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1. Цель и задачи изучения дисциплины (модуля), требования к результатам 

освоения дисциплины (модуля) 

Цель изучения дисциплины (модуля) 

Получение обучающимися системных знаний в области информационных 

технологий и профессиональных баз данных, а также умений и навыков применения 

полученных знаний в профессиональной деятельности врача-генетика. 

 

Задачи дисциплины (модуля) 

1. Приобретение знаний о методах информатизации в профессиональной 

деятельности врача-генетика, требованиях к защите персонифицированной информации, 

а также умений и навыков критического анализа полученной информации научной, 

медицинской литературы и официальных статистических обзоров; 

2. Приобретение умений и навыков использования профессиональных 

информационных баз данных, компьютерных приложений, информационных 

источников и сред для решения задач медицины и здравоохранения в области генетики; 

3. Приобретение знаний об организации электронного документооборота в 

профессиональной деятельности врача-генетика, а также умений и навыков ведения 

медицинской документации в электронном виде, необходимых врачу-генетику в 

профессиональной деятельности;  

4. Освоение основ биоинформатического анализа нуклеотидных и 

аминокислотных последовательностей, в том числе понятий выравнивания 

нуклеотидных и аминокислотных последовательностей, открытой рамки считывания; 

5. Освоение баз данных нуклеотидных и аминокислотных 

последовательностей, агрегаторов баз данных нуклеотидных последовательностей, 

мутаций и клинических признаков; 

6. Приобретение знаний о методологии анализа результатов секвенирования 

генов и геномов с использованием высокопроизводительного параллельного 

секвенирования ДНК, а также умений и навыков в формулировании заключения по 

результатам исследований. 

 

Требования к результатам освоения дисциплины (модуля) 

Формирование общепрофессиональных и профессиональных компетенций 

компетенций у обучающихся в рамках изучения дисциплины (модуля) предполагает 

овладение системой теоретических знаний по выбранной специальности и 

формирование соответствующих умений и (или) владений. 

Таблица 1 

Код и наименование 

компетенции, 

индикатора 

достижения 

компетенции 

Планируемые результаты обучения по дисциплине (модулю) 

ОПК-1. Способен использовать информационно-коммуникационные технологии в 

профессиональной деятельности и соблюдать правила информационной безопасности 

ОПК-1.1 Выбирает 

источники информации, 

включая национальные и 

международные базы 

Знать ‒ Основные направления использования современных 

информационных технологий в работе врача;  

‒ Организацию работы медицинских информационных 

систем медицинских организаций, включая возможности 
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данных, электронные 

библиотечные системы, 

специализированные 

пакеты прикладных 

программ для решения 

профессиональных задач 

использования систем поддержки принятия врачебных и 

управленческих решений, телемедицинские технологии;  

‒ Основные понятия и методы доказательной медицины;  

‒ Современные технологии семантического анализа 

информации;  

‒ Основные понятия и классификацию систем 

искусственного интеллекта; 

‒ Основные подходы к построению интеллектуальных 

систем в медицине и здравоохранении; 

‒ Особенности и направления применения искусственных 

нейронных систем в современном здравоохранении; 

‒ Базы данных, содержащие сведения о наследственных 

синдромах, и компьютерные диагностические программ; 

‒ Компьютерные диагностические программы, интернет-

ресурсы; 

‒ Поисковые системы для изучения геномных вариаций и 

поддержки решений при интерпретации геномных данных 

(VarSome, платформа искусственного интеллекта Genoox 

(Franklin), возможности и ограничения использования этих 

сервисов 

Уметь ‒ Использовать современные средства сети Интернет для 

поиска профессиональной информации по отдельным разделам 

медицинских знаний в своей практической работе, а также при 

самостоятельном обучении, повышении квалификации;  

‒ Анализировать, структурировать и формализовать 

медицинскую информацию, в том числе и для разработки 

интеллектуальных систем поддержки принятия врачебных 

решений (ИСППВР) 

Владеть ‒ Навыками поиска необходимой медицинской информации 

с применением средств сети Интернет; 

‒ Навыками работы с различными медицинскими 

системами и базами данных;  

‒ Навыками анализа содержания медицинских публикаций 

с позиций доказательной медицины;  

‒ Навыками использования программных средств для 

алгоритмизации лечебно-диагностического процесса; 

‒ Навыками использования систем поддержки принятия 

клинических решений, основанных на решениях искусственных 

интеллектуальных систем 

ОПК-1.2 Создает, 

поддерживает, сохраняет 

информационную базу 

исследований и 

нормативно-

методическую базу по 

выбранной теме и 

соблюдает правила 

информационной 

безопасности 

Знать ‒ Основные требования информационной безопасности, 

предъявляемы к организации электронного документооборота в 

здравоохранении и способы их реализации; 

‒ Особенности и ограничения на использование 

интеллектуальных систем в здравоохранении, в том числе и 

искусственных нейронных сетей 

Уметь ‒ Использовать современные подходы, обеспечивающие 

информационную безопасность, в практической работе врача; 

‒ Искать медицинскую информацию, содержащуюся в 

утвержденных Минздравом России документах (приказах, 

клинических рекомендациях, протоколах ведения пациентов), 

необходимую для последующей разработки ИСППВР 

Владеть  ‒ Навыками «безопасной» работы в информационной среде 

медицинской организации, в практической работе врача; 

‒ Навыками представления формализованной медицинской 

информации для разработки интеллектуальных систем поддержки 

принятия врачебных решений. 

ОПК-10. Способен проводить анализ медико-статистической информации, вести медицинскую 

документацию и организовывать деятельность находящегося в распоряжении медицинского 

персонала 

ОПК-10.1 Проводит сбор 

и анализ медико-

статистической 

Знать ‒ Правила анализа медико-статистических показателей 

заболеваемости, инвалидности и смертности пациентов с 

врожденными и (или) наследственными заболеваниями, в том 
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информации числе в рамках мониторинга врожденных пороков развития 

‒ Правила работы в медицинских информационных 

системах и информационно-телекоммуникационной сети 

"Интернет", в том числе информационных системах по 

врожденным и (или) наследственным заболеваниям и вариантам 

последовательности ДНК 

Уметь ‒ Составлять план работы и отчет о работе; 

‒ Проводить анализ медико-статистических показателей 

заболеваемости, инвалидности и смертности пациентов с 

врожденными и (или) наследственными заболеваниями, в том 

числе в рамках мониторинга врожденных пороков развития 

Владеть ‒ Навыками составления плана работы и отчета о своей 

работе; 

‒ Навыками сбора и анализа основных медико-

статистических показателей заболеваемости, инвалидности, 

смертности пациентов с врожденными и (или) наследственными 

заболеваниями, в том числе в рамках мониторинга врожденных 

пороков развития 

ОПК-10.2 Ведет 

медицинскую 

документацию 

Знать ‒ Правила оформления медицинской документации в 

медицинских организациях, оказывающих медицинскую помощь 

пациентам с врожденными и (или) наследственными 

заболеваниям, в том числе в форме электронного документа; 

‒ Правила работы в медицинских информационных 

системах и информационно-телекоммуникационной сети 

"Интернет", в том числе информационных системах по 

врожденным и (или) наследственным заболеваниям и вариантам 

последовательности ДНК" 

Уметь ‒ Использовать в работе персональные данные пациентов и 

сведения, составляющие врачебную тайну; 

‒ Заполнять медицинскую документацию, в том числе в 

форме электронного документа, контролировать качество ее 

ведения; 

‒ Использовать медицинские информационные системы и 

информационно-телекоммуникационную сеть "Интернет", в том 

числе информационные системы по врожденным и (или) 

наследственным заболеваниям и вариантам последовательности 

ДНК 

Владеть ‒ Навыками ведения медицинской документации, в том 

числе в форме электронного документа 

ПК-2. Способен к проведению анализа медико-статистической информации, ведению медицинской 

документации, организации деятельности находящегося в распоряжении медицинского персонала 

ПК-2.2 Осуществляет 

ведение медицинской 

документации, в том 

числе в форме 

электронного документа 

Знать ‒ Общую биоинформатику; 

‒ Биоинформатические базы данных; 

‒ Специфику работы с биологическими данными; 

‒ Стандартные компьютерные средства и анализ 

секвенирования ДНК; 

‒ Принципы работы с FASTQ, BAM, VCF файлами. 

‒ Классификацию генетических вариантов; 

‒ Номенклатуру генетических вариантов; 

‒ Современные методы молекулярно-генетической 

диагностики основных врождённых, наследственных и 

наследственно обусловленных нозологических форм, и 

патологических состояний; 

‒ Наиболее часто используемые компьютерные программы 

предсказания патогенности вариантов нуклеотидной 

последовательности;  

‒ Использование баз данных (ClinVar, gnomAD, COSMIC, 

DECIPHER) для поиска информации о патогенности варианта; 

‒ Общие требования к оформлению отчёта и заключения о 

результатах исследования; 

‒ Правила написания заключения по результатам NGS 

анализа; 
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2. Объем дисциплины (модуля) по видам учебной работы 

‒ Основные пункты медицинского заключения по 

результатам NGS данных; 

‒ Правила записи вариантов в заключении 

Уметь ‒ Использовать в работе: 

 основные электронные медико-биологические базы 

данных, содержащие информацию о биологических 

последовательностях; 

 базы данных по низкомолекулярным соединениям и 

лекарствам; 

 стандартные компьютерные средства визуализации и 

анализа нуклеотидных последовательностей, получаемых в 

результате секвенирования ДНК (Chromas, Integrative Genome 

Viewer, UCSC Genome Browser); 

 информационные технологии для интерпретации 

результатов секвенирования; 

‒ Осуществлять клиническую интерпретацию 

секвенирования; 

‒ Заполнять отчет и медицинское заключение о результатах 

исследования по основным пунктам 

Владеть  Навыками работы с основными электронными медико-

биологическими базами данных, содержащих информацию о 

биологических последовательностях; 

 Навыками работы с базами данных по 

низкомолекулярным соединениям и лекарствам; 

 Навыками работы с работы с FASTQ, BAM, VCF 

файлами; 

‒ Навыками клиническую интерпретацию секвенирования; 

‒ Навыками заполнения отчета и медицинского заключения 

о результатах исследования по основным пунктам; 

ПК-2.4 Ведет регистр 

семей и пациентов с 

врожденными и (или) 

наследственными 

заболеваниями, в том 

числе в рамках 

мониторинга 

врожденных пороков 

развития 

Знать ‒ Регистры семей с наследственными заболеваниями, 

биобанки и правила ведения регистров по врожденным порокам 

развития, врожденным и (или) наследственным заболеваниям, в 

том числе в рамках мониторинга врожденных пороков развития; 

‒ Особенности разработки систем мониторинга 

врождённых пороков развития, международные системы 

мониторинга ВПР; 

‒ Характеристики компьютерной системы регистрации и 

мониторинга ВПР в России; 

‒ Сроки хранения данных исследования пациентов и 

ответственность за сведения, составляющие врачебную тайну 

Уметь ‒ Проводить сбор данных и ведение регистров по 

врожденным порокам развития, врожденным и (или) 

наследственным заболеваниям, в том числе в рамках мониторинга 

врожденных пороков развития 

‒ Использовать медицинские информационные системы и 

информационно-телекоммуникационную сеть "Интернет", в том 

числе информационные системы по врожденным и (или) 

наследственным заболеваниям и вариантам последовательности 

ДНК 

‒ Использовать в работе персональные данные пациентов и 

сведения, составляющие врачебную тайну. 

Владеть ‒ Навыками ведения регистра семей и пациентов с 

врожденными и (или) наследственными заболеваниями, в том 

числе в рамках мониторинга врожденных пороков развития; 

‒ Навыками сбора данных и ведения регистров по 

врожденным порокам развития, врожденным и (или) 

наследственным заболеваниям, в том числе в рамках мониторинга 

врожденных пороков развития; 

‒ Навыками использования в работе персональных данных 

пациентов и сведения, составляющие врачебную тайну 
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Таблица 2 

Виды учебной работы 
Всего, 

час. 

Объем по семестрам 

1 2 3 4 

Контактная работа обучающегося с 

преподавателем по видам учебных занятий 

(Контакт. раб.): 

80 80 - - - 

Лекционное занятие (Л) 12 12 - - - 

Семинарское/практическое занятие (СПЗ) 68 68 - - - 

Консультации (К) - - - - - 

Самостоятельная работа обучающегося, в том числе 

подготовка к промежуточной аттестации (СР) 
64 64 - - - 

Вид промежуточной аттестации: Зачет (З), Зачет с 

оценкой (ЗО), Экзамен (Э) 
Зачет З - - - 

Общий объем 
в часах 144 144  - - 

в зачетных единицах 4 4  - - 

3. Содержание дисциплины (модуля) 

Раздел 1. Информационные технологии и базы данных в деятельности врача- 

генетика. 

1.1. Общая характеристика применения информационных технологий в 

практике работы врача-генетика.  

Проблемы, решаемые с помощью информационных технологий. Виды 

информационных технологий в медицине: электронные медицинские карты, 

телемедицина, системы поддержки принятия решений, лабораторные информационные 

системы. Технологии семантического анализа информации: построение семантических 

сетей, использование онтологий, применение алгоритмов глубокого обучения, 

использование векторных представлений слов, и их применение. Системы 

искусственного интеллекта и их типы (экспертные системы, нейронные сети, 

генетические алгоритмы) в зависимости от решаемых задач. Преимущества и 

ограничения применения нейронных сетей в семантическом анализе 

1.2. Организация электронного документооборота в здравоохранении.  

ЕГИСЗ. Медицинские информационные системы медицинских организаций. 

Современные требования к медицинским информационным системам медицинских 

организаций. Организация работы с электронной медицинской картой пациента (МИС 

MedWork). 

1.3. Телемедицина. 

Направления, организация, технологии, оснащение. Нормативное регулирование 

помощи с использованием телемедицины (Порядок оказания медицинской помощи с 

использованием телемедицинских технологий, Приказ Минздрава России «Об 

утверждении порядка организации и оказания медицинской помощи с применением 

телемедицинских технологий» и Федеральный закон «О персональных данных»). 

Характеристика телемедицинских сервисов: OnDoc, Айболит, Яндекс.Здоровье, 

Сберздоровье и др.). 

1.4. Системы поддержки принятия решений в здравоохранении, медицине и 

практике работы врача-генетика.  

Основные подходы к построению интеллектуальных систем в медицине и 

здравоохранении. Использование информационно-поисковых систем и систем 
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поддержки принятия клинических решений в практической работе врача-генетика. 

Применение искусственных нейронных сетей для решения клинических медицинских 

задач.  

Системы поддержки принятия управленческих решений в здравоохранении (1С, 

Bitrix).  

Базы данных, содержащие сведения о наследственных синдромах, и компьютерные 

диагностические программы. 

Особенности разработки ИПДС для диагностики наследственных болезней: 

стандартизация медицинской информации по наследственной патологии и ранжирование 

симптомов по частоте встречаемости, системы поддержки в диагностическом процессе. 

База данных OMIM (интернет-версия Online Mendelian Inheritance in Man): история 

создания и разработки, основные характеристики, возможности и ограничения 

использования. 

Компьютерные диагностические программы: основные характеристики, 

возможности и ограничения использования, особенности их диагностических 

алгоритмов и интерфейсов. Оксфордская медицинская база данных (Oxford Medical 

Database - OMD) и её разделы (London Dysmorphology Database London Neurogenetics 

Database), POSSUM (Pictures Of Standard Syndromes and Undiagnosed Malformations).  

Интернет-ресурсы: сайт GeneReviews (http://genetests.org).  

Информационный центр по генетическим и редким заболеваниям (Genetic and Rare 

Diseases Information Center - GARD). 

База данных по онтологии фенотипа человека (HPO): 

https://rarediseases.info.nih.gov//. 

Применение компьютерных программ для поддержки клинических решений при 

диагностике наследственных заболеваний, характеризующихся специфическим 

фенотипом (портретная диагностика): Face2Gene, HPO и др. 

Поисковые системы для изучения геномных вариаций и поддержки решений при 

интерпретации геномных данных (VarSome, платформа искусственного интеллекта 

Genoox (Franklin)), возможности и ограничения использования этих сервисов. 

Регистры семей с наследственными заболеваниями и биобанки. История создания, 

цели и принципы разработки регистров семей с наследственными заболеваниями, 

возможности применения. Зарубежные, международные и российские регистры и опыт 

их использования. Зарубежные регистры наследственных болезней: HGDBMS, 

GENE.SERV, MEGADATS, национальная генетическая база данных Израиля: 

http://server.goldenhelix.org/ israeli; проект «Геном Нидерландов» (GoNL): http://www. 

nlgenome.nl, регистр финских болезней: http://www.findis.org/, регистр наследственной 

патологии Британской Колумбии (Канада). Особенности разработки систем мониторинга 

врождённых пороков развития, международные системы мониторинга ВПР. 

Характеристики компьютерной системы регистрации и мониторинга ВПР в России. 

Хранение данных и персонализированная информация. Врачебная тайна. 

 

Раздел 2. Общая биоинформатика. 

2.1. Основные задачи и методы биоинформатики.  

2.1.1. Биоинформатика как наука. История возникновения биоинформатики как 

науки. Современные взгляды на биоинформатику, ее возможности и перспективы. 

Базовые направления биоинформатики: геномика, транскриптомика и протеомика.  
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2.1.2. Специфика работы с биологическими данными. Виды биологических 

последовательностей. Гомо- и гетерополимерные биологические макромолекулы.  

2.1.3. Биоинформатические базы данных. Основы поиска записей, их 

использование в практической работе. Геномные браузеры (UCSC, IGV). Основные 

научные проекты - генераторы молекулярно-биологических данных. Референсный 

геном.  

Основные электронные медико-биологические базы данных, содержащие 

информацию о биологических последовательностях: NCBI (RefSeq, OMIM, Nucleotide, 

Gene, Protein, UniGene); EMBL, UniProt, PDB, KEGG.  

Базы данных по низкомолекулярным соединениям и лекарствам (PubChem, 

ChEMBL, DrugBank, ClinicalTrials.gov).  

Принципы дизайна олигонуклеотидных последовательностей (праймеров, зондов), 

используемых при проведении молекулярно-генетического анализа.  

2.2. Парное выравнивание.  

Выравнивание и сравнение последовательностей. Цели и типы выравниваний. 

Попарное выравнивание. BLAST (Basic Local Alignment Search Tool) Принципы 

выравнивания последовательностей. Расчёт оценки выравнивания (Score). Понятие 

гомологии. Ортологи и паралоги.  

2.3. Анализ результатов секвенирования ДНК.  

2.3.1. Стандартные компьютерные средства визуализации и анализа нуклеотидных 

последовательностей, получаемых в результате секвенирования ДНК (Chromas, 

Integrative Genome Viewer, UCSC Genome Browser). 

2.3.2. Принципы работы с результатами высокопроизводительного параллельного 

секвенирования ДНК. Сборка геномов. Принципы анализа качества результатов 

секвенирования. Принципы поиска экзонов и интронов. Поиск ORF (открытых рамок 

считывания).  

2.3.3 Форматы NGS данных: FASTQ, BAM, VCF. Состав FASTQ, BAM, VCF 

файлов. Принципы работы с FASTQ, BAM, VCF файлами. 

 

Раздел 3. Информационные технологии для интерпретации результатов 

секвенирования. 

3.1. Варианты нуклеотидных последовательностей. Классификация и 

номенклатура.  

Определение варианта нуклеотидной последовательности (генетического 

варианта), понятие о клинической значимости вариантов нуклеотидных 

последовательностей. Влияние средовых факторов на характер проявления 

фенотипического эффекта генетического варианта. Классификация генетических 

вариантов. Номенклатура генетических вариантов: буквенные обозначения нуклеотидов 

геномной ДНК, кДНК, РНК, митохондриальной ДНК, аминокислот белка; нумерация 

нуклеотидов в молекуле ДНК, обозначение кодирующих и некодирующих участков 

ДНК, номенклатура мутаций сайтов сплайсинга, номенклатура инсерций и делеций, 

однонуклеотидных замен. Особенности записи изменения на уровне белкового продукта. 

3.2. Методы детекции вариантов нуклеотидных последовательностей и 

определения их патогенности.  

3.2.1. Современные методы молекулярно-генетической диагностики основных 

врождённых, наследственных и наследственно обусловленных нозологических форм, и 
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патологических состояний. Методы определения первичной структуры молекул 

нуклеиновых кислот. Преимущества и ограничения разных подходов (секвенирование по 

Сэнгеру, панельное, экзомное, геномное секвенирование, нанопоровое секвенирование). 

3.2.2. Механизмы патогенности генетических вариантов. 

Вырожденность генетического кода и синонимичные замены нуклеотидов, 

механизмы патогенности синонимичных замен.  

Влияние миссенс, нонсенс, синонимичных вариантов нуклеотидных 

последовательностей, инсерций/делеций на количество и структуру белкового продукта. 

Деградация мРНК как результат нонсенс-вариантов. Зависимость эффекта нонсенс-

варианта от расположения в гене относительно его 3'-конца. 

3.2.3. Понятие эволюционной консервативности участков генома. Использование 

анализа консервативности для оценки патогенности миссенс-вариантов.  

3.2.4. Использование данных структурного анализа белка для предсказания 

функциональной значимости миссенс-вариантов. 

3.3. Клиническая интерпретация результатов секвенирования. 

3.3.1. Российские и зарубежные рекомендации по интерпретации данных 

последовательности ДНК человека, полученных методами массового параллельного 

секвенирования (MPS): основные положения и сравнительная характеристика. Критерии 

патогенности генетических вариантов. 

3.3.2. Характеристика программ для предсказания патогенности различных типов 

генетических вариантов. Критерии оценки патогенности ранее неописанных вариантов 

нуклеотидной последовательности. Варианты с потерей функции. Функциональные 

исследования для оценки патогенности вариантов. Семейный анамнез и базы данных для 

оценки патогенности. 

3.3.3. Алгоритмы поиска патогенных вариантов. Поиск патогенных вариантов по 

аллельной частоте. Использование баз данных (ClinVar, gnomAD, COSMIC, DECIPHER) 

для поиска информации о патогенности варианта. Особенности интерпретации 

патогенности герминальных и соматических вариантов. Особенности интерпретации 

патогенности вариантов, инактивирующих либо активирующих функцию гена/белка. 

3.3.4. Общие требования к оформлению отчёта и заключения о результатах 

исследования. Правила написания заключения по результатам NGS анализа. Основные 

пункты медицинского заключения по результатам NGS данных. Варианты, которые 

выносятся в заключение. Правила записи вариантов в заключении. 

3.3.5. Особенности интерпретации NGS данных в зависимости от вида и объёма 

исследования (панели, экзомы, геномы) и подготовки заключения. 

4. Учебно-тематический план дисциплины (модуля) 

Таблица 3 

Номер 

раздела,  

темы 

Наименование разделов, тем 

Количество часов 
Форма  

контро

ля  

Код  

индикато

ра Всего 

Конт

акт. 

раб. 

 Л СПЗ К СР 

 Семестр 1 144 80 12 68 - 64 Зачет  

Раздел 1 

Информационные технологии 

и базы данных в деятельности 

врача-генетика. 

30 18 2 16 - 12 

Устный 

опрос  

ОПК-1.1 

ОПК-1.2 

ОПК-10.1 
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5. Учебно-методическое обеспечение самостоятельной работы обучающихся 

Цель самостоятельной работы обучающихся заключается в глубоком, полном 

усвоении учебного материала и в развитии навыков самообразования. Самостоятельная 

работа включает: работу с текстами, основной и дополнительной литературой, учебно-

методическими пособиями, нормативными материалами, в том числе материалами 

Интернета, а также проработка конспектов лекций, участие в работе семинаров, научных 

конференциях. 

Отдельных заданий для самостоятельной работы не предусмотрено. 

Таблица 4 

Номер 

раздела 
Наименование раздела Вопросы для самостоятельной работы 

1. Информационные технологии и 

базы данных в деятельности 

врача-генетика 

1. Этические и правовые аспекты создания генетических 

баз данных. 

2. Этические и правовые аспекты создания биобанков. 

3. Международные регистры и системы мониторинга. 

4. Сравнительная характеристика телемедицинских 

сервисов 

5. Работа с GeneReviews 

6. Работа с Face2Gene 

7. Работа с HPO 

8. Машинное обучение и искусственный интеллект для 

работы с генетическими базами данных. 

Тема 1.1 

Общая характеристика 

применения информационных 

технологий в практике работы 

врача-генетика 

7 4 2 2 - 3 

ОПК-10.2 

ПК-2.4 

Тема 1.2 

Организация электронного 

документооборота в 

здравоохранении. 

7 4 - 4 - 3 

Тема 1.3 Телемедицина 7 4 - 4 - 3 

Тема 1.4 

Системы поддержки принятия 

решений в здравоохранении, 

медицине и практике работы 

врача-генетика. 

9 6 - 6 - 3 

Раздел 2 Общая биоинформатика 40 22 4 18 - 18 Ситуац

ионные 

задачи 

ОПК-10.2 

ПК-2.2 
Тема 2.1 

Основные задачи и методы 

биоинформатики. 
20 12 4 8 - 8 

Тема 2.2 Парное выравнивание. 8 4 - 4 - 4 

Тема 2.3 
Анализ результатов 

секвенирования ДНК. 
12 6 - 6 - 6 

Раздел 3 

Информационные технологии 

для интерпретации 

результатов секвенирования 

74 40 6 34 - 34 

Ситуац

ионные 

задачи 

ОПК-10.1 

ОПК-10.2 

ПК-2.2 

ПК-2.4 

Тема 3.1 

Варианты нуклеотидных 

последовательностей. 

Классификация и номенклатура. 

8 4 2 2 - 4 

Тема 3.2 

Методы детекции вариантов 

нуклеотидных 

последовательностей и 

определения их патогенности. 

20 10 2 8 - 10 

Тема 3.3 
Клиническая интерпретация 

результатов секвенирования. 
46 26 2 24 - 20 

 Общий объем 144 80 12 68 - 64 Зачет  
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2. Общая биоинформатика 1. Работа с геномными браузерами. 

2. Основные научные проекты - генераторы 

молекулярно-биологических данных. 

3. Базы данных по низкомолекулярным соединениям и 

лекарствам. 

4. Подбор праймеров, практическая работа. 

5. Ортологи и паралоги, работа по поиску данных 

вариантов. 

3. Информационные технологии 

для интерпретации результатов 

секвенирования 

1. Номенклатура и классификация генетических 

вариантов 

2. Руководство ACMG по интерпретации данных, 

полученных методом NGS. 

3. Российское руководство ACMG по интерпретации 

данных, полученных методом NGS. 

4. Сравнительная характеристика технологий и подходов 

разных методов секвенирования и особенности интерпретации 

полученных данных. 

5. Интерпретация NGS данных, подготовка заключения. 

Контроль самостоятельной работы осуществляется на семинарских (практических 

занятиях) занятиях. 

6. Оценочные средства для проведения текущего контроля успеваемости и 

промежуточной аттестации обучающихся 

Примерные оценочные средства, включая оценочные задания для проведения 

текущего контроля успеваемости и промежуточной аттестации обучающихся по 

дисциплине (модулю) представлены в Приложении 1 Оценочные средства по 

дисциплине (модулю). 

7. Учебно-методическое и информационное обеспечение дисциплины (модуля) 

Таблица 5 

№ 

п/п 

Автор, наименование,  

место издания, издательство, год издания 
Количество экземпляров 

Основная литература 

1.  Медицинская информатика: учебник / под общ. ред. Т.В. Зарубиной, 

Б.А. Кобринского. – 2-е изд., перераб. и доп. – Москва : ГЭОТАР-

Медиа, 2022–1–464. 

10 

2.  Медицинская информатика [Электронный ресурс]: учебник / под 

общ. ред. Т. В. Зарубиной, Б. А. Кобринского. - 2-е изд., перераб. и 

доп. - Москва: ГЭОТАР- Медиа, 2022. - 464 с. - ISBN 978-5-9704-

6273-7. 

Удаленный доступ 

https://www.studentlibrary.ru

/book/ISBN9785970462737.

html 

3.  Медицинская информатика [Текст]: [учебник для высшего 

медицинского образования] / [Т. И. Зарубина, Б. А. Кобринский, С. 

С. Белоносов и др.]; под общ. ред. Т.В. Зарубиной, Б.А. Кобринского. 

– 2-е изд., перераб. и доп. – Москва: ГЭОТАР-Медиа, 2022. – 462 с.: 

ил. – Библиогр.: С. 456-457. - Предм. указ.: С. 458-462. – ISBN 978-5-

9704-6273-7 

20 

4.  Медицинская информатика [Электронный ресурс]: учебник / Т. В. 

Зарубина [и др.]; под общ. ред. Т. В. Зарубиной, Б. А. Кобринского. - 

Москва: ГЭОТАР-Медиа, 2016. - 512 с. - ISBN 978-5-9704-3689-9. 

Удаленный доступ 

https://www.studentlibrary.ru

/book/ISBN9785970436899.

html 

5.  Медицинская информатика и статистика [Электронный ресурс]: 

учебно-методическое пособие / С. Глушков, Е. Данилова, И. 

Иконникова, Т. Новоселова, Н. Пронькин, И. Семенычева; С. В. 

Глушков, Е. Ю. Данилова, И. А. Иконникова [и др.]. - Москва: 

ГЭОТАР-Медиа, 2025. - 208 с. - ISBN 978-5-9704-8705-1, DOI: 

10.33029/9704-8705-1-MIS-2025-1-208. 

Удаленный доступ 

https://www.studentlibrary.ru

/book/ISBN9785970487051.

html 
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6.  Общедоступные ресурсы биоинформатики: биологические базы 

данных, геномный браузер UCSC [Электронный ресурс]: учебно-

методическое пособие/РНИМУ им. Н. И. Пирогова, каф. 

биоинформатики мед.-биол. фак.; [сост.: Б. В. Шилов, А. А. 

Лагунин]. – Москва, 2023. –– 53 с.: ил. – Библиогр. 

Удаленный доступ 

https://rsmu.informsystema.r

u/uploader/fileUpload?name

=192250.pdf&show=dcatalo

gues/1/5634/192250.pdf&vie

w=true 

7.  Информатика, медицинская информатика, статистика [Электронный 

ресурс]: учебник / В. П. Омельченко, А. А. Демидова. - Москва: 

ГЭОТАР-Медиа, 2021. - 608 с. - ISBN 978-5-9704-5921-8. 

Удаленный доступ 

https://www.studentlibrary.ru

/book/ISBN9785970459218.

html 

8.  Реброва О.Ю. Критический анализ медицинских публикаций с 

позиций доказательной медицины [Текст]: [учебное пособие для 

медицинских вузов] / О. Ю. Реброва; О. Ю. Реброва; РНИМУ им. Н. 

и. Пирогова, каф. мед. кибернетики и информатики мед.-биол. фак. - 

Москва: РНИМУ им. Н. И. Пирогова, 2021. - 137 с. : ил. 

20 

9.  Критический анализ медицинских публикаций с позиций 

доказательной медицины : учебное пособие / О. Ю. Реброва ; 

Министерство здравоохранения Российской Федерации, 

Федеральное государственное автономное образовательное 

учреждение высшего образования "Российский национальный 

исследовательский медицинский университет имени Н. И. Пирогова" 

(ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н. И. Пирогова Минздрава России), 

Кафедра медицинской кибернетики и информатики, Медико-

биологический факультет. — Москва : ФГАОУ ВО РНИМУ, 2021. — 

137 с. : ил., табл. : 21 см.; ISBN 978-5-88458-555-3. 

Удаленный доступ 

http://rsmu.informsystema.ru

/login-

user?login=Читатель&passw

ord=010101 

10.  Наследственные болезни: национальное руководство: краткое 

издание / под ред. Е. К. Гинтера, В. П. Пузырева. - Москва: ГЭОТАР-

Медиа, 2019. - 464 с. - ISBN 978-5-9704-4981-3 

Удаленный доступ 

https://www.studentlibrary.ru

/book/ISBN9785970449813.

html 

11.  Медицинская генетика: национальное руководство/ под ред. Е. К. 

Гинтера, В. П. Пузырева, С. И. Куцева. - Москва: ГЭОТАР-Медиа, 

2024. - 896 с. (Серия "Национальные руководства") - ISBN 978-5-

9704-8557-6 

Удаленный доступ 

https://www.studentlibrary.ru

/book/ISBN9785970485576.

html 

Дополнительная литература 

1.  Информатика 2015 [Электронный ресурс]: учебное пособие / 

Алексеев А. П. - Москва: СОЛОН-ПРЕСС, 2015. - 400 с. - ISBN 978-

5-91359-158-6 

Удаленный доступ 

https://www.studentlibrary.ru

/book/ISBN9785913591586.

html ( 

2.  Математические аспекты генетики / А. Н. Волобуев, И. Л. Давыдкин, 

А. В. Колсанов, Д. А. Кудлай. [Электронный ресурс] – Москва: 

ГЭОТАР-Медиа, 2020. – 176 с– Режим доступа: 

http://marc.rsmu.ru:8020/marcweb2/Default.asp. 

Удаленный доступ 

https://www.studentlibrary.ru

/book/ISBN9785970458907.

html 

3.  Психология, медицинская этика и деонтология: учеб. пособие / Э. А. 

Доценко, Т. Ю. Крестьянинова, М. В. Шолкова. - Минск: РИПО, 

2024. - 282 с. - ISBN 978-985-895-184-9 

Удаленный доступ 

https://www.studentlibrary.ru

/book/ISBN9789858951849.

html 

 

Перечень ресурсов информационно-телекоммуникационной сети «Интернет» 

1. Официальный сайт РНИМУ: адрес ресурса – https://rsmu.ru/, на котором 

содержатся сведения об образовательной организации и ее подразделениях, локальные 

нормативные акты, сведения о реализуемых образовательных программах, их учебно-

методическом и материально-техническом обеспечении, а также справочная, 

оперативная и иная информация. Через официальный сайт обеспечивается доступ всех 

участников образовательного процесса к различным сервисам и ссылкам, в том числе к 

Автоматизированной системе подготовки кадров высшей квалификации (далее – 

АСПКВК); 

2. ЭБС РНИМУ им. Н.И. Пирогова – Электронная библиотечная система; 

3. ЭБС IPRbooks – Электронно-библиотечная система; 
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4. ЭБС Айбукс – Электронно-библиотечная система; 

5. ЭБС Букап – Электронно-библиотечная система; 

6. ЭБС Лань – Электронно-библиотечная система; 

7. ЭБС Юрайт – Электронно-библиотечная система; 

8. ЭБС «IPR SMART» - Электронно-библиотечная система; 

9. ЭБС «BIBLIOPHIKA» Электронно-библиотечная система; 

10. ЭБС «Polpred. Деловые средства массовой информации» - Электронно-

библиотечная система; 

11. ЭБС «Консультант студента» - Электронно-библиотечная система. 

 

Перечень профессиональных баз данных и информационных справочных 

систем 

1. https://www.garant.ru – Гарант.ру, справочно-правовая система по 

законодательству Российской Федерации; 

2. https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov – Pub Med крупнейшая полнотекстовая 

коллекция ведущих журналов по биомедицинским исследованиям; 

3. https://onlinelibrary.wiley.com/ - онлайн-библиотека Wiley; 

4. https://www.sciencedirect.com/ - коллекция полных текстов рецензируемых 

журналов, журнальных статей и глав книг; 

5. https://www.science.org/ - бесплатный доступ к отдельным публикациям, 

новости в науке;  

6. https://www.tandfonline.com/ - архив качественных рецензируемых 

журнальных статей, опубликованных под импринтами Taylor & Francis, Routledge и Dove 

Medical Press; 

7. https://www.cambridge.org/core - полнотекстовая коллекция журналов 

издательства Cambridge University Press; 

8. https://www.elibrary.ru/defaultx.asp - научная электронная библиотека; 

9. https://www.rsl.ru/ - Российская Государственная библиотека, официальный 

сайт; 

10. https://nlr.ru/ - Российская национальная библиотека, официальный сайт; 

11. https://femb.ru/ – Федеральная электронная медицинская библиотека МЗ 

РФ; 

12. https://rusneb.ru/ – Национальная электронная библиотека (НЭБ); 

13. https://cyberleninka.ru/ – Научная электронная библиотека «КиберЛенинка»; 

14. https://library.mededtech.ru/docs - информационный ресурс «Библиотека 

аккредитации»; 

15. https://omim.org/ - Каталог генов человека и наследственных заболеваний с 

описаниями клинической картины; 

16. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1116/ - онлайн-база данных, 

содержащая стандартизированные статьи о наследственных заболеваниях; 

17. https://franklin.genoox.com/clinical-db/home – облачная платформа на основе 

искусственного интеллекта, разработанная компанией Genoox, для анализа 

наследственных вариантов в реальном времени на основе медицинских доказательств;  

18. https://varsome.com/ - платформа для клинической интерпретации 

генетических вариантов; 

19. https://genome.ucsc.edu/ - Визуальный браузер для просмотра и анализа 

аннотированных геномных последовательностей. 
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20. https://www.ensembl.org/index.html - Браузер и база данных для аннотации и 

анализа геномов позвоночных 

21. https://dgv.tcag.ca/dgv/app/home - Каталог структурных вариаций в геноме 

здоровых людей; 

22. https://www.deciphergenomics.org/ - База данных структурных перестроек в 

геноме человека. 

23. https://www.hgmd.cf.ac.uk/ac/index.php - База данных известных патогенных 

мутаций человека; 

24. https://hgvs-nomenclature.org/stable/ - Официальный сайт с правилами 

номенклатуры для описания генетических вариантов; 

25. http://gnomad.broadinstitute.org/ - Каталог частот генетических вариантов в 

популяциях, основанный на данных секвенирования; 

26. http://human-phenotype-ontology.github.io/ - Cтандартизованный словарь 

терминов, описывающих фенотипы человека. 

27. http://www.uniprot.org/ - База данных белковых последовательностей и 

функциональной информации. 

28. https://cr.minzdrav.gov.ru/ - Рубрикатор клинических рекомендаций – 

ресурс Минздрава России, в котором размещаются клинические рекомендации, 

разработанные и утвержденные медицинскими профессиональными 

некоммерческими организациями Российской Федерации, а также методические 

руководства, номенклатуры, справочники и другие справочные материалы, связанные 

с клиническими рекомендациями. 
29. https://minzdrav.gov.ru/ - Портал нормативно-справочной информации 

Минздрава России. 

30. http://calc.generesearch.ru/ - Калькулятор патогенности вариантов 

нуклеотидной последовательности (инструмент на основе российского Руководства по 

интерпретации данных, полученных методами массового параллельного секвенирования 

(MPS), и автоматической оценки патогенности/доброкачественности вариантов 

нуклеотидной последовательности в зависимости от выбранных критериев). 

31. https://courses.fetalmedicine.com/calculator/ - Калькуляторы Фонда 

медицины плода (The Fetal Medicine Foundation, FMF). 

8. Материально-техническое обеспечение дисциплины (модуля) 

Таблица 6 
№ 

п/п 

Наименование оборудованных  

учебных аудиторий 

Перечень специализированной мебели, 

технических средств обучения 

1 Учебные аудитории для проведения занятий 

лекционного и семинарского типов, 

групповых и индивидуальных консультаций, 

текущего контроля успеваемости и 

промежуточной аттестации 

Мультимедиа-проектор, рабочее место 

преподавателя (компьютер персональный в 

комплекте), проекционный экран. 

2 Компьютерные классы Персональные компьютеры с возможностью 

подключения к сети "Интернет" и обеспечением 

доступа к электронной информационно-

образовательной среде РНИМУ.  

3 Помещения для самостоятельной работы 

(Библиотека, в том числе читальный зал) 

Персональные компьютеры с возможностью 

подключения к сети "Интернет" и обеспечением 

доступа к электронной информационно-

образовательной среде РНИМУ. 

 

Программное обеспечение 

 Microsoft Windows 7,10, 11; 

https://www.ensembl.org/index.html
https://dgv.tcag.ca/dgv/app/home
https://www.deciphergenomics.org/
https://www.hgmd.cf.ac.uk/ac/index.php
https://hgvs-nomenclature.org/stable/
http://gnomad.broadinstitute.org/
http://human-phenotype-ontology.github.io/
http://www.uniprot.org/
https://cr.minzdrav.gov.ru/
https://minzdrav.gov.ru/
http://calc.generesearch.ru/
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 MS Office 2013, 2016, 2019, 2021; 

 Антивирус Касперского (Kaspersky Endpoint Security); 

 ADOBE СС; 

 Photoshop; 

 iSpring; 

 Adobe Reader; 

 Adobe Flash Player; 

 Google Chrom, Mozilla Firefox, Mozilla Pubic License; 

 7-Zip; 

 FastStone Image Viewer; 

 Ubuntu 20.04; 

 Astia Linux; 

 Debian; 

 МТС ЛИНК; 

 1C Университет: 

 1С ДГУ. 

9. Методические указания для обучающихся по изучению дисциплины 

(модуля) 

Преподавание дисциплины (модуля) осуществляется в соответствии с 

Федеральным государственным образовательным стандартом высшего образования. 

Основными формами получения и закрепления знаний по данной дисциплине 

(модулю) являются занятия лекционного и семинарского типа, самостоятельная работа 

обучающегося, в том числе под руководством преподавателя, прохождение контроля. 

Учебный материал по дисциплине (модулю) разделен на три раздела: 

Раздел 1. Информационные технологии и базы данных в деятельности врача- 

генетика; 

Раздел 2. Общая биоинформатика; 

Раздел 3. Информационные технологии для интерпретации результатов 

секвенирования. 

Изучение дисциплины (модуля) согласно учебному плану предполагает 

самостоятельную работу обучающихся. Самостоятельная работа включает в себя 

изучение учебной, учебно-методической и специальной литературы, её 

конспектирование, подготовку к семинарам (практическим занятиям), текущему 

контролю успеваемости и промежуточной аттестации (зачету). 

Текущий контроль успеваемости по дисциплине (модулю) и промежуточная 

аттестация осуществляются в соответствии с Порядком проведения текущего контроля 

успеваемости и Порядком организации и проведения промежуточной аттестации 

обучающихся, устанавливающим формы проведения промежуточной аттестации, ее 

периодичность и систему оценок. 

Наличие в Университете электронной информационно-образовательной среды, а 

также электронных образовательных ресурсов позволяет изучать дисциплину (модуль) 

инвалидам и лицам с ОВЗ. 
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Особенности изучения дисциплины (модуля) инвалидами и лицами с ОВЗ 

определены в Положении об организации получения образования для инвалидов и лиц с 

ограниченными возможностями здоровья. 

10. Методические рекомендации преподавателю по организации учебного 

процесса по дисциплине (модулю) 

Преподавание дисциплины (модуля) осуществляется в соответствии с 

Федеральными государственными образовательными стандартами высшего образования, 

с учетом компетентностного подхода к обучению. 

При изучении дисциплины (модуля) рекомендуется использовать следующий 

набор средств и способов обучения: 

 рекомендуемую основную и дополнительную литературу; 

 задания для подготовки к семинарам (практическим занятиям) – вопросы для 

обсуждения и др.; 

 задания для текущего контроля успеваемости (задания для самостоятельной 

работы обучающихся); 

 вопросы и задания для подготовки к промежуточной аттестации по итогам 

изучения дисциплины (модуля), позволяющие оценить знания, умения и уровень 

приобретенных компетенций. 

При проведении занятий лекционного и семинарского типа, в том числе в форме 

вебинаров и on-line курсов необходимо строго придерживаться учебно-тематического 

плана дисциплины (модуля), приведенного в разделе 4 данного документа. Необходимо 

уделить внимание рассмотрению вопросов и заданий, включенных в оценочные задания, 

при необходимости, решить аналогичные задачи с объяснением алгоритма решения. 

Следует обратить внимание обучающихся на то, что для успешной подготовки к 

текущему контролю успеваемости и промежуточной аттестации нужно изучить 

материалы основной и дополнительной литературы, список которых приведен в разделе 

7 данной рабочей программы дисциплины (модуля) и иные источники, рекомендованные 

в подразделах «Перечень ресурсов информационно-телекоммуникационной сети 

«Интернет» и «Перечень профессиональных баз данных и информационных справочных 

систем», необходимых для изучения дисциплины (модуля). 

Текущий контроль успеваемости и промежуточная аттестация осуществляются в 

соответствии с Порядком проведения текущего контроля успеваемости и Порядком 

организации и проведения промежуточной аттестации обучающихся, устанавливающим 

формы проведения промежуточной аттестации, ее периодичность и систему оценок, с 

которыми необходимо ознакомить обучающихся на первом занятии. 

Инновационные формы учебных занятий: При проведении учебных занятий 

необходимо обеспечить развитие у обучающихся навыков командной работы, 

межличностной коммуникации, принятия решений, развитие лидерских качеств на 

основе инновационных (интерактивных) занятий: групповых дискуссий, ролевых игр, 

тренингов, анализа ситуаций и имитационных моделей, преподавания дисциплин в 

форме курсов, составленных на основе результатов научных исследований, проводимых 

Университетом, в том числе с учетом региональных особенностей профессиональной 

деятельности выпускников и потребностей работодателей) и т.п. 
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Инновационные образовательные технологии, используемые на лекционных, 

семинарских (практических) занятиях: 

Таблица 7 
Вид 

занятия 
Используемые интерактивные образовательные технологии 

Л Лекции по темам разделов (Раздел 1. Информационные технологии и базы данных в 

деятельности врача генетика; Раздел 2. Общая биоинформатика; Раздел 3. Информационные 

технологии для интерпретации результатов секвенирования) читаются с применением 

презентаций. 

СПЗ Клинический разбор интересного случая во врачебной практике или разбор наиболее частых 

ошибок при определении патогенности генетических вариантов. 

Цель: Развитие у обучающихся клинического мышления. 

СПЗ Работа с клиническими базами данных и интернет-ресурсами: OMIM, GeneReviews. 

Цель: приобретение навыков поиска клинической информации по наследственным болезням 

СПЗ Работа с геномными браузерами (UCSC, IGV). 

Цель: ознакомление с работой врача лабораторного-генетика для понимания технологии 

молекулярно-генетических исследований и формирования навыка взаимодействия при 

диагностике наследственной патологии. 

СПЗ Использование баз данных, платформ и калькуляторов для оценки патогенности нуклеотидных 

замен. 

Цель: Формирование практических навыков работы врача-генетика с базами данных и 

платформами на основе искусственного интеллекта, формирование навыка определения 

патогенности генетического варианта, сравнительного анализа результатов, полученных при 

использовании различных интернет-ресурсов 

СПЗ Использование баз данных, платформ и калькуляторов для оценки патогенности структурных 

перестроек хромосом 

Цель: Формирование практических навыков работы врача-генетика с базами данных и 

платформами на основе искусственного интеллекта, формирование навыка определения 

патогенности структурной перестройки, сравнительного анализа результатов, полученных при 

использовании различных интернет-ресурсов 

СПЗ Работа с калькуляторами Фонда медицины плода. 

Цель: Формирование практических навыков работы врача-генетика с калькуляторами, 

позволяющими провести оценку рисков патологии плода. 

СПЗ Творческое задание: клиническая интерпретация данных секвенирования экзома и подготовка 

заключения по результатам NGS. 

Цель: формирование навыка выбора клинически значимых вариантов и их описания 
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Приложение 1 

к рабочей программе по дисциплине (модулю) 
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1. Перечень компетенций, формируемых в процессе изучения дисциплины 

(модуля) 

Таблица 1 

Код и наименование 

компетенции, 

индикатора 

достижения 

компетенции 

Планируемые результаты обучения по дисциплине (модулю) 

ОПК-1. Способен использовать информационно-коммуникационные технологии в 

профессиональной деятельности и соблюдать правила информационной безопасности 

ОПК-1.1 Выбирает 

источники информации, 

включая национальные и 

международные базы 

данных, электронные 

библиотечные системы, 

специализированные 

пакеты прикладных 

программ для решения 

профессиональных задач 

Знать ‒ Основные направления использования современных 

информационных технологий в работе врача;  

‒ Организацию работы медицинских информационных 

систем медицинских организаций, включая возможности 

использования систем поддержки принятия врачебных и 

управленческих решений, телемедицинские технологии;  

‒ Основные понятия и методы доказательной медицины;  

‒ Современные технологии семантического анализа 

информации;  

‒ Основные понятия и классификацию систем 

искусственного интеллекта; 

‒ Основные подходы к построению интеллектуальных 

систем в медицине и здравоохранении; 

‒ Особенности и направления применения искусственных 

нейронных систем в современном здравоохранении; 

‒ Базы данных, содержащие сведения о наследственных 

синдромах, и компьютерные диагностические программ; 

‒ Компьютерные диагностические программы, интернет-

ресурсы; 

‒ Поисковые системы для изучения геномных вариаций и 

поддержки решений при интерпретации геномных данных 

(VarSome, платформа искусственного интеллекта Genoox 

(Franklin), возможности и ограничения использования этих 

сервисов 

Уметь ‒ Использовать современные средства сети Интернет для 

поиска профессиональной информации по отдельным разделам 

медицинских знаний в своей практической работе, а также при 

самостоятельном обучении, повышении квалификации;  

‒ Анализировать, структурировать и формализовать 

медицинскую информацию, в том числе и для разработки 

интеллектуальных систем поддержки принятия врачебных 

решений (ИСППВР) 

Владеть ‒ Навыками поиска необходимой медицинской информации 

с применением средств сети Интернет; 

‒ Навыками работы с различными медицинскими 

системами и базами данных;  

‒ Навыками анализа содержания медицинских публикаций 

с позиций доказательной медицины;  

‒ Навыками использования программных средств для 

алгоритмизации лечебно-диагностического процесса; 

‒ Навыками использования систем поддержки принятия 

клинических решений, основанных на решениях искусственных 

интеллектуальных систем 

ОПК-1.2 Создает, 

поддерживает, сохраняет 

информационную базу 

исследований и 

нормативно-

методическую базу по 

выбранной теме и 

Знать ‒ Основные требования информационной безопасности, 

предъявляемы к организации электронного документооборота в 

здравоохранении и способы их реализации; 

‒ Особенности и ограничения на использование 

интеллектуальных систем в здравоохранении, в том числе и 

искусственных нейронных сетей 

Уметь ‒ Использовать современные подходы, обеспечивающие 
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соблюдает правила 

информационной 

безопасности 

информационную безопасность, в практической работе врача; 

‒ Искать медицинскую информацию, содержащуюся в 

утвержденных Минздравом России документах (приказах, 

клинических рекомендациях, протоколах ведения пациентов), 

необходимую для последующей разработки ИСППВР 

Владеть  ‒ Навыками «безопасной» работы в информационной среде 

медицинской организации, в практической работе врача; 

‒ Навыками представления формализованной медицинской 

информации для разработки интеллектуальных систем поддержки 

принятия врачебных решений. 

ОПК-10. Способен проводить анализ медико-статистической информации, вести медицинскую 

документацию и организовывать деятельность находящегося в распоряжении медицинского 

персонала 

ОПК-10.1 Проводит сбор 

и анализ медико-

статистической 

информации 

Знать ‒ Правила анализа медико-статистических показателей 

заболеваемости, инвалидности и смертности пациентов с 

врожденными и (или) наследственными заболеваниями, в том 

числе в рамках мониторинга врожденных пороков развития 

‒ Правила работы в медицинских информационных 

системах и информационно-телекоммуникационной сети 

"Интернет", в том числе информационных системах по 

врожденным и (или) наследственным заболеваниям и вариантам 

последовательности ДНК 

Уметь ‒ Составлять план работы и отчет о работе; 

‒ Проводить анализ медико-статистических показателей 

заболеваемости, инвалидности и смертности пациентов с 

врожденными и (или) наследственными заболеваниями, в том 

числе в рамках мониторинга врожденных пороков развития 

Владеть ‒ Навыками составления плана работы и отчета о своей 

работе; 

‒ Навыками сбора и анализа основных медико-

статистических показателей заболеваемости, инвалидности, 

смертности пациентов с врожденными и (или) наследственными 

заболеваниями, в том числе в рамках мониторинга врожденных 

пороков развития 

ОПК-10.2 Ведет 

медицинскую 

документацию 

Знать ‒ Правила оформления медицинской документации в 

медицинских организациях, оказывающих медицинскую помощь 

пациентам с врожденными и (или) наследственными 

заболеваниям, в том числе в форме электронного документа; 

‒ Правила работы в медицинских информационных 

системах и информационно-телекоммуникационной сети 

"Интернет", в том числе информационных системах по 

врожденным и (или) наследственным заболеваниям и вариантам 

последовательности ДНК" 

Уметь ‒ Использовать в работе персональные данные пациентов и 

сведения, составляющие врачебную тайну; 

‒ Заполнять медицинскую документацию, в том числе в 

форме электронного документа, контролировать качество ее 

ведения; 

‒ Использовать медицинские информационные системы и 

информационно-телекоммуникационную сеть "Интернет", в том 

числе информационные системы по врожденным и (или) 

наследственным заболеваниям и вариантам последовательности 

ДНК 

Владеть ‒ Навыками ведения медицинской документации, в том 

числе в форме электронного документа 

ПК-2. Способен к проведению анализа медико-статистической информации, ведению медицинской 

документации, организации деятельности находящегося в распоряжении медицинского персонала 

ПК-2.2 Осуществляет 

ведение медицинской 

документации, в том 

числе в форме 

электронного документа 

Знать ‒ Общую биоинформатику; 

‒ Биоинформатические базы данных; 

‒ Специфику работы с биологическими данными; 

‒ Стандартные компьютерные средства и анализ 

секвенирования ДНК; 
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‒ Принципы работы с FASTQ, BAM, VCF файлами. 

‒ Классификацию генетических вариантов; 

‒ Номенклатуру генетических вариантов; 

‒ Современные методы молекулярно-генетической 

диагностики основных врождённых, наследственных и 

наследственно обусловленных нозологических форм, и 

патологических состояний; 

‒ Наиболее часто используемые компьютерные программы 

предсказания патогенности вариантов нуклеотидной 

последовательности;  

‒ Использование баз данных (ClinVar, gnomAD, COSMIC, 

DECIPHER) для поиска информации о патогенности варианта; 

‒ Общие требования к оформлению отчёта и заключения о 

результатах исследования; 

‒ Правила написания заключения по результатам NGS 

анализа; 

‒ Основные пункты медицинского заключения по 

результатам NGS данных; 

‒ Правила записи вариантов в заключении 

Уметь ‒ Использовать в работе: 

 основные электронные медико-биологические базы 

данных, содержащие информацию о биологических 

последовательностях; 

 базы данных по низкомолекулярным соединениям и 

лекарствам; 

 стандартные компьютерные средства визуализации и 

анализа нуклеотидных последовательностей, получаемых в 

результате секвенирования ДНК (Chromas, Integrative Genome 

Viewer, UCSC Genome Browser); 

 информационные технологии для интерпретации 

результатов секвенирования; 

‒ Осуществлять клиническую интерпретацию 

секвенирования; 

‒ Заполнять отчет и медицинское заключение о результатах 

исследования по основным пунктам 

Владеть  Навыками работы с основными электронными медико-

биологическими базами данных, содержащих информацию о 

биологических последовательностях; 

 Навыками работы с базами данных по 

низкомолекулярным соединениям и лекарствам; 

 Навыками работы с работы с FASTQ, BAM, VCF 

файлами; 

‒ Навыками клиническую интерпретацию секвенирования; 

‒ Навыками заполнения отчета и медицинского заключения 

о результатах исследования по основным пунктам; 

ПК-2.4 Ведет регистр 

семей и пациентов с 

врожденными и (или) 

наследственными 

заболеваниями, в том 

числе в рамках 

мониторинга 

врожденных пороков 

развития 

Знать ‒ Регистры семей с наследственными заболеваниями, 

биобанки и правила ведения регистров по врожденным порокам 

развития, врожденным и (или) наследственным заболеваниям, в 

том числе в рамках мониторинга врожденных пороков развития; 

‒ Особенности разработки систем мониторинга 

врождённых пороков развития, международные системы 

мониторинга ВПР; 

‒ Характеристики компьютерной системы регистрации и 

мониторинга ВПР в России; 

‒ Сроки хранения данных исследования пациентов и 

ответственность за сведения, составляющие врачебную тайну 

Уметь ‒ Проводить сбор данных и ведение регистров по 

врожденным порокам развития, врожденным и (или) 

наследственным заболеваниям, в том числе в рамках мониторинга 

врожденных пороков развития 

‒ Использовать медицинские информационные системы и 

информационно-телекоммуникационную сеть "Интернет", в том 

числе информационные системы по врожденным и (или) 



24 

 

2. Описание критериев и шкал оценивания компетенций 

В ходе текущего контроля успеваемости (устный или письменный опрос, 

подготовка и защита реферата, доклад, презентация, тестирование и пр.) при ответах на 

учебных занятиях, а также промежуточной аттестации в форме зачета с оценкой 

обучающиеся оцениваются по четырёхбалльной шкале: «отлично», «хорошо», 

«удовлетворительно», «неудовлетворительно». 

Оценка «отлично» – выставляется ординатору, если он глубоко усвоил 

программный материал, исчерпывающе, последовательно, четко и логически стройно его 

излагает, умеет связывать теорию с практикой, свободно справляется с задачами и 

вопросами, не затрудняется с ответами при видоизменении заданий, умеет принять 

правильное решение и грамотно его обосновывать, владеет разносторонними навыками 

и приемами выполнения практических задач, комплексной оценкой предложенной 

ситуации, правильно выбирает тактику действий. 

Оценка «хорошо» – выставляется ординатору, если он твердо знает программный 

материал, грамотно и по существу излагает его, не допуская существенных неточностей 

в ответе на вопрос, но недостаточно полно раскрывает междисциплинарные связи, 

правильно применяет теоретические положения при решении практических вопросов и 

задач, владеет необходимыми навыками и приемами их выполнения, комплексной 

оценкой предложенной ситуации, правильно выбирает тактику действий. 

Оценка «удовлетворительно» – выставляется ординатору, если он имеет 

поверхностные знания программного материала, не усвоил его деталей, допускает 

неточности, оперирует недостаточно правильными формулировками, нарушает 

логическую последовательность в изложении программного материала, испытывает 

затруднения при выполнении практических задач, испытывает затруднения с 

комплексной оценкой предложенной ситуации, не полностью отвечает на вопросы, при 

помощи наводящих вопросов преподавателя, выбор тактики действий возможен в 

соответствии с ситуацией при помощи наводящих вопросов. 

Оценка «неудовлетворительно» – выставляется ординатору, который не знает 

значительной части программного материала, допускает грубые ошибки, неуверенно, с 

большими затруднениями решает практические задачи или не справляется с ними 

самостоятельно, не владеет комплексной оценкой ситуации, неверно выбирает тактику 

действий, приводящую к ухудшению ситуации, нарушению безопасности пациента. 

В ходе текущего контроля успеваемости (устный или письменный опрос, 

подготовка и защита реферата, доклад, презентация, тестирование и пр.) при ответах на 

учебных занятиях, а также промежуточной аттестации в форме зачета обучающиеся 

оцениваются по двухбалльной шкале: 

наследственным заболеваниям и вариантам последовательности 

ДНК 

‒ Использовать в работе персональные данные пациентов и 

сведения, составляющие врачебную тайну. 

Владеть ‒ Навыками ведения регистра семей и пациентов с 

врожденными и (или) наследственными заболеваниями, в том 

числе в рамках мониторинга врожденных пороков развития; 

‒ Навыками сбора данных и ведения регистров по 

врожденным порокам развития, врожденным и (или) 

наследственным заболеваниям, в том числе в рамках мониторинга 

врожденных пороков развития; 

‒ Навыками использования в работе персональных данных 

пациентов и сведения, составляющие врачебную тайну 
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Оценка «зачтено» – выставляется ординатору, если он продемонстрировал знания 

программного материала: подробно ответил на теоретические вопросы, справился с 

выполнением заданий и (или) ситуационных задач, предусмотренных программой 

ординатуры, ориентируется в основной и дополнительной литературе, рекомендованной 

рабочей программой дисциплины (модуля). 

Оценка «не зачтено» – выставляется ординатору, если он имеет пробелы в 

знаниях программного материала: не владеет теоретическим материалом и допускает 

грубые, принципиальные ошибки в выполнении заданий и (или) ситуационных задач, 

предусмотренных рабочей программой дисциплины (модуля). 

Шкала оценивания (четырехбалльная или двухбалльная), используемая в рамках 

текущего контроля успеваемости определяется преподавателем, исходя из 

целесообразности применения той или иной шкалы. 

Если текущий контроль успеваемости и (или) промежуточная аттестация, 

предусматривает тестовые задания, то перевод результатов тестирования в 

четырехбалльную шкалу осуществляется по схеме: 

Оценка «Отлично» – 90-100% правильных ответов; 

Оценка «Хорошо» – 80-89% правильных ответов; 

Оценка «Удовлетворительно» – 71-79% правильных ответов; 

Оценка «Неудовлетворительно» – 70% и менее правильных ответов. 

Перевод результатов тестирования в двухбалльную шкалу: 

Оценка «Зачтено» – 71-100% правильных ответов; 

Оценка «Не зачтено» – 70% и менее правильных ответов. 

Для промежуточной аттестации, состоящей из двух этапов (тестирование + устное 

собеседование) оценка складывается по итогам двух пройденных этапов. Обучающийся, 

получивший положительные оценки за тестовое задание и за собеседование считается 

аттестованным. Промежуточная аттестация, проходящая в два этапа, как правило, 

предусмотрена по дисциплинам (модулям), завершающихся экзаменом или зачетом с 

оценкой. 

Обучающийся, получивший неудовлетворительную оценку за первый этап 

(тестовое задание) не допускается ко второму этапу (собеседованию). 

3. Типовые контрольные задания 

Примерные варианты оценочных заданий для текущего контроля 

успеваемости 

Таблица 2 

Номер 

раздела,  

темы 

Наименование разделов, тем 
Форма  

контроля  
Оценочное средство 

Код  

индикатора 

 Семестр 1    

Раздел 1 

Информационные 

технологии и базы данных в 

деятельности врача- 

генетика. 

Устный 

опрос  

Вопросы к опросу: 

1. Какие проблемы 

позволяют решить 

информационные технологи. 

2. Перечислите типы 

систем искусственного 

интеллекта. 

3. Где и как могут быть 

ОПК-1.1 

ОПК-1.2 

ОПК-10.1 

ОПК-10.2 

ПК-2.4 
Тема 1.1 Общая характеристика 

применения информационных 

технологий в практике работы 

врача-генетика 
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Тема 1.2 Организация электронного 

документооборота в 

здравоохранении. 

использованы онтологии. 

4. Какие преимущества 

применения нейронных сетей в 

семантическом анализе Вы 

знаете? 

5. Какие ограничения 

применения нейронных сетей в 

семантическом анализе Вы 

знаете? 

6. Как организована 

электронная медицинская карта 

пациента? 

7. Какие 

телемедицинские сервисы Вы 

знаете? Какие из них наиболее 

удачные? 

8. Какие Вы знаете ИПДС 

для диагностики 

наследственных болезней? 

9. Какие международные 

и зарубежные регистры Вы 

знаете? 

10. Дайте характеристику 

интернет-ресурса GeneReviews. 

Тема 1.3 Телемедицина 

Тема 1.4 Системы поддержки принятия 

решений в здравоохранении, 

медицине и практике работы 

врача-генетика. 

Раздел 2 Общая биоинформатика Ситуацио

нные 

задачи 

Ситуационные задачи: 

1. В базе данных NCBI 

Genome найдите следующую 

информацию о геноме 

человека: какая сборка является 

референсной на сегодняшний 

день, размер генома, 

количество хромосом, 

количество генов,  кодирующих 

белок, процент GC, размер 5й 

хромосомы в п.н. 

2. С помощью геномного 

браузера UCSC/Ensemble 

скачайте в формате FASTA 

нуклеотидную 

последовательность экзона 3 

гена DMD. 

3. С помощью геномного 

браузера UCSC переведите 

координаты по hg37 в 

координаты по hg38: 1: 183668; 

5:53966437; X: 123404520. 

4. Подберите праймеры 

для ПЦР с последующей 

детекцией капиллярным 

электрофорезом для 

диагностики мутации delF508 в 

гене CFTR. 

5. Принципы работы 

алгоритма BLAST. 

ОПК-10.2 

ПК-2.2 Тема 2.1 Основные задачи и методы 

биоинформатики. 

Тема 2.2 Парное выравнивание. 

Тема 2.3 Анализ результатов 

секвенирования ДНК. 

Раздел 3 Информационные 

технологии для 

интерпретации результатов 

секвенирования 

Ситуацио

нные 

задачи 

Ситуационные задачи: 

1. Запишите генную 

мутацию в соответствии с 

правилами номенклатуры 

HGVS: замена гуанина на 

тимин в 5' нетранслируемой 

области в положении 460. 

2. Дана запись варианта: 

ОПК-10.1 

ОПК-10.2 

ПК-2.2 

ПК-2.4 

Тема 3.1 Варианты нуклеотидных 

последовательностей. 

Классификация и 

номенклатура. 
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Вопросы для подготовки к промежуточной аттестации зачету  

1. Информационные технологии и базы данных в деятельности врача 

генетика: возможности и ограничения применения, проблемы при использовании. 

2. Требования к медицинским информационным системам медицинских 

организаций. 

3. Технические и юридические аспекты порядка оказания медицинской 

помощи с использованием телемедицинских технологий. 

4. Основные принципы и проблемы при создании ИПДС для диагностики 

наследственных болезней. Примеры компьютерных ИПДС и онлайн-приложений. 

5. Поисковые системы для изучения геномных вариаций и поддержки 

решений при интерпретации геномных данных. 

6. Международные и отечественные регистры и системы мониторинга ВПР. 

7. Гомо- и гетерополимерные биологические макромолекулы. 

8. Основные электронные медико-биологические базы данных, содержащие 

информацию о биологических последовательностях. 

9. Выравнивание и сравнение последовательностей: цели, типы, принципы. 

10. Стандартные компьютерные средства визуализации и анализа 

нуклеотидных последовательностей, получаемых в результате секвенирования ДНК. 

11. Характеристика форматов NGS данных и принципы работы с ними. 

12. Классификация и номенклатура генетических вариантов. 

13. Основные механизмы патогенности генетических вариантов. 

14. Критерии оценки патогенности генетических вариантов и принципы их 

использования. Причины отличия оценки патогенности при использовании различных 

систем поддержки решений при интерпретации геномных данных. 

15. Алгоритмы поиска патогенных вариантов. 

16. Основные требования для подготовки заключения по результатам NGS 

анализа. 

17. Принципы дизайна олигонуклеотидных последовательностей для 

молекулярно-генетического анализа.  

18. Секвенирование по Сэнгеру: этапы метода, применение, ограничения, 

алгоритм анализа результата. 

19. Современные методы массового параллельного секвенирования ДНК. 

Тема 3.2 Методы детекции вариантов 

нуклеотидных 

последовательностей и 

определения их патогенности. 

NM_000548.3(TSC):c.1831C>T 

(p.Arg611Trp). 

Расшифруйте, что означают все 

элементы этой записи. 

3. Почему для 

корректного описания мутации 

необходимы записи по кДНК и 

по протеину (на примере 

(c.123A>G и p.Lys41Glu). 

4. Определите патогенность 

генетического варианта: 

NM_000059.4(BRCA2):c.7397T

>C. 

5. Охарактеризуйте 

обнаруженную перестройку: 

arr[hg19]4p16.3p15.33(68345-

13159810)x1. 

Тема 3.3 Клиническая интерпретация 

результатов секвенирования. 
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20. Приготовление библиотек для NGS. Влияние этапа пробоподготовки на 

качество получаемых биоинформатических данных. 

21. Структура VCF-файла. 

22. Геномные браузеры: UCSC и Ensembl. 

23. Базы данных в медицинской генетике, содержащие описание фенотипа. 

24. Компьютерные диагностические программы в работе врача-генетика. 

25. Основные правила электронного документооборота. 

 

Ситуационные задачи 

(для решения задач используйте известные Вам базы данных и другие доступные 

профессиональные интернет-ресурсы). 

 

Задача 1.  

При секвенировании генома пациента обнаружен гетерозиготный вариант 

NM_000038.5(APC):c.3920T>A (p.Ile1307Lys). 

Задание: 

1. Оцените патогенность этого варианта.  

2. Какие дополнительные исследования необходимы для подтверждения 

клинической значимости данного варианта.  

 

Задача 2.  

При секвенировании генома пациента обнаружен гетерозиготный вариант   

dbSNP: rs2146655256. 

Задание: 

1. Оцените патогенность этого варианта.  

2. Какие дополнительные исследования необходимы для подтверждения 

клинической значимости данного варианта.  

3. Можно ли считать данную позицию «горячей точкой? 

 

Задача 3.  

При молекулярном кариотипировании обнаружили вариант: 

arr[hg19]22q11.21(18645354_21465659)x3. 

Задание: 

1. Охарактеризуйте данный вариант.  

2. Является ли он патогенным?  

3. Как это можно подтвердить. 

 

Задача 4.  

На рисунке представлены результаты секвенирования ДНК членов семьи, сверху 

вниз: пробанд, отец, мать, сестра пробанда. 
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Задание: 

1. Определите тип генетического варианта у пробанда. 

2. Оцените патогенность этого варианта. Какие дополнительные 

исследования необходимы для подтверждения клинической значимости данного 

варианта? 

3. В предположении, что патогенность этого варианта доказана, какой 

фенотип вероятен у пробанда? Каков прогноз развития заболевания у сестры пробанда?  

 

Задача 5.  

На рисунке представлены результаты секвенирования ДНК из лимфоцитов крови 

пациента. 

 

Задание: 

1. Определите тип наблюдаемого генетического варианта. 

2. Оцените патогенность этого варианта.  
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Задача 6.  

При секвенировании генома пациента обнаружен гетерозиготный вариант 

NM_007293.3(C4A):c.3694_3695dupTC(p.Val1233fs), 

Задание: 

1. Оцените патогенность этого варианта.  

2. Какие дополнительные исследования необходимы для подтверждения 

клинической значимости данного варианта.  

 

Задача 7.  

При секвенировании генома пациента обнаружен гетерозиготный вариант   

dbSNP: rs202073531. 

Задание: 

1. Оцените патогенность этого варианта.  

2. Какие дополнительные исследования необходимы для подтверждения 

клинической значимости данного варианта.  

 

Задача 8.  

В результате секвенирования экзома обнаружена хромосомная перестройка: 

seq[GRCh38] del(X)(p21.1) chrX:g.32,438,242_32,565,881del (ISCN 2020) 

Задание: 

1. Охарактеризуйте данный вариант.  

2. Является ли он патогенным?  

3. Какие гены включает?  

4. Какой фенотип возможен? 

 

Задача 9.  

На рисунке представлены результаты секвенирования ДНК из лимфоцитов крови 

пациента. 

 

 
 

Задание: 
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1. Определите тип наблюдаемого генетического варианта. 

2. Оцените патогенность этого варианта.  

3. Объясните разницу представленности референсного и вариантного 

аллелей.  

4. В предположении, что патогенность этого варианта доказана, какой 

фенотип вероятен у пациента? 

 

Задача 10.  

В результате секвенирования генома обнаружена хромосомная перестройка: 

seq[GRCh38]dup(7)(q36.1) chr7:g.152,100,790_152,358,672dup(ISCN 2020). 

Задание: 

1. Охарактеризуйте данный вариант.  

2. Является ли он патогенным?  

3. Какие гены включает?  

4. Какой фенотип возможен? 

 

 

Задача 11.  

При секвенировании генома пациента обнаружен гетерозиготный вариант 

NM_194248.3(OTOF):c.32C>A(p.Ser11*). 

Задание: 

1. Оцените патогенность этого варианта. 

2. Какие дополнительные исследования необходимы для подтверждения 

клинической значимости данного варианта.  

 

Задача 12.  

При секвенировании экзома пациента обнаружен гетерозиготный вариант   

dbSNP:rs753873681. 

Задание: 

1. Оцените патогенность этого варианта. 

2. Какие дополнительные исследования необходимы для подтверждения 

клинической значимости данного варианта. 

 

Задача 13.  

При молекулярном кариотипировании обнаружили вариант: 

arr[hg19]1p36.33p36.32(849467_4329644)x3 

Задание: 

1. Охарактеризуйте данный вариант. 

2. Является ли он патогенным? 

3. Как это можно подтвердить. 

 

Задача 14.  

При секвенировании генома пациента обнаружена структурная перестройка:   

seq[GRCh38] del(1)(q31.3) chr1:g.196,774,888_196,831,999del (ISCN 2020). 
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Задание: 

1. Охарактеризуйте данный вариант. 

2. Является ли он патогенным?  

3. Какие гены включает?  

4. Какой фенотип возможен? 

 

Задача 15.  

При секвенировании генома пациента обнаружена структурная перестройка:   

seq[GRCh38] dup(21)(p13q22.3) chr21:g.1_46,709,983dup (ISCN 2020). 

Задание: 

1. Охарактеризуйте данный вариант. 

2. Является ли он патогенным? 

3. Какие гены включает? 

4. Какой фенотип возможен? 

 

Задача 16.  

При секвенировании экзома пациента обнаружен гетерозиготный вариант 

NM_000055.4(BCHE):c.812C>T(p.Thr271Met). 

Задание: 

1. Оцените патогенность этого варианта. 

2. Какие дополнительные исследования необходимы для подтверждения 

клинической значимости данного варианта.  

 

Задача 17.  

При секвенировании экзома пациента обнаружен гетерозиготный вариант  

dbSNP:rs13078881. 

Задание: 

1. Оцените патогенность этого варианта. 

2. Какие дополнительные исследования необходимы для подтверждения 

клинической значимости данного варианта.  

 

Задача 18.  

При молекулярном кариотипировании обнаружили вариант: 

arr[hg19]15q11.2(22765637-23217454)x1. 

Задание: 

1. Охарактеризуйте данный вариант. 

2. Является ли он патогенным? 

3. Как это можно подтвердить. 

 

Задача 19.  

При секвенировании генома пациента обнаружена структурная перестройка:   

seq[GRCh38] del(1)(q32.3) chr1:g.212,885,294_212,889,257del (ISCN 2020). 

Задание: 

1. Охарактеризуйте данный вариант. 

2. Является ли он патогенным? 

3. Какие гены включает? 
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4. Какой фенотип возможен? 

 

Задача 20.  

При молекулярном кариотипировании обнаружили вариант:  arr[hg19] 

17p12p11.2(15633208_18537145)x1. 

Задание: 

1. Охарактеризуйте данный вариант. 

2. Является ли он патогенным? 

3. Как это можно подтвердить. 

 

4. Методические материалы, определяющие процедуры оценивания 

результатов обучения по дисциплине (модулю) 

Процедура оценивания результатов обучения по дисциплине (модулю) 

осуществляется в соответствии с Порядком проведения текущего контроля успеваемости 

и Порядком организации и проведения промежуточной аттестации обучающихся, 

устанавливающим формы проведения промежуточной аттестации, ее периодичность и 

систему оценок. 

Проведение текущего контроля успеваемости по дисциплине (модулю) 

Проведение текущего контроля успеваемости по дисциплине (модулю) 

осуществляется в ходе контактной работы с преподавателем в рамках аудиторных 

занятий. 

Текущий контроль успеваемости в виде устного или письменного опроса 

Устный и письменный опрос – наиболее распространенный метод контроля знаний 

обучающихся. 

Устный опрос может проводиться в начале учебного занятия, в таком случае он 

служит не только целям контроля, но и готовит обучающихся к усвоению нового 

материала, позволяет увязать изученный материал с тем, с которым они будут 

знакомиться на этом же или последующих учебных занятиях. 

Опрос может быть фронтальный, индивидуальный и комбинированный. 

Фронтальный опрос проводится в форме беседы преподавателя с группой, с целью 

вовлечения в активную умственную работу всех обучающихся группы. 

Вопросы должны иметь преимущественно поисковый характер, чтобы побуждать 

обучающихся к самостоятельной мыслительной деятельности. 

Индивидуальный опрос предполагает обстоятельные, связные ответы обучающихся 

на вопрос, относящийся к изучаемому учебному материалу и служит важным учебным 

средством развития речи, памяти, критического и системного мышления обучающихся. 

Заключительная часть устного опроса – подробный анализ ответов обучающихся. 

Устный опрос как метод контроля знаний, умений и навыков требует больших 

затрат времени, кроме того, по одному и тому же вопросу нельзя проверить всех 

обучающихся. Поэтому в целях рационального использования учебного времени может 

быть проведен комбинированный, уплотненный опрос, сочетая устный опрос с 

письменным. 

Письменный опрос проводится по тематике прошедших занятий. В ходе 

выполнения заданий обучающийся должен в меру имеющихся знаний, умений, 
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владений, сформированности компетенции дать развернутые ответы на поставленные в 

задании открытые вопросы и (или) ответить на вопросы закрытого типа в установленное 

преподавателем время. Продолжительность проведения процедуры определяется 

преподавателем самостоятельно, исходя из сложности индивидуальных заданий, 

количества вопросов, объема оцениваемого учебного материала. 

Вопросы для устного и письменного опроса сопровождаются тщательным 

всесторонним продумыванием содержания вопросов, задач и примеров, которые будут 

предложены, поиском путей активизации деятельности всех обучающихся группы в 

процессе проверки, создания на занятии деловой и доброжелательной обстановки. 

Результаты работы обучающихся фиксируются в ходе проведения учебных занятий 

(активность, полнота ответов, способность поддерживать дискуссию, профессиональный 

язык и др.). 

Текущий контроль успеваемости в виде реферата 

Подготовка реферата имеет своей целью показать, что обучающийся имеет 

необходимую теоретическую и практическую подготовку, умеет аналитически работать 

с научной литературой, систематизировать материалы и делать обоснованные выводы. 

При выборе темы реферата необходимо исходить, прежде всего, из собственных 

научных интересов. 

Реферат должен носить характер творческой самостоятельной работы.  

Изложение материала не должно ограничиваться лишь описательным подходом к 

раскрытию выбранной темы, но также должно отражать авторскую аналитическую 

оценку состояния проблемы и собственную точку зрения на возможные варианты ее 

решения. 

Обучающийся, имеющий научные публикации может использовать их данные при 

анализе проблемы. 

Реферат включает следующие разделы: 

 введение (обоснование выбора темы, ее актуальность, цели и задачи 

исследования); 

 содержание (состоит из 2-3 параграфов, в которых раскрывается суть проблемы, 

оценка описанных в литературе основных подходов к ее решению, изложение 

собственного взгляда на проблему и пути ее решения и т.д.); 

 заключение (краткая формулировка основных выводов); 

 список литературы, использованной в ходе работы над выбранной темой. 

Требования к списку литературы: 

Список литературы составляется в соответствии с правилами библиографического 

описания (источники должны быть перечислены в алфавитной последовательности - по 

первым буквам фамилий авторов или по названиям сборников; необходимо указать 

место издания, название издательства, год издания). При выполнении работы нужно 

обязательно использовать книги, статьи, сборники, материалы официальных сайтов 

Интернет и др. Ссылки на использованные источники, в том числе электронные – 

обязательны. 

Объем работы 15-20 страниц (формат А4) печатного текста (шрифт №14 

TimesNewRoman, через 1,5 интервала, поля: верхнее и нижнее - 2 см, левое - 2,5 см, 

правое - 1,5 см). 
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Текст может быть иллюстрирован таблицами, графиками, диаграммами, причем 

наиболее ценными из них являются те, что самостоятельно составлены автором. 

Текущий контроль успеваемости в виде подготовки презентации 

Электронная презентация – электронный документ, представляющий собой набор 

слайдов, предназначенных для демонстрации проделанной работы. Целью презентации 

является визуальное представление замысла автора, максимально удобное для 

восприятия. 

Электронная презентация должна показать то, что трудно объяснить на словах. 

Примерная схема презентации 

1. Титульный слайд (соответствует титульному листу работы); 

2. Цели и задачи работы; 

3. Общая часть; 

4. Защищаемые положения (для магистерских диссертаций); 

5. Основная часть; 

6. Выводы; 

7. Благодарности (выражается благодарность аудитории за внимание). 

Требования к оформлению слайдов 

Титульный слайд 

Презентация начинается со слайда, содержащего название работы (доклада) и имя 

автора. Эти элементы обычно выделяются более крупным шрифтом, чем основной текст 

презентации. В качестве фона первого слайда можно использовать рисунок или 

фотографию, имеющую непосредственное отношение к теме презентации, однако текст 

поверх такого изображения должен читаться очень легко. Подобное правило 

соблюдается и для фона остальных слайдов. Тем не менее, монотонный фон или фон в 

виде мягкого градиента смотрятся на первом слайде тоже вполне эффектно. 

Общие требования 

Средний расчет времени, необходимого на презентацию ведется исходя из 

количества слайдов. Обычно на один слайд необходимо не более двух минут. 

Необходимо использовать максимальное пространство экрана (слайда) – например, 

растянув рисунки. 

Дизайн должен быть простым и лаконичным. 

Каждый слайд должен иметь заголовок. 

Оформление слайда не должно отвлекать внимание от его содержательной части. 

Завершать презентацию следует кратким резюме, содержащим ее основные 

положения, важные данные, прозвучавшие в докладе, и т.д. 

Оформление заголовков 

Назначение заголовка – однозначное информирование аудитории о содержании 

слайда. В заголовке нужно указать основную мысль слайда. 

Все заголовки должны быть выполнены в едином стиле (цвет, шрифт, размер, 

начертание). 

Текст заголовков должен быть размером 24 – 36 пунктов. 
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Точку в конце заголовков не ставить. 

Содержание и расположение информационных блоков на слайде 

Информационных блоков не должно быть слишком много (3-6). 

Рекомендуемый размер одного информационного блока – не более 1/2 размера 

слайда. 

Желательно присутствие на странице блоков с разнотипной информацией (текст, 

графики, диаграммы, таблицы, рисунки), дополняющей друг друга. 

Ключевые слова в информационном блоке необходимо выделить. 

Информационные блоки лучше располагать горизонтально, связанные по смыслу 

блоки – слева направо. 

Наиболее важную информацию следует поместить в центр слайда. 

Логика предъявления информации на слайдах в презентации должна 

соответствовать логике ее изложения. 

Выбор шрифтов 

Для оформления презентации следует использовать стандартные, широко 

распространенные шрифты, такие как Arial, Tahoma, Verdana, TimesNewRoman, Calibri и 

др. 

Размер шрифта для информационного текста — 18-22 пункта. Шрифт менее 16 

пунктов плохо читается при проекции на экран, но и чрезмерно крупный размер шрифта 

затрудняет процесс беглого чтения. При создании слайда необходимо помнить о том, что 

резкость изображения на большом экране обычно ниже, чем на мониторе. Прописные 

буквы воспринимаются тяжелее, чем строчные. Жирный шрифт, курсив и прописные 

буквы используйте только для выделения. 

Цветовая гамма и фон 

Слайды могут иметь монотонный фон или фон-градиент. 

Для фона желательно использовать цвета пастельных тонов. 

Цветовая гамма текста должна состоять не более чем из двух-трех цветов. 

Назначив каждому из текстовых элементов свой цвет (например, заголовки -

зеленый, текст – черный и т.д.), необходимо следовать такой схеме на всех слайдах. 

Необходимо учитывать сочетаемость по цвету фона и текста. Белый текст на 

черном фоне читается плохо. 

Стиль изложения 

Следует использовать минимум текста. Текст не является визуальным средством. 

Не стоит стараться разместить на одном слайде как можно больше текста. Чем 

больше текста на одном слайде вы предложите аудитории, тем с меньшей вероятностью 

она его прочитает. 

Рекомендуется помещать на слайд только один тезис. Распространенная ошибка – 

представление на слайде более чем одной мысли. 

Старайтесь не использовать текст на слайде как часть вашей речи, лучше 

поместить туда важные тезисы, акцентируя на них внимание в процессе своей речи. Не 

переписывайте в презентацию свой доклад. Демонстрация презентации на экране – 

вспомогательный инструмент, иллюстрирующий вашу речь. 
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Следует сокращать предложения. Чем меньше фраза, тем она быстрее усваивается. 

Текст на слайдах лучше форматировать по ширине. 

Если возможно, лучше использовать структурные слайды вместо текстовых. В 

структурном слайде к каждому пункту добавляется значок, блок-схема, рисунок – любой 

графический элемент, позволяющий лучше запомнить текст. 

Следует избегать эффектов анимации текста и графики, за исключением самых 

простых, например, медленного исчезновения или возникновения полосами, но и они 

должны применяться в меру. В случае использования анимации целесообразно выводить 

информацию на слайд постепенно. Слова и картинки должны появляться параллельно 

«озвучке». 

Оформление графической информации, таблиц и формул 

Рисунки, фотографии, диаграммы, таблицы, формулы призваны дополнить 

текстовую информацию или передать ее в более наглядном виде. 

Желательно избегать в презентации рисунков, не несущих смысловой нагрузки, 

если они не являются частью стилевого оформления. 

Цвет графических изображений не должен резко контрастировать с общим 

стилевым оформлением слайда. 

Иллюстрации и таблицы должны иметь заголовок. 

Иллюстрации рекомендуется сопровождать пояснительным текстом. 

Иллюстрации, таблицы, формулы, позаимствованные из работ, не принадлежащих 

автору, должны иметь ссылки. 

Используя формулы желательно не отображать всю цепочку решения, а оставить 

общую форму записи и результат. На слайд выносятся только самые главные формулы, 

величины, значения. 

После создания и оформления презентации необходимо отрепетировать ее показ и 

свое выступление. Проверить, как будет выглядеть презентация в целом (на экране 

компьютера или проекционном экране) и сколько времени потребуется на её показ. 

Текущий контроль успеваемости в виде тестовых заданий 

Оценка теоретических и практических знаний может быть осуществлена с 

помощью тестовых заданий. Тестовые задания могут быть представлены в виде: 

Тестов закрытого типа – задания с выбором правильного ответа. 

Задания закрытого типа могут быть представлены в двух вариантах: 

‒ задания, которые имеют один правильный и остальные неправильные ответы 

(задания с выбором одного правильного ответа); 

‒ задания с выбором нескольких правильных ответов. 

Тестов открытого типа – задания без готового ответа. 

Задания открытого типа могут быть представлены в трех вариантах: 

‒ задания в открытой форме, когда испытуемому во время тестирования ответ 

необходимо вписать самому, в отведенном для этого месте; 

‒ задания, где элементам одного множества требуется поставить в соответствие 

элементы другого множества (задания на установление соответствия); 
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‒ задания на установление правильной последовательности вычислений, действий, 

операций, терминов в определениях понятий (задания на установление правильной 

последовательности). 

Текущий контроль успеваемости в виде ситуационных задач 

Анализ конкретных ситуаций – один из наиболее эффективных и 

распространенных методов организации активной познавательной деятельности 

обучающихся. Метод анализа конкретных ситуаций развивает способность к анализу 

реальных ситуаций, требующих не всегда стандартных решений. Сталкиваясь с 

конкретной ситуацией, обучающиеся должны определить: есть ли в ней проблема, в чем 

она состоит, определить свое отношение к ситуации. 

На учебных занятиях, как правило, применяются следующие виды ситуаций: 

‒ Ситуация-проблема – представляет определенное сочетание факторов из реальной 

профессиональной сферы деятельности. Обучающиеся пытаются найти решение или 

пройти к выводу о его невозможности. 

‒ Ситуация-оценка – описывает положение, вывод из которого в определенном 

смысле уже найден. Обучающиеся проводят критический анализ ранее принятых 

решений, дают мотивированное заключение. 

‒ Ситуация-иллюстрация – поясняет какую-либо сложную процедуру или 

ситуацию. Ситуация-иллюстрация в меньшей степени стимулирует самостоятельность в 

рассуждениях, так как это примеры, поясняющие излагаемую суть представленной 

ситуации. Хотя и по поводу их может быть сформулирован вопрос или согласие, но 

тогда ситуация-иллюстрация уже переходит в ситуацию-оценку. 

‒ Ситуация-упражнение – предусматривает применение уже принятых ранее 

положений и предполагает очевидные и бесспорные решения поставленных проблем. 

Такие ситуации способствуют развитию навыков в обработке или обнаружении данных, 

относящихся к исследуемой проблеме. Они носят в основном тренировочный характер, в 

процессе их решения обучающиеся приобрести опыт. 

Контроль знаний через анализ конкретных ситуационных задач в сфере 

профессионально деятельности выстраивается в двух направлениях: 

1. Ролевое разыгрывание конкретной ситуации. В таком случае учебное занятие по 

ее анализу переходит в ролевую игру, так как обучающие заранее изучили ситуацию. 

2. Коллективное обсуждение вариантов решения одной и той же ситуации, что 

существенно углубляет опыт обучающихся, каждый из них имеет возможность 

ознакомиться с вариантами решения, послушать и взвесить множество их оценок, 

дополнений, изменений и прийти к собственному решению ситуации. 

Метод анализа конкретных ситуаций стимулирует обучающихся к поиску 

информации в различных источниках, активизирует познавательный интерес, усиливает 

стремление к приобретению теоретических знаний для получения ответов на 

поставленные вопросы. 

Принципы разработки ситуационных задач 

‒ ситуационная задача носит ярко выраженный практико-ориентированный 

характер; 

‒ для ситуационной задачи берутся темы, которые привлекают внимание 

обучающихся; 
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‒ ситуационная задача отражает специфику профессиональной сферы деятельности, 

который вызовет профессиональный интерес; 

‒ ситуационная задача актуальна и представлена в виде реальной ситуации; 

‒ проблема, которая лежит в основе ситуационной задачи понятна обучающему; 

‒ решение ситуационных задач направлено на выявление уровня знания материала 

и возможности оптимально применить их в процессе решения задачи. 

Решение ситуационных задач может быть представлено в следующих вариантах 

‒ решение задач может быть принято устно или письменно, способы задания и 

решения ситуационных задач могут быть различными; 

‒ предлагается конкретная ситуация, дается несколько вариантов ответов, 

обучающийся должен выбрать только один – правильный; 

‒ предлагается конкретная ситуация, дается список различных действий, и 

обучающийся должен выбрать правильные и неправильные ответы из этого списка; 

‒ предлагаются 3-4 варианта правильных действий в конкретной ситуации, 

обучающийся должен выстроить эти действия по порядку очередности и важности; 

‒ предлагается условие задачи без примеров ответов правильных действий, 

обучающийся сам ищет выход из сложившейся ситуации. 

Применение на учебных занятиях ситуационных задач способствует развитию у 

обучающихся аналитических способностей, умения находить и эффективно 

использовать необходимую информации, вырабатывать самостоятельность и 

инициативность в решениях. Что в свою очередь, обогащает субъектный опыт 

обучающихся в сфере профессиональной деятельности, способствует формированию 

компетенций, способности к творческой самостоятельности, повышению 

познавательной и учебной мотивации. 

Оценки текущего контроля успеваемости фиксируются в ведомости текущего 

контроля успеваемости. 

Проведение промежуточной аттестации по дисциплине (модулю) 

Промежуточная аттестация в форме зачета осуществляется в ходе контактной 

работы обучающегося с преподавателем и проводится в рамках аудиторных занятий, как 

правило, на последнем практическом (семинарском) занятии. 

Промежуточная аттестация в форме экзамена или зачета с оценкой осуществляется 

в ходе контактной работы обучающегося с преподавателем и проводится в период 

промежуточной аттестации, установленной календарным учебным графиком. 
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