HACJIEOCTBEHHDIE
BOJIE3HW



KapnotnnmpoBaHue

— UMTOreHeTU4YecKnn meToa -
NO3BOMNSAKOLLNN BbIABUTb OTKITOHEHUSA B
CTPYKTYpPE U YMCIie XPOMOCOM, KOTOpPbIe
MOryT CTaTb NpU4nHoOm decnnogus,
Opyron HacneacTBeHHOM 0OSie3HN U
poOXaeHnst 6onbHOro pebeHka



1Ba OCHOBHbIX TUMA 3TOrO
nccrnenoBaHUS:

N3y4eHne XpPOMOCOM KINETOK KPOBU
naunveHToB

NnpeHartalsribHoOE KapnoTtunmpoBaHme, 10
eCTb nccriegoBaHmMe XpoMoCOM riJioaa.



Bce HacnencTtBeHHble DOne3Hn
OENATCS Ha TPU rpynnbl:

[eHHble (MOHOreHHbIe - B OCHOBE
naTosiornm ogHa napa anmnenbHbIX
reHoB)

XpPOMOCOMHbLIE

bone3Hn ¢ HacrneacTBeHHbIM
npeapacnosioXXeHnem
(MynesTUdakTopuanbHble).



[ eHHbIe DOIe3Hn

9710 borbluaga rpynna 3abonesaHum,

BO3HMKAIOLLMX B pe3yrnbraTte NnoBpexaeHns
[HK Ha ypoBHe reHa.

Ob6Lwas YactoTta 60one3Hen B nonynaummn
coctaBnset 1-2 %. YCroBHO 4YacToTy
reHHbIX bone3Hen cynTaroT BbICOKOW, ecnu
OHa BCTpeYaeTcyd c Yactoton 1 criy4yam Ha

10000 HoBOpOXAOEHHbIX, cpeaHen - 1 Ha
10000 - 40000 n panee — HU3KOW.



MYTaHTHbIN anneflb— U3MeHEHHbIN
NnepBUYHBLIN NPOAYKT —Lenb
nocneayrwmx bNoXmMmMm4ecknx
NPOLIECCOB KNETKN — opraHbl —
OpraHn3m



CUHTE3 aHOMaJsIbHOro benka;

BblpaboTKa N30bITOYHOIO KONIMYecTBa
rEHHOro NPoAyKTa;

OTCYTCTBME BbIpabOTKN NEPBUYHOIO
NpoayKTa;

BbipaboTKka YMEHbLLUEHHOIO KONMM4YecTBa
HOPMaribHOro NePBMYHOrO NPOAYKTA



K reHHbIM B0ne3HsIM y YenoBeka
OTHOCATCA MHOIoYUCIieHHble DoNe3Hu
obMeHa BeLlecTB.

OHM MOryT ObITb CBA3aHbI C HAPYLLUEHUEM
obMeHa yrnesogoBs, NMnuaos,
cTepougoBs, NypUHOB 1 MMPUMUONHOB,
bnnupyobuHa, meTtansnos u ap.



1) 6onesHn aMMHOKMUCNOTHOro odbmMeHa (PEHUNKETOHYPUS,
ankanToHypus);

2) HacneacTBeHHble HapyLLleHns 0bMeH yrreBoaoB(ranarro3emMus,
rmukoreHosas 6onesHb 1 ap.);

3) 6onesHun, cBsi3aHHbIE C HapyLLeHMEM NUNnMAHOro obmeHa (6onesHb
HumaHHa-lnka, 6onesHb owe n ap.);

4)HacnencTBeHHble HapyLleHns obmeHa CTeponaos;

5)HacneancTBeHHble DOIE3HM NYPUHOBOIO M NMPUMUAONMHOBOIO 0bmeHa
(nogarpa,cnHgpom Jlewa-HanaHa v gp.);

6) 6onesHn HapyLeHna obMeHa COeaNHUTENBbHOMN TKaHM (D0se3Hb
MapdraHa, mykononucaxapunaosbl U ap.);

/)HacneacTBEHHbIE HApYLUEHNS reMma- 1 nopdmpuHa
(remorrnobunHonaTus);

8) bonesHun, cBsi3aHHbIE C HapyLleHNeM OOMeHa B apuTpoumnTax
(remonuTuyeckas aHemus n ap.);

9)HacneacTBeHHbIE HapyLeHUa obmeHa ounupybuHa;

10) HacnegcTBeHHbIE DOe3Hn obmMeHa meTarnnoB (bones3Hb
KoHoBarnosa-BunbcoHa v ap.);

11) HacneacTBEHHbIE CUHAPOMbI HApYLLUEHMSI BCaCcblBaHUS B

nuieBapuTENLHOM TpakTe (MyKOBUCLMO03, HEMEPEHOCUMMOCTb
naKkTosbl 1 ap.).



XPOMOCOMHbIe DOMe3Hn, Nnu
CUHOPOMB

9TO rpynna BpOXAEeHHbIX NAaTONMOrM4yeCcKkux
COCTOAHUN, NPOABMNAOLLNXCA
MHOXECTBEHHbIMWN NOPOKaMMN Pa3BUTUS,
pasnuMyaroLmxca Nno CBOEN KIMHNYECKOU
KapTUHe, 4YaCcToO CONpPOoBOXAatoLLMXCA
TAXKENbIMW HAPYLLEHUAMMN NCUXUYECKOTO U
CcOMaTUYeCKoro pa3BuTu.



OcHoBHOWM oedekKT

pa3rinydHble CTENEeHM UHTETITIEKTYAall bHOWU
HEOOCTATOHYHOCTMW,

HapyLlEeHUs1 3peHusi, cryxa, onopHo-
ABUraTernbHOro annapara,

bonee BbipaXXeHHbIE, YEM
MHTeNnneKTyarnbHbIN OedoekT,
PACCTPOUCTBa peyn, 3SMOLIMOHANbHOMU
cdoepbl 1 noBeOeHUs.



[dunarHocTnyeckne Npm3Hakm XxpoMOCOMHbIX
CUHOPOMOB MOXXHO pa3gennTb Ha mpu
2pyrnbi:

Hecneundunyeckume, T.€. Takme, Kak
Bblpa)KeHHaa yMCTBEHHAA OTCTanoCTb,
co4yeTaroLlasicda ¢ gmcnnasmamu,
BPOXXOEHHbLIMWN NOPOKaMW pas3BUTUSA U
YyepenHo-NnLeBbIMY aHOManUAMu,

NMPU3HaKW, XapakTepHble AN OTAENbHbIX
CUHOPOMOB;

NaTOrHOMOHWYHbIE ONA KOHKPETHOro
cuHOpoma, Hanpumep, cneundouyecknm
nray Nnpu cCUHOPOME «KOLLUAYbero Kpukay.



bones3Hu, B naToreHe3e KOTopbIX
UrpaeT porb HacneacTBEHHOCTb
N NPOSIBIIEHNE KOTOPbLIX 3aBUCUT
OT AeEUCTBUA OaKTOPOB BHELLHEN
cpebl, Ha3bIBalOT 60J1e3HSIMU C
Hacsie0CmeeHHbIM
rnpeopacriosioxXxeHuem.

HacnenooBaHue Taknx 0onesHen He
noavnHsaeTcd 3akoHam MeHaens.



B ocHOBe HacneacTBeHHOU
npenpacnosio’)KEHHOCTU NEXUT reHeTu4eckas
YHUKalNbHOCTb OpraHu3ma, nposasnstoLlasaca
B OCODEHHOCTAX MHAMBMAYarbHbIX peakuumn
opraHm3mMa Ha OKpYyXatoLLyto cpeay.

B 3aBMCMMOCTM OT TOro, C MyTauUaMm Unu
COYETAHMEM HOPMAarnbHbIX anreneun
NPEUMYLLIECTBEHHO CBA3aHa
HacreacTBeHHas NpeapacronoXeHHOCTb,
BblAENAT MOHO2€HHYI0 VI MOJTU2eHHYIO
npeanpacnonoXeHHOCTb K DONe3HsIM.



BblgenawoT cnegytowme OCHOBHbIE rpynnbl
bone3Heun c HacneacTBEHHOM
npeapacnosioXXeHHOCTbIO:

BPOXXAEHHbIE NOPOKN pa3BUTUA (aHaHLedanus,
4yepernHo-Mo3roBasi rpbika, BbiBUX begpa v ap.)

XpOHU4Yeckne 3aboneBaHnsa HEMHADEKLIMOHHOM

IATUOJT10ITnNA
a)  HepBHO-Mcuxmyeckne (LnM3openHunsa, anmnencus,
MaHuaKarbHO-AENPeCCUBHbIN NCUX03, PACCESAHHbIN
ckrnepo3s) 6onesHu
b) pacnpocTpaHEeHHble coMmaTuveckme Doe3Hn cpeaHero

BO3pacTa ( OpoHxuanbHas actma, si3BeHHasa 00nesHb
Xenyaoka n gseHaguaTunepcTHOM KULLKU, ULeMUYECKas

bornesHb cepaua, Bapukos, anabet v ap.).



