IIpodpunakTrKa U j1eueHue
HaCJIeCTBEHHBIX 3a00JIeBaAaHUH

O




HacnencrBeHHble 3a00JIEBAHUS — 3a6oneBanws,

BOSHUKHOBCHHUC W PAa3BHUTHC KOTOPbLIX CBA3dHO C I[GCI)CKTaMI/I B
IIPOIrpaMMHOM aIlIIapare KJICTOK, IICPCAABACMbIMHU I10 HACJICACTBY YCPC3
IraMcCTHhlI.

B ocHOBe HacieaCTBEHHBIX 3a00J€BaHUM JieKaT HapyIIEHUS (MyTaIlyu)
HACJICICTBEHHOU HH(pOPMAIIUH; XPOMOCOMHBIE, TC€HHBIE 17|
MUTOXOHJIpHAIbHBIE.

MHorue TE€HETUYECKHM OOYCIOBJICHHBIE 3a00JCBaHUS
IPOSBIISIFOTCS. CIIYCTSI HEKOTOPOE BpPEMH.



1) OOJIbHBIE C HACJIEICTBEHHBIMHU 32007 1€ BAHUSAMHU U YJIEHBI UX CEMEU;

2) 4YJjIeHbI ceMel, B KOTOPbIX UMEIOTCSI IOBTOPHBIE CIydaun
3aboJieBaHUs HEBBISICHEHHOU IIPUUNHBI;

3) AeTu ¢ IOPOKaMH Ppa3BUTHSA IIPU MO03PEHUN HA XPOMOCOMHbIE
HapYIIIeHUA;

4) POAUTENU JIETEU C yCTAHOBJIEHHBIMHU XPOMOCOMHBIMHA
HapYIIEHUAMU;

5) CyIIpyTH IPpU MOBTOPHBIX CIIOHTAHHBIX adopTax 1 OeCIIOAHbBIX
Opakax;

6) 60JIbHBIE C HApYIIIEHHEM I0JIOBOTO Pa3BUTHUSI

7) INIIa, KeJallue BCTYIUTD B Opak, eCIn OJIUH U3 HUX UJIN KTO-TO
13 UX POJACTBEHHUKOB CTpaZaeT HacJaedCTBEHHbBIMU 3a00IeBaHUAMMU.



1) AMArHOCTHKA FeTEPO3UTOTHOTO HOCUTEIHLCTBA;

2) nIpeHaTajibHas (OpoAoBasi) AMAarHOCTHUKA U BHYTPUYTPOOHAs
KOPPEKIIMS NaTOJIOTHH IIJIOA;

3) npexanHNYEecKas (JlocUMIITOMaTUUYeCcKasi) INarHOCTUKA;
4) MeJIUKO-TeHETHUYECKOE KOHCYJIbTHPOBAHUE;

5) paHHss MOCTHaTaJIbHAasl AUAarHOCTUKA (UaeHTHUKAITNS)
HacJIeACTBEHHBIX 00JIe3HEN, MOAMAIOIUXCA JIEUEHUIO;

6) qucnaHcepu3alusa ceMel ¢ HacaeACTBEHHON NaTOJIOTHEM;

7) KOHTPOJIb MyTareHHOCTU (PaKTOPOB OKPYKaIoIlel cpebl U
rurueHnudeckas persiameHTanus (mpoduaakTuKa HOBbIX MyTalluii);

8) mpomarasja MeauKO-TeHeTHUECKUX 3HAaHUMU.



1) AMeTOTEpaNUs, 00EeCIIEUNBAIOIIASA IIOCTYILJIEHUE
OITHMAaJIbHBIX KOJIMYECTB BEIIECTB B OPraHU3M, UTO
CHHMAET IMPOsBJIEHNE HAauOOJIee TAXKKUX MMPOSBIIEHUN
00JIE3HU.

2) bapMakoTepanus - nepuogudecKkre NUHbEKINN
HeJIOCTaIoNINX 0eJIKOB, DePMEHTOB, IJI0O0YJIMHOB pPe3yC-
(bakTOpa, IepejiMBaHre KPOBU, UTO BDEMEHHO YJIy4lllaeT
COCTOSIHHE OOJIbHBIX.

3) XUpypruvecKkue MeTOAbl - yaJIeHe OPTaHOB,
KOPPEKIIUA ITOBPEXKAEHUN WJIW TPAHCILJIAHTAIIHA.



4)EBreHryeckrie MeEpPONpUATHSA - KOMIIEHCAIUS
eCTECTBEHHBIX HEJOCTATKOB Y€eJIOBEKA B (peHOTHUIIE (B
TOM 4YHCJE€ MW HAacCJeACTBEHHBIX), T.€. YJIyYIleHUe
3/I0POBbSA YEJIOBEKA Yepe3 (PEHOTHUIL.



