Экзаменационные вопросы 
1.      Предмет, задачи и методы генетики. Периоды развития генетики.

2.      Гибридологический метод изучения наследственности.

3.      Моногибридное скрещивание (определение). I, II законы Менделя, их цитологическое обоснование.

4.      Ди- и полигибридное скрещивание. III закон Менделя и его цитологическое обоснование. Общая формула расщепления при независимом наследовании признаков.

5.      Условия менделирования признаков. Менделирующие признаки у человека (аутосомно-доминантные, аутосомно-рецессивные, примеры).

6.      Типы взаимодействия аллельных генов: доминирование, сверхдоминирование, кодоминирование и явление множественного аллелизма.

7.      Неполное доминирование. Определение. Примеры (рассмотреть характер наследования цистинурии, серповидноклеточной анемии, талассемии, акаталазии).

8.      Множественный аллелизм (определение, причины возникновения в процессе эволюции, характер взаимодействия аллелей между собой). Примеры.

9.      Наследование групп крови по системе АВ0

10.  Наследование и резус-фактора (система Винера и Фишера-Рейса).

11.  Медицинское значение: несовместимость людей по группам крови и резус-фактору.

12.  Явление сцепления генов. Группы сцепления и их число. Кроссинговер. Вероятность кроссинговера. Хромосомная теория наследственности.

13.  Наследование признаков, сцепленных с полом:

  перечислить локусы полного и частичного сцепления с Х-хромосомой;

14.  Признаки ограниченные полом и контролируемые полом. Определение. Примеры.

15.  Человек как специфический объект генетического анализа.

16.  Клинико-генеалогический метод исследования. Правила составления родословных. Анализ родословных, имеющих моногенный характер наследования признаков:

        признаки доминантного и рецессивного типов наследования;

        знать характерные признаки аутосомного и Х-сцепленного типов наследования, как для доминантных, так и для рецессивных признаков;

17.  Медико-генетическое консультирование (задачи, показания для обращения, этапы консультирования).

18.  Цитогенетический метод изучение наследственности. Метод кариотипирования.

19.  Цитологические методы экспресс-диагностики:

        методы определения Х-полового хроматина (тельца Барра и «барабанные палочки»);

        методы определения У-полового хроматина;

20.  Понятия о методах лабораторной диагностики болезней обмена веществ (на примере фенилкетонурии).

21.  Близнецовый метод исследования. Конкордантность и дискордантность. Формула Хольцингера и ее применение. Роль наследственных и факторов среды в развитии признаков.

22.  Популяционно-статистический метод исследования. Определение. Этапы исследования. Закон Харди – Вайнберга и его положения. Условия действия закона. Практическое применение закона в генетике человека.

23.  Дерматоглифический метод исследования (определение, история развития, применение). Формирование кожных узоров у человека и их характеристика.

24.  Дерматоглифика при наследственной патологии, примеры.

25.  Методы пренатальной диагностики. УЗИ и амниоцентез. Суть методов и значение.

26.  Изменчивость. Формы изменчивости (модификационная, комбинативная, генотипическая). Определение, характеристика, значение в эволюции и онтогенезе.

27.  Модификационная изменчивость. Норма реакции. Примеры. Адаптивный характер модификаций. Фенокопии.

28.  Мутационная изменчивость. Классификация мутаций:

        спонтанные и индуцированные;

        генеративные и соматические;

        геномные, хромосомные аберрации и генные мутации;

        летальные, полулетальные, нейтральные, положительные;

29.  Механизмы спонтанного и индуцированного мутагенеза. «Горячие точки» мутаций.

30.  Геномные мутации и их классификация (поли- и гетероплоидия). Механизм нарушений.

31.  Гетероплоидия в системе аутосом. Синдромы и методы их диагностики.

32.  Гетероплоидии в системе половых хромосом. Синдромы и методы их диагностики.

33.  Хромосомные аберрации и их классификация.

34.  Синдромы, обусловленные нарушением структуры хромосом, и методы их диагностики.

35.  Генные мутации и их классификация.

36.  Молекулярные болезни. Определение. Их классификация:

        моногенные болезни, типы наследования, примеры;

        полигенные и мультифакториальные заболевания, примеры;

37.  Болезни обмена веществ (ферментопатии). Определение, типы наследования, примеры.

38.  Фенилкетонурия. Тип наследования, механизм развития заболевания, методы диагностики.

39.  Принципы лечения наследственных болезней. Генотерапия.

40.  Мутагенные факторы и их действие на генетический аппарат клетки. Комутагены. Понятие об антимутагенах, репарогенах и десмутагенах.

41.  Механизмы восстановления поврежденной структуры ДНК: дорепликативная репарация (фотореактивация и эксцизионная репарация).

42.  Репликативная и пострепликативная репарация ДНК.

43.  Стволовые клетки и их характеристика.

44.  Современные методы изучения ДНК. Секвенирование.

45.  Болезни с нетрадиционным типом наследования: митохондриальные болезни.

46.  Известные ученые и их достижения: Шванн, Шлейден, Мендель, Корренс, Чермак, де Фриз, Морган, Жакоб, Моно, Крик, Уотсон, Вавилов, Кольцов, Тимофеев-Ресовский.
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