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1 Түсіндірме жазба

Кіріспе
Медициналыќ генетика биохимиямен, физиологиямен, иммунологиямен ќатар 

єылыми медицинаныѕ тереѕ бір бґлігі жəне ќазіргі таѕдаєы клиникалыќ медицинаныѕ 
барлыќ бґліміне айтарлыќтай їлес ќосуда. Клиникалыќ медицинаныѕ əрмен ќарай 
дамуы адам денсаулыєы мен патологиясын аныќтауда тўќымќуалаушылыќтыѕ рґлін 
ўєынумен їздіксіз байланысты. Тўрєындарєа жəрдем кґрсетуді жаќсартудыѕ ба-
сты жаєдайыныѕ бірі – аурудыѕ генетикалыќ детерминациясы. Болашаќ дəрігердіѕ 
баќылау объектісі тек науќас єана емес, оныѕ барлыќ отбасы болуы тиіс. Бўл 
«дербестеу медицинаныѕ» ќазіргі таѕдаєы медициналыќ-генетикалыќ білімдерге 
негізделген жаѕа тўжырымдамасы.

Пəннің мақсаты
Мамандыќ бойынша тўќым ќуалаєан аурулардыѕ этиологиясы мен патогенезі, туа 

біткен жəне тўќым ќуалаєан ауруларды ерте диагностикалау, алдын алу жəне емдеу 
туралы жаѕа теориялыќ білімді алумен бірге кəсіби даєдылану жəне мамандыєын 
жетілдіру, медициналыќ-генетикалыќ жəрдемді ўйымдастыру мəселелерін меѕгеру.

Пəннің міндеттері
Тўќым ќуалаєан жəне туа біткен ауруларды диагностикалау, алдын алу жəне ем-

деу мəселелерінде медициналыќ генетиканыѕ ќазіргі таѕдаєы барлыќ жетістіктерін 
ќолдана отырып медициналыќ-генетикалыќ консультацияларды ґздігінен жїргізе 
алатын мамандарды даярлау.

Білім берудің қорытынды нəтижелері
Резидент:

тўрєындарєа медициналыќ-генетикалыќ жəрдемді ўйымдастырудыѕ жалпы • 
мəселелерін;
адамныѕ жалпы генетикасы негізін;• 
дамудыѕ туа біткен аќаулары мен тўќым ќуалаєан аурулардыѕ этиологиясы мен • 
патогенезін;
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;
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4 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 резидента (СРР): • 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 базами данных «Националь-
ного генетического регистра РК», подготовка отчетных данных по НГР РК, 
подготовка отчетной документации по медико-генетической службе, работа с 
учебно-научной литературой и контрольно-измерительными средствами, на-
писание медико-генетической карты, подготовка презентаций, формирование 
портфолио.

5 Оценка знаний

Текущий и рубежный контроль: определяются обучающей организацией обра-
зования.
Итоговый контроль: экзамен, включающий тестирование/собеседование и оцен-

ку практических навыков.

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.
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12 Работа с семьями с отягощенным генетическим анамнезом.
13 Работа в библиотеке, Интернете.
14 Подготовка докладов, презентаций и рефератов по установленным темам.
15 Пропаганда медико-генетических знаний населению.
16 Формирование портфолио слушателя резидентуры.

Итого: 198 часов
Медико-генетическое консультирование

1 Ведение медицинской документации.

2 Медико-генетическое консультирование амбулаторных и стационарных боль-
ных.

3 Интерпретация цитогенетических, молекулярно-цитогенетических, молекуляр-
но-генетических и биохимических анализов при наследственной патологии.

4 Интерпретация сывороточных маркеров хромосомной патологии плода.
5 Интерпретация УЗ-маркеров хромосомной и врожденной патологии плода.
6 Интерпретация данных неонатального скрининга.

7 Заполнение медико-генетических карт больных с наследственной и врожден-
ной патологией.

8 Анализ фенотипа больного при различной наследственной патологии.
9 Синдромальная диагностика наследственной патологии.

10 Использование компьютерных справочно-диагностических систем и баз дан-
ных по наследственным болезням.

11 Участие в консилиумах.
12 Работа с семьями с отягощенным генетическим анамнезом.

13
Анализ баз данных «Национального Генетического Регистра РК». Расчет ча-
стоты ВПР, показателей мертворождаемости, перинатальной и ранней неона-
тальной смертности. Подготовка отчета.

14 Анализ отчетной документации медико-генетической службы. Подготовка от-
чета.

15 Работа в библиотеке, Интернете.
16 Подготовка докладов, презентаций и рефератов по установленным темам.
17 Пропаганда медико-генетических знаний населению.
18 Формирование портфолио слушателя резидентуры.

Итого: 198 часов
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босану алдында диагностика жїргізу їшін жїктіліктіѕ кґрсеткіштері мен • 
мерзімдерін;
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.

Резидент:
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;
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.
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Резидент:
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 сағаттарының бөлінуі
Бейіндеуші пəндер

№ Пəн

Аудиториялық сағаттар

РӨЖ
Барлығы Дəрістер Практикалық 

сабақтар

1 Молекулалыќ биология жəне 
медициналыќ генетика негізі 396 36 360 198

2 Медициналыќ генетикадаєы 
зерттеу əдістері 396 36 360 198

3 Хромосомалыќ аурулар 396 36 360 198

4 Гендік жəне геномдыќ аурулар 396 36 360 198

5 Тўќым ќуалауєа бейім аурулар 396 36 360 198

6 Медициналыќ-генетикалыќ 
консультация 396 36 360 198

Сағаттардың жалпы саны 2376 216 2160 1188
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7 Заполнение медико-генетических карт больных с наследственной и врожден-
ной патологией.

8 Анализ фенотипа больного при различной наследственной патологии.
9 Синдромальная диагностика наследственной патологии.

10 Использование компьютерных справочно-диагностических систем и баз дан-
ных по наследственным болезням.

11 Участие в консилиумах.

12 Анализ баз данных «Национального Генетического Регистра РК». Расчет ча-
стоты ВПР. Подготовка отчета.

13 Анализ отчетной документации медико-генетической службы. Подготовка от-
чета.

14 Работа с семьями с отягощенным генетическим анамнезом.
15 Работа в библиотеке, Интернете.
16 Подготовка докладов, презентаций и рефератов по установленным темам.
17 Пропаганда медико-генетических знаний населению.
18 Формирование портфолио слушателя резидентуры.

Итого: 198 часов
Болезни с наследственным предрасположением

1 Ведение медицинской документации.

2
Работа в лаборатории медицинской генетики (участие в проведении моле-
кулярно-генетического анализа: выделение ДНК, амплификации, рестрикции, 
детекции).

3 Медико-генетическое консультирование амбулаторных и стационарных боль-
ных.

4 Интерпретация молекулярно-генетических анализов.

5 Заполнение медико-генетических карт больных с наследственной и врожден-
ной патологией.

6 Анализ фенотипа больного при различной наследственной патологии.
7 Синдромальная диагностика наследственной патологии.

8 Использование компьютерных справочно-диагностических систем и баз дан-
ных по наследственным болезням.

9 Участие в консилиумах.

10 Анализ баз данных «Национального Генетического Регистра РК». Расчет ча-
стоты ВПР, ВПР «строгого учета». Подготовка отчета.

11 Анализ отчетной документации медико-генетической службы. Подготовка от-
чета.
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7 Участие в проведении неонатального скрининга новорожденных на наслед-
ственную патологию.

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

Итого: 198 часов
Хромосомные болезни

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
Работа в лаборатории медицинской генетики (участие в проведении 
молекулярно-цитогенетического анализа, подготовка лабораторной посуды, 
основные этапы цитогенетического анализа и т.д.).

4 Медико-генетическое консультирование амбулаторных и стационарных боль-
ных.

5 Интерпретация цитогенетических анализов.
6 Интерпретация молекулярно-цитогенетических анализов.

7 Анализ баз данных «Национального Генетического Регистра РК». Расчет ча-
стоты ВПР, частоты хромосомных болезней. Подготовка отчета.

8 Анализ отчетной документации медико-генетической службы. Подготовка от-
чета.

9 Работа в библиотеке, Интернете.
10 Подготовка докладов, презентаций и рефератов по установленным темам.

Итого: 198 часов
Генные и геномные болезни

1 Ведение медицинской документации.

2
Работа в лаборатории медицинской генетики (участие в проведении моле-
кулярно-генетического анализа: выделение ДНК, амплификации, рестрикции, 
детекции).

3 Медико-генетическое консультирование амбулаторных и стационарных боль-
ных.

4 Интерпретация молекулярно-генетических анализов.

5 Интерпретация биохимических анализов при наследственных болезнях обме-
на веществ.

6 Расчет лечебного питания детям с наследственными болезнями обмена ве-
ществ.

9

3 Бейіндеуші пəндердің тақырыптық жоспарының үлгісі жəне мазмұны

3.1 Дəрістердің тақырыптық жоспарының үлгісі

№ Тақырыбы Мазмұны 
Молекулалық биология жəне медициналық генетика негізі

1 Медициналыќ 
генетикаєа кіріспе

«Медициналыќ генетика» ўєымы. Медициналыќ ге-
нетика міндеттері. Басќа єылыми баєыттармен жəне 
мамандыќтармен ґзара байланысы. Медициналыќ 
генетика оныѕ єылым мен медициналыќ білім 
жїйесіндегі орны. 

2
ЌР медициналыќ-
генетикалыќ ќызметті 
ўйымдастыру

ЌР медициналыќ-генетикалыќ ќызметтіѕ деѕгейі мен 
ќўрылымы. Медициналыќ-генетикалыќ ќызметтіѕ 
ісін регламентейтін ќўжаттар. Медициналыќ-генети-
калыќ ќызметтіѕ функциясы мен міндеттері.

3

Медициналыќ єылым 
мен практикадаєы 
медициналыќ 
генетиканыѕ маѕызы

Медициналыќ єылым мен практикадаєы медицина-
лыќ генетиканыѕ маѕызы. Əртїрлі мамандыќ дəрі-
герлерініѕ кəсіби практикасындаєы генетика маѕызы. 
Кардиологиядаєы, онкологиядаєы, акушерия мен 
гинекологиядаєы, педиатриядаєы, эндокринология-
даєы, психиатриядаєы, хирургиядаєы медициналыќ 
генетика.

4
Медициналыќ 
генетиканыѕ даму тари-
хы мен кезеѕдері

Əлемдегі медициналыќ генетиканыѕ даму тарихы. 
ТМД елдеріндегі генетиканыѕ дамуы. Ќазаќстандаєы 
генетиканыѕ дамуы.

5 Жасуша. Жасушалар 
ќўрылымы

Жасушалар ќўрылымы. Жасуша органеллалары. 
Маѕызы. Ядролыќ жəне цитоплазмалыќ жиынтыќ. 
Жасуша ќабырєаларыныѕ, митоходрияныѕ ќўрылы-
мы. Жасуша ќызметініѕ реттелуі.

6 ДНЌ мен РНЌ 
ќўрылымы

ДНЌ мен РНЌ туралы тїсінік. ДНЌ молекуласыныѕ 
ќўрылымы. Комплементарлыќ принциптері. Чар-
гафф ережесі. РНЌ ќўрылымы. РНЌ тїрлері.

7 Адам организміндегі 
нəруыздыѕ тїзілуі

Нəруыздыѕ тїзілуі. Нəруыздыѕ тїзілуі сатылары. 
ДНЌ транскрипциясы, РНЌ трансляциясы, генети-
калыќ код.

8 Жасушаныѕ тіршілік 
циклі. Гаметогенез

Жасушаныѕ тіршілік циклі. Сатылары. Гаметогенез. 
Оогенез. Сатылары, ерекшеліктері, маѕызы. Сперма-
тогенез. Сатылары, ерекшеліктері, маѕызы Гаметоге-
нездіѕ бўзылуы.
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9 Эмбриогенез. Дамудыѕ 
соѕєы кезеѕдері

Эмбриондыќ дамуы. Əртїрлі аєзалар мен жїйелердіѕ 
даму кезеѕдері. Дамудыѕ соѕєы кезеѕдері. Іштегі 
нəрестені заќымдайтын факторлар.

10 Тўќымќуалаушылыќтыѕ 
цитологиялыќ негізі

Жасушалыќ цикл. Жасушалардыѕ бґлінуі. Ми-
тоз. Митоздыѕ сатылары.Жыныс жасушаларыныѕ 
бґлінуі. Мейоз. Мейоздыѕ сатылары. Маѕызы.

11

Популяциялыќ генетика 
жəне тўќым ќуалаєан 
аурулардыѕ эпидемио-
логиясы

«Популяциялыќ генетика» ўєымы. Популяциялыќ 
генетика əдістері. Популяциядаєы гендер. Харди-
Вайнберг заѕы. Тўќым ќуалаєан аурулардыѕ эпиде-
миологиясы. Ќан топтарыныѕ полиморфизмі.

Жиыны: 36 сағат
Медициналық генетикадағы зерттеу əдістері

1
Медициналыќ 
генетикадаєы зерттеу 
əдістері

Медициналыќ генетикадаєы зерттеу əдістері. Əдіс-
тердіѕ сипаттамасы, кґрсетімдері, мїмкіншіліктері 
жəне шектеу. Клиникалыќ жəне диагностикалыќ 
маѕызы, ќолдану аймаєы. 

2 Клиникалыќ-
генеалогиялыќ əдіс

Клиникалыќ-генеалогиялыќ əдісті жїргізу кезеѕ-
дері. Əдістіѕ клиникалыќ практикадаєы маѕызы. 
Тўќым ќуалау типтері. Аутосомдыќ-рецессивтік, 
аутосомдыќ-доминанттыќ тўќым ќуалау ерекшелік-
тері. Х-тіркескен (рецессивтік жəне доминанттыќ) 
аурулар. У-тіркескен, цитоплазмалыќ тўќым ќуалау 
ерекшеліктері. Митохондриялыќ тўќым ќуалау. Ге-
номды импринтинг. Мультифакторлыќ аурулар кезін-
дегі генеалогиялыќ анализ.

3
Зерттеудіѕ 
цитогенетикалыќ 
əдістері

Əдістерді аныќтау жəне олардыѕ мəні. Ќолдану 
аймаєы. Цитогенетикалыќ зерттеудіѕ варианттары. 
Хромосомалыќ мутациялар диагностикасы. Карио-
типтеуді жїргізу. Хромосомалыќ аурулардыѕ фено-
типтік кґріністері. Ўрыќтыќ материалдыѕ карио-
типтенуі.

4

Ќалыпты жаєдайда 
жəне хромосома 
бўзылыстары кезіндегі 
хромосомалардыѕ 
халыќаралыќ жіктелуі 
жəне номенклатурасы

Хромосома ќўрылымы. Хромосомалардыѕ халыќ-
аралыќ жіктелуі. Ќалыпты жаєдайдаєы хромосома-
лар номенклатурасы. Хромосомалыќ бўзылыстар 
кезіндегі хромосомалар номенклатурасы. А, В, С, 
D, Е, F, G топтарындаєы хромосомалар аномалия-
лары. Жыныс хромосомаларыныѕ аномалиялары. 
Хромосомалардыѕ маркерлік жəне мозайкалыќ фор-
малары. Хромосомалардыѕ ќўрылымдыќ ґзгеріс-
тері.
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14
Расчет диеты при метаболиче-
ских наследственных заболе-
ваниях

Расчет диеты при метаболических наслед-
ственных заболеваниях. Клинические приме-
ры.

15 Профилактика врожденной и 
наследственной патологии

Принципы профилактики врожденной и на-
следственной патологии. Ситуационные зада-
чи.

16 Методы профилактики дефек-
тов невральной трубки

Методы профилактики дефектов невральной 
трубки. Периконцепционная профилактика 
дефектов невральной трубки.

17 Профилактика фолатзависи-
мых врожденных пороков

Профилактика фолатзависимых врожденных 
пороков.

Итого: 360 часа

3.3 Примерный план самостоятельной работы резидента (СРР)

№ Тема Содержание
Молекулярная биология и основы медицинской генетики

1 Ведение медицинской документации.
2 Интерпретация цитогенетических анализов.

3 Работа в лаборатории медицинской генетики (подготовка лабораторной посу-
ды и т.д.).

4 Интерпретация молекулярно-генетических анализов.
5 Подготовка докладов, презентаций и рефератов по установленным темам.
6 Работа в библиотеке, Интернете.

Итого: 198 часов
Методы исследования в медицинской генетике

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 Работа в лаборатории медицинской генетики (участие в проведении 
молекулярно-генетического анализа).

4 Интерпретация цитогенетических анализов.
5 Интерпретация молекулярно-генетических анализов.

6 Участие в проведении биохимического скрининга беременных на врожденную 
и хромосомную патологию плода.
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5 Принципы вычисления генети-
ческого риска

Понятие о генетическом риске. Принципы вы-
числения генетического риска. Решение си-
туационных задач.

6

Значение функциональных 
методов для оценки степени 
поражения органов и систем 
при наследственных заболева-
ниях у детей

Значение функциональных методов для оцен-
ки степени поражения органов и систем при 
наследственных заболеваниях у детей. Элек-
тромиография. Магнитнорезенансная томо-
графия. Ультразвуковые методы исследова-
ния.

7

Интерпретация цитогенети-
ческих, молекулярно-
цитогенетических, 
молекулярно-генетических и 
биохимических анализов при 
диагнос-тике наследственных 
болезней

Интерпретация цитогенетических, молеку-
лярно-цитогенетических, молекулярно-гене-
тических и биохимических анализов при диа-
гностике наследственных болезней. Решение 
ситуационных задач.

8 Медико-генетическое консуль-
тирование беременных

Медико-генетическое консультирование бере-
менных. Пренатальный скрининг, сроки про-
ведения обследования. Методы. Этические и 
правовые особенности медико-генетического 
консультирования.

9
Медико-генетическое консуль-
тирование беременных группы 
высокого генетического риска

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

10

Особенности медико-
генетического консультирова-
ния беременных с врожденны-
ми пороками плода

Медико-генетическое консультирование бе-
ременных с врожденными пороками плода. 
Этические и правовые особенности медико-
генетического консультирования.

11
Медико-генетические консуль-
тирование при синдроме фето-
фетальной трансфузии

Медико-генетические консультирование при 
синдроме фето-фетальной трансфузии.

12

Особенности медико-
генетического консультирова-
ния при нарушениях репродук-
тивной функции

Медико-генетическое консультирование при 
нарушениях репродуктивной функции. Этиче-
ские и правовые особенности медико-генети-
ческого консультирования.

13 Пренатальный консилиум
Пренатальный консилиум. Организация. Ос-
новной состав специалистов. Цели, задачи. 
Отчетная документация.

11

5

Медициналыќ 
генетикадаєы 
биохимиялыќ əдістер 
жəне олардыѕ 
медициналыќ 
генетикадаєы маѕызы

Биохимиялыќ əдістер, тїрлері, ќолдану аймаєы жəне 
маѕызы. Жїкті əйелдер мен жаѕа туєан нəресетелердіѕ 
биохимиялыќ скринингі. Тўќым ќуалаєан жəне туа 
біткен аурулар диагностикасы кезіндегі тексерудіѕ 
жаппай жəне селективті əдістері. Тўќым ќуалаєан 
аурулар диагностикасы кезінде ферменттерді жəне 
олардыѕ туындыларын аныќтау, аминќышќылдар, 
май ќышќылдары спектрініѕ анализі. Масс-спект-
рометрия əдісі. Радиоиммунохимиялыќ жəне имму-
ноферменттік əдістер.

6 Пренаталдыќ жəне 
неонаталдыќ скрининг

Жїкті əйелдердіѕ гентикалыќ скринингі. Жїргізу 
кезеѕдері мен деѕгейлері, хромосомалыќ жəне туа 
біткен патологиялардыѕ биохимиялыќ маркерлері, 
олардыѕ деѕгейін аныќтау, анализ нəтижелерін 
тїсіндіру. Пренаталдыќ скрининг тиімділігі. Жаѕа 
туылєан нəрестеніѕ тўќым ќуалаушылыќ патоло-
гиясыныѕ неонаталдыќ скринингі, скрининг кезеѕ-
дері, ўйымдастыру деѕгейі, анализді ґткізу əдістемесі, 
нəтижелерін тїсіндіру, тиімділігін баєалау.

7

Тўќым ќуалаєан пато-
логиялар диагности-
касы кезіндегі масс-
спектрометрия жəне 
хроматография 

Əдістіѕ мəні, ґткізу əдістемесі. Медициналыќ гене-
тикадаєы əдістіѕ маѕызы. Аминќышќылдары мен 
май ќышќылдары спектрлерін аныќтау. Масс-спек-
трометрия əдісімен неонаталдыќ скринингті аныќтау, 
əдістіѕ артыќшылыєы. 

8 Зерттеудіѕ молекулалыќ-
генетикалыќ əдістері

Молекулалыќ генетика əдісі, тїрлері, маѕызы, 
ќолдану аймаєы. Əртїрлі биологиялыќ сўйыќтыќтан 
ДНЌ бґліп алу. ПТР анализін ґткізу: амплификация. 
РЇЎП анализі. Электрофорезді ґткізу, электрофоре-
грамма анализі, нəтижелерін тїсіндіру.

9

Хромосомалыќ 
патологияныѕ 
ультрадыбыстыќ диа-
гностикасы

Хромосомалыќ патология диагностикасы кезіндегі 
ультрадыбыстыќ диагностиканыѕ маѕызы. Хромо-
сомалыќ патологияныѕ ультрадыбыстыќ маркері. 
УДЗ скрининг мерзімі. Хромосомалыќ патологиялар 
диагностикасындаєы УДЗ диагностикасыныѕ мəні.

10

Медициналыќ 
генетикадаєы 
популяциялыќ-
статистикалыќ əдіс

Популяциялыќ-статистикалыќ əдістердіѕ мəні. 
Харди-Вайнберг тепе-теѕдігі. Популяциядаєы гендер 
мен генотиптер жиілігін аныќтау, гетерозиготалыќты 
аныќтау. Іріктеудіѕ генотип жиілігіне əсерін зерттеу, 
популяциядаєы ќауіп-ќатер факторларын аныќтау.

Жиыны: 36 сағат
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Хромосомалық аурулар

1 Тўќымќуалаушылыќтыѕ 
хромосомалыќ теориясы

Тўќымќуалаушылыќтыѕ хромосомалыќ теориясы. 
Мəселеніѕ тарихы. Негізгі жаєдайлары. Медици-
налыќ генетика жіне оныѕ медицинадаєы жалпы 
маѕызы.

2
Хромосомалыќ 
аурулардыѕ жалпы 
ќасиеті

Хромосомалыќ мутациялар клиникалыќ кґрінісініѕ 
ерекшеліктері. Аєымыныѕ ерекшеліктері, болжамы 
жəне профилактикасы.

3 Хромосомалыќ 
мутациялардыѕ жіктелуі

Хромосомалыќ мутациялардыѕ жіктелуі: сандыќ 
жəне ќўрылымдыќ. Ќалыпты жəне патологиялыќ 
хромосомалардыѕ халыќаралыќ номенклатурасы.

4
Айтулы сандыќ мута-
циялардыѕ хромосома-
лыќ синдромдары

Хромосомлардыѕ сандыќ мутациялары. 13, 18, 21 
хромосомалар бойынша трисомиялар. Клиникалыќ 
кґріністері, диагностикасы, профилактикасы.

5

Хромосомалардыѕ 
ќўрылымдыќ мута-
циясымен байланысты 
аурулар

Хромосомалардыѕ ќўрылымдыќ мутациялары. 
Жіктелуі. Хромосомалардыѕ əртїрлі ќўрылымдыќ 
ґзгерістерініѕ клиникалыќ кґріністері. Хромосо-
малардыѕ жоєалуы, транслокациялары, ауысуы, ду-
пликациялары, инсерциялары.

6

Айтулы жыныстыќ 
хромосомалар мутация-
сыныѕ хромосомалыќ 
синдромдары

Жыныстыќ хромосомалардыѕ сандыќ мутациялары. 
Жыныстыќ хромосомалар бойынша трисомиялар 
мен моносомиялар. Клиникалыќ кґріністері, диагно-
стикасы, профилактикасы

7 Хромосомалар 
полиморфизмі

Хромосомалар полиморфизмі. Серіктес хромосо-
малар. Хромосомалардыѕ кґтеріѕкі сыѕєыштыєы. 
Репродукциялыќ (ўрпаќ жаѕєырту) медицинадаєы 
маѕызы.

8
Репродукциялыќ меди-
цинадаєы хромосомалыќ 
бўзылыстар

Ќўрылымдыќ ґзгерістер жəне полиморфизм – бедеу-
лік пен бала кґтермеу əдетініѕ себептері. Хромосо-
малар сегрегациясы. 

9

Хромосомалыќ ау-
руларды алдын алу. 
Іштегі нəрестелердегі 
хромосомалыќ 
бўзылыстардыѕ диагно-
стикасы

Хромосомалардыѕ мейозда ажырамауын перикон-
цепциялыќ алдын алу. Ерлі-зайыптылардаєы хро-
мосомалыќ бўзылыстардыѕ диагностикасы. Дəру-
мендердіѕ кґмегімен алдын алу. Пренаталдыќ 
диагностика əдістері. Хромосомалыќ мутациялар 
диагностикасыныѕ əдістері. Кариотиптеу. Əдістіѕ 
мїмкіншілігі. Сандыќ жəне ќўрылымдыќ мутация-
лар диагностикасы. 

10 Хромосомалыќ бўзылыс-
тарды зерттеудіѕ ќазіргі

Зерттеудіѕ молекулалыќ-цитогенетикалыќ əдістері. 
Іn-situ флюоресценттік будандастыру əдістері. Əдіс
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диабет, онкологические заболевания и др. По-
становка анализа.

2 Близнецовый метод

Сущность метода. Понятие о конкордантно-
сти, дискордантности у моно- и дизиготных 
близнецов. Коэффициент конкордантности. 
Решение ситуационных задач.

3
Медико-генетическое консуль-
тирование при бесплодии и 
невынашивании беременности

Медико-генетическое консультирование при 
бесплодии и невынашивании беременности. 
Алгоритм обследования.

4

Медико-генетическое кон-
сультирование при болезнях с 
наследственной предрасполо-
женностью

Медико-генетическое консультирование при 
болезнях с наследственной предрасположен-
ностью. Расчет эмпирического риска. Табли-
цы эмпирического риска.

5 Генетический паспорт

Генетический паспорт. Примеры генетическо-
го паспорта предрасположенности к акушер-
ским осложнениям, сердечнососудистой пато-
логии, онкологическим заболеваниям и др.

Итого: 360 часа
Медико-генетическое консультирование

1
Медико-генетическое консуль-
тирование при наследственной 
и врожденной патологии

Медико-генетическое консультирование при 
наследственной и врожденной патологии. 
Цели. Задачи. Этапы проведения.

2

Использование компьютерных 
справочно-диагностических 
систем и баз данных по на-
следственным болезням

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

3
Микроаномалии развития. 
Понятия и терминология. Кли-
ническое значение

Морфогенетические варианты развития 
(микроаномалии, микропризнаки, признаки 
дисэмбриогенеза), их генез, постнатальная 
модификация. Общие и специфические мор-
фогенетические варианты: значение в диа-
гностике наследственных синдромов и врож-
денных состояний. Составление родословной, 
оценка клинического и лабораторного обсле-
дования.

4
Анализ фенотипа больного 
при различной наследственной 
патологии

Анализ фенотипа больного при различной на-
следственной патологии (врожденных поро-
ках развития, хромосомной патологии, моно-
генных болезнях).
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4
Анализ фенотипа больного 
при различной наследственной 
патологии

Анализ фенотипа больного при различной на-
следственной патологии (врожденных поро-
ках развития, хромосомной патологии, моно-
генных болезнях).

5 Принципы вычисления генети-
ческого риска

Понятие о генетическом риске. Принципы вы-
числения генетического риска. Решение си-
туационных задач.

6
Синдромальная диагностика 
при задержке физического 
развития

Синдромальная диагностика при задержке фи-
зического развития. Алгоритм обследования.

7 Синдромальная диагностика 
при поражении кожи

Программа обследования ребенка при пораже-
нии кожи. Алгоритм обследования. Синдро-
мальная диагностика.

8
Молекулярно-генетическая 
диагностика моногенной и по-
лигенной патологии

Принципы и методы диагностики моноген-
ной и полигенной патологии. Молекулярно-
генетическая диагностика наиболее частых и 
распространенных моногенных болезней: фе-
нилкетонурии, муковисцидоза, миодистрофии 
Дюшенна-Беккера и др. Постановка анализа.

9
Методы диагностики муковис-
цидоза в период новорожден-
ности

Методы диагностики муковисцидоза. Потовые 
пробы. Молекулярно-генетическая диагности-
ка муковисцидоза.

10 Неонатальный скрининг на 
фенилкетонурию

Неонатальный скрининг на фенилкетонурию. 
Постановка анализа.

11
Расчет лечебного питания 
при наследственных болезнях 
обмена

Расчет лечебного питания при наследствен-
ных болезнях обмена. Примеры.

12
Расчет диетотерапии при 
фенилкетонурии у детей до 1 
года жизни

Расчет диетотерапии при фенилкетонурии у 
детей до 1 года жизни.

13
Расчет диетотерапии при фе-
нилкетонурии у детей старше 
1 года жизни

Расчет диетотерапии при фенилкетонурии у 
детей старше 1 года жизни.

Итого: 360 часа
Болезни с наследственным предрасположением

1
Молекулярно-генетическая 
диагностика полигенной 
патологии

Принципы и методы диагностики полигенной 
патологии. Молекулярно-генетическая диа-
гностика наиболее распространенных болез-
ней: артериальная гипертензия, сахарный
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əдістері мїмкіншіліктері. Ґткізу əдістері.
Жиыны: 36 сағат

Гендік жəне геномдық аурулар

1 Моногендік аурулар

Моногендік аурулар этиологиясы мен патогенезініѕ 
жалпы мəселелері. Моногендік аурулар патогене-
зініѕ механизмдері: ґзіне тəнділік мутациялар, 
метоболизмдік жолдардыѕ кґптігі, нəруыздар 
функциясыныѕ кґптігі. Моногендік аурулардыѕ 
генетикалыќ гетерогенділігі, пенетрантылыєы жəне 
клиникалыќ полиморфизі туралы тїсінік. Гендік 
деѕгейдегі импритинг туралы тїсінік. Моногенді 
аурулар мен синдромдар жіктелуініѕ принциптері. 
Тўќымќуалаушылыќтыѕ аутосомдыќ-доминанттыќ 
типіне байланысты еѕ кеѕ таралєан аурулар мен 
синдромдар: нейрофиброматоз, Нунан синдромы, 
миотониялыќ дистрофия, отбасылыќ гиперхоле-
стеринемия, Марфан синдромы жəне т.б. Тўќым-
ќуалаушылыќтыѕ аутосомдыќ-рецессивтік типіне 
байланысты аурулар мен синдромдар: кґзтері аль-
бинизм синдромы, Картагенер синдромы, адрено-
гениталдыќ синдром, Меккель синдромы жəне т.б. 
Х-тіркескен рецессивтік тўќымќуалаушылыќ ауру-
лары мен синдромдары: Дюшенн бўлшыќет дис-
трофиясы, эктодермалды дисплазия, гемофилия 
жəне т.б. Дамудыѕ кґптеген туа біткен аќауларыныѕ 
моногендік синдромдары. Жалпы белгілері. Клини-
калыќ мысалдар.

2 Митохондриялыќ ауру-
лар

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

3 Муковисцидоз Этиологиясы. Патогенезі. Жіктемесі. Клиникалыќ 
кґріністері. Емдеу принциптері. Алдын алу.

4 Фенилкетонурия
Этиологиясы. Патогенезі. Клиникалыќ кґріністері. 
Аналыќ феникетонурия. Емдеу принциптері. Алдын 
алу.

5 Адреногениталилыќ 
синдром

Этиологиясы. Патогенезі. Жіктемесі. Клиникалыќ 
кґріністері. Емдеу принциптері. Алдын алу.

6 Туа біткен гипотиреоз. Этиологиясы. Патогенезі. Жіктемесі. Клиникалыќ 
кґріністері. Емдеу принциптері. Алдын алу.
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7 Молекулалыќ 
медицинаныѕ дамуы

Əлемде жəне Ќазаќстан Республикасында молеку-
лалыќ медицинаныѕ дамуы. Ґзекті мəселелері, 
клиникалыќ медицина їшін оныѕ мəні. Генетикалыќ 
тестілеу. Муковисцидоз, фенилкетонурия жəне ќазаќ 
популиясындаєы басќа аурулардыѕ кеѕ таралєан 
мутациясыныѕ жиілігі. 

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.

Жиыны: 36 сағат
Тұқым қуалауға бейімділік аурулар

1 Тўќым ќуалауєа 
бейімділік аурулар

Жалпы сипаттамасы. Бейімділік туралы тїсінік. 
Аурулар дамуында генетикалыќ бейімділік пен 
ортаныѕ ґзіне тəн жаєдайыныѕ ґзара əрекеті. 
Тўќым ќуалауєа бейімділік реализациясы механизмі. 
Мультифакторлыќ аурулар генетикасы: терминоло-
гиясы, негізгі тїсініктері мен олардыѕ ќўрылымы. 
Тўќым ќуалау моделдері. Шежірелер анализі. 
Мультифакторлыќ аурулар кезіндегі генетикалыќ 
ќауіп-ќатер. Эмпирикалыќ ќауіп-ќатер кестесі. Шал-
дыєушылыќ маркерлері. Кґтеріѕкі ќауіп-ќатер фак-
торлары. Ойыќжара ауруы, гипертониялыќ ауру, 
онкологиялыќ аурулар, созылмалы алкоголизм, 
ќантты диабет, дамудыѕ туа біткен аќаулары жəне 
т.б аурулардыѕ дамуындаєы тўќым ќуалауєа бейімді-
ліктіѕ мəні. Мультифакторлыќ ауруларды алдын алу. 
Мультифакторлыќ аурулар дамуыныѕ жеке болжамы 
жəне оныѕ клиникалыќ практикадаєы маѕызы.

2 Этногеномика

ДНЌ полиморфизмі жəне оны халыќтыѕ тари-
хы мен шыєу тегін зерттеуде ќолданылуы. ДНЌ 
аутосомдыќ маркерлері. Адамныѕ митохондриялыќ 
ДНЌ полиморфизмі. Y-хромосомалар ДНЌ полимор-
физмі.

3 Экологиялыќ генетика. 
Фармакогенетика

Экологиялыќ генетика туралы тїсінік. Зерттеу пəні. 
Гендер кґрінісініѕ сыртќы орта факторларына тəуел-
ділігі. Факторлардыѕ экогенетикалыќ əсерлері тура-
лы тїсінік. «Тыныштыќтаєы» (бейтарап) гендер.
Сыртќа орта факторларыныѕ əсерінде реакциядаєы
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ственной патологии. Патологические измене-
ния во многих органах и системах. Понятие о 
плейотропии. Первичная и вторичная плейо-
тропия. Врожденных характер заболевания. 
Резистентность к наиболее распространенным 
методам терапии. Особенности осмотра и фи-
зикального обследования болных и родствен-
ников. Семиология наследственных болезней 
и синдромологический подход к диагностике. 
Семиология врожденных пороков и микроа-
номалии развития и их клинико-генетическая 
оценка.

2 Синдромология наследствен-
ной патологии

Понятие синдром, секвенция, последователь-
ность, аномалад. Схемы нарушений морфо-
генеза. Патология морфогенеза, как причина 
врожденных пороков развития. Особенности 
клинического осмотра больных и их родствен-
ников, способствующих диагностике врож-
денной и наследственной патологии. Особен-
ности внешнего вида, специфичность спектра 
морфогенетических вариантов развития при
наследственной патологии. Антропометрия в 
диагностике наследственных болезней. Мор-
фогенетические варианты развития (микроано-
малии, микропризнаки, признаки дисэмбрио-
генеза), их генез, постнатальная модификация. 
Общие и специфические морфогенетические 
варианты: значение в диагностике наслед-
ственных синдромов и врожденных состояний. 
Составление фенотипа, родословной, оценка 
клинического и лабораторного обследования. 
Постановка синдромального диагноза.

3
Микроаномалии развития. 
Понятия и терминология. Кли-
ническое значение

Морфогенетические варианты развития 
(микроаномалии, микропризнаки, признаки 
дисэмбриогенеза), их генез, постнатальная 
модификация. Общие и специфические мор-
фогенетические варианты: значение в диа-
гностике наследственных синдромов и врож-
денных состояний. Составление родословной, 
оценка клинического и лабораторного обсле-
дования.
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5
Заболевания, связанные со 
структурными мутациями 
хромосом

Структурные мутации хромосом. Классифи-
кации. Клинические проявления различных 
структурных изменений хромосом. Делеции, 
транслокации, инверсии, дупликации, инсер-
ции хромосом.

6 Полиморфизм хромосом 
Полиморфизм хромосом. Спутничные хромо-
сомы. Повышенная ломкость хромосом. Зна-
чение в репродуктивной медицине.

7
Проведение цитогенетическо-
го исследования хромосомных 
болезней

Методика проведения цитогенетического ана-
лиза. Этапы проведения. Приготовление куль-
туральной посуды. Анализ хромосом.

8
Современные методы исследо-
вания хромосомных наруше-
ний

Молекулярно-цитогенетические методы ис-
следования. Методы флюоресцентной гибри-
дизации in-situ. Возможности метода. Методи-
ка проведения.

9 Диагностика хромосомных 
нарушений у плода

Методы диагностики хромосомных мутаций. 
Кариотипирование. Возможности метода. Ди-
агностика числовых и структурных мутаций.

10 Диагностика микроделецион-
ных синдромов

Диагностика микроделеционных синдромов. 
Постановка анализа.

11

Интерпретация цитогене-
тические и молекулярно-
цитогенетических анализов 
при диагностике наследствен-
ных болезней

Интерпретация цитогенетические и молеку-
лярно-цитогенетических анализов при диа-
гностике наследственных болезней. Решение 
ситуационных задач.

12 Хромосомные нарушения в 
репродуктивной медицине

Структурные изменения и полиморфизм как 
причина бесплодия и привычного невынаши-
вания. Сегрегация хромосом. 

13 Профилактика хромосомных 
болезней

Периконцепционная профилактика нерас-
хождения хромосом в мейозе. Диагностика 
хромосомных нарушений у супружеских пар. 
Витаминопрофилактика. Методы пренаталь-
ной диагностики.

Итого: 360 часа
Генные и геномные болезни

1 Семиотика наследственной 
патологии

Определение и понятия. Особенности клини-
ческих проявлений наследственной патоло-
гии. Семейный характер заболевания. Хро-
ническое, прогредиентное, рецидивирующее 
течение. Специфические симптомы наслед-
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генетикалыќ айырмашылыќтар. Экогенетикада 
медициналыќ генетика əдістерін ќолдану (клини-
калыќ-генеалогиялыќ, егіздік, популяциялыќ-ста-
тистикалыќ). Сыртќы факторлар əсеріндегі тўќым 
ќуалауєа бейім патологиялыќ реакциялар. Фарма-
когенетика туралы тїсінік. Зерттеу пəні. Дəрілік 
терапияныѕ əртїрлі дербес асќынулары. Дəрілерге 
жауаптыѕ (сезімталдылыќтыѕ жоєарлауы, толерант-
тылыќ, ќарама-ќайшылыќ) тўќым ќуалауєа бейімділік 
вариациялары. Тўќым ќуалаєан аурулар кезіндегі 
фармакогенетикалыќ ерекшеліктер.

4 Антимутагенез

Аутомутагенді белсенділігі бар заттардыѕ ќазіргі 
таѕда-єы жіктелуі. Антимутагендердіѕ сипаттама-
сы. Адам геномдарыныѕ фармакологиялыќ ќорєану 
мəселелері. 

5 Бала тўрмайтын 
жїктіліктіѕ генетикасы

Бала тўрмайтын жїктілікке бейімділіктегі генети-
калыќ факторлардыѕ маѕызы. Бала тўрмайтын 
жїктілік жəне іштегі нəрестені жоєалту синдромына 
бейімділіктегі фолатты метаболизм, ќан ўю, деток-
сикация жїйелері, майлар алмасуы гендерініѕ рґлі. 
Диагностика мен алдын алу əдістері.

6 Онкологиядаєы генетика

Обырдыѕ пайда болуындаєы тўќым ќуалау фактор-
ларыныѕ маѕызы туралы жалпы тїсінік. Сыртќы орта 
факторлары. Обырмен (канцерогендер) іліктескен 
орталар. Вирустыќ жəне жасушалыќ онкогендер. 
Жасушалыќ протоонкогендердіѕ физиологиялыќ рґ-
лі. Протоонкогендердіѕ онкогендерге алмасу меха-
низмі. Ісіктер ґсуініѕ гендері-супрессорлары.

7 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.

8
Алдын алу медицина-
сыныѕ əдістері ретіндегі 
генетикалыќ паспорт

Алдын алу медицинасыныѕ əдістері ретіндегі гене-
тикалыќ паспорт. Еѕ жиі жəне кеѕ таралєан моно-
гендік аурулар мутацияларыныѕ. Гетерозиготалыќ 
тасымалдаушылыєын аныќтау. Мультифакторлыќ 
патологияларєа бейім гендер. Акушериялыќ асќыну-
ларєа, жїрекќан-тамырлар патологияларына, онко-
логиялыќ жəне таєы басќа ауруларєа бейімділікті 
аныќтауєа арналєан генетикалыќ паспорт.

Жиыны: 36 сағат



16

Медициналық-генетикалық консультация жүргізу

1

Тўќым ќуалаєан жəне 
туа біткен патоло-
гиялары бар отба-
сына медициналыќ-
генетикалыќ 
консультация жїргізу

Медициналыќ-генетикалыќ консультация жїргізу – 
мамандандырылєан медициналыќ жəрдем тїрі. Меди-
циналыќ-генетикалыќ консультация жїргізу: тўќым 
ќуалаєан патологиялардыѕ əртїрлі формаларындаєы 
жїргізудіѕ негізі, принциптері, маќсаты, міндеттері 
мен кезеѕдері. Медициналыќ-генетикалыќ консуль-
тация жїргізу кґрсетімдері.

2

Медициналыќ-
генетикалыќ консульта-
ция жїргізудіѕ этикалыќ 
мəселелері

Медициналыќ-генетикалыќ консультация жїргізудіѕ 
этикалыќ мəселелері: əртїрлі дискриминация тїр-
лері, ќўќыќтыќ дау, аќпаратты ашу мəселелері, гене-
тикалыќ детерминизм, денсаулыќќа ќатысты мəдени 
ќалыптаєы айырмашылыќ. Генетикалыќ консуль-
тация жїргізудіѕ этикалыќ принциптері. Медици-
налыќ-генетикалыќ консультация жїргізудіѕ пси-
хологиялыќ жəне психоəлеуметтік баєыттары. 
Генетиќалыќ тестілеудіѕ жалпы жаєдайы.

3

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 генетик-
дəрігер этикасы мен деонтолгиясыныѕ мəселелері. 

4

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

Хромосомалыќ патологиялары бар отбасына меди-
циналыќ-генетикалыќ консультация жїргізу прин-
циптері. Хромосомалыќ бўзылыстарды тасымал-
дау-шыларєа консультация жїргізу ерекшеліктері. 
Хромосомалыќ патологиялары бар отбасыларына 
жəне їйлестірілген хромосомалыќ бўзылыстарды 
тасымалдаушыєа консультация жїргізу кезіндегі 
генетик-дəрігер этикасы мен деонтолгиясыныѕ 
мəселелері.

5

Тўќым ќуалаєан моно-
гендік патологияларда 
медициналыќ- генети-
калыќ консультация

Тўќым ќуалаєан моногендік патологиялары бар от-
басына медициналыќ-генетикалыќ консультация 
жїргізу принциптері. Консультация жїргізу ерекше-
ліктері жəне тўќым ќуалаєан моногенді патология-
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нарушений плода вание. Фиксация. Окраска. Микроскопирова-
ние препарата.

15
Особенности цитогенетическо-
го анализа клеток различного 
происхождения

Особенности цитогенетического анализа кле-
ток различного происхождения (ворсин хорио-
на, плаценты, амниотической жидкости, лим-
фоцитов пуповинной крови плода).

16 Диагностические проблемы 
кариотипирования плода

Диагностические проблемы кариотипирова-
ния плода.

17 Ультразвуковая диагностика 
врожденных пороков развития

Значение ультразвуковой диагностики при ди-
агностике врожденной патологии. Ультразву-
ковые маркеры хромосомной патологии. Диа-
гностика врожденных пороков на различных 
сроках беременности. Скрининговые сроки 
УЗИ. Диагностическая значимость УЗИ.

18
Диагностика фенилкетонурии 
в программе неонатального 
скрининга

Диагностика фенилкетоурии в программе нео-
натального скрининга. Постановка анализа.

19
Диагностика врожденного 
гипотиреоза в программе 
неонатального скрининга

Диагностика врожденного гипотиреоза в про-
грамме неонатального скрининга. Постановка 
анализа.

20 Масс-спектрометрия
Постановка анализа. Основы метода, пробо-
подготовка, условия проведения анализа, воз-
можности, ограничения.

Итого: 360 часа
Хромосомные болезни

1 Общие свойства хромосомных 
болезней

Особенности клинического проявления хро-
мосомных мутаций. Особенности течения, 
прогноз и профилактика.

2 Классификация хромосомных 
мутаций

Классификация хромосомных мутаций: чис-
ловых и структурных. Международная номен-
клатура хросомом в норме и патологии.

3
Хромосомные синдромы, 
обусловленные числовыми 
мутациями

Числовые мутации хромосом. Трисомии по 13, 
18, 21 хромосомам. Клинические проявления, 
диагностика, профилактика.

4
Хромосомные синдромы, 
обусловленные мутациями по-
ловых хромосом

Числовые мутации половых хромосом. Три-
сомии и моносомии по половым хромосомам. 
Клинические проявления, диагностика, про-
филактика.
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6 Популяционно-статистический 
метод в медицинской генетике

Значение популяционно-статистических мето-
дов. Равновесие Харди-Вайнберга. Определе-
ние частоты генов и генотипов в популяции, 
определение гетерозиготности. Изучение вли-
яния отбора на частоту генотипов, определе-
ние факторов риска в популяции.

7
Биохимические методы в ме-
дицинской генетике и их зна-
чение в медицинской генетике

Биохимические методы, виды, область при-
менения и значение. Биохимический скри-
нинг беременных и новорожденных. Массо-
вые и селективные методы обследования при 
диагностике наследственных и врожденных 
заболеваний. Определение ферментов и их 
производных при диагностике наследствен-
ных болезней, анализ спектра аминокислот, 
жирных кислот. Метод масс-спектрометрии. 
Радиоиммунохимические и иммунофермент-
ные методы.

8
Молекулярно-генетическая 
диагностика моногенной и по-
лигенной патологии

Принципы и методы диагностики моноген-
ной и полигенной патологии. Молекулярно-
генетическая диагностика наиболее частых и 
распространенных моногенных болезней: фе-
нилкетонурии, муковисцидоза, миодистрофии 
Дюшенна-Беккера и др. Постановка анализа.

9 Полимеразная цепная реакция
Сущность метода. Виды полимеразной цеп-
ной реакции. Основные этапы. Возможности 
использования в клинической генетике.

10 Полиморфизм длин рестрикт-
ных фрагментов

Сущность метода. Основные этапы. Возмож-
ности использования в клинической генетике.

11 Геномная дактилоскопия
Геномная дактилоскопия. Суть метода. Воз-
можности. Область применения. Постановка 
анализа.

12

Интерпретация цитогенетичес-
кие и молекулярно-цитогене-
тических анализов при 
диагностике наследственных 
болезней

Интерпретация цитогенетические и молеку-
лярно-цитогенетических анализов при диа-
гностике наследственных болезней. Решение 
ситуационных задач.

13 Методы генетического прена-
тального скрининга

Методы генетического пренатального скри-
нинга. Постановка анализов.

14
Цитогенетический метод в 
инвазивной пренатальной диа-
гностике хромосомных

Этапы проведения. Забора материала и его об-
работка при разных видах инвазивной прена-
тальной диагностики. Посадка. Культивиро-

17

жїргізу лардыѕ типтерін мəлімдеу, пенетрантылыќ, клини-
калыќ полиморфизм, генетикалыќ гетерогенділік, 
плейтропия жəне антиципация əсері туралы ўєымдар. 
Моногендік ауруларды гетерозиготалыќ тасымал-
даушыларєа консультация жїргізу ерекшеліктері. 
Ќайталанєан генетикалыќ ќауіп-ќатерді есептеу. 
Сибс жəне ўрпаќ болжамдарын аныќтау. Генетик-
дəрігер этикасы мен деонтологиясыныѕ мəселелері.

6
Тўќым ќуалаєан жəне 
туа біткен патологиялар-
ды емдеу принциптері

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

7

Тўќым ќуалаєан жəне 
туа біткен патология-
лары бар науќастарды 
оѕалту жəне диспан-
серлеу

Тўќым ќуалаєан жəне туа біткен патологиялары 
бар науќастарды оѕалту жəне диспансерлеу мəсе-
лелері. Науќастарєа, олардыѕ отбасыларына, туєан-
туыстарына медициналыќ-генетикалыќ жəрдем 
кґрсету. Хромосомалыќ патологиялары бар науќас-
тарды оѕалту баєдарламасы. Тўќым ќуалаєан патоло-
гиялары бар отбасына психологиялыќ жəрдем 
кґрсету. Тўќым ќуалаєан патологиялары бар бала-
ларды оѕалтуды ўйымдастыру.

8

Тўќым ќуалаєан жəне 
туа біткен патологиялар-
дыѕ 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.

9

Дамудыѕ туа біткен 
аќауларыныѕ жəне 
тўќым ќуалаєан 
аурулардыѕ пренатал-
дыќ диагностикасы

Пренаталдыќ диагностиканыѕ инвазиялыќ жəне 
инвазиялыќ емес əдістері, кґрсетімдері мен жїргізу 
жаєдайлары. 1 жəне 2 триместрлердіѕ биохимия-
лыќ скринингі. Хромосомалыќ жəне туа біткен 
патологиялардыѕ ультрадыбыс скринингі. Генети-
калыќ ќауіп-ќатер топтарын ќўру. Комбинациялан-
єан, интегралдыќ, контингенттік генетикалыќ скри-
нингтер. Артыќшылыєы, шектелуі.

Жиыны: 36 сағат
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3.2 Семинарлар мен практикалық сабақтардың тақырыптық 
жопарының үлгісі 

№ Тақырыбы Мазмұны
Негізгі компонент

Молекулалық биология жəне медициналық генетика негізі

1 Жасуша. Жасушаныѕ 
ќўрылымы

Жасушаныѕ ќўрылымы. Жасуша органеллалары. 
Маѕызы. Ядролыќ жəне цитоплазмалыќ жиынтыќ. 
Жасуша ќабырєасы мен митохондрия ќўрылымы. 
Жасуша ќызметініѕ реттелуі.

2 Эмбриогенез. Дамудыѕ 
соѕєы кезеѕдері

Эмбриондыќ даму. Əртїрлі аєзалар мен жїйелердіѕ 
даму кезеѕдері. Дамудыѕ соѕєы кезеѕдері. Іштегі 
нəрестені заќымдайтын факторлар.

3 Тўќымќуалаушылыќтыѕ 
цитологиялыќ негізі

Жасушалыќ цикл. Жасушалардыѕ бґлінуі. Ми-
тоз. Митоздыѕ сатылары. Жыныс жасушаларыныѕ 
бґлінуі. Мейоз. Мейоздыѕ сатылары. Маѕызы.

4 Тўќымќуалаушылыќтыѕ 
молекулалыќ негізі 

ДНЌ, РНЌ ќўрылымдары. РНЌ тїрлері. ДНЌ ре-
пликациясы. ДНЌ рекомбинациясы. Генніѕ жіѕішке 
ќўрылымы. Молекулалыќ механизм. ДНЌ транс-
крипциясы. РНЌ трансляциясы. Гендер жəне 
олардыѕ бірігуі. Гендер жəне нəруыздар.

5 Тўќымќуалаушылыќ 
жəне ґзгергіштік

Тўќымќуалаушылыќ жəне ґзгергіштік ўєымдары. 
Мутациялыќ їдеріс. Антимутагенез. 

6

Тўќым ќуалаєан ауру-
лардыѕ популяциялыќ 
генетикасы мен эпиде-
миологиясы

«Популяциялыќ генетика» ўєымы. Популяциялыќ 
генетика əдістері. Популяциядаєы гендер. Харди-
Вайнберг заѕы. Тўќым ќуалаєан аурулардыѕ эпиде-
миологиясы. Ќан топтарыныѕ полиморфизмі.

7 Адам популяциясыныѕ 
генетикалыќ ќўрылымы 

Популяциядаєы мутациялыќ їдеріс. Іріктеу. Попу-
ляциядаєы мутациялыќ їдеріс, жекешелеу, дрейф 
гендер параметрлері. Инбридинг ўєымы, ќандас 
туыс некелер кезіндегі инбридинг коэффициенті.

8 Адам ќан топтарыныѕ 
полиморфизмі

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

9 Харди-Вайнберг заѕы

Популяциядаєы гендер тепе-теѕдік заѕыныѕ аныќ-
тамасы, мəні мен маѕызы. Адам популяциясындаєы 
Харди-Вайнберг теориялыќ бґлуіндегі кґріністер 
мен ауытќулар. Ситуациялыќ есептерді шешу.
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10 Понятие о степенях родства

Инбридинг. Инбредные, аутбредные, ассорта-
тивные браки. Понятие о степенях кровного 
родства. Коэффициент инбридинга при раз-
личных степенях кровного родства.

Итого: 360 часа
Методы исследования в медицинской генетике

1 Клинико-генеалогический 
метод

Этапы проведения клинико-генеалогического 
метода. Значение метода в клинической прак-
тике. Типы наследования. Особенности насле-
дования аутосомно-рецессивных, аутосомно-
доминантных, Х-сцепленных (рецессивных 
и доминантных) заболеваний. Особенности 
У-сцепленного, цитоплазматического насле-
дования. Митохондриальное наследование. 
Геномный импринтинг. Генеалогический ана-
лиз при мультифакториальных болезнях.

2 Близнецовый метод

Суть метода. Принцип метода. Определение 
типа зиготности. Метод полисимптомного сход-
ства. Степень количественной оценки влияния 
наследственности и среды. Значение метода. 

3 Цитогенетические методы ис-
следования

Международная классификация и номенкла-
тура хромосом в норме и при нарушениях 
хромосом. Определение и суть методов. Об-
ласть применения. Варианты цитогенетиче-
ского исследования. Диагностика хромосом-
ных мутаций. Проведение кариотипирования. 
Фенотипическое проявление хромосомных 
заболеваний. Кариотипирование плодового 
материала.

4 Молекулярно-
цитогенетический метод.

Молекулярно-цитогенетические методы. Ме-
тодология. Возможности, ограничения, преи-
мущества, недостатки. Использование в цито-
генетической практике.

5 Молекулярно-генетические 
методы исследования

Методы молекулярной генетики, виды, значе-
ние, область применения. Выделение ДНК из 
различных биологических жидкостей. Прове-
дение анализа ПЦР: амплификация. Анализ 
ПДРФ. Проведение электрофореза, анализ 
электрофореграмм, интерпретация результа-
тов. 
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3.2 Примерный тематический план семинаров и практических занятий

№ Тема Содержание
Обязательный компонент

Молекулярная биология и основы медицинской генетики

1 Клетка. Строение клетки

Строение клетки. Органеллы клетки. Значе-
ние. Ядерный и цитоплазматический ком-
плекс. Строение клеточной стенки, митохон-
дрий. Регуляция клеточной деятельности

2 Эмбриогенез. Критические 
периоды развития

Эмбриональное развитие. Периоды развития 
различных органов и систем. Критические 
периоды развития. Факторы, повреждающие 
плод.

3 Цитологические основы на-
следственности

Клеточный цикл. Деление клеток. Митоз. Ста-
дии митоза. Деление половых клеток. Мейоз. 
Стадии мейоза. Значение. 

4 Молекулярные основы наслед-
ственности

Строение ДНК, РНК. Виды РНК. Репликация 
ДНК, Рекомбинация ДНК. Тонкая структура 
гена. Молекулярный механизм. Транскрипция 
ДНК. Трансляция РНК. Гены и их организа-
ция. Гены и белки.

5 Наследственность и изменчи-
вость

Понятие наследственности и изменчивости. 
Мутационный процесс. Антимутагенез. 

6
Популяционная генетика и 
эпидемиология наследствен-
ных болезней

Понятие «популяционная генетика». Методы 
популяционной генетики. Гены в популяциях. 
Закон Харди-Вайнберга. Эпидемиология на-
следственных болезней. Полиморфизм групп 
крови.

7 Генетическая структура по-
пуляций человека

Мутационный процесс в популяциях. Отбор. 
Миграционные процессы в популяциях, пара-
метры изоляции, дрейф генов. Понятие инбри-
динга, коэффициент инбридинга при кровно-
родственных браках.

8 Полиморфизм групп крови 
человека

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

9 Закон Харди-Вайнберга

Определение, сущность и значение закона 
равновесия генов в популяции. Проявление и 
отклонениея от теоретического распределения 
Харди-Вайнберга в популяции человека. Ре-
шение ситуационных задач.
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10 Туыстыќ дəрежесі тура-
лы тїсінік

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

Жиыны: 360 сағат
Медициналық генетикадағы зерттеу əдістері

1 Клиникалыќ-
генеалогиялыќ əдіс

Клиникалыќ-генеалогиялыќ əдісті жїргізу саты-
лары. Əдістіѕ клиникалыќ практикадаєы маѕызы. 
Тўќым ќуалау типтері. Аутосомдыќ-рецессивтік, 
аутосомдыќ-доминанттыќ тўќым ќуалау ерекше-
ліктері.  Х-тіркескен (рецессивтік жəне доминанттыќ) 
аурулар. У-тіркескен, цитоплазмалыќ тўќым ќуалау 
ерекшеліктері. Митохондриялыќ тўќым ќуалау. 
Геномды импринтинг. Мультифакторлыќ аурулар 
кезіндегі генеалогиялыќ анализ.

2 Егіздік əдісі

Əдістіѕ мəні. Əдістіѕ принципі. Зигота типтерін 
аныќтау. Жартысимптомды ўќсастыќ əдісі. Тўќым-
ќуалаушылыќ жəне орта əсерін сандыќ баєалау 
деѕгейі. Əдістіѕ маѕызы. 

3 Зерттеудіѕ цитогенетика-
лыќ əдістері

Ќалыпты жəне бўзылыстар кезіндегі хромосома-
лардыѕ халыќаралыќ жіктелуі жəне номенклату-
расы. Əдістер аныќтамасы жəне мəні. Ќолдану 
аймаєы. Цитогенетикалыќ зерттеу варианттары. 
Хромосомалыќ мутациялар диагностикасы. Карио-
типтеуді жїргізу. Хромосомалыќ аурулардыѕ фено-
типтік кґрінісі. Ўрыќ материалын кариотиптеу.

3 Молекулалыќ-
цитогенетикалыќ əдіс

Молекулалыќ-цитогенетикалыќ əдістер. Методоло-
гия. Мїмкіншіліктер, шектеу, артыќшылыєы, кем-
шіліктер. Цитогенетикалыќ практикада ќолдану.

4 Зерттеудіѕ молекулалыќ-
генетикалыќ əдістері

Молекулалыќ генетика əдісі, тїрлері, маѕызы, 
ќолдану аймаєы. Əртїрлі биологиялыќ сўйыќтыќтан 
ДНЌ бґліп алу. ПТР анализін ґткізу: амплификация. 
РЇЎП анализі. Электрофорезді ґткізу, электрофо-
реграмма анализі, нəтижелерін тїсіндіру.

5

Медициналыќ 
генетикадаєы 
популяциялыќ-
статистикалыќ əдіс

Популяциялыќ-статистикалыќ əдістердіѕ мəні. 
Харди-Вайнберг тепе-теѕдігі. Популяциядаєы ген-
дер мен генотиптер жиілігін аныќтау, гетерози-
готалыќты аныќтау. Іріктеудіѕ генотип жиілігіне 
əсерін зерттеу, популяциядаєы ќауіп-ќатер фактор-
ларын аныќтау.
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6

Медициналыќ генети-
кадаєы биохимиялыќ 
əдістер жəне олардыѕ 
медициналыќ 
генетикадаєы маѕызы

Биохимиялыќ əдістер, тїрлері, ќолдану аймаєы жəне 
маѕызы. Жїкті əйелдер мен жаѕа туєан нəрестелердіѕ 
биохимиялыќ скринингі. Тўќым ќуалаєан жəне туа 
біткен аурулар диагностикасы кезіндегі тексерудіѕ 
жаппай жəне селективті əдістері. Тўќым ќуалаєан 
аурулар диагностикасы кезінде ферменттерді жəне 
олардыѕ туындыларын аныќтау, аминќышќылдар, 
май ќышќылдары спектрініѕ анализі. Масс-
спектрометрия əдісі. Радиоиммунохимиялыќ жəне 
иммуноферменттік əдістер.

7

Моногендік жəне 
полигендік патология-
лардыѕ молекулалыќ-
генетикалыќ диагности-
касы

Моногендік жəне полигендік патологиялар 
диагностикасыныѕ принциптері мен əдістері. Еѕ 
жиі жəне кґп таралєан моногендік аурулардыѕ 
молекулалыќ-генетикалыќ диагностикасы: фенил-
кетонуриялар, муковисцидоз, Дюшенн-Беккер мио-
дистрофиялары жəне т.б. Анализді ќою.

8 Полимеразды тізбекті 
реакция

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

9 Рестрикт їзіндісі ўзын-
дыєыныѕ полиморфизмі 

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

10 Геномдыќ дактилоскопия Геномдыќ дактилоскопия. Əдістіѕ мəні. Мїмкін-
шілігі. Ќолдану аймаєы. Анализді ќою.

11

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 есеп-
терді шешу.

12 Генетикалыќ пренатал-
дыќ скрининг əдістері

Генетикалыќ пренаталдыќ скрининг əдістері. Ана-
лизді ќою.

13

Іштегі нəресте хромосо-
малыќ бўзылыстарыныѕ 
инвазиялыќ пренаталдыќ 
диагностикасындаєы 
цитогенетикалыќ əдіс

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

14

Шыєу тегі əртїрлі 
жасушалардыѕ 
цитогенетикалыќ анализі 
ерекшеліктері 

Шыєу тегі əртїрлі жасушалардыѕ (хорион бїрлері, 
бала жолдасы, амнион сўйыќтыєы, іштегі нəресте 
кіндік ќаны лимфоциттері) цитогенетикалыќ 
анализініѕ ерекшеліктері.

49

ского полимофизма, генетической гетероген-
ности, плейотропии, эффекта антиципации. 
Особенности консультирования гетерозигот-
ных носителей моногенных болезней. Расчет 
повторного генетического риска. Определение 
прогноза для сибсов и потомства. Вопросы эти-
ки и деонтологии врача-генетики.

6
Принципы лечения наслед-
ственной и врожденной 
патологии

Основные принципы лечения наследственной 
патологии. Этиологическое лечение. Методы 
генной инженерии. Патогенетическое лечение 
наследственной патологии. Принципы диетоте-
рапии при наследственных болезнях обмена ве-
ществ. Симптоматическое лечение наследствен-
ной патологии. Возможности и ограничения. 

7

Реабилитация и диспансе-
ризация больных с наслед-
ственной и врожденной 
патологией

Вопросы диспансеризации и реабилитации 
больных с наследственной и врожденной пато-
логией. Медико-генетическая помощь больным 
их семьям, родственникам больных. Программы 
реабилитации больных с хромосомной патоло-
гией. Оказание психологической помощи семье 
с наследственной патологией. Организация реа-
билитации детей с наследственной патологией.

8
Генетический скрининг на-
следственной и врожденной 
патологии

Идеология генетического скрининга. Основные 
этапы проведения. Скрининговые программы 
обследования беременных и новорожденных. 
Организация генетического скрининга. Меж-
дународные стандарты для проведения гене-
тического скрининга. Методы генетического 
скрининга. Сроки проведения. Оценка эффек-
тивности скрининга.

9

Пренатальная диагностика 
врожденных пороков раз-
вития и наследственных 
болезней

Инвазивные и неинвазивные методы пренаталь-
ной диагностики, показания и условия проведе-
ния. Биохимический скрининг 1 и 2 триместров. 
Ультразвуковой скрининг на хромосомную и 
врожденную патологию. Формирование групп 
генетического риска. Комбинированный, инте-
гральный, контингентный генетический скри-
нинг. Преимущества, ограничения.

Итого: 36 часов
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Медико-генетическое консультирование

1

Медико-генетическое кон-
сультирование семей с на-
следственной и врожденной 
патологией

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

2
Этические проблемы 
медико-генетического кон-
сультирования

Этические проблемы медико-генетического 
консультирования: различные виды дискрими-
наций, конфликт прав, проблемы раскрытия ин-
формации, генетический детерминизм, разница 
в культурных нормах по отношению к здоровью. 
Этические принципы генетического консульти-
рования. Психологическое и психосоциальное 
направление медико-генетического консульти-
рования. Общие условия для генетического те-
стирования.

3 Медико-генетическое кон-
сультирование беременных

Медико-генетическое консультирование бере-
менных на различных сроках беременности. 
Формирование групп генетического риска. Осо-
бенности медико-генетического консультиро-
вания беременных с врожденными пороками 
развития плода. Алгоритм ведения беременных 
и пренатальная диагностики в группах риска в 
зависимости от величины генетического риска. 
Вопросы этики и деонтологии врача-генетики 
при медико-генетическом консультировании бе-
ременных.

4
Медико-генетическое кон-
сультирование при хромо-
сомной патологии

Принцип медико-генетического консультирова-
ния семей с хромосомной патологией. Особен-
ности консультирования носителей хромосом-
ных нарушений. Вопросы этики и деонтологии 
врача-генетика при консультировании семей с 
хромосомной патологией и носителей сбаланси-
рованных хромосомных нарушений.

5

Медико-генетическое 
консультирование семей в 
наследственной моногенной 
патологией

Принципы медико-генетического консультиро-
вания семей с наследственной моногенной па-
тологией. Особенности консультирования и 
разъяснения типов наследования моногенной 
патологии, понятия пенетрантности, клиниче-
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15
Іштегі нəрестені карио-
типтеудіѕ диагнос-
тикалыќ мəселелері

Іштегі нəрестені кариотиптеудіѕ диагностикалыќ 
мəселелері.

16

Дамудыѕ туа біткен 
аќауларыныѕ 
ультрадыбыстыќ диа-
гностикасы

Туа біткен патологиялар диагностикасы кезіндегі 
ультрадыбыстыќ диагностиканыѕ маѕызы. Хромо-
сомалыќ патологияныѕ ультрадыбыстыќ маркері. 
Жїктіліктіѕ əртїрлі мерзіміндегі туа біткен 
аќаулардыѕ диагностикасы. УДЗ скринингтік 
мерзімі. УДЗ диагностикалыќ мəні.

17

Неонаталдыќ скрининг 
баєдарламасындаєы 
фенилкетонурия диагно-
стикасы

Неонаталдыќ скрининг баєдарламасындаєы фенил-
кетонурия диагностикасы. Анализді ќою.

18

Неонаталдыќ скрининг 
баєдарламасындаєы туа 
біткен гипотиреоз диа-
гностикасы 

Неонаталдыќ скрининг баєдарламасындаєы туа 
біткен гипотиреоз диагностикасы. Анализді ќою.

19 Масс-спектрометрия Анализді ќою. Əдістіѕ негізі, сынаќќа дайындыќ, 
анализін жїргізу жаєдайы, мїмкіншілігі, шектелуі.

Жиыны: 360 сағат
Хромосомалық аурулар

1 Хромосомалыќ аурулар-
дыѕ жалпы ќасиеті

Хромосомалыќ мутациялар клиникалыќ кґрініс-
терініѕ ерекшеліктері. Аєымыныѕ ерекшеліктері, 
болжамы жəне профилактикасы.

2
Хромосомалыќ 
мутациялардыѕ 
жіктемесі

Хромосомалыќ мутациялардыѕ жіктемесі: сандыќ 
жəне ќўрылымдыќ. Ќалыпты жəне патологиялыќ 
хромосомалардыѕ халыќаралыќ номенклатурасы.

3
Айтулы сандыќ мутация-
лардыѕ хромосомалыќ 
синдромдары

Хромосомалардыѕ сандыќ мутациялары. 13, 18, 21 
хромосомалар бойынша трисомиялар. Клиникалыќ 
кґріністері, диагностикасы, профилактикасы.

4

Айтулы жыныстыќ 
хромосомалар мутация-
сыныѕ хромосомалыќ 
синдромдары

Жыныстыќ хромосомалардыѕ сандыќ мутацияла-
ры. Жыныстыќ хромосомалар бойынша трисомия-
лар мен моносомиялар. Клиникалыќ кґріністері, 
диагностикасы, профилактикасы.

5
Хромосомалардыѕ 
ќўрылымдыќ мутациясы-
мен байланысты аурулар

Хромосомалардыѕ ќўрылымдыќ мутациялары. 
Жіктемесі. Хромосомалардыѕ əртїрлі ќўрылымдыќ 
ґзгерістерініѕ клиникалыќ кґріністері. Хромосо-
малардыѕ жоєалуы, транслокациялары, ауысуы, ду-
пликациялары, инсерциялары.
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6 Хромосомалар 
полиморфизмі

Хромосомалар полиморфизмі. Серіктес хромосо-
малар. Хромосомалардыѕ кґтеріѕкі сыѕєыштыєы. 
Репродукциялыќ (ўрпаќ жаѕєырту) медицинадаєы 
маѕызы.

7
Хромосомалыќ ауруларєа 
цитогенетикалыќ зерттеу 
жїргізу

Цитогенетикалыќ анализді жїргізу əдістемелері. 
Жїргізу кезеѕдері. Егу ыдыстарын дайындау. Хро-
мосомалар анализі.

8
Хромосомалыќ 
бўзылыстарды зерттеудіѕ 
ќазіргі таѕдаєы əдістері

Зерттеудіѕ молекулалыќ-цитогенетикалыќ əдістері. 
Іn-situ флюоресценттік будандастыру əдістері. 
Əдістіѕ мїмкіншіліктері. Ґткізу əдістері.

9
Іштегі нəрестелердегі 
хромосомалыќ бўзылыс-
тар диагностикасы

Хромосомалыќ мутациялар диагностикасыныѕ 
əдістері. Кариотиптеу. Əдістіѕ мїмкіншілігі. Сандыќ 
жəне ќўрылымдыќ мутациялар диагностикасы.

10 Микроделециялыќ син-
дромдар диагностикасы

Микроделециялыќ синдромдар диагностикасы. 
Анализді ќою.

11

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

Тўќым ќуалаєан аурулар диагностикасы кезінде 
цитогенетикалыќ жəне молекулалыќ-цитогенети-
калыќ анализдерді тїсіндіру. Ситуациялыќ есептерді 
шешу.

12
Репродукциялыќ 
медицинадаєы хромосо-
малыќ бўзылыстар

Ќўрылымдыќ ґзгерістер жəне полиморфизм – 
бедеулік пен бала кґтермеу əдетініѕ себептері. Хро-
мосомалар сегрегациясы. 

13 Хромосомалыќ аурулар-
ды алдын алу

Хромосомалардыѕ мейозда ажырамауын перикон-
цепциялыќ алдын алу. Ерлі-зайыптылардаєы хро-
мосомалыќ бўзылыстар диагностикасы. Дəру-
мендердіѕ кґмегімен алдын алу. Пренаталдыќ 
диагностика əдістері.

Жиыны: 360 сағат
Гендік жəне геномдық аурулар

1 Тўќым ќуалаєан патоло-
гиялар семиотикасы 

Аныќтамасы жəне ўєымы. Тўќым ќуалаєан патоло-
гиялар клиникалыќ кґріністерініѕ ерекшеліктері. 
Аурудыѕ отбасылыќ сипаттамасы. Созылмалы, 
прогредиенттік, ќайта ґршу аєымдары. Тўќым ќуа-
лаєан патологиялардыѕ ґзіне тəн симптомдары. 
Кґптеген аєзалар мен жїйелердегі патологиялыќ 
ґзгерістер. Плейотропия туралы тїсінік. Ілкі жəне 
салдарлыќ плейотропия. Аурудыѕ туа біткен сипа-
ты. Терапияныѕ кеѕ таралєан əдістеріне резистент-
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реакции на действие внешних факторов. По-
нятие о фармакогенетике. Предмет изучения. 
Различные индивидуальные осложнения лекар-
ственной терапии. Наследственно обусловлен-
ные вариаций ответов на лекарства (повышенная 
чувствительность, толерантность, парадоксаль-
ность). Фармакогенетические особенности при 
наследственных болезнях.

4 Антимутагенез

Современная классификация веществ, обладаю-
щих антимутагенной активностью. Характери-
стика антимутагенов. Проблема фармакологи-
ческой защиты генома человека.

5 Генетика невынашивания 
беременности

Значение генетических факторов в предрасполо-
женность к невынашиванию беременности. Роль 
генов фолатного метаболизма, генов свертываю-
щей системы, генов системы детоксикации, ге-
нов липидного обмена и других в предрасполо-
женность к невынашиванию беременности и 
синдромы потери плода. Методы диагностики и 
профилактики.

6 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. 
Физиологическая роль клеточных протоонкоге-
нов. Механизмы превращения протоонкогенов в 
онкогены. Гены-супрессоры опухолевого роста.

7 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.

8
Генетический паспорт, как 
метод превентивной меди-
цины

Генетический паспорт, как метод превентив-
ной медицины. Выявление гетерозиготного 
носительства мутаций наиболее частых и рас-
пространенных моногенных болезней. Гены 
предрасположенности к мультифакториальной 
патологии. Генетический паспорт для выявле-
ния предрасположенности к акушерским ослож-
нениям, сердечнососудистой патологии, онколо-
гическим заболеваниям и прочие.

Итого: 36 часов
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циональная геномика. Генетическое разнообра-
зие человека. Геном человека и молекулярная 
медицина. Эффективность превентивной меди-
цины.

Итого: 36 часов
Болезни с наследственным предрасположением

1 Болезни с наследственным 
предрасположением

Общая характеристика. Понятие о предрасполо-
женности. Взаимодействие генетической пред-
расположенности и специфических условий 
среды в развитии заболеваний. Механизмы реа-
лизации наследственного предрасположения. 
Генетика мультифакториальных заболеваний: 
терминология, основные понятия и их содер-
жание. Модели наследования. Анализ родос-
ловных. Генетический риск при мультифакто-
риальных болезнях. Таблицы эмпирического 
риска. Маркеры подверженности. Факторы по-
вышенного риска. Значение наследственного 
предрасположения в развитии язвенной болез-
ни, гипертонической болезни, онкологических 
заболеваний, хронического алкоголизма, сахар-
ного диабета, врожденных пороков развития т.д. 
Профилактика мультифакториальных заболева-
ний. Индивидуальный прогноз развития мульти-
факториального заболевания и его значение для 
клинической практики.

2 Этногеномика

Полиморфизм ДНК и его использование для 
изучения истории и происхождения народов. 
Аутосомные маркеры ДНК. Полиморфизм ми-
тохондриальной ДНК человека. Полиморфизм 
ДНК Y-хромосомы.

3 Экологическая генетика. 
Фармакогенетика

Понятие об экологической генетике. Пред-
мет изучения. Зависимость проявление гена от 
факторов внешней среды. Понятие об экоге-
нетическом действии факторов. «Молчащие» 
(нейтральные) гены. Генетические различия в 
реакциях на действие факторов внешней среды. 
Использование методов медицинской генети-
ки (клинико-генеалогического, близнецового, 
популяционно-статистического) в экогенетике. 
Наследственно обусловленные патологические
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тілігі. Науќастар мен оныѕ туєан-туыстарын ќарап 
тексеру жəне физикалыќ тексеру ерекшеліктері. 
Тўќым ќуалаєан аурулар семиологиясы жəне 
диагностикаєа синдромологиялыќ ќадам. Туа біткен 
аќаулар семиологиясы жəне дамудыѕ микроанома-
лиялары жəне оларды клиникалыќ-генетикалыќ 
баєалау.

2 Тўќым ќуалаєан патоло-
гиялар синдромологиясы

Синдром, секвенция, реттілік, аномалад ўєымдары. 
Морфогенез бўзылыстарыныѕ сызбанўсќасы. Мор-
фогенез патологиясы – дамудыѕ туа біткен аќауыныѕ 
себебі. Туа біткен жəне тўќым ќуалаєан патология-
лар диагностикасына себепші болатын науќастарды 
жəне олардыѕ туєан-туыстарын клиникалыќ ќарап 
тексеру ерекшеліктері. Сыртќы тїр ерекшеліктері, 
тўќым ќуалаєан патологиялар кезінде дамудыѕ 
морфогенетикалыќ спектрініѕ ерекшелігі. Тўќым 
ќуалаєан аурулар диагностикасындаєы антропо-
метрия. Дамудыѕ морфогенетикалыќ варианттары 
(дисэмбриогенез микроаномалиялар, микробелгілер, 
белгілер), олардыѕ дамуы, постнаталдыќ модифи-
кациясы. Жалпы жəне ґзіндік морфогенетикалыќ 
варианттары: тўќым ќуалаєан синдромдар мен 
туа біткен жаєдайлар диагностикасындаєы мəні. 
Фенотипті жəне шежірені ќўрастыру, клиникалыќ 
жəне зертханалыќ тексеруді баєалау. Синдромалдыќ 
диагнозды ќою.

3

Дамудыѕ микроанома-
лиялары. Ўєымдары 
мен терминологиясы. 
Клиникалыќ мəні

Дамудыѕ морфогенетикалыќ варианттары (дис-
эмбриогенез микроаномалиялары, микробелгілері, 
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.

4

Əртїрлі тўќым ќуалаєан 
патологиялар кезіндегі 
науќастар фенотипініѕ 
анализі

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

5
Генетикалыќ ќауіп-
ќатерлерді есептеп 
шыєару принциптері

Генетикалыќ ќауіп-ќатерлер туралы тїсінік. Гене-
тикалыќ ќауіп-ќатерлерді есептеп шыєару прин-
циптері. Ситуациялыќ есептерді шешу.
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6
Дене дамуыныѕ кідіруі 
кезіндегі синдромалдыќ 
диагностика

Дене дамуыныѕ кідіруі кезіндегі синдромалдыќ 
диагностика. Тексеру алгоритмі.

7
Тері заќымдануы 
кезіндегі синдромалдыќ 
диагностика

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

8

Моногендік жəне 
полигендік патология-
лардыѕ молекулалыќ-
генетикалыќ диагности-
касы 

Моногендік жəне полигендік патологиялардыѕ 
принциптері мен əдістері. Еѕ жиі жəне кґп тарал-
єан моногендік аурулардыѕ: фенилкетонурияныѕ, 
муковисцидоздыѕ, Дюшенн-Беккер миодистрофия-
сыныѕ жəне т.б аурулардыѕ молекулалыќ-гене-
тикалыќ диагностикасы. Анализді ќою.

9

Жаѕа туылєан нəресте 
муковисцидозы 
диагностикасыныѕ 
ерекшеліктері

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

10 Фенилкетонурия 
неонаталдыќ скринингі 

Фенилкетонурия неонаталдыќ скринингі. Анализді 
ќою.

11

Алмасудыѕ тўќым ќуала-
єан аурулары кезінде 
емдік тамаќтандыруды 
есептеу

Алмасудыѕ тўќым ќуалаєан аурулары кезінде емдік 
тамаќтандыруды есептеу. Мысалдар.

12

1 жасќа дейінгі 
балалардаєы феникето-
нурия кезінде емдəммен 
емдеуді есептеу

1 жасќа дейінгі балалардаєы феникетонурия кезінде 
емдəммен емдеуді есептеу 

13

1 жастан кейінгі 
балалардаєы феникето-
нурия кезінде емдəммен 
емдеуді есептеу 

1 жастан кейінгі балалардаєы феникетонурия 
кезінде емдəммен емдеуді есептеу 

Жиыны: 360 сағат
Тұқым қуалауға бейімділік аурулар

1

Полигендік патология-
лардыѕ молекулалыќ-
генетикалыќ диагности-
касы

Полигендік патологиялар диагностикасыныѕ 
принциптері мен əдістері. Еѕ кеѕ таралєан ауру-
лардыѕ молекулалыќ-генетикалыќ диагностикасы: 
артериялыќ гипертензия, ќантты диабет, онколо-
гиялыќ аурулар жəне т.б. Анализді ќою.

2 Егіздік əдісі 
Əдістіѕ мəні. Моно- жəне дизиготалы егіздердегі 
конкорданттылыќ, дискорданттылыќ туралы тїсі-
нік. 
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Принципы классификации моногенных болез-
ней и синдромов. Наиболее распространенные 
болезни и синдромы с аутосомно-доминантным 
типом наследования: нейрофиброматоз, синдром 
Нунан, миотоническая дистрофия, семейная 
гиперхолестеринемия, синдром Марфана и др. 
Болезни и синдромы с аутосомно-рецессивным 
типом наследования: синдром альбинизма 
глазно-кожный, синдром Картагенера, адрено-
генитальный синдром, синдром Меккеля и др. 
Болезни и синдромы с Х-сцепленным рецессив-
ным наследованием: мышечная дистрофия Дю-
шенна, эктодермальная дисплазия, гемофилия 
и др. Моногенные синдромы множественных 
врожденных пороков развития. Общие призна-
ки. Клинические примеры.

2 Митохондриальные болезни

Этиология. Патогенез. Клинические проявления 
наиболее распространенных митохондриальных 
болезней. Методы диагностики. Принципы ле-
чения. 

3 Муковисцидоз
Этиология. Патогенез. Классификация. Клини-
ческие проявления. Принципы лечения. Профи-
лактика.

4 Фенилкетонурия
Этиология. Патогенез. Клинические проявле-
ния. Материнская фенилкетонурия. Принципы 
лечения. Профилактика.

5 Адреногенитальный син-
дром

Этиология. Патогенез. Классификация. Клини-
ческие проявления. Принципы лечения. Профи-
лактика.

6 Врожденный гипотиреоз Этиология. Патогенез. Клинические проявле-
ния. Принципы лечения. Профилактика.

7 Развитие молекулярной 
медицины

Развитие молекулярной медицины в мире и в 
Республике Казахстан. Актуальность пробле-
мы, ее значение для клинической медицины. 
Генетическое тестирование. Частоты наиболее 
распространенных мутаций муковисцидоза, фе-
нилкетонурии и других заболеваний в казахской 
популяции. 

8 Введение в геномную меди-
цину

Геном человека. История вопроса. Практическое 
приложение генома человека. Проблемы и опа-
сения. Идея «Генетического паспорта». Функ-
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4
Хромосомные синдромы, 
обусловленные числовыми 
мутациями

Числовые мутации хромосом. Трисомии по 13, 
18, 21 хромосомам. Клинические проявления, 
диагностика, профилактика.

5
Заболевания, связанные со 
структурными мутациями 
хромосом

Структурные мутации хромосом. Классифи-
кации. Клинические проявления различных 
структурных изменений хромосом. Делеции, 
транслокации, инверсии, дупликации, инсерции 
хромосом.

6
Хромосомные синдромы, 
обусловленные мутациями 
половых хромосом

Числовые мутации половых хромосом. Три-
сомии и моносомии по половым хромосомам. 
Клинические проявления, диагностика, профи-
лактика.

7 Полиморфизм хромосом 
Полиморфизм хромосом. Спутничные хромосо-
мы. Повышенная ломкость хромосом. Значение 
в репродуктивной медицине.

8 Хромосомные нарушения в 
репродуктивной медицине

Структурные изменения и полиморфизм как 
причина бесплодия и привычного невынашива-
ния. Сегрегация хромосом. 

9

Профилактика хромосом-
ных болезней. Диагностика 
хромосомных нарушений у 
плода

Периконцепционная профилактика нерасхож-
дения хромосом в мейозе. Диагностика хро-
мосомных нарушений у супружеских пар. Ви-
таминопрофилактика. Методы пренатальной 
диагностики. Методы диагностики хромосом-
ных мутаций. Кариотипирование. Возможности 
метода. Диагностика числовых и структурных 
мутаций.

10
Современные методы ис-
следования хромосомных 
нарушений

Молекулярно-цитогенетические методы иссле-
дования. Методы флюоресцентной гибридиза-
ции in-situ. Возможности метода. Методика про-
ведения.

Итого: 36 часов
Генные и геномные болезни

1 Моногенные болезни

Общие вопросы этиологии и патогенеза моно-
генных заболеваний. Механизмы патогенеза 
моногенных заболеваний: специфичность мута-
ций, множественность метаболических путей, 
множественность функций белков. Понятие о 
генетической гетерогенности, пенетрантности и 
клиническом полиморфизме моногенных болез-
ней. Понятие об импритинге на генном уровне. 
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Конкорданттылыќ коэффициенті. Ситуациялыќ 
есептерді шешу.

3

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

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

4

Тўќым ќуалауєа 
бейімділігі бар аурулар 
кезінде медициналыќ-
генетикалыќ консульта-
ция жїргізу 

Тўќым ќуалауєа бейімділігі бар аурулар кезінде 
медициналыќ-генетикалыќ консультация жїргізу. 
Эмпириялыќ ќауіп-ќатерді есептеу. Эмпириялыќ 
ќауіп-ќатер кестесі.

5 Генетикалыќ паспорт

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

Жиыны: 360 сағат
Медициналық-генетикалық консультация жүргізу

1

Тўќым ќуалаєан жəне 
туа біткен патологиялар 
кезінде медициналыќ-
генетикалыќ консульта-
ция жїргізу

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

2

Тўќым ќуалаєан аурулар 
бойынша компьютерлік 
аныќтама-диагности-
калыќ жїйені жəне де-
ректер базасын ќолдану

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

3

Дамудыѕ микроанома-
лиялары. Ўєымдары 
мен терминологиясы. 
Клиникалыќ мəні

Дамудыѕ морфогенетикалыќ варианттары (дис-
эмбриогенез микроаномалиялары, микробелгілері, 
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.

4

Əртїрлі тўќым ќуалаєан 
патологиялар кезіндегі 
науќастар фенотипініѕ 
анализі

Əртїрлі тўќым ќуалаєан патологиялар (дамудыѕ 
туа біткен аќаулары, хромосомалыќ патология-
лар, моногендік аурулар) кезіндегі науќастар 
фенотипініѕ анализі.
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5
Генетикалыќ ќауіп-
ќатерлерді есептеп 
шыєару принциптері

Генетикалыќ ќауіп-ќатерлер туралы тїсінік. 
Генетикалыќ ќауіп-ќатерлерді есептеп шыєару 
принциптері. Ситуациялыќ есептерді шешу.

6

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

Балалардаєы тўќым ќуалаєан аурулар кезінде аєза-
лар мен жїйелердіѕ заќымдану дəрежесін баєалауєа 
арналєан функциялыќ əдістіѕ мəні. Электромиогра-
фия. Магнит-резонансты томография. Зерттеудіѕ 
ультрадыбыстыќ əдістері.

7

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

Тўќым ќуалаєан аурулар диагностикасы кезінде 
цитогенетикалыќ жəне молекулалыќ-цитогенети-
калыќ анализдерді тїсіндіру. Ситуациялыќ есеп-
терді шешу.

8

Жїкті əйелдерге 
медициналыќ- 
генетикалыќ консульта-
ция жїргізу

Жїкті əйелдерге медициналыќ-генетикалыќ консу-
льтация жїргізу. Тексеруді жїргізудіѕ пренаталдыќ 
скринингі, мерзімі. Əдістері. Медициналыќ гене-
тикалыќ консультация жїргізудіѕ этикалыќ жəне 
ќўќыќтыќ ерекшеліктері.

9

Жоєары генетикалыќ 
ќауіп-ќатер топтарын-
даєы жїкті əйелдерге 
медициналыќ- генетика-
лыќ консультация 
жїргізу

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

10

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

Іштегі нəрестеніѕ туа біткен аќаулары бар жїкті 
əйелдерге медициналыќ-генетикалыќ консультация 
жїргізу. Медициналыќ-генетикалыќ консультация 
жїргізудіѕ этикалыќ жəне ќўќыќтыќ ерекшеліктері.

11

Фето-феталдыќ транс-
фузия синдромы 
кезінде медициналыќ- 
генетикалыќ консульта-
ция жїргізу 

Фето-феталдыќ трансфузия синдромы кезінде 
медициналыќ-генетикалыќ консультация жїргізу.

12
Репродукциялыќ функ-
циялардыѕ бўзылыстары 
кезінде медициналыќ-

Репродукциялыќ функциялардыѕ бўзылыстары 
кезінде медициналыќ-генетикалыќ консультация 
жїргізу. Медициналыќ-генетикалыќ консультация
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дика определения их уровня, интерпретация 
результатов анализа. Эффективность прена-
тального скрининга. Неонатальный скрининг 
новорожденных на наследственную патологию, 
этапы скрининга, уровни организации, методи-
ка проведения анализа, интерпретация результа-
тов, оценка эффективности.

7
Масс-спектрометрия и хро-
матография при диагностике 
наследственной патологии

Суть метода, методика проведения. Значение 
метода в медицинской генетике. Определение 
спектра аминокислот и жирных кислот. Неона-
тальный скрининг методом масс-спектрометрии, 
преимущества метода. 

8 Молекулярно-генетические 
методы исследования

Методы молекулярной генетики, виды, значение, 
область применения. Выделение ДНК из раз-
личных биологических жидкостей. Проведение 
анализа ПЦР: амплификация. Анализ ПДРФ. 
Проведение электрофореза, анализ электрофо-
реграмм, интерпретация результатов.

9 Ультразвуковая диагностика 
хромосомной патологии 

Значение ультразвуковой диагностики при диа-
гностике хромосомной патологии. Ультразвуко-
вые маркеры хромосомной патологии. Скринин-
говые сроки УЗИ. Диагностическая значимость 
УЗИ для диагностик хромосомной патологии.

10
Популяционно-
статистический метод в 
медицинской генетике

Значение популяционно-статистических мето-
дов. Равновесие Харди-Вайнберга. Определение 
частоты генов и генотипов в популяции, опреде-
ление гетерозиготности. Изучение влияния от-
бора на частоту генотипов, определение факто-
ров риска в популяции.

Итого: 36 часов
Хромосомные болезни

1 Хромосомная теория на-
следственности

Хромосомная теория наследственности. Исто-
рия вопроса. Основные положения. Значение для 
медицинской генетики и медицины в целом.

2 Общие свойства хромосом-
ных болезней

Особенности клинического проявления хромо-
сомных мутаций. Особенности течения, прогноз 
и профилактика.

3 Классификация хромосом-
ных мутаций

Классификация хромосомных мутаций: число-
вых и структурных. Международная номенкла-
тура хромосом в норме и патологии.
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Методы исследования в медицинской генетике

1 Методы исследования в 
медицинской генетике

Методы исследования в медицинской генетики. 
Характеристика методов, показания, возможно-
сти и ограничения методов. Клиническое и диа-
гностическое значение, область применения. 

2 Клинико-генеалогический 
метод

Этапы проведения клинико-генеалогического 
метода. Значение метода в клинической прак-
тике. Типы наследования. Особенности насле-
дования аутосомно-рецессивных, аутосомно-
доминантных, Х-сцепленных (рецессивных 
и доминантных) заболеваний. Особенности 
У-сцепленного, цитоплазматического наследо-
вания. Митохондриальное наследование. Геном-
ный импринтинг. Генеалогический анализ при 
мультифакториальных болезнях.

3 Цитогенетические методы 
исследования

Определение и суть методов. Область примене-
ния. Варианты цитогенетического исследова-
ния. Диагностика хромосомных мутаций. Про-
ведение кариотипирования. Фенотипическое 
проявление хромосомных заболеваний. Карио-
типирование плодового материала.

4

Международная класси-
фикация и номенклатура 
хромосом в норме и при 
нарушениях хромосом

Строение хромосом. Международная класси-
фикация хромосом. Номенклатура хромосом в 
норме. Номенклатура хромосом при хромосом-
ных нарушениях. Аномалии хромосом группы 
А, В, С, D, Е, F, G. Аномалии половых хромо-
сом. Маркерные и мозаичные формы хромосом. 
Структурные изменения хромосом.

5

Биохимические методы в 
медицинской генетике и их 
значение в медицинской 
генетике

Биохимические методы, виды, область при-
менения и значение. Биохимический скрининг 
беременных и новорожденных. Массовые и се-
лективные методы обследования при диагности-
ке наследственных и врожденных заболеваний. 
Определение ферментов и их производных при 
диагностике наследственных болезней, анализ 
спектра аминокислот, жирных кислот. Метод 
масс-спектрометрии. Радиоиммунохимические 
и иммуноферментные методы.

6 Пренатальный и неонаталь-
ный скрининг

Генетический скрининг беременных. Этапы и 
уровни проведения, биохимические маркеры 
хромосомной и врожденной патологии, мето-
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генетикалыќ консультация 
жїргізу ерекшеліктері

жїргізудіѕ этикалыќ жəне ќўќыќтыќ ерекшеліктері.

13 Пренаталдыќ консилиум
Пренаталдыќ консилиум. Ўйым. Мамандардыѕ не-
гізгі ќўрамы. Маќсаты, міндеттері. Есеп беру ќўжат-
тамалары. 

14
Метаболизмдік тўќым 
ќуалаєан аурулар кезінде 
емдəмді есептеу

Метаболизмдік тўќым ќуалаєан аурулар кезінде 
емдəмді есептеу. Клиникалыќ мысалдар.

15
Туа біткен жəне тўќым 
ќуалаєан ауруларды 
алдын алу

Туа біткен жəне тўќым ќуалаєан ауруларды алдын 
алу. Ситуациялыќ есептер.

16 Нервілік тїтік аќауын 
алдын алу əдістері

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

17 Фолаттəуелді туа біткен 
аќауларды алдын алу Фолаттəуелді туа біткен аќауларды алдын алу.

Жиыны: 360 сағат

3.3 Резиденттің өзіндік жұмысы (РӨЖ) жоспарының үлгісі

№ Тақырыбы
Негізгі компонент

Молекулалық биология жəне медициналық генетика негізі
1 Медициналыќ ќўжаттамаларды жїргізу.
2 Цитогенетикалыќ анализдерді тїсіндіру.

3 Медициналыќ генетика зертханасындаєы жўмыс (зертханалыќ ыдыстарды 
дайындау жəне т.б.).

4 Молекулалыќ-генетикалыќ анализдерді тїсіндіру.

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

6 Кітапханада, єаламторда жўмыс жасау.
Жиыны: 198 сағат

Медициналық генетикадағы зерттеу əдістері
1 Медициналыќ ќўжаттамаларды жїргізу. 

2
Медициналыќ генетика зертханасындаєы жўмыс (цитогенетикалыќ анализдер-
ді ґткізуге ќатысу, зертханалыќ ыдыстарды дайындау, цитогенетикалыќ 
анализдіѕ негізгі кезеѕдері жəне т.б.).
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3 Медициналыќ генетика зертханасындаєы жўмыс (молекулалыќ-генетикалыќ 
анализдерді ґткізуге ќатысу).

4 Цитогенетикалыќ анализдерді тїсіндіру.
5 Молекулалыќ-генетикалыќ анализдерді тїсіндіру.

6 Жїкті əйелдерге іштегі нəрестеніѕ туа біткен жəне хромосомалыќ патология-
ларына биохимиялыќ скрининг ґткізуге ќатысу.

7 Жаѕа туылєан нəрестеніѕ тўќым ќуалаєан патологияларына неонаталдыќ 
скрининг ґткізуге ќатысу. 

8 Кітапханада, єаламторда жўмыс жасау. 

9 Белгіленген таќырыптар бойынша баяндамалар, презентациялар жəне рефе-
раттар дайындау. 
Жиыны: 198 сағат

Хромосомалық аурулар
1 Медициналыќ ќўжаттамаларды жїргізу. 

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

3
Медициналыќ генетика зертханасындаєы жўмыс (молекулалыќ-генетикалыќ 
анализдерді ґткізуге ќатысу, зертханалыќ ыдыстарды дайындау, цитогене-
тикалыќ анализдіѕ негізгі кезеѕдері жəне т.б.).

4 Амбулаториялыќ жəне стационарлыќ науќастарєа медициналыќ-генетикалыќ 
консультация жїргізу.

5 Цитогенетикалыќ анализдерді тїсіндіру. 
6 Молекулалыќ-генетикалыќ анализдерді тїсіндіру. 

7 «ЌР Ўлттыќ Генетикалыќ Регистрі» деректер базаларыныѕ анализі. ДТА, 
хромосомалыќ аурулар жиіліктерін есептеу. Есептемені дайындау.

8 Медициналыќ-генетикалыќ ќызметтіѕ есеп беру ќўжаттамасыныѕ анализі. 
Есептемені дайындау.

9 Кітапханада, єаламторда жўмыс жасау. 

10 Белгіленген таќырыптар бойынша баяндамалар, презентациялар жəне рефе-
раттар дайындау. 
Жиыны: 198 сағат

Гендік жəне геномдық аурулар
1 Медициналыќ ќўжаттамаларды жїргізу. 

2
Медициналыќ генетика зертханасындаєы жўмыс (молекулалыќ-генетикалыќ 
анализдерді ґткізуге ќатысу: ДНЌ бґліп алу, амплификация, рестрикция, де-
текция).
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2 Организация медико-
генетической службы в РК

Уровни и структура медико-генетической служ-
бы в РК. Документы, регламентирующие дея-
тельность медико-генетической службы. Функ-
ции и задачи медико-генетической службы.

3
Значение медицинской гене-
тики в медицинской науке и 
практике

Значение медицинской генетики в медицинской 
науке и практике. Значение генетики в професси-
ональной практике врачей различных специаль-
ностей. Медицинская генетика в кардиологии, 
онкологии, акушерстве и гинекологии, педиа-
трии, эндокринологии, психиатрии, хирургии.

4 История и этапы развития 
медицинской генетики

История развития медицинской генетики в мире. 
Развитие генетики в странах СНГ. Развитие ге-
нетики в Казахстане.

5 Клетка. Строение клетки

Строение клетки. Органеллы клетки. Значе-
ние. Ядерный и цитоплазматический комплекс. 
Строение клеточной стенки, митохондрий. Регу-
ляция клеточной деятельности.

6 Строение ДНК и РНК
Понятие о ДНК и РНК. Строение молекулы 
ДНК. Принцип комплементарности. Правило 
Чаргаффа. Строение РНК. Виды РНК.

7 Синтез белка в организме 
человека

Синтез белка. Стадии синтеза белка. Транскрип-
ция ДНК, трансляция РНК, генетический код.

8 Жизненный цикл клетки. 
Гаметогенез

Жизненный цикл клетки. Стадии. Гаметогенез. 
Оогенез. Стадии, особенности, значение. Спер-
матогенез. Стадии, особенности, значение. На-
рушения гаметогенеза.

9 Эмбриогенез. Критические 
периоды развития

Эмбриональное развитие. Периоды развития 
различных органов и систем. Критические пери-
оды развития. Факторы, повреждающие плод.

10 Цитологические основы на-
следственности

Клеточный цикл. Деление клеток. Митоз. Ста-
дии митоза. Деление половых клеток. Мейоз. 
Стадии мейоза. Значение.

11
Популяционная генетика и 
эпидемиология наследствен-
ных болезней

Понятие «популяционная генетика». Методы 
популяционной генетики. Гены в популяциях. 
Закон Харди-Вайнберга. Эпидемиология на-
следственных болезней. Полиморфизм групп 
крови.

Итого: 36 часов
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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

Профилирующие дисциплины

№ Дисциплина

Аудиторные часы

СРР
Всего Лек-

ции
Практиче-
ские занятия

1 Молекулярная биология и основы 
медицинской генетик 396 36 360 198

2 Методы исследования в медицин-
ской генетике 396 36 360 198

3 Хромосомные болезни 396 36 360 198

4 Генные и геномные болезни 396 36 360 198

5 Болезни с наследственным пред-
расположением 396 36 360 198

6 Медико-генетическое консультиро-
вание 396 36 360 198

Общее кол-во часов 2376 216 2160 1188

3 Примерный тематический план и содержание профилирующих дисциплин

3.1 Примерный тематический план лекций

№ Тема Содержание
Обязательный компонент

Молекулярная биология и основы медицинской генетики

1 Введение в медицинскую 
генетику

Понятие «медицинская генетика». Задачи ме-
дицинской генетики. Взаимосвязь с другими 
научными направлениями и специальностями. 
Медицинская генетика как наука и ее место в 
системе медицинских знаний.
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3 Амбулаториялыќ жəне стационарлыќ науќастарєа медициналыќ-генетикалыќ 
консультация жїргізу. 

4 Молекулалыќ-генетикалыќ анализдерді тїсіндіру. 

5 Зат алмасудыѕ тўќым ќуалаєан аурулары кезінде биохимиялыќ анализдерді 
тїсіндіру.

6 Зат алмасудыѕ тўќым ќуалаєан аурулары бар балаларєа емдік тамаќтандыруды 
есептеу.

7 Тўќым ќуалаєан жəне туа біткен патологиялары бар науќастардыѕ меди-
циналыќ-генетикалыќ картасын толтыру.

8 Əртїрлі тўќым ќуалаєан патологиялар кезіндегі науќас фенотипініѕ анализі.
9 Тўќым ќуалаєан патологиялардыѕ синдромалдыќ диагностикасы.

10 Тўќым ќуалаєан аурулар бойынша компьютерлік аќпарат-диагностикалыќ 
жїйе мен деректер базасын ќолдану.

11 Консилиумдерге ќатысу.

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

13 Медициналыќ-генетикалыќ ќызметтіѕ есеп беру ќўжаттамасыныѕ анализі. 
Есептемені дайындау.

14 Генетикалыќ анамнезге ќаныќ отбасыларымен жўмыс істеу.
15 Кітапханада, єаламторда жўмыс жасау.

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

17 Тўрєындарєа медициналыќ-генетикалыќ білімді насихаттау. 
18 Резидентура тыѕдарманыныѕ порфолиосын ќўрастыру.

Жиыны: 198 сағат
Тұқым қуалауға бейімділік аурулар

1 Медициналыќ ќўжаттамаларды жїргізу.

2
Медициналыќ генетика зертханасындаєы жўмыс (молекулалыќ-генетикалыќ 
анализдерді ґткізуге ќатысу: ДНЌ бґліп алу, амплификация, рестрикция, де-
текция).

3 Амбулаториялыќ жəне стационарлыќ науќастарєа медициналыќ-генетикалыќ 
консультация жїргізу.

4 Молекулалыќ-генетикалыќ анализдерді тїсіндіру.

5 Тўќым ќуалаєан жəне туа біткен патологиялары бар науќастардыѕ медици-
налыќ-генетикалыќ картасын толтыру.

6 Əртїрлі тўќым ќуалаєан патологиялар кезіндегі науќас фенотипініѕ анализі.
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7 Тўќым ќуалаєан патологиялардыѕ синдромалдыќ диагностикасы.

8 Тўќым ќуалаєан аурулар бойынша компьютерлік аќпарат-диагностикалыќ 
жїйе мен деректер базасын ќолдану.

9 Консилиумдерге ќатысу.

10 «ЌР Ўлттыќ Генетикалыќ Регистрі» деректер базаларыныѕ анализі. ДТА, 
«міндетті тїрде тіркеу» ДТА жиілігін есептеу. Есептемені дайындау. 

11 Медициналыќ-генетикалыќ ќызметтіѕ есеп беру ќўжаттамасыныѕ анализі. 
Есептемені дайындау.

12 Генетикалыќ анамнезге ќаныќ отбасыларымен жўмыс істеу.
13 Кітапханада, єаламторда жўмыс жасау.

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

15 Тўрєындарєа медициналыќ-генетикалыќ білімді насихаттау. 
16 Резидентура тыѕдарманыныѕ порфолиосын ќўрастыру.

Жиыны: 198 сағат
Медициналық-генетикалық консультация жүргізу

1 Медициналыќ ќўжаттамаларды жїргізу.

2 Амбулаториялыќ жəне стационарлыќ науќастарєа медициналыќ-генетикалыќ 
консультация жїргізу.

3
Тўќым ќуалаєан патологиялар кезіндегі цитогенетикалыќ, молекулалыќ-
цитогенетикалыќ, молекулалыќ-генетикалыќ жəне биохимиялыќ анализдерді 
тїсіндіру.

4 Іштегі нəресте хромосомалыќ патологияларыныѕ сарысу маркерін тїсіндіру.

5 Іштегі нəрестеніѕ хромосомалыќ жəне туа біткен патологияларыныѕ УД-
маркерін тїсіндіру.

6 Неонаталдыќ скрининг деректерін тїсіндіру.

7 Тўќым ќуалаєан жəне туа біткен патологиялары бар науќастардыѕ меди-
циналыќ-генетикалыќ картасын толтыру.

8 Əртїрлі тўќым ќуалаєан патологиялар кезіндегі науќас фенотипініѕ анализі.
9 Тўќым ќуалаєан патологиялардыѕ синдромалдыќ диагностикасы.

10 Тўќым ќуалаєан аурулар бойынша компьютерлік аќпарат-диагностикалыќ 
жїйе мен деректер базасын ќолдану.

11 Консилиумдерге ќатысу.
12 Генетикалыќ анамнезге ќаныќ отбасыларымен жўмыс істеу.

13 «ЌР Ўлттыќ Генетикалыќ Регистрі» деректер базаларыныѕ анализі. ДТА, ґлі 
туылєандыќ, перинаталдыќ жəне ерте неонаталдыќ ґлім-жітім кґрсеткіш-
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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;• 

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;• 
оценить данные УЗИ на различных сроках беременности;• 
оценить результаты биохимического скрининга;• 
оценить результаты инвазивной диагностики хромосомной и моногенной па-• 
тологии;

владеть навыками:
проведения генеалогического анализа родословной семьи с наследственной па-• 
тологией;
расчета генетического риска при различных типах наследственных заболеваний;• 
графически изобразить и проанализировать родословную;• 
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1 Пояснительная записка

Введение
Медицинская генетика становится одной из фундаментальных для медицины 

наук, наравне с биохимией, физиологией, иммунологией, и вносит существенный 
вклад во все разделы современной клинической медицины. Дальнейшее развитие 
клинической медицины неразрывно связано с пониманием роли наследственности 
в определении здоровья и патологии человека, знаний основных форм наследствен-
ной патологии. Одним из главных условий дальнейшего улучшения помощи населе-
нию является представление о генетической детерминации заболевания. Объектом 
наблюдения врача будущего должен быть не только больной и вся его семья. Это 
новая концепция «персонифицированной медицины», основанной на современных 
медико-генетических знаниях.

Цель дисциплины: 
Приобретение и усовершенствование профессиональных навыков по специально-

сти, включающей получение новых теоретических знаний об этиологии и патогенезе 
наследственных болезней, ранней диагностике, профилактике и лечении врожденных 
и наследственных заболеваний, освоение вопросов организации медико-генетической 
помощи.

Задачи дисциплины: 
Подготовить специалиста для самостоятельного проведения медико-генетического 

консультирования с использованием всех современных достижений медицинской 
генетики в вопросах диагностики, профилактики и лечения наследственной и врож-
денной патологии.

Конечные результаты обучения
Резидент должен
знать:

общие вопросы организации медико-генетической помощи населению;• 
основы общей генетики человека;• 
этиологию и патогенез врожденных пороков развития и наследственных забо-• 
леваний;
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;
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терініѕ жиілігін есептеу. Есептемені дайындау. 

14 Медициналыќ-генетикалыќ ќызметтіѕ есеп беру ќўжаттамасыныѕ анализі. 
Есептемені дайындау.

15 Кітапханада, єаламторда жўмыс жасау.

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

17 Тўрєындарєа медициналыќ-генетикалыќ білімді насихаттау.
18 Резидентура тыѕдарманыныѕ порфолиосын ќўрастыру.

Жиыны: 198 сағат

4 Оқу жəне оқыту əдістері

Дəрістер:•  шолу, проблемалыќ.
Семинарлар мен практикалық сабақтар: • 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.
Резиденттердің өзіндік жұмысы (РӨЖ): • 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, «ЌР Ўлттыќ Генетикалыќ 
Регистрі» деректер базаларымен жўмыс жасау, ЌР ЎГР бойынша есеп 
беру деректерін, медициналыќ-генетикалыќ ќызмет бойынша есеп беру 
ќўжаттамаларын дайындау, єылыми-оќу əдебиеттерімен жəне баќылау-
ґлшеу ќўралдарымен жўмыс істеу, медициналыќ-генетикалыќ картаны жазу, 
презентацияєа дайындалу, портфолио ќўрастыру.

5 Білімді бағалау

Ағымдық жəне межелік бақылау:•  білім беретін ўйым аныќтайды
Қорытынды бақылау: тестілеу• /əѕгімелесу жəне практикалыќ машыќтарды 
баєалау енетін емтихан.
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6 Клиникалық база

Медициналыќ генетика зертханасы, ќўрамына медициналыќ-генетикалыќ консуль-
тация, 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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