тїсіндіру. Ситуациялыќ 
есептерді шешу.

5
Туа біткен жəне тўќым 
ќуалаєан патологияларды 
алдын алу

Туа біткен жəне тўќым ќуалаєан патологияларды 
алдын алу. Ситуациялыќ есептерді шешу.
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врожденными пороками половых органов и нару-
шением полового развития. Методы диагностики. 
Принципы лечения. 

4
Наследственные болез-
ни опорно-двигательной 
системы

Наиболее распространенные наследственные нару-
шения опорно-двигательной системы. Этиология, па-
тогенез, клиника. Принципы медико-генетического 
консультирования и постановки синдромального 
диагноза при наследственных заболевания опорно-
двигательной системы. Методы диагностики. Прин-
ципы лечения.

5

Наследственно обуслов-
ленные формы нару-
шений умственного и 
физического развития

Наиболее распространенные наследственно обу-
словленные формы умственного и физического раз-
вития. Этиология, патогенез, клиника. Принципы 
медико-генетического консультирования и постанов-
ки синдромального диагноза при наследственно обу-
словленных нарушениях умственного и физического 
развития. Методы диагностики. Принципы лечения.

6
Наследственные заболе-
вания нервно-мышечной 
системы

Наиболее распространенные наследственные забо-
левания нервно-мышечной системы. Этиология, па-
тогенез, клиника. Принципы медико-генетического 
консультирования и постановки синдромального 
диагноза при наследственных заболевания нервно-
мышечной системы системы. Методы диагностики. 
Принципы лечения.

7
Наследственные дис-
плазии соединительной 
ткани

Классификация и эпидемиология дисплазии соеди-
нительной ткани. Диагностика дисплазии соедини-
тельной ткани. Наследственные коллагенопатии. 
Дисплазия соединительной ткани в практической 
деятельности врача. Методология лечения и принци-
пы диспансеризации больных с дисплазией соедини-
тельной ткани.

8

Болезни накопления, 
сопровождающиеся 
нарушением нервно-
психического развития

Этиология. Патогенез. Основные клинические про-
явления. Мукополисахаридозы. Муколипидозы. Ган-
лиозидозы. Болезнь Ниманна-Пика. Болезнь Гоше. 
Методы диагностики. Лечение.

9

Наследственные бо-
лезни обмена веществ: 
нарушения обмена 
углеводов

Этиология. Патогенез. Классификация. Особенности 
клинических проявлений. Принципы диагностики и 
лечения.
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ответов на лекарства (повышенная чувствитель-
ность, толерантность, парадоксальность). Фарма-
когенетические особенности при наследственных 
болезнях.

19 Антимутагенез

Современная классификация веществ, обладающих 
антимутагенной активностью. Характеристика анти-
мутагенов. Проблема фармакологической защиты 
генома человека.

20 Синдромология наслед-
ственной патологии

Понятие синдром, секвенция, последовательность, 
аномалад. Схемы нарушений морфогенеза. Патоло-
гия морфогенеза, как причина врожденных пороков 
развития. Особенности клинического осмотра боль-
ных и их родственников, способствующих диагно-
стике врожденной и наследственной патологии. Осо-
бенности внешнего вида, специфичность спектра 
морфогенетических вариантов развития при наслед-
ственной патологии. Антропометрия в диагностике 
наследственных болезней. Морфогенетические ва-
рианты развития (микроаномалии, микропризнаки, 
признаки дисэмбриогенеза), их генез, постнатальная 
модификация. Общие и специфические морфоге-
нетические варианты: значение в диагностике на-
следственных синдромов и врожденных состояний. 
Составление фенотипа, родословной, оценка клини-
ческого и лабораторного обследования. Постановка 
синдромального диагноза.
Клиническая генетика

1

Медико-генетическое 
консультирование семей 
с наследственной и 
врожденной патологией

Медико-генетическое консультирование, как вид 
специализированной медицинской помощи. Медико-
генетическое консультирование: основы, принципы, 
цель, задачи и этапы проведения при различных фор-
мах наследственной патологии. Показания для про-
ведения медико-генетического консультирования.

2 Митохондриальные 
болезни

Этиология. Патогенез. Клинические проявления 
наиболее распространенных митохондриальных бо-
лезней. Методы диагностики. Принципы лечения. 

3
Наследственные на-
рушения полового 
развития

Наиболее распространенные наследственные на-
рушения полового развития. Этиология, патогенез, 
клиника. Принципы медико-генетического консуль-
тирования и постановки синдромального диагноза 
при наследственных заболевания, проявляющихся 

43

Клиникалыќ цитогенетика

1

Ќалыпты жəне 
хромосомалыќ син-
дромдар мен анома-
лиялар кезіндегі адам 
хромосомаларыныѕ 
халыќаралыќ жіктелуі мен 
номенклатурасы

Классикалыќ цитогенетикадаєы номенклатурасы. 
Ќалыпты хромосомалар. Аномалдыќ хромосома-
лар. Адам цитогенетикасындаєы негізгі жіктемесі 
мен номенклатурасы.

2
Іштегі нəрестені карио-
типтеудіѕ диагностикалыќ 
мəселелері 

Іштегі нəрестені кариотиптеудіѕ диагностикалыќ 
мəселелері.

3 Молекулалыќ-
цитогенетикалыќ əдістер

Молекулалыќ-цитогенетикалыќ əдістер. Методоло-
гия. Мїмкіншіліктері, шектелуі, артыќшылыќтары, 
кемшіліктері. Цитогенетикалыќ практикада ќол-
дану.

4

Шыєу тегі əртїрлі 
жасушалардыѕ 
цитогенетикалыќ 
анализініѕ ерекшеліктері

Шыєу тегі əртїрлі жасушалардыѕ цитогенетикалыќ 
анализініѕ ерекшеліктері (хорион бїрлері, плацен-
та, амниондыќ сўйыќтыќ, іштегі нəресте кіндікбауы 
ќаны лимфоциттері).

Медициналыќ генетика жəне ќоєам денсаулыєы

1

Медициналыќ генетика-
лыќ ќызмет жїйесіндегі 
есеп беру формалары мен 
медициналыќ ќўжаттама-
лары

Медициналыќ генетикалыќ ќызмет жїйесіндегі есеп 
беру формалары мен медициналыќ ќўжаттамалары. 
Генетикалыќ скрининг бойынша есеп беру форма-
лары.

2 ЎГР есеп беру формалары

Жаѕа туылєан нəресте туралы хабарлауды толты-
ру. ЎГР мамандандырылєан картасыныѕ негізгі 
мəліметтері. «ЌР Ўлттыќ Генетикалыќ Регистрі» 
бойынша компьютерлік баєдарламамен жўмыс 
істеу. ЌР ЎГР деректер базасын ґѕдеу, есеп беру 
формалары. 

Заттар алмасуыныѕ тўќым ќуалаєан аурулары

1
Биохимиялыќ 
генетикалыќ тексерудіѕ 
нəтижелерін тїсіндіру

Метаболизмніѕ тўќым ќуалаєан бўзылыстары бар 
науќастарды биохимиялыќ генетикалыќ тексеру 
нəтижелерін тїсіндіру. Ситуациялыќ есептерді 
шешу.
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3.4 Тыѕдарманныѕ ґзіндік жўмысы (ТҐЖ) жоспарыныѕ їлгісі

№ ТҐЖ мазмўны
Медициалыќ генетика

1 Цитогенетикалыќ анализдерді тїсіндіру.
2 Молекулалыќ-генетикалыќ анализдерді тїсіндіру.
3 Медициналыќ ќўжаттамаларды жїргізу.

4 Белгіленген таќырыптар бойынша баяндамалар, презентациялар жəне реферат-
тар дайындау.

5 Кітапханада, єаламторда жўмыс жасау.
Клиникалыќ генетика

1 Медициналыќ-генетикалыќ консультацияларєа ќатысу.
2 Медициналыќ ќўжаттамаларды жїргізу.
3 Цитогенетикалыќ анализдерді тїсіндіру.
4 Молекулалыќ-генетикалыќ анализдерді тїсіндіру.

5 Заттар алмасуыныѕ тўќым ќуалаєан аурулары кезінде биохимиялыќ ана-
лиздердіѕ нəтижелерін тїсіндіру.

6 Белгіленген таќырыптар бойынша баяндамалар, презентациялар жəне реферат-
тар дайындау. 

7 Тўрєындарєа медициналыќ-генетикалыќ білімді насихаттау.
8 Кітапханада, єаламторда жўмыс жасау. 

Зертханалыќ генетика

1
Медициналыќ генетика зертханасындаєы жўмыс (цитогенетикалыќ анализдерді 
ґткізуге ќатысу, зертханалыќ ыдыстарды дайындау, цитогенетикалыќ анализдіѕ 
негізгі кезеѕдері жəне т.б.).

2 Медициналыќ ќўжаттамаларды жїргізу. 
3 Цитогенетикалыќ анализдерді тїсіндіру.
4 Молекулалыќ-генетикалыќ анализдерді тїсіндіру.

5 Жїкті əйелдерге іштегі нəрестеніѕ туа біткен жəне хромосомалыќ патологияла-
рына биохимиялыќ скрининг ґткізуге ќатысу. 

6 Жаѕа туылєан нəрестеніѕ тўќым ќуалаєан патологияларєа неонаталдыќ скри-
нинг ґткізуге ќатысу. 

7 Кітапханада, єаламторда жўмыс жасау. 

8 Белгіленген таќырыптар бойынша баяндамалар, презентациялар жəне реферат-
тар дайындау. 
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Вайнберга. Генетическая структура популяций чело-
века и факторы ее определяющие. Географические и 
популяционные различия в частотах наследственных 
болезней. Популяционные аспекты клинической ге-
нетики. Естественный отбор. Взаимодействие от-
бора и других эволюционных факторов в эволюции 
природных и лабораторных популяций. Миграции и 
их роль. Брачная структура. Численность популяций. 
Генетическая изменчивость популяции и её сохране-
ние. Адаптивная норма и генетический груз. 

16 Этногеномика

Полиморфизм ДНК и его использование для изуче-
ния истории и происхождения народов. Аутосомные 
маркеры ДНК. Полиморфизм митохондриальной 
ДНК человека. Полиморфизм ДНК Y-хромосомы.

17 Семиотика наследствен-
ной патологии

Определение и понятия. Особенности клинических 
проявлений наследственной патологии. Семейный 
характер заболевания. Хроническое, прогредиент-
ное, рецедивирующее течение. Специфические сим-
птомы наследственной патологии. Множественные 
патологические изменения многих органов и си-
стем. Понятие о плеотропии. Первичная и вторичная 
плейотропия. Врожденных характер заболевания. 
Резистентность к наиболее распространенным мето-
дам терапии. Особенности осмотра и физикального 
обследования болных и родственников. Семиология 
наследственных болезней и синдромологический 
подход к диагностике. Семиология врожденных 
пороков и микроаномалии развития и их клинико-
генетическая оценка.

18 Экологическая генетика. 
Фармакогенетика

Понятие об экологической генетике. Предмет изу-
чения. Зависимость проявление гена от факторов 
внешней среды. Понятие об экогенетическом дей-
ствии факторов. «Молчащие» (нейтральные) гены. 
Генетические различия в реакциях на действие 
факторов внешней среды. Использование методов 
медицинской генетики (клинико-генеалогического, 
близнецового, популяционно-статистического) в 
экогенетике. Наследственно обусловленные патоло-
гические реакции на действие внешних факторов. 
Понятие о фармакогенетике. Предмет изучения. Раз-
личные индивидуальные осложнения лекарственной 
терапии.  Наследственно  обусловленные  вариаций
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детей. Аномалии в системе половых хромосом и ауто-
сом. Хромосомные аномалии при спонтанных абор-
тах и мертворождениях. Репродуктивная функция у 
носителей перестроек хромосом. Наследственные 
синдромы, сопровождающиеся нестабильностью 
хромосом. Особенности клинических проявлений 
хромосомных аномалий. Синдром Дауна (простая и 
транслокационная формы). Синдром Патау. Синдром 
Эдвардса. Синдром «кошачьего крика». Хромосом-
ные синдромы, связанные с нарушениями в системе 
половых хромосом. Проблемы лечения хромосом-
ных болезней и реабилитации больных. Показания к 
цитогенетическому анализу.

13 Основы тератологии 
человека

Понятие о медицинской тератологии. Принципы 
экспериментальной тератологии Вильсона. Основ-
ные события внутриутробного развития. Взаимодей-
ствие сроков беременности и повреждающих факто-
ров при возникновении пороков плода. Тератогенез. 
Тестирование на тератогенность. Особенности влия-
ния тератогенных факторов. Основные группы тера-
тогенных факторов. Критерии безопасности FDA. 

14
Болезни с наследствен-
ным предрасположе-
нием

Общая характеристика. Понятие о предрасполо-
женности. Взаимодействие генетической предрас-
положенности и специфических условий среды в 
развитии заболеваний. Механизмы реализации на-
следственного предрасположения. Характер семей-
ного накопления. Генетика мультифакториальных 
заболеваний: терминология, основные понятия и их
содержание. Модели наследования. Анализ родос-
ловных. Генетический риск при мультифакториаль-
ных болезнях. Таблицы эмпирического риска. Мар-
керы подверженности. Факторы повышенного риска. 
Значение наследственного предрасположения в раз-
витии язвенной болезни, гипертонической болезни, 
онкологических заболеваний, хронического алко-
голизма, сахарного диабета, врожденных пороков 
развития т.д. Профилактика мультифакториальных 
заболеваний. Индивидуальный прогноз развития 
мультифакториального заболевания и его значение 
для клинической практики.

15 Основы популяционной 
медицинской генетики.

Популяционная генетика и эпидемиология наследст-
венных болезней. Гены в популяциях. Закон Харди-
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Медициналыќ генетиканыѕ этикалыќ жəне ќўќыќтыќ негіздері
1 Консилиумдар мен медициналыќ-генетикалыќ консультацияларєа ќатысу.
2 Генетикалыќ анамнезі бар отбасыларымен жўмыс істеу.
3 Медициналыќ ќўжаттамаларды жїргізу.
4 Кітапханада, єаламторда жўмыс жасау. 

5 Белгіленген таќырыптар бойынша баяндамалар, презентациялар жəне реферат-
тар дайындау. 

Таѕдау бойынша компоненттер їлгісі
Медициналыќ генетиканыѕ ґзекті мəселелері

1 Консилиумдар мен медициналыќ-генетикалыќ консультацияларєа ќатысу. 
2 Медициналыќ ќўжаттамаларды жїргізу. 
3 Цитогенетикалыќ анализдерді тїсіндіру.
4 Молекулалыќ-генетикалыќ анализдерді тїсіндіру.

5 Заттар алмасуыныѕ тўќым ќуалаєан аурулары кезінде биохимиялыќ анализ-
дердіѕ нəтижелерін тїсіндіру.

6 Іштегі нəрестелерді УДЗ нəтижелерін тїсіндіру.
7 Кітапханада, єаламторда жўмыс жасау. 

8 Белгіленген таќырыптар бойынша баяндамалар, презентациялар жəне реферат-
тар дайындау. 
Тўќым ќуалаєан аурулар жəне тўрєындарєа медициналыќ-генетикалыќ 

жəрдем кґрсету
1 Консилиумдар мен медициналыќ-генетикалыќ консультацияларєа ќатысу. 
2 Медициналыќ ќўжаттамаларды жїргізу. 
3 Цитогенетикалыќ анализдерді тїсіндіру.
4 Молекулалыќ-генетикалыќ анализдерді тїсіндіру.

5 Заттар алмасуыныѕ тўќым ќуалаєан аурулары кезінде биохимиялыќ ана-
лиздердіѕ нəтижелерін тїсіндіру.

6 Іштегі нəрестелерді УДЗ нəтижелерін тїсіндіру.
7 Кітапханада, єаламторда жўмыс жасау. 

8 Белгіленген таќырыптар бойынша баяндамалар, презентациялар жəне реферат-
тар дайындау. 

Дамудыѕ туа біткен аќаулары мен тўќым ќуалаєан аурулардыѕ 
пренаталдыќ диагностикасы

1 Консилиумдар мен медициналыќ-генетикалыќ консультацияларєа ќатысу. 
2 Медициналыќ ќўжаттамаларды жїргізу. 
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3 Пренаталдыќ диагностика бґлімшесінде жўмыс істеу.

4 Жїкті əйелдерге іштегі нəрестеніѕ туа біткен жəне хромосомалыќ патологияла-
рына биохимиялыќ скрининг ґткізуге ќатысу.

5 Жаѕа туылєан нəрестеніѕ тўќым ќуалаєан патологияларына неонаталдыќ скри-
нинг ґткізуге ќатысу.

6 Жїкті əйелдердіѕ биохимиялыќ скрининг нəтижелерін тїсіндіру.

7 Инвазиялыќ пренаталдыќ диагностиканы ґткізгеннен кейін цитогенетикалыќ 
анализдерді тїсіндіру. 

8 Неонаталдыќ скрининг нəтижелерін тїсіндіру. 
9 Іштегі нəрестелер УДЗ нəтижелерін тїсіндіру.
10 Тўрєындар арасында медициналыќ-генетикалыќ білімді насихаттау.
11 Кітапханада, єаламторда жўмыс жасау. 

12 Белгіленген таќырыптар бойынша баяндамалар, презентациялар жəне реферат-
тар дайындау. 

Тўќым ќуалаєан жəне туа біткен патологиялардыѕ диагностикасы, 
емі жəне профилактикасы

1 Медициналыќ ќўжаттамаларды жїргізу. 
2 Цитогенетикалыќ анализдерді тїсіндіру.
3 Молекулалыќ-генетикалыќ анализдерді тїсіндіру.
4 Неонаталдыќ скрининг нəтижелерін тїсіндіру. 
5 Іштегі нəрестелерді УДЗ нəтижелерін тїсіндіру.
6 Тўрєындар арасында медициналыќ-генетикалыќ білімді насихаттау.
7 Кітапханада, єаламторда жўмыс жасау. 

8 Белгіленген таќырыптар бойынша баяндамалар, презентациялар жəне реферат-
тар дайындау. 

Клиникалыќ цитогенетика
1 Медициналыќ ќўжаттамаларды жїргізу. 

2
Медициналыќ генетика зертханасындаєы жўмыс (цитогенетикалыќ анализдерді 
ґткізуге ќатысу, зертханалыќ ыдыстарды дайындау, цитогенетикалыќ анализдіѕ 
негізгі кезеѕдері жəне т.б.).

3 Цитогенетикалыќ анализдерді тїсіндіру. 
4 Кітапханада, єаламторда жўмыс жасау. 

5 Белгіленген таќырыптар бойынша баяндамалар, презентациялар жəне реферат-
тар дайындау. 

Медициналыќ генетика жəне ќоєам денсаулыєы
1 Заттар алмасуыныѕ тўќым ќуалаєан аурулары.
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наследование. Основы диагностики, лечения и про-
филактики наследственной патологии.

10 Моногенные болезни

Общие вопросы этиологии и патогенеза моногенных 
заболеваний. Механизмы патогенеза моногенных 
заболеваний: специфичность мутаций, множествен-
ность метаболических путей, множественность 
функций белков. Понятие о генетической гетероген-
ности, пенетрантности и клиническом полиморфиз-
ме моногенных болезней. Понятие об импритинге на 
генном уровне. Принципы классификации моноген-
ных болезней и синдромов. Наиболее распространен-
ные болезни и синдромы с аутосомно-доминантным 
типом наследования: нейрофиброматоз, синдром 
Нунан, миотоническая дистрофия, семейная гипер-
холестеринемия, синдром Марфана и др. Болезни и 
синдромы с аутосомно-рецессивным типом наследо-
вания: синдром альбинизма глазно-кожный, синдром 
Картагенера, адреногенитальный синдром, синдром 
Меккеля и др. Болезни и синдромы с Х-сцепленным 
рецессивным наследованием: мышечная дистрофия 
Дюшенна, эктодермальная дисплазия, гемофилия и 
др. Моногенные синдромы множественных врож-
денных пороков развития. Общие признаки. Клини-
ческие примеры.

11

Врожденные пороки 
развития. Этиология. 
Номенклатура врожден-
ных пороков развития

Врождённые пороки развития (ВПР). Принципы 
классификации. Причины возникновения и механиз-
мы патогенеза ВПР. Характеристика наиболее часто 
встречающихся ВПР. Пороки развития: первичные 
и вторичные. Изолированные, системные и множе-
ственные врожденные пороки развития. Этиологи-
ческая гетерогенность ВПР. Понятие синдрома, ас-
социации, деформации, дисплазии.

12 Хромосомные болезни.

Общая характеристика хромосомных болезней. 
Место хромосомной патологии в структуре наслед-
ственных болезней. Этиология, патогенез и класси-
фикация хромосомных болезней. Аномалии хромо-
сомного набора человека: численные и структурные. 
Полиплоидии, анеуплоидии, трисомии, моносомии. 
Полные и мозаичные формы, транслокационные ва-
рианты. Однородительские дисомии. Хромосомный 
импринтинг. Семейная предрасположенность. Воз-
раст родителей и частота хромосомных болезней у
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5 Хромосомная теория 
наследственности

Генетическое картирование хромосом человека. Ме-
тоды изучения. Изучение сцепления генов по родос-
ловным. Типы сцепления, информативность семей, 
методы вычисления сцепления. Метод гибридизации 
соматических клеток в изучении сцепления генов. 
Прочие методы. Программа «Геном человека» и со-
временная генетическая карта хромосом человека.

6 Хромосомы. Строение и 
функции. Номенклатура

Строение хромосом и их морфология. Хромосомы 
человека в интерфазном ядре. Хромосомы челове-
ка в метафазе. Химическая организация хромосом 
человека. Хромосомы человека в мейозе. Методы 
изучения. Характеристика хромосом в профазе I де-
ления, метафазе I и II. Значение в идентификации 
численных и структурных перестроек. Гетерохрома-
тин и эухроматин – основа линейной дифференциро-
ванности хромосом человека.

7 Менделеевская генетика

Гибридологичский метод Грегора Менделя. Опыты 
Менделя по моногибридному скрещиванию. Законы 
Менделя. Гипотеза Менделя о расхождении алле-
лей при образовании гамет. Теория вероятностей в 
анализе менделевского расщепления. Хромосомные 
основы менделевского наследования. Дигибридное 
скрещивание. Расщепление по генотипу и феноти-
пу. Образование гамет у дигетерозигот. Закон неза-
висимого наследования пар аллелей. Соотношение 
частоты фено- и генотипов. Тригибридное и полиги-
бридное расщепление. Прямые биологические дока-
зательства дигибридного менделевского расщепле-
ния на уровне образования гамет и зигот.

8
Этиология и патогенез 
наследственной пато-
логии

Типы изменчивости. Ненаследственная и наслед-
ственная изменчивость. Наследственная патология, 
как результат наследственной изменчивости. Мута-
гены. Типы мутаций. Генные, геномные и хромо-
сомные мутации, как причина врожденной и наслед-
ственной патологии. Патогенетические механизмы 
наследственной патологии. 

9 Классификация наслед-
ственных болезней

Наследственные болезни. Классификация наслед-
ственных и генетически детерминированных бо-
лезней. Типы наследования. Характеристика типов 
наследования. Особенности цитоплазматического и 
митохондриального типов наследования. Полигенное
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2 Консилиумдер мен медициналыќ-генетикалыќ консультацияларєа ќатысу.
3 Медициналыќ ќўжаттамаларды жїргізу. 

4 Заттар алмасуыныѕ тўќым ќуалаєан аурулары кезінде биохимиялыќ анализ-
дердіѕ нəтижелерін тїсіндіру.

5 Неонаталдыќ скрининг нəтижелерін тїсіндіру. 
6 Кітапханада, єаламторда жўмыс жасау. 

7 Белгіленген таќырыптар бойынша баяндамалар, презентациялар жəне реферат-
тар дайындау. 
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4 Біліктілікті арттыру циклі негізгі компонентініѕ таќырыптыќ 
жоспарыныѕ їлгісі жəне мазмўны

«Медициналыќ генетиканыѕ ґзекті мəселелері»

4.1 Дəрістердіѕ таќырыптыќ жоспарыныѕ їлгісі

№ Таќырыбы Мазмўны

1 Феталдыќ медицина: миф 
немесе наќтылыќ

Феталдыќ медицина. Ўєым. Феталдыќ медици-
наныѕ тїрлері: пренаталдыќ диагностика, 
феталдыќ терапия, феталдыќ хирургия, фетал-
дыќ диагностика, Fetendo. Феталдыќ хирур-
гияныѕ мїмкіншіліктері, ашыќ феталдыќ 
хирургия. Феталдыќ медицина əдістерімен 
фета-феталдыќ трасфузия синдромын емдеу. 
Феталдыќ медицинаныѕ негізгі мəселелері.

2 Нервілік тїтіктіѕ аќаулары 
Этиологиясы. Патогенезі. Жіктемесі. Нервілік 
тїтіктіѕ ашыќ аќауларыныѕ пренаталдыќ диа-
гностикасы. Емдеу жəне алдын алу.

3 Дамудыѕ фолаттəуелді туа 
біткен аќаулары 

Дамудыѕ фолаттəуелді туа біткен аќауларыныѕ 
этиологиясы. Патогенезі. Пренаталдыќ диагно-
стикасы. Емдеу жəне алдын алу.

4 Муковисцидоз
Этиологиясы. Патогенезі. Жіктемесі. Клиника-
лыќ кґрінісі. Емдеу принциптері. Профилакти-
касы.

5 Фенилкетонурия
Этиологиясы. Патогенезі. Клиникалыќ кґрінісі. 
Аналыќ фенилкетонурия. Емдеу принциптері. 
Профилактикасы. 

6 Адреногениталилыќ синдром
Этиологиясы. Патогенезі. Жіктемесі. Клиника-
лыќ кґрінісі. Емдеу принциптері. Профилакти-
касы.

7 Бала тоќтамайтын 
жїктіліктіѕ генетикасы

Бала тоќтамайтын жїктілікке бейімділіктегі 
генетикалыќ факторлардыѕ маѕызы. Бала кґ-
термеу жїктілігі жəне іштегі нəрестені жоєалту 
синдромына бейімділіктегі фолатты мета-
болизм, ќан ўю, детоксикация жїйелері, майлар 
алмасуы гендерініѕ рґлі. Диагностика мен ал-
дын алу əдістері.

8 Туа біткен гипотиреоз
Этиологиясы. Патогенезі. Жіктемесі. Клиника-
лыќ кґрінісі. Емдеу принциптері. Профилакти-
касы.
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3 Примерный тематический план и содержание профилирующих дисциплин 
переподготовки по специальности «Медицинская генетика»

3.1 Примерный тематический план лекций

№ Тема Содержание
Медицинская генетика

1
Роль медицинской 
генетики в современной 
медицине 

Медицинская генетика, как наука. Место медицин-
ской генетики в системе медицинских знаний, взаи-
мосвязь медицинской генетики с другими клиниче-
скими и медико-профилактическими дисциплинами. 
Значение генетики в профессиональной подготовке 
врача. Главные разделы современной генетики, гене-
тики человека, медицинской генетики. Связь меди-
цинской генетики с другими направлениями. Клини-
ческая генетика. Задачи медицинской и клинической 
генетики в современной медицине. История ста-
новления медицинской генетики, основные этапы 
развития. Основоположники развития науки. Роль 
отечественных ученых в развитии медицинской и 
клинической генетики.

2
Клетка. Строение. 
Функции. Клеточный 
цикл

Биологические основы наследственности человека. 
Клеточная теория. Строение клетки. Жизненный 
цикл клетки. Гаметогенез. Оплодотворение и ран-
ние стадии эмбрионального развития. Критические 
периоды развития. Влияние повреждающих факто-
ров на плод. Процессы подготовки репродуктивной 
системы женского организма к оплодотворению и 
беременности.

3
Цитологические основы 
наследственности че-
ловека

Деление клеток. Клеточный цикл и его периоды. 
Митоз и его особенности. Биохимические основы 
наследственности. Мейоз и его значение.

4 Молекулярные основы 
наследственности 

Роль ДНК как носителя генетической информации. 
Строение ДНК и РНК. Репликация ДНК. Рекомби-
нация ДНК. Мутанты и генетические карты фагов. 
Механизмы рекомбинации. Репарация ДНК. Тонкая 
структура гена. Молекулярный механизм мутаций. 
Общая природа генетического кода. Транскрипция 
ДНК. Виды РНК. Трансляция РНК. Генетический 
код. Гены и их организация. Гены и белки.
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• оценить данные УЗИ на различных сроках беременности;
• оценить результаты биохимического скрининга;
• оценить результаты инвазивной диагностики хромосомной и моногенной па-

тологии.

Слушатель должен владеть навыками:
• проведения генеалогического анализа родословной семьи с наследственной па-

тологией;
• расчета генетического риска при различных типах наследственных заболева-

ний;
• графически изобразить и проанализировать родословную;
• проведения синдромологической диагностики наследственной патологии;
• провести расчет и анализ показателей перинатальной заболеваемости и смерт-

ности от генетических нарушений в регионе;
• расчета лечебной диеты для больного фенилкетонурией.

2 Распределение часов дисциплины

Переподготовка по специальности «Медицинская генетика»

Дисциплина
Аудиторные часы

СРС
Всего Лекции Практические 

занятия
Медицинская генетика 144 24 120 72
Клиническая генетика 72 12 60 36
Лабораторная генетика 72 12 60 36
Этические и правовые основы ме-
дицинской генетики 36 6 30 18

Итого: 324 54 270 162

Повышение квалификации по специальности «Медицинская генетика»

Тематика
Аудиторные часы

СРС
Всего Лекции Практические 

занятия
Актуальные вопросы медицинской 
генетики 162 30 78 54
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9 Онкологиядаєы генетика

Обырдыѕ пайда болуындаєы тўќым ќуалау 
факторларыныѕ маѕызы туралы жалпы тїсінік. 
Сыртќы орта факторлары. Обырмен (канце-
рогендер) іліктескен орталар. Вирустыќ жəне 
жасушалыќ онкогендер. Жасушалыќ прото-
онкогендердіѕ физиологиялыќ рґлі. Прото-
онкогендердіѕ онкогендерге алмасу механизмі. 
Ісіктер ґсуініѕ гендері-супрессорлары.

10 1 типті ќантты диабет гене-
тикасы

1 типті ќантты диабет кезіндегі тўќым ќуалау 
типтері. 1 типті ќантты диабеттіѕ молекулалыќ-
генетикалыќ маркерлері. 1 типті ќантты диа-
беттіѕ генетикалыќ гетерогенділігі.

11

Нервтік-психикалыќ даму-
дыѕ бўзылыстарымен бірге 
жїретін органикалыќ ациде-
миялар

Органикалыќ ацидемиялар диагностикасыныѕ 
жəне емініѕ жалпы принциптері. Изовалериан-
дыќ ацидемия. Пропиондыќ ацидемия. Метил-
малондыќ ацидемия. Їйеѕкі шəрбат ауруы.

12 Хромосомалыќ микроде-
лециялыќ синдромдар.

Еѕ жиі кездесетін микроделециялыќ хромосо-
малыќ аурулар этиологиясы. Клиникалыќ кґрі-
ністерініѕ ерекшеліктері. Диагностика əдістері. 
Пренаталдыќ диагностика. Медициналыќ-гене-
тикалыќ консультация жїргізу ерекшеліктері.

13
Алдын алу медицинасыныѕ 
əдістері ретіндегі 
генетикалыќ паспорт

Алдын алу медицинасыныѕ əдістері ретіндегі 
генетикалыќ паспорт. Еѕ жиі жəне кеѕ тарал-
єан моногендік аурулар мутацияларыныѕ гете-
розиготалыќ тасымалдаушылыєын аныќтау. 
Мультифакторлыќ патологияларєа бейім гендер. 
Акушериялыќ асќынуларєа, жїрек-ќантамыр-
лар патологияларына, онкологиялыќ жəне таєы 
басќа ауруларєа бейімділікті аныќтауєа арнал-
єан генетикалыќ паспорт.

4.2 Семинарлардыѕ таќырыптыќ жоспарыныѕ їлгісі жəне мазмўны

№ Таќырыбы Мазмўны

1
Медициналыќ-генетикалыќ 
ќызметтегі клиникалыќ 
патологиялыќ талдаулар

Медициналыќ-генетикалыќ ќызметтегі кли-
никалыќ патологиялыќ талдаулар. Маќсаты, 
негізгі міндеттері. Болашаќта ауруды болжам-
дау їшін патологиялыќ-анатомиялыќ диагноз 
верификациясыныѕ мїмкіншіліктері. Негізгі 
мəселелер.
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2 Фето-феталдыќ трансфузия-
лар синдромы 

Фето-феталдыќ трансфузиялар синдромыныѕ 
генетикалыќ аспектілері. Фето-феталдыќ транс-
фузиялар тїрлері. Медициналыќ-генетикалыќ 
консультация жїргізу.

3

Нервілік тїтік аќауларын ал-
дын алу əдістеріндегі жїкті 
əйелдердіѕ генетикалыќ 
скринингі

Нервілік тїтік аќауларын алдын алу əдістеріндегі 
жїкті əйелдердіѕ генетикалыќ скринингі. Ґткізу 
мерзімі. Жїкті əйелдерді жїргізу алгоритмі.

4

Дамудыѕ фолаттəуелді туа 
біткен аќаулары кезінде 
медициналыќ-генетикалыќ 
консультация жїргізу 

Дамудыѕ фолаттəуелді туа біткен аќаулары 
кезінде медициналыќ-генетикалыќ консуль-
тация жїргізу. Жїкті əйелдерді тексеру жəне 
жїргізу алгоритмдері. Дамудыѕ фолаттəуелді 
туа біткен аќауларын алдын алу.

5
Муковисцидоз диагностика-
сыныѕ молекулалыќ-
генетикалыќ əдістері

Муковисцидоз диагностикасыныѕ молекула-
лыќ-генетикалыќ əдістері. Тїрлері. Мїмкін-ші-
ліктері мен шектелуі.

6
1 жасќа дейінгі балалардаєы 
ФКУ кезінде емдəммен 
емдеуді есептеу 

1 жасќа дейінгі балалардаєы ФКУ кезінде 
емдəммен емдеуді есептеу. Балаларды тамаќ-
тандырудаєы аминќышќылдары, майлар мен 
басќа да компоненттер ќўрамыныѕ жасќа бай-
ланысты ерекшеліктері. Емдік тамаќтандыруды 
есептеу. 1 жасќа дейінгі балаларєа емдік таєам-
ды таѕдау.

7
1 жастан кейінгі балалардаєы 
ФКУ кезінде емдəммен 
емдеуді есептеу

1 жастан кейінгі балалардаєы ФКУ кезінде 
емдəммен емдеуді есептеу. Балаларды тамаќ-
тандырудаєы аминќышќылдары, майлар мен 
басќа да компоненттер ќўрамыныѕ жасќа бай-
ланысты ерекшеліктері. Емдік тамаќтандыруды 
есептеу. 1 жастан кейінгі балаларєа емдік 
таєамды таѕдау.

8

Бедеулік пен бала 
тоќтамайтын жїктілік 
кезінде ерлі-зайыптыларды 
генетикалыќ тексеру 
баєдарламасы

Бедеулік пен бала тоќтамайтын жїктілік 
кезінде ерлі-зайыптыларды генетикалыќ тек-
серу баєдарламасы. Цитогенетикалыќ зерттеу. 
Молекулалыќ-генетикалыќ əдістер. Негізгі 
кґрсетімдері мен мїмкіншіліктері.

9

Нервтік-психологиялыќ 
дамудыѕ тежелуі бар бала-
ларды генетикалыќ тексеру 
баєдарламасы

Нервтік-психологиялыќ дамудыѕ тежелуі бар 
балаларды генетикалыќ тексеру баєдарламасы. 
Негізгі əдістер, кґрсетімдері, мїмкіншіліктері 
мен шектелуі.
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• методы цитогенетической диагностики хромосомных нарушений;
• основы популяционной генетики человека;
• общую клиническую характеристику, особенности течения, диагностики и ле-

чения наследственных заболеваний;
• принципы диспансеризации беременных группы риска, больных и членов их 

семей;
• принципы массового скрининга новорожденных на наследственные 6олезни 

обмена;
• принципы генетического скрининга беременных в различные сроки беремен-

ности;
• показания и сроки беременности для проведения дородовой диагностики;
• принципы и технику проведения пренатальных инвазивных методов диагно-

стики в различные сроки беременности;
• показания для прерывания беременности по генетическим показаниям;
• принципы профилактики наследственной и врожденной патологии;
• приготовление и анализ препаратов клеточных культур из биологических мате-

риалов для проведения цитогенетического исследования;
• общие принципы проведения молекулярно-генетического исследования;
• основы медицинской психологии, этики и деонтологии в медицинской генетике.

Слушатель должен уметь: 
• проводить фенотипический осмотр больных;
• графически изобразить и проанализировать родословную;
• провести объективное исследование пробанда по органам и системам;
• своевременно определить синдромальный диагноз;
• провести расчет генетического риска;
• определить прогноз развития заболевания в семье при различных формах на-

следственных заболеваний;
• провести комплексное медико-генетическое консультирование беременным;
• провести комплексное медико-генетическое консультирование семьям с на-

следственной патологией;
• провести комплексное медико-генетическое консультирование семьям, плани-

рующим беременность;
• формировать группы риска беременных и семей по врожденной и наследствен-

ной патологии;
• провести расчет и анализ показателей перинатальной заболеваемости и смерт-

ности от генетических нарушений в регионе;
• вести регистр врожденных пороков развития в регионе;
• обосновать тактику лечения больного ребенка с наследственным дефектом об-

мена веществ;
• оценить эффективность диетотерапии при наследственных болезнях обмена;
• оформить соответствующую медицинскую генетическую документацию;
• оценить результаты лабораторных и специальных методов диагностики;
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1 Пояснительная записка

Введение
В последнее время в большинстве стран мира проблемы повышения рождаемости, 

ранней профилактики наследственных и мультифакториальных болезней, улучше-
ния состояния репродуктивного здоровья являются наиболее актуальными. 
Наследственные болезни и врожденные аномалии развития, являясь тяжелой, 

трудно корригируемой, часто летальной патологией, оказывают высокое социально-
экономическое, медицинское и морально-психологическое значение для семьи и для 
государства в целом. 
В Республике Казахстан по данным Национального генетического регистра (НГР 

РК) ежегодно рождается более 3500-4000 детей с врожденной патологией. Высо-
кая частота врожденной и наследственной патологии в популяциях Казахстана, их 
значимый вклад в показатели репродуктивного здоровья, детской заболеваемости, 
смертности и инвалидности, требует необходимость широкого внедрения в практику 
современного здравоохранения республики медико-генетического консультирова-
ния, современных методов диагностики, в том числе и пренатальной диагностики, 
наследственной и врожденной патологии 
Для оказания квалифицированной медико-генетической помощи населению Ре-

спублики Казахстан актуальным является подготовка высокоспециализированных 
специалистов в области медицинской генетики.

Цель дисциплины:
- цель дополнительного медицинского образования по специальности «Медицин-

ская генетика» – приобретение и усовершенствование профессиональных навыков 
по специальности, включающей получение новых теоретических знаний об этиоло-
гии и патогенезе наследственных болезней, ранней диагностике, профилактике и ле-
чении врожденных и наследственных заболеваний, освоение вопросов организации 
медико-генетической помощи.

Задачи дисциплины:
- основной задачей переподготовки по специальности «Медицинская генети-

ка» является подготовить специалиста для проведения самостоятельного медико-
генетического консультирования с использованием всех современных достижений 
медицинской генетики в вопросах диагностики, профилактики и лечения наслед-
ственной и врожденной патологии.

Конечные результаты обучения
Слушатель должен знать:

• общие вопросы организации медико-генетической помощи населению;
• основы общей генетики человека;
• этиологию и патогенез врожденных пороков развития и наследственных забо-

леваний;
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10

Жыныстыќ дамудыѕ 
бўзылыстары бар балалар-
ды генетикалыќ тексеру 
баєдарламасы 

Жыныстыќ дамудыѕ бўзылыстары бар балалар-
ды генетикалыќ тексеру баєдарламасы. Негізгі 
əдістері, кґрсетімдері, мїмкіншіліктері мен 
шектелуі.

11

Хромосомалыќ 
микроделециялыќ синдром-
дар диагностикасыныѕ 
əдістері

Хромосомалыќ микроделециялыќ синдромдар 
диагностикасыныѕ əдістері. Тўќым ќуалаєан 
аурулар диагностикасындаєы ќазіргі цитоге-
нетикалыќ жəне молекулалыќ-цитогенетика-
лыќ əдістер. Əдістемелердіѕ негізі. Мїмкін-
шіліктері, шектелуі. Клиникалыќ генетикада 
əдістерді ќолданудаєы негізгі кґрсетімдер.

12
Алдын алу медицинасыныѕ 
əдістері ретіндегі 
генетикалыќ паспорт

Алдын алу медицинасыныѕ əдістері ретіндегі 
генетикалыќ паспорт. Еѕ жиі жəне кеѕ таралєан 
моногендік ауруларды гетерогендік тасы-
малдаушыларды аныќтау. Мультифакторлыќ 
ауруларєа бейім гендер. Акушериялыќ асќы-
нуларєа, жїрек-ќантамырлар патологияларына, 
онкологиялыќ ауруларєа бейімділікті аныќтау-
єа арналєан гене-тикалыќ паспорт.

4.3 Практикалыќ сабаќтардыѕ таќырыптыќ жоспарыныѕ 
їлгісі жəне мазмўны

№ Таќырыбы Мазмўны

1 Пренаталдыќ консилиум
Пренаталдыќ консилиум. Ўйым. Мамандардыѕ 
негізгі ќўрамы. Маќсаты, міндеттері. Есеп беру 
ќўжаттамалары. 

2

Фето-феталдыќ транс-
фузия синдромы кезінде 
медициналыќ-генетикалыќ 
консультация жїргізу 

Фето-феталдыќ трансфузия синдромы кезінде 
медициналыќ-генетикалыќ консультация жїр-
гізу.

3 Нервілік тїтік аќауын алдын 
алу əдістері

Нервілік тїтік аќауын алдын алу əдістері. Нер-
вілік тїтік аќауын периконцепциялыќ алдын алу.

4 Фолаттəуелді туа біткен 
аќауларды алдын алу Фолаттəуелді туа біткен аќауларды алдын алу.

5
Жаѕа туылєан нəресте 
муковисцидозы 
диагностикасыныѕ əдістері

Муковисцидоз диагностикасыныѕ əдістері. Тер 
сынаќтары. Муковисцидоздыѕ молекулалыќ-
генетикалыќ диагностикасы.

6 Фенилкетонурияєа 
неонаталдыќ скрининг 

Фенилкетонурияєа неонаталдыќ скрининг. 
Анализді ќою.
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7
1 жасќа дейінгі балалардаєы 
феникетонурия кезінде 
емдəммен емдеуді есептеу

1 жасќа дейінгі балалардаєы феникетонурия 
кезінде емдəммен емдеуді есептеу. 

8
1 жастан кейінгі балалардаєы 
феникетонурия кезінде 
емдəммен емдеуді есептеу 

1 жастан кейінгі балалардаєы фенилкетонурия 
кезінде емдəммен емдеуді есептеу. 

9

Бедеулік пен бала 
тоќтамайтын жїктілік 
кезінде медициналыќ-
генетикалыќ консультация 
жїргізу

Бедеулік пен бала тоќтамайтын жїктілік 
кезінде медициналыќ-генетикалыќ консульта-
ция жїргізу. Тексеру алгоритмі.

10
Нервтік-психикалыќ 
дамудыѕ тежелуі кезіндегі 
синдромалдыќ диагностика

Нервтік-психикалыќ дамудыѕ тежелуі кезін-
дегі синдромалдыќ диагностика. Тексеру алго-
ритмі.

11
Жыныстыќ дамудыѕ 
бўзылыстары кезіндегі 
синдромалдыќ диагностика 

Жыныстыќ дамудыѕ бўзылыстары кезіндегі 
синдромалдыќ диагностика. Тексеру алго-
ритмі.

12 Микроделециялыќ синдром-
дар диагностикасы 

Микроделециялыќ синдромдар диагностикасы. 
Анализді ќою.

13 Генетикалыќ паспорт

Генетикалыќ паспорт. Акушериялыќ асќыну-
ларєа, жїрек-ќантамырлар патологияларына, 
онкологиялыќ жəне т.б. ауруларєа бейімділіктіѕ 
генетикалыќ паспортына мысалдар.

4.4 Тыѕдарманныѕ ґзіндік жўмысы (ТҐЖ) жоспарыныѕ їлгісі

№ ТҐЖ мазмўны
1 Консилиумдарєа жəне медициналыќ-генетикалыќ консультацияларєа ќатысу.
2 Медициналыќ ќўжаттамаларды жїргізу. 
3 Цитогенетикалыќ анализдерді тїсіндіру. 
4 Молекулалыќ-генетикалыќ анализдерді тїсіндіру. 

5 Зат алмасудыѕ тўќым ќуалаєан аурулары кезінде биохимиялыќ анализдерді 
тїсіндіру. 

6 Іштегі нəрестелер УДЗ нəтижелерін тїсіндіру.

7 «ЌР Ўлттыќ Генетикалыќ Регистрі» деректер базаларыныѕ анализі. ДТА 
жиілігін есептеу. Есептемені дайындау.

8 Ґѕірлердегі медициналыќ-генетикалыќ ќызметтіѕ жаєдайлары туралы есеп-
темені дайындау.
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9 Кітапханада, єаламторда жўмыс жасау.

10 Белгіленген таќырыптар бойынша баяндамалар, презентациялар жəне рефе-
раттар дайындау.

5 Оќу жəне оќыту əдістері

•  Дəрістер: шолу, проблемалыќ.
• Семинарлар мен практикалыќ сабаќтар: Тўќым ќуалаєан аурула-

ры бар науќастарєа, генетикалыќ анамнезге ќаныќ отбасыларына, жїкті 
əйелдерге медициналыќ-генетикалыќ консультация жїргізу, медициналыќ 
ќўжаттамаларды жїргізу, медициналыќ-генетикалыќ консультацияныѕ əртїрлі 
бґлімшелерінде жўмыс жасау, консилиумдерге, соныѕ ішінде пренаталдыќ 
консилиумге ќатысу, таќырыптыќ науќастарды талдау, шаєын топтарда жўмыс 
істеу, пікірталас, презентациялар, кері байланыс, єылыми-практикалыќ конфе-
ренцияларды ўйымдастыру.

• Тыѕдарманныѕ ґзіндік жўмысы (ТҐЖ): Тўќым ќуалаєан аурулары бар 
науќастарєа, генетикалыќ анамнезге ќаныќ отбасыларына, жїкті əйелдерге 
медициналыќ-генетикалыќ консультация жїргізу, медициналыќ-генетикалыќ 
консультацияныѕ əртїрлі бґлімшелерінде жўмыс жасау, тўрєындарєа 
медициналыќ-генетикалыќ білімді насихаттау, єылыми-оќу əдебиеттерімен 
жəне баќылау-ґлшеу ќўралдарымен жўмыс істеу, медициналыќ-генетикалыќ 
картаны жазу, презентацияєа дайындалу,

6 Клиникалыќ база

Медициналыќ генетикалар зертханасы, ќўрамына медициналыќ-генетикалыќ кон-
сультация, цитогенетикалыќ зертхана, пренаталдыќ скрининг зертханасы, неонаталдыќ 
скрининг зертханасы, молекулалыќ-генетикалыќ зертхана, зат алмасудыѕ тўќым 
ќуалаєан ауруларыныѕ зертханалыќ диагностикасы жəне пренаталдыќ диагностика 
бґлімшесі кіреді.
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