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((@HOBHBIC TPHATUS MEIUIMHCKOW TreHeTuku. Hcropuss MeauimHCKON

TCHCTHKH. ZAKCHOMBI MEIUIIMHCKON T€HETUKH. 3HA4YCHHE TC€HETUKH JJIA
MeauiuHbl. ['eHOMMKa W KIMHUYecKas MmeauuuHa. lIpenMer u 3amaum
MEJIUIIMHCKON TeHeTHKu. Bo3pacTaHue ynelbHOro Beca HACIEICTBEHHOMU
MATOJIOTUU B CTPYKTYpE 3a00JIEBAEMOCTH, CMEPTHOCTH W WHBAJUIU3AINH
HacesJeHuss. MeTo/bl MEIMIIMHCKONH TeHETUKH M JIJA0OpaTOPHBIE METOJIbI
JIMarHOCTUKHM HAcCJEJCTBECHHBIX Oo0Jie3HEH. ODKOJIOTHYECKHE, COIMaIbHO-
DKOHOMHUYECKHE W  jAeMorpaduyecKue  acleKThl  HaCJeACTBEHHOM
MaToJOTHU. ['€HETUYECKHI KOHTPOJIb MATOJIOTMYECKUX IMPOLIECCOB.
MeToapl TEHETHYECKOTO KapTUPOBAHHUS HACJICICTBCHHBIX 3a00JICBaHUM.
[{uTorenernyeckme METOJBI. MonexyIspHO-IIUTOT€HETUUECKHE,
OMOXMMHUYECKHE METOJbl. MeToabl KapUOTHUIHUPOBaHUS (OCOOECHHOCTH
CTPOCHHUSI U KJIACCU(PHUKAIMH XPOMOCOM). METOABl OKPAacCKh XPOMOCOM.
KoMmnbrotepHbsle cucTeMbl [  KapHOTUNHUPOBaHUsA. MONEKyJIIpHO-
FEHETUYECKHE METOAbl JAUArHOCTHKH HACJICJACTBECHHBLIX 3a00JICBaHUMN
yesnoBeka. OCHOBHBIE TPUHLIMIIBI IPEACTABICHUS] HOPMAJIBLHOI'O KapruOTHIIA
4yeynoBeKa. J(MarHoCTMKAa OHKOJIOTMYECKUX 3a00JIeBaHUH U HEKOTOPBIX
dbopM  IeliK030B. bHOXMMHYECKHE  METOABI:  IMPEANOJIOKHUTEIbHASL
JIUAarHOCTHKA, TOATBEepKAaromas auarHoctuka. COBpPEMEHHBIE METO/IbI:
ABTOMAaTU3UPOBAHHBIA aHAIM3 AMHHOKMCIIOT, HUJKOCTHas M Tra3oBas
xpomatorpadusi, TaHIEMHas MACCHCKTPOMETpPHS, SIICPHBIA MAarHUTHBIN
pe30HaHC, PaAMOMMMYHOXUMUYECKHE u UMMYHO(EpPMEHTHbIE
Meronel.Beinenenne JIHK w3 xuBorHoit  knetku. IIHP. Buasl
[TI[P.MeToapl AMArHOCTUKH: CHUKBEHC, aHAIU3 KOH()OPMAIMOHHOTO
nosmmopduzma oxHonuteBoit JJHK u np. Meron cuemsieHus reHOB.
Meton comatudeckoil rubpuanzanuun.MopdoreHeTuyecKue BapUAHTHI
pazButus. [lopoku pasButus. Ponb HaciaeACTBEHHOCTH U Cpelbl B
pa3BuTUU Tatoioruu. MopdoreHeTuyeckiue BapuaHThl Pa3BUTHS, T'EHES,
IIOCTHATaJIbHAs MouduKarus. Ob6mue 51 crenugpuueckue
Mop(doreHeTuyecKue BAPUAHTHI: 3HAYCHHUE B JUArHOCTHUKE
HACJIEJICTBEHHBIX CHHAPOMOB U BPOXKIACHHBIX cocTosiHui. Knaccudukarum
HaCJIEACTBEHHOUN maTojioruu. ['eHeTnyeckne ocHOBBI romeocrtasa. [lopoku
pa3BUTHUS: TEPBUYHBIE W BTOpHUYHBbIE. 30/1MpOBaHHBIE, CHUCTEMHbIE U
MHOXECTBEHHBIE. ITHOJIOTHYECKAsI TETEPOTeHHOCTh BPOKIEHHBIX TTOPOKOB
pasButus. [loHsTHE cUHApPOMA, accoluanuu, aedopMaIuu, AUCILIAZHU.
TeparoreHHslii TepMHUHALMOHHBIA mepuoa. Myranuu. Krnaccuduxamnms
MyTanuii. MyTanMOHHBIM Mporecc U (GaKTOpbl OKPYXKAIOLIEH Cpelbl.
Pannanmonublii  MyTareHes. 'eMyuoTHKa W TNPUHIUIIBI KIMHAYECKOMN
JHArHOCTUKH HACJICACTBEHHOMN MMaTOJIOTHH. Knaccudukanus
HACJIEJACTBEHHBIX Oosie3Hel. OOMIEKITMHUYECKHE OCOOCHHOCTH TIPOSIBICHUS
HACJIEICTBEHHBIX Oone3Heil. Bpems wmanudecranuu. [eTepoxponus
KITHHHYECKUX MIPOSIBIICHHU. «Pe3UCTEHTHOCTR ) K Tepanuu.
Crneuuduueckre CUMOTOMBI HacleACTBEHHBIX OonesHel. «[lopTperHas»
IUAarHoCTAKa HAaCJEACTBEHHBIX Oose3Hneil. HeoO0XoauMocTh ceMeHHOro
MOAX0Ja MpH OOCIeTOBaHUM MAIMeHTOB. [ eHeThyeckass reTepOTreHHOCTh
KIIMHUYECKH  CXONHBIX (opm  3aboneBanmii. OOmIME  MPUHITUTIBI
KIIMHUYCCKOM IMArHOCTHMKHM HACJICACTBEHHBIX Oosie3Heil. OcoOeHHOCTH
ocMoTpa U o0ce0BaHus AIMEHTOB U UX POJICTBEHHUKOB.

Pazgen 5. T'ennbiec Oose3nn. ['eHHble  OOJE3HH:  STHOJIOTHS,




knaccuukanua. OOmuMe 3aKOHOMEPHOCTH TnaToreHesa. KimHuueckas
kapTuHa. [loHsATHE MOHOTEHHOTO 3a0oJieBaHUs. THIMBI TE€HHBIX MYTAIIHA.
OyukimoHanbHble 3G dexTe MyTanui. Kiaccudukamus MOHOTEHHOM
natoyiorud. MoHoreHHsie OO0J€3HH U CHHJAPOMBL:  DNUJIEMHUOJIOTHS
MOHOT€HHbIX OoJie3Hel. OTHOJOrMs MOHOTeHHBIX Ooise3Hel. Cxema
3aMUCcU MyTallMid B TeHaX 4YeloBeKa. ['eHeThueckass reTeporeHHOCTh U
KIMHUYECKH  monumopdu3M  MOHOTeHHbIX  OonesHeil. [larorenes
MOHOTCHHBIX  Ooje3Hedl.  KiIMHUKO-TeHEeTHYeCKHe  XapaKTePUCTHKHU
MOHOT'€HHBIX OO0Je3HEll ¢ MEHJENIeBCKUM HacleoBaHHEeM. AYTOCOMHO-
JIOMMHAHTHbIE MOHOIE€HHbIE 3a0osieBaHusa. HacneacTBeHHas MOTOpPHO-
ceHcopHass HeWponatuss |A Tuma. bone3HM HMOHHBIX  KaHaJOB.
Konnarenonatuu. AyTOCOMHO-PEIIECCUBHBIC MOHOTEHHBIC 3a00JICBaHUS.
MykoBucuuno3. IlpokcumanbHas cnuHHass arpodus. MOHOTEHHBIE
CHUHJPOMBI HAPYIICHHS TMOJ0BOU AU HEPEHIUPOBKHA MO KEHCKOMY THUITY.
MoOHOTeHHbIE CHUHIPOMBI HapylIeHUs TOJOBOW Au(PepeHIupoBKH IO
MY>XCKOMY THIY. XpPOMOCOMHbIE OoJie3HH. Dtuonorus. Llurorenernka
XpPOMOCOMHBIX  0Ooje3Heil. XpoMOCOMHBIH UMIpUHTUHT. [laTtorenes
XpPOMOCOMHBIX Oose3Hedt. Kimaccupukanuss XpOMOCOMHBIX aHOMAJIWH.
XapakTepucTuka BHYTPH- U MEKXPOMOCOMHBIX TpecTpoek. Cxema 3amnucu
YUCJIICHHBIX W CTPYKTYpPHBIX aHOMaluid XpomocoM. KimHuueckue
MPOSIBJICHUST XPOMOCOMHBIX ~ CHHIPOMOB. MexaHu3Mbl — HapyIIeHUs
pa3BUTUSL U BO3HUKHOBEHMS TIOPOKOB pa3BUTUS IPU XPOMOCOMHBIX
00Je3HsIX: U3MEHEHHUE JI03bl T€HOB, HAPYIIICHUE «KAaHAJTU3AINN Pa3BUTHUS,
«3anpeuieHHbe» Myt Mop(ho-, THCTO-, opranorenes3a. OOIIEKITNHUYECKIE
XapaKTePUCTUKU  XPOMOCOMHBIX  OoJyie3Hell. MeTonpl  ITUarHOCTHKHU
XpOMOCOMHBIX ~ Oone3Heil.  Mcxombl  XpOMOCOMHBIX — 3a00J€BaHUM.
Bo3moxkHoctn  Tepanmuu  u peabwiMTanuu  OONbHBIX.  KIMHUKO-
T€HETUYECKNE XaPAKTEPUCTUKU CUHJIPOMOB, CBSI3aHHBIX C AHOMAJIUSAMHU IO
yuciay ayrocoM. Krnaccudukanus XpoMOCOMHBIX OoJie3Heil. CHUHIPOMBI:
Hayna, OpnBapaca, Ilatay. KiaumHUKO-TeHETHMYECKHE XapaKTEPUCTHKU
CHHIPOMOB, CBSI3aHHBIX C AHOMAJUSMHU 1O  YHUCITY  ayTOCOM.
Knaitndensrepa, llepemesckoro-Tepuepa, monu-X, noau-Y, CUHIAPOMBI,
CBSI3aHHBIE CO CTPYKTYPHBIMH aHOMAJIUSAMH XPOMOCOM (STHOJIOTHS,
naToreHe3, KJIMHHUKA, JieUeHUEe W MpoduiakTuka). BapuaHtel nucreHesun
TOHAJI PY AHOMAJIHUSIX TIOJIOBBIX XPOMOCOM. boJie3Hu ¢ HeTpaAUIIMOHHBIMU
TUTIAaMU HaclieJloBaHus. 3aboeBaHusl, HaclelyeMble CIEIUICHHO C MOJIOM.
3aboneBaHus, HacjeayeMble CIEIUICHHO C TOJIOM. XapaKTePUCTHUKA X-
CLEIJIEHHOTO PEIECCUBHOIO THUMa HaciaenoBanus. [lporpeccupyromas
Mmbrmieunas  auctpodust  iomena/bexepa. CuHApPOM TECTUKYISIPHOM
denuzanuu. XapaKTepUCTHKA X-CIEIJICHHOTO JOMHHAHTHOTO THIIA
HacjenoBaHus. HacrienacTBeHHas MOTOpHO-CEHCOpHas HeWpomatus 1x-
tuna. [‘onanapuyeckuit THN HacaenoBaHUsl. MUTOXOHIpHUATbHBIE OOJIE3HU.
DTHONOTUS ¥ TATOreHe3 MHUTOXOHJApPUAIBHBIX  Oose3Hed. OOmras
XapaKTepUCTHKa MHUTOXOHApPUATBHBIX 3a00JeBaHMi, OOYCIOBICHHBIX
MyTalUsIMA B MHUTOXOHJIpUATbHOM TreHoMe. OCHOBHBIE KIMHHYECKUE
MPOSIBIICHUST ~ MUTOXOHIPHAIBHBIX  3aboneBanuii.  buoxumudeckas
JIMarHOCTHKAa MHUTOXOHJPHATBHBIX 3a0osieBaHuil. KIMHUKO-TeHeTHYeCKne
OCOOCHHOCTH OCHOBHBIX MUTOXOHJPHUATBHBIX 3a0osieBanuii. CUHAPOM
Kepnc-Ceitpa. Cungpom MELAS. CuHAPOM MHOXECTBEHHBIX J€ICUUN
MT/IHK. bosie3HM T€HOMHOro MMIIPUHTHHIA. OJTHUOJIOTUS WM IAaTOT€HE3
Oone3Heit T€HOMHOT'O MMIIPUTHUHTA. KinHuko-renernueckue
XapaKTePUCTHKU OCHOBHBIX 0oJie3HEeH TeHOMHOro umnputuara. CUHApOM




[Ipanepa-Buwum.  Cunapom  OHrenbmana.  bonesHn — skcnaHcuu
TPUHYKJICOTHIHBIX MOBTOpPOB. Xopes ['eHTuHrrona. MuoroHMYecKas
muctpodust  Kypmmana-Ilteiinepra-barrena. CHHIpOM  JIOMKOM — X-
xpomocombl (cunapom Maprtuna bemn). IIpuonnsie 6one3nu. bonesnu c

HACJIEJICTBEHHOU MPEIPACTIONOKEHHOCTHIO. [Tonstue 0
IIPEIPaCIIONOKEHHOCTH. Konkpernsbie MEXaHU3MBbI peanuzanuu
HACJIEICTBEHHOTO  MPEIPaclOIOKEHHUS. OO0mass ~ xapakTepHucTHUKa

MyJIbTH(AKTOPUATBHBIX 3a00J€BaHUI: BBICOKAs 4YacTOTa B HAacCEJICHUH,
HENPEPBIBHBIA PSII COCTOSHUM OT CYOKIMHHYECKHUX JO BBbIPAKEHHBIX
KIMHUYECKUX [POSIBICHUN; MpUpPOJA  IOJIOBO3PACTHBIX  Pa3IUuMii;
OCOOCHHOCTH  pacHpOCTpAaHEHUSI  TE€HOB  MPEAPACIHOJIOXKEHUS U
BCTpeUaeMoCTh O0sie3Hel B ceMbsix. Puck mpodeccnoHanbHbIX 00JIe3HEH C
TeHETUYECKOW TOYKHM 3peHus. MOHOT€HHO U TMOJIUTeHHO OO0YCIIOBICHHAS
IIPEAPACIIONOKEHHOCTh. MOJIEKYIAPHO-TEHETUYECKUN aHAIIN3 MEXaHU3MOB
paseutus BHII. Anamu3 accorumarnuu BHIT ¢ monmuMopdHbEIMU Mapkepamu.
Anamms  cuemnennst BHIT ¢ momumopdubsiMu  Mapkepamu. Metoa
AKCIIEPUMEHTAIIBHOIO CKPELMBAHUS MOJEIbHBIX >KUBOTHBIX. KIMHUKO-
IEeHETUYECKUE OCOOEHHOCTH HEKOTOPbIX OO0JIe3HEW € HacCleICTBEHHOU
MpeAPacIoNoXkeHHOCThI0. [IpodunakTrka HACIEACTBEHHON M BPOXKICHHOM
natojgoruu. ['eHeTHyecKkne OCHOBBI MPOPUIAKTUKH HACIEICTBEHHOM
naronoruu. IlepukonueniuonHas npodunakTika. BUIsl 1 3Tansl MeAUKO-
TeHETUYECKOTO KOHCYIbTUpOBaHMs. ['eHeTmdyeckuil puck (THOHATHE,
METO/MKa pacyeTa). MeTo1bl HEMHBAa3UBHOM M MHBA3WBHOW MPEHATAIBHOMN
auarHoctuku. [lokasaHuss K MNpPOBEACHUI0 HMHBA3UBHOW MPEHATAIBHON
nuarHoctuku. HeonaranbHbli  cKpuHUHT. HacnenctBennble 00se3HU
oOmeHa. bone3nu oomeHa BemiecTB. OOIIast XapakKTepUCTUKAa MOHOT'€HHOM
natojoruu. PacnpocTpaHeHHOCTh O0Jie3HEW B pazIUYHbIX MOMYJSLUAX,
ATHUYECKUX TPYIIAX U y NPEICTABUTENEH PAa3IMYHBIX HAIIMOHAIBHOCTEM.
OO0mme BOMPOCHI ATHOJOTMM M TIATOT€HE3a MOHOTEHHBIX O0JIe3HEH.
HacnencrBeHnHsle 00j€3HM OOMEHa AaMHUHOKHCIOT (aMMHOAIMJIONATHH).
I'uneppenunanannaaemun. Oennnkeronypus. GAl'-HezaBuctumbie I'OA.
ATBOMHU3M. HacnencrBennsie 0oe3Hn oOMeHa YIJIEBOAOB.
I'anakro3zemusi. I'nuxoreHos3sl. HacnenctBenHble Oosie3HM  oOMeHa
munugoB. CemeliHble rumnepxoiecreponeMuu. HacneactBeHHble 0one3HU
sputpoHa. Hecpepouurapusie anemun. ChepounrapHble reMOITUTHIECKHE
aHeMHUHU. OpHUTpoLUTapHble MeMOpaHonatuu. JIn3ocoMmHble OO0JE3HU.
Myxkononucaxapuo3sl. Chunronunuaossl. [lepokcucoMubie 00JI€3HHU.

[TpodwmiakTuka HaclEACTBEHHOW MATOJOrMU. MenuKo-reHeTu4ecKoe
KOHCYJIbTUPOBaHUE KaK OCHOBa MEepPBUYHOMN podUIaKTUKN
HACJIEICTBEHHBIX 6one3Hei. [IpenaranbHas JUarHOCTHKA
HACJICJACTBEHHBIX 3a0oseBanmii. [IpemMmIuIaHTalMOHHAsT JUArHOCTHUKA
HacleICTBEHHBIX Oone3Hel. [IporpaMmbl OMOXMMHUYECKOTO CKPUHUHTA KaK
OCHOBa BTOPUYHOH  MNPO(UIAKTUKA  HACJIEICTBEHHOW  MATOJIOTHH.
CKpUHUHT runepQeHnIaTaHuHEMHUH. CKpHHUHT BPOKICHHOTO
runotupeosa. Buasl nOpoduIakTUKKM — HACIEACTBEHHBIX  OOJe3HEei:
NEepBUYHA M BTOPUYHAS. YPOBHU MPODMIAKTUKU: TperaMeTHYecKuii,
MIPE3UTOTUYECKUM, TpEHaTalbHbIM, IMOCTHaTaJIbHBIA. IlyTH mnpoBeneHus
NpopMIAKTUYECKUX MEPONPUTIHA: yIpaBleHHE NEHETPAHTHOCTBIO H
HKCIIPECCUBHOCTBIO;  DIUMHUHAIMS AMOPHOHOB U  IIOAOB. DOpMbI
npopHIAKTHIECKUX MEPONPUSIITHIA: MacCOBbIE IIPOCEUBAIOIINE
(CKpUHHpYIOIIME)  TPOrpaMMBbl;,  «TEHETHYECKas»  JUCHaHCepu3alus
HACEJICHUS; OXPaHa OKPY’KaIoLIEH Cpeibl U KOHTPOJIb 32 MYTareéHHOCTBHIO




(dakTOpoB  cpeApl.  OJKOJOTHYECKass TEHETHMKAa.  OJKOIeHEeTHKa |
(dapMaKOreHETHUECKUE PEaKIUU. BpOXJICHHbIE TOPOKH  Pa3BUTHSL.
MyrtareHsble U TepaTorennble ¢pakTopsl. [loHATHE BPOKIASCHHOTO OPOKA U
Masioi aHoManuu pa3BuTHA. Kitaccupukanus BpPOXKACHHBIX ITOPOKOB
pa3BUTHSL. DHJOTEeHHbIE MPUYUHBI (dhopMupoBaHUs MTOPOKOB.
Teparorenusie ¢akTtopbl. [lpuMepsl HaACIEACTBEHHBIX, 3K30TCHHBIX H
MyJIbTU(AKTOPHANIBHBIX MOPOKOB  pa3BuTus. llonartue Qenokomnuwy,
reHOKONuH, aHoMasiana. Kputuueckue nepuoibl 53MOproreHesa.
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