
Вопросы для подготовки к дифференцированному зачету по дисциплине ОП.13 

«Генетика человека с основами медицинской генетики» 

1. Генетика человека с основами медицинской генетики – наука, изучающая наследственность 

и изменчивость с точки зрения патологии человека; 

2. Разделы дисциплины. Связь дисциплины «Генетика человека с основами медицинской 

генетики» с другими дисциплинами; 

3. История развития науки, вклад зарубежных и отечественных ученых. 

4. Перспективные направления решения медико-биологических и генетических проблем. 

5. Морфофункциональная характеристика клетки: общие понятия о клетке и ее функциях, 

химическая организация клетки; плазмолемма, цитоплазма и ее компоненты, органеллы и 

включения. 

6. Клеточное ядро: функции, компоненты. Морфофункциональные  

особенности компонентов ядра в различные периоды клеточного цикла. 

7. Строение и функции хромосом человека. Хромосомы. Кариотип человека.  

8. Основные типы деления эукариотических клеток. 

9. Клеточный цикл и его периоды. Биологическая роль митоза и амитоза. Роль атипических 

митозов в патологии человека. 

10. Биологическое значение мейоза. 

11. Развитие сперматозоидов и яйцеклеток человека. Гаметогенез. 

12. Химическое строение и генетическая роль нуклеиновых кислот: ДНК и РНК. 

13. Сохранение информации от поколения к поколению 

14. Гены и их структура. Реализация генетической информации. 

15. Генетический код и его свойства 

16. Сущность законов наследования признаков у человека 

17. Типы наследования менделирующих признаков у человека. 

18. Генотип и фенотип. 

19. Взаимодействие аллельных и неаллельных генов: полное и неполное доминирование, 

кодоминирование, эпистаз, комплементарность, полимерия, плейотропия. 

20. Хромосомная теория Т.Моргана 

21. Сцепленные гены, кроссинговер. 

22. Хромосомные карты человека. 

23. Наследственные свойства крови 

24. Закономерности наследования признаков. Взаимодействие генов. Генетика пола. 

25. Роль генотипа и внешней среды в проявлении признаков. Основные виды  

изменчивости. Норма реакции. Фенокопии, генокопии. 

26. Причины и сущность мутационной изменчивости 

27. Виды мутаций (генные, хромосомные, геномные). Эндо - и экзомутагены. 

28. Мутагенез, его виды. Пенетрантность и экспрессивность генов у человека 

29. Наследственные болезни и их классификация. 

30. Генные болезни 

31. Хромосомные болезни. Количественные и структурные аномалии аутосом: синдром 

Дауна, синдром Эдвардса, синдром Патау. Клиника, цитогенетические варианты. 

32. Клинические синдромы при аномалиях половых хромосом: синдром Шерешевског 

Тернера, синдром Клайнфельтера, синдром трисомии Х, синдром дисомии по Y- хромосоме. 

33. Хромосомные болезни. Количественные и структурные аномалии аутосом: синдром 

Дауна, синдром Эдвардса, синдром Патау. Клиника, цитогенетические варианты. 

34. Причины генных заболеваний. 

35. Аутосомно-доминантные заболевания. 

36. Аутосомно-рецессивные заболевания.  

37. Х - сцепленные рецессивные и доминантные заболевания. 

38. У- сцепленные заболевания. 

39. Особенности болезней с наследственной предрасположенностью/ 



40. Моногенные болезни с наследственной предрасположенностью. 

41. Полигенные болезни с наследственной предрасположенностью 

42. Гипертоническая болезнь, ревматоидный артрит, язвенная болезнь, бронхиальная астма и 

др. 

43. Общая характеристика мультифакториальных заболеваний.  

44. Принципы клинической диагностики наследственных заболеваний. 

45. Лабораторные методы диагностики наследственных болезней: цитогенетические, 

биохимические, молекулярно-генетические. 

46. Принципы лечения наследственных болезней 

47. Виды профилактики наследственных болезней. Медико-генетическое консультирование 

 как профилактика наследственных заболеваний.  

48. Перспективное и ретроспективное консультирование. Показания к медико-  

генетическому консультированию.  

49. Массовые, скринирующие методы выявления наследственных заболеваний. Пренатальная  

диагностика (неинвазивные и инвазивные методы). Неонатальный скрининг.  

 


