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o OBPABOBAHYIS ™P ICKV HALMOHANbHIN
HALUMOHANBbHbLIN MCCﬂEﬂOBATEHbCKMM MEﬂMuMHCKMM YHUBEPCUTET MMEHV HM
WNCCNEAOBATENLCKUN R O T eataD: RN ema
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VMEHM H.1. MMPOrOBA" OBPABOBANAR - OCCAACKIR LALVOHATRR o
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MUHMCTEPCTBA S[1PABOOXPAHEHIS 1o o T e i o v pocemmoron
POCCUNCKOW OELEPALINN




@DoH]1 OIIEHOYHBIX CPEICTB COCTABJICH B COOTBETCTBUU ¢ TpeboBaHusiMu OI'OC
criermanbrocT 06.05.02 dynnaMeHTanbpHas U MIPUKIIaIHAS OMOJIOTHS, 3aCeITaHUH
kadeapsl o01Ielt 1 MmeauiHcKol reHeTuk Mb® npotokon Ne 10 ot 28 aBrycra

2023 r.



MACIHOPT ®OHJIA OIIEHOYHBIX CPEJCTB JIJIA TEKYIIETO KOHTPOJISI U TIPOMEXXYTOUYHOI
ATTECTAIIMHA ITO HAITPABJIEHHUIO ITOAI'OTOBKHA
1O JMCIHMIIVIMHE «MEJUIMUHCKASA 'EHETUKA)

OCHOBHOU IIpodecCUOHaNIbHOM 00pa30BaTeIbHON MPOTPAMMBI BBICIIIETO 00pa30BaHUS — MPOTPAMMBI CIIEIUATIUTETA

o cnernuanbHOCTH 06.05.02 dyHaamenTanpHas U IPUKIaIHAS OUOIOTHS

Neo | KonTponupyemsie Nunexc OueHoYHBIE CpecTBa Cnoco6 KoOHTpoOJIA
paszaensl KOHTPOJIUPYEMOM
T CHUTUTUHBI KOMITETEHIIUU

(nnu e€ yacTu)

1 MennunHckas [1K-2, I1K-3 TecToBbIli KOHTPOJIb Texymmun
TE€HETHKA 3agaHusl OTKPBITOTO TUIIA

TPEBOBAHMUS K PE3YJIBTATAM OCBOEHUSA IUCIHUIIJIMHBI

Neo | UHIEeKCc KOMIIETEHIINHY U €€ Jleckpunropsl
COIEPIKAHUE
3HATh YMETh BJIAZIETh TPAKTUYECKUM
OTBITOM (TPYAOBBIMU
JEUCTBUSIMH ):

[1IK-2. CnocobeH npoBOAWTH HAYYHBIE MCCIEAOBAHUS B 00JIACTU MOJEKYJSAPHONM M KJIETOYHON OHOJOTWMU, MOJIEKYJSPHOU
MEUIUHBI

1 | [IK-2.1J1 — Cobupaetr u | OcHOBHBIE 0a3bl NaHHBIX ¢ | PaboTath ¢ 6a3amu 1aHHBIX U Merononoruei noucka u




00pabaTbIBacT HAYYHYIO U
HAyYHO-TEXHUYECKYIO
uHpopMmaiuio, B
pe3ysbTaTe Yyero
bopmynupyer
MIPOBEPSIEMBIC THTIOTE3HI B
00J1aCTH MOJIEKYJISIPHOU 1
KJICTOYHOM OMOJIOTHH,

MOJIEKYJIIPHON MEIULIAHBI.

HAY4YHOM JIUTEpATypOH B
00J1aCTH MEAUIIMHCKON
TE€HETUKHU

HH(POPMAITMOHHO-TIOUCKOBBIMU
JNIMAarHOCTHYECKUMH CHCTEMaMH
B 00J1aCTH MEIUIIMHCKOMN
FeHETUKU

aHanu3a uHdopmauu B
cBOel MpodhecCHOHAITBHOM
obnactu

[IK-2.1 /2 — IIpoBoaut
HCCJICOBaHMUS,
HaOIIOICHUS,
AKCIIEPUMEHTHI,
W3MEPEHUS JIJIs1 POBEPKU
TUIIOTE3 B 00J1aCTH
MOJIEKYJISIPHON U
KJICTOYHOM OMOJIOTHH,

MOJIEKYJIIPHOW MEIULIUHBI.

Bo3MoxxHOCTH M
OTpaHUYCHHUS
COBPEMEHHBIX
MOJIEKYJISIPHO-
FeHETUYECKUX
TEXHOJIOT UM,
IIMTONCHETHYECKUX
METO/I0B, IPUHIIUIIBI
paboThI MPpUOOPOB,
HCIIOJIb3YEMbIX B T€HETHKE

[IpumenaTH COBpPEMEHHBIE
MOJICKYJISIPHO-TEHETUUECKUE U
LIMTOr€HETUYECKUE METOAbI IS
aHajgd3a TE€HOMa 4YeJIOBeKa U
MOKWCKa MYTallui, 3HaTh UX
OTpaHUYCHUS,
WHTEPIPETUPOBATh PE3YJIbTATHI
MOJICKYJISIPHO-TEHETUUECKHX,
HUTOT€HETUYECKUX u

OMOXMMHUYECKUX HCCIIECIOBAHUN

AHanu3a pe3yJabTaToB
COBPEMEHHBIX MOJIEKYJISIPHO-
TEHETUYECKUX U
IUTOT€HETUYECKUX METOJIOB

I[K-2.113 —
DopMynupyeT BBIBOJBI 110
HUTOraM MCCJICI0BaHUH,
HaOJTFOACHHH,

OCHOBBI TaTOTEHE3a
HACJIEICTBEHHBIX
0o0J1e3HEH, OCHOBEI
MyTareHesa u ero

MPEANOIOXKUTh
HACJIEJICTBEHHYO
OOBSICHUTh €€ TaToreHe3 Ha

I1aTOJIOTHIO,

OCHOBE IMOJIYUYCHHBIX

ComnocraBneHus pe3yabTaToB
MOJIEKYJISIPHO-TEHETUUECKHUX,
[IMTOTEHETUYECKUX 1
OMOXHMMHUYECKUX
UCCIIEIOBAHUM MEXTy COOO0M




AKCIIEPUMEHTOB,
U3MEpEeHUil B 00s1acTu
MOJICKYJIAPHOH U

MCXaHH3MBbI

OKCIICPUMCHTAJIbHBIX  JTAHHBIX,
MNpcacKa3aTrb MYTAarcHHOC
BOBI[CﬁCTBPIC, OOBSACHUTL €T0

nc (1)CHOTI/IHOM ImanmyucHTa,
00BICHEHHUS BO3MOKHOTO
MCXaHH3Ma I1aTOIrCHC3a
HaCHGHCTBeHHOﬁ IIaTOJIOTNH

KJIETOYHOW OMOJIOTHH, MEXaHHU3M
MOJIEKYJISIPHOM
MEIULIVHBI.
[IK-2.1]14 — CoBpeMEHHBIE Hay4YHBIE ChopmynupoBate  1nenu U | M3noxxkeHus pe3yabTaToB
Nudopmupyet HayuHyIO M3[aHMs B CBOCH 3a7aUM WMCCIIEIOBAHMs, OMHUCcATh | CBOUX HCCIICOBAHUI B BUIC
0OIIECTBEHHOCTh O PO eCcCHOHANBHOH HCIIONb3yeMbIe B HcciefoBanuy | HAYTHBIX CTaTeH,
oOnacTu IpaBUIBLHOTO O(POpMIIECHUS

pe3yapTrarax METO/bI, IIPOBECTU

. 6026 pPE3yJIbTaTOB CBOUX
HCCIIEIOBAHUMN TaTUCTUYECK a0o0TK .

a ’ ¢ CTHHCCKYIO 00paboTKy HUCCJICAOBAaHUU 151
HaOJII0/IeHUH, JTAHHBIX, NOJIyYEHHBIX B | yGnmKanmu B
OKCIICPUMCHTOB, HUCCICA0BAHUU u AaTh pEeUCH3UPYEMbIX HayYHBIX
U3MEpEeHUil B 00actu 00BsICHEHHE MTOJTYYCHHBIM | M3JIaHUAX

MOJIEKYJISIPHOU MEIUIVHBI,
MOJIEKYJISIPHOM U
KJICTOYHOM OMOJIOTHH
MyTeM MyOIMKaIUU UX B
PELEH3UPYEMBIX HAYUHBIX
W3JaHUAX.

pe3ysibTaTaM, CHAENaTh BBIBOIBI
Ha OCHOBE MOJYYEHHBIX

pE3yJbTATOB

[K-2.1/15 -
Nupopmupyer HayuHYIO

OO0 OCHOBHBIX HAayYHBIX
MEPOIIPUATHAX B CBOEH

W3n0KnTh pe3ynpTaTbl CBOUX
WCCIICIOBAaHUM B BHJE JOKJIana

[Ipencragiienust pe3yJibTaTOB
CBOUX HCCJIEIOBAHMI Ha




OOIIIECTBEHHOCTH O
pe3yapTarax
HCCIEeIOBaHUH,
HaOJIFOJICHUM,
3KCIIEPUMEHTOB,
M3MEPEHU B 001acTH
MOJIEKYJISIPHON MEIULINHBI,
MOJIEKYJISIPHOM U
KJIETOYHOW OMOJIOTHUH
MyTEM MPEACTABICHUS UX
B BUJIE JIOKJIAIOB Ha
Hay4YHBIX MEPOIPUATUSIX.

npodeccruoHanbHOM
o0nacTu, mpaBuiia
oopMIIEHUS PE3YJILTATOB
UCCJICIOBAHUS B BUJIC
TE3UCOB U JIOKJIA/I0B

Ha HAy4YHBIX MEPONPHUSITHSAX B
o0JacTu MEIUIIMHCKON
F€HETUKU

HAayYHBIX MEPOIIPUSATHSIX B
00J1acTH MeIUIIMHCKOMN
T€HETUKH

[1K-3 CnocobeH miaHupoBaTh U peagu30BbIBATh IPOBEACHUE HAYYHBIX UCCIIEA0BAHUNA B 001aCTH OMOMEANIIMHCKUX
UCCJICIOBAHUN

1

[IK-3.1/1-1 Pacnpenenser
3a/layu B paMKax
MCCJIEI0BATENbCKOTO
npoekTa popMUpYyeET TIJIaH
Hay4HOI'O 3KCIIEpUMEHTA

METO/I0JIOTHIO MTOUCKA U
aHanu3a uHdopmanuu B
oOJtacTi OMOMETUITMHCKUX
VCCJIEOBAHUM, TTPaBUJIa
obopmiieHuUs
UH(OPMUPOBAHHOTO
corjacus JJis
HCCIIEIOBAHUM C YYACTHEM
YeJI0BeKa

IIpoananusupoBathb

MUMEIOIIYIOCS HaY4IHYIO
JUTEPATYpy B 0OJACTH CBOETO
UCCIIEIOBAHMS, OTIPEACITUTh

Oejab UCCICAOBAaHMA, HOI[O6p aTb

HEO0OXOMMBIC METO/IbI
UCCIIEIOBaHMs, CPOPMHUPOBATH
IUTAaH HAyYHOTO JKCIIEPUMEHTA,
chopmupoBath  00CIEIyEMYIO

rpynmny, ONpeAeluTb KpUTepUu

CocraBieHus 1jaHa
HAy4YHOTO IKCIIEPUMEHTA,
obopmiIeHUS
UH(OPMUPOBAHHOTO
CoTJIacHs ¥ pa3bsICHEHUS
LIEJIEH, 3a71a4, YCIIOBUU U
PUCKOB MCCJIEIOBAHUS C
y4aCTHEM YEJIOBEKA




BKJIIOYEHHUsI B  00CIEIyeMYIO
rpynmny, OLEHUTh PUCK IS
Y4aCTBYIOIIUX B HCCIICIOBAaHUU
JroaeH

KOHTPOJIBHBIE MEPOITPUATHUA U TIPUMEHAEMBIE OIIEHOYHBIE CPEACTBA UIA TEKYLIEI'O

KOHTPO.ISI U TIPOMEXKYTOUYHOU ATTECTALIMU
O IMCHUITIVIMHE «<MEJUIUHCKASA 'EHETHKA

»

HanmeHoBaHMe KOHTPOJIBHBIX MEPOIPHUSITUI

No Nupexc TectupoBaHue
KOMIETEHIIUU HanmenoBaHnune maTepuasaoB OIIEHOYHBIX CPECTB
TectoBble 3ananus
1 I1K-2 1-15
2 I1K-3 1-15




KOHTPOJIBHBIE 3AZTAHUS 1 UHBIE MATEPHUAJIBI OHEHKU
3HAHMU, YMEHUH, HABBIKOB, XapaKTepPU3yKI1Iue 3Tanbl popMupoBaHus

KOMIIETEHIUI B Mpoliecce 0CBOCHUS MO TUCIHUIINHE
«MEJIUIINHCKAS TEHETUKA

»
TECTOBBIE 3AJIAHUSA

BBIBEPUTE OJIUH TTIPABUJIBHBIM OTBET U YKAXWUTE ET'O B BUJIE
HOMEPA. HAIIPUMEP: 2

1. IIpu cunapome "kolraubero Kpuka' B KapuoTuiie 00JIbHOTO
HaXOJT:

a) IEJEUUI0 KOPOTKOIO IJIeYa 5 XpOMOCOMBI.

0) TYIUIUKALMIO KOPOTKOIO Iiedya 5 XpOMOCOMBI.

B) TPUCOMMIO MO 5 XpOMOCOME.

I') MOHOCOMHUIO TI0 5 XpOMOCOME.

ITAJIOH OTBETA: a) JICJICIIUI0 KOPOTKOIO Tieya S XpOMOCOMBI.
Komnerenmus: 11K-2, I1K-3

2. nsa cunapoma IllepemeBckoro-TepHepa xapakTepHO:
a) KPbUJIOBU/IHBIC CKJIAJIKU Ha IIIEE.

0) CHHIOIUJAKTUIINSL.

B) OKHUPECHHUE.

I') BBICOKHI POCT.

ITaJIOH 0TBeTA: a) KPHUIOBUHBIE CKJIAJKH Ha IIEE.
Komnerenmus: I1K-2, I1K-3

3. CUHAPOM HapYIICHUS MMOJIOBOTO Pa3BUTHS, COOTBETCTBYIOIINI
kapuoruny 45,X:

a) cuaapom TepHepa.

0) cungpom HyHaH.

B) cunapom KaibmaHa.

r) cunapom Knaitndenbrepa.

ITaJIOH 0TBeTAa: a) CUHApOM TepHepa.

Komnerennus: I1K-2, I1K-3



4, JIns KakoTro HaCJeICTBEHHOI0 3a00JIEBaHUS XapaKTepHa
3aJIep’KKa YMCTBEHHOT'O Pa3BUTHSL:

a) cuaapom TepHepa.

0) cunapom [layHa.

B) CUHAPOM TOJIN X.

r) cunapoM KiaitHdenbrepa.

JTayioH oTBeTa: 0) cuHapoM JlayHa.

Komnerenmus: 11K-2, I1K-3

5. IIpu annenbHON reTepOreHHOCTH

a) MyTallM¥ OJIHOTO T'e€Ha MPUBOIAT K (QOPMHUPOBAHUIO OJHOTO
KJIMHUYECKOTo (peHoTuna.

0) MyTalluM B pa3HbIX F'eHaX MPUBOIAT K (GOPMUPOBAHUIO OJHOTO
KJIMHUYECKOTo (peHoTuna.

B) MYTallM{ B pa3HbIX F€HAX MPUBOAAT K (HOPMUPOBAHUIO
Pa3IMYHBIX KJIMHUYECKUX (PEHOTUIIOB.

') MyTallMy OJTHOTO T'€Ha MPUBOAAT K (POPMHUPOBAHUIO PA3THUUHBIX
KJIIMHUYECKUX (DEHOTHUIIOB.

ITAJIOH 0TBETA: I') MyTallMU OJHOTO I'€Ha MIPUBOJAT K
(hOpMUPOBAHUIO PA3IUYHBIX KIMHUYECKUX (DEHOTHUIIOB.
Komnerennus: I1K-2, I1K-3

6. [Ipuunnoii cunnpoma Kepuc-Ceiipa npenmyiiecTBEHHO
SIBJISIFOTCS:

a) kpynnbie nenenuu B mtJIHK.

0) TpaHCIOKAIIMU aKPOILIEHTPUUECKUX XPOMOCOM.

B) IyIivkanus B rene PMP22.

I') JeJielus B TeHe JucTpoduHa.

ITaJIOH oTBeTAa: a) KpynHble Aenenun B mt/JHK.
Komnerennus: I1K-2, I1K-3

/. becruioine y MyK41UH MOXKET OBITh CBA3aHO C MyTallUSIMU B IT'€HE:
a) CFTR.
6) DMD.
B) FMRI1.
r) FBNI.



Jtajion orBera: a) CFTR.
Komnerenmus: 11K-2, I1K-3

8. [IpumepomM maToreHeTH4YeCKOM Teparu Mpyu HACJIeICTBEHHBIX
0oJie3HsIX 0OMEHA BEILECTB SIBJIACTCS:

a) yactoe poOHOE KOPMIICHUE TIPU TIIMKOT€HOBOW OO0JIE3HHU.

0) AueToTepanus Ipyu aMUHOAIWI0TaTHSIX.

B) MIPOTUBOCYAOPOKHAS T€paIUs IPU MPOIMUOHOBOU AlIUAYPHUHU.
r) “H(Y3MOHHAS Tepalus pu METa0O0JIMUYECKOM KPH3E.

ITajIoH O0TBeTa: 0) AUETOTEpANUs IPU AMUHOALMIOMATHUSIX.
Komnerenmus: 11K-2, I1K-3

9. [Ipu curApOME HAPYIIECHUS ITOJIOBOTO PA3BUTHUS - CHHAPOME JIe
ns lanmens y Mmy>X4uH KapUOTHIL:

a) 46,XX.

0) 47,XXY.

B) 45,X0.

r) 46,XY.

JTajioH oTBeTa: a) 46,XX.

Komnerenuus: 11K-2, I1K-3

10. Jletn, nepexxuBiiue cunapoM [lupcona, yrpoxaeMsl 1o
Pa3BUTHIO:

a) cuajpoma JIn-dOpaymenu.

0) cungpoma MELAS.

B) cunapoma Kepnc-Ceiipa.

r) cungpoma MERRF.

JTajioH oTrBeTa: B) cuHapomMa Kepuc-Ceiipa.
Komnerennuns: I1K-2, I1K-3

11. Mepa npouinakTUKu poxkaeHUS OOJbHBIX JETEU B CEMbE, T/E
yKe €CTh peOEHOK, 00JIbHOW (PEHUITKETOHYPHEH:

a) UCCJIE0BAaHNE TEHOMA POJIUTENEH.

0) Uccae0BaHNE KapUOTHUIIOB POJUTEIICH.

B) IpeHaTaJIbHasl IMArHOCTHUKA.

r) OMOXUMUYECKUN CKPUHUHT.



ITaJIOH 0TBeTAa: B) IpEHATAJIbHAS TUATHOCTHUKA.
Komnerenmus: 11K-2, I1K-3

12. JIns quarHOCTHKHA MUKPOJICIICIIMOHHBIX CHHIPOMOB JIYUIIIe
BCETO HUCIO0JIH30BaTh:

a) XMA.

0) I1L1P.

B) MLPA.

r) NGS.

JITayioH oTBeTa: a) XMA.

Komnerenmus: 11K-2, I1K-3

13. buomarepuai, ucnonb3yrouuiics g HAILIT:
a) KpoBsb moaa.

0) KpoBb OepeMeHHOI KEHIIHHBI.

B) BopcuHbl xopuoHa.

r) bykkanbHbIi COCKOO OepeMEHHOM JKEHIITUHBI.
Jtajion orBeta: 0) KpoBb OepeMEeHHO KEHIITUHBI.
Komnerenmus: 11K-2, I1K-3

14. TIpeKOHIIENITMOHHBIN CKPUHHUHT MPOBOIUTCS
a) Jlo 3auarus pedbeHka.

0) Bo Bpemst 6epeMeHHOCTH.

B) Cpazy nociie poxJIeHHs peOeHKa.

r) Uepes | rox mocie poxaeHus peOeHKa.
JTajioH oTBeTa: a) [{o 3auaTus pedeHka.
Komnerennus: 11K-2, I1K-3

15. Ina nuarHoctuku Tpucomun metojioM FISH ncnonsisytorcs
30H/BI:

a) Ha Bcro xpoMocomy.

0) Ha kopoTkoe 1 JJIMHHOE IJIeY0 XPOMOCOMBI.

B) Ha Tesiomepy XpoMOCOMBI.

r) Ha nieaTpomepy XpoMOCOMBI.

JTayioH oTBeTa: ) Ha 1ieHTpoMepy XpoOMOCOMBI.
Kommerenmus: I1K-2, I1K-3






Kpurtepuu olieHKH TeCTUPOBAHUS 00y4AIOIIUXCS

«OTJINYHO»

«Xopomo»

«Y10BJIETBOPUTEIHbHO)

«HeyIlOB.]IeTBOPI/ITe.]'IbHO»

KomuyecTBO
MOJIOKUTEJILHBIX OTBETOB

91% u OoJiee
MaKCUMAaJILHOTO OaJjiia Tecra

KomugecTBo
MMOJI0KUTEIBHBIX OTBETOB OT
81% no 90% mMaxkcuMaIbHOTO

Oajuta Tecta

KonngectBo
MIOJIOKUTEIBHBIX OTBETOB OT
71% no 80% MakcHUMaIBLEHOTO

OaJta TecTa

KonngecTBo
[IOJIOKUTEIBHBIX OTBETOB
Mmenee 70% MakcuMaabHOTO
Oajia TecTa
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