


I'eneTnka 4yenoBeka N3y4acT SABJICHHA HACJIICACTBCHHOCTH WM M3MCHYHMBOCTH Ha BCCX
YPOBHAX €TI0 OpraHu3ainvnu MW CYHICCTBOBAHHA: MOJICKYJIISIPHOM, KIICTOYHOM,
OpPraHn3MCHHOM, IHONYJIIIIUOHHOM, 6I/IOXOpOJ'IOI‘I/III€CKOM, OMOTCOXUMUYECCKOM.

MGI[I/IHI/IHCKEUI I'CHCTHUKA M3Yy4YAaCT POJIb HACICACTBCHHOCTH B IIATOJIOTHMH YCJIOBCKA,
3dKOHOMCPHOCTH IICpCAavIn OT ITOKOJICHHUS K ITOKOJICHHUIO HACJIICACTBCHHBIX 60H€3H€I>i,
pa3pa6aTI>IBaeT MCTOABI AUAIrHOCTUKH, JICUCHUA U HpO(l)I/IJIaKTI/IKI/I HaCHGI[CTBeHHOﬁ
[1aTOJIOI'H, BKJIFOYas 00JIE€3HHU C H&CJ’IGJICTBGHHOIZ MpeaApacIioIOKCHHOCTLIO.

OOBEKTOM HCCIIECOBAHUSI KJIMHUYECKOW TE€HETUKHU SIBJISIETCS OOJBHOM YEJOBEK, €ro
OOJIbHBIC U 37I0POBBIE POJACTBEHHUKHU. KiIMHUUYECKasi TeHETUKA U3y4aeT T€HETUYECKUE
MEXaHU3Mbl HACIICICTBEHHBIX 3a00JICBaHNN, ‘POJTH TCHETHUECKUAX (PAKTOPOB B pa3BUTUU
HEHACJICACTBEHHBIX (OPM TATOJIOTMH, a TakXe pa3padaThiBa€T CIOCOOBI MX
JAUArHOCTUKU, TPOPUIIAKTUKH U JieueHUs1. OCHOBHBIE BOMPOCHI, KOTOPBIE B HACTOSAIIIEE
BpEMsl peliaeT KJIMHUYECKAs TeHETUKA, 3TO U3YUYECHHE TeHETUKHU 3a00JICBaHUSI B 1IEJIOM,
(dbopMupoBaHKE TATOJOTMYECKUX MPU3HAKOB B PE3yJibTare B3aMMOJCHCTBHUS TCHOB,
MEXaHU3MOB peTU3AIMU T€HOTHUIA B GEHOTUM (KJIMHUYECKUE TTPOSIBJICHMUS ).



AKTHBHO  pa3BHBaercsi (apMaKOr€HETHMKa, Ha OCHOBE  KOTOpOW
pa3pabaThIBAIOTCSI HOBBIE METObI TEpANUM sl MPOPUIAKTUKU U JICUCHUS
TE€X 3a00JIEBaHUM, KOTOPBIE pAHEE TPYAHO MHOJJABAIUCH JICUCHUIO WU
CUUTAJIIUCh HEU3JICUUMBIMHU.

bypHbIMU TeMITaMK pPa3BUBACTCS TEHOTEpANUs, TO €CTh JICYEHUE ITYyTEM
BBeAeHus ¢parmenTtoB JIHK c ompeaeneHHON MNOCIEI0BATEIHLHOCTHIO B
KJIETKHA MAlMEHTA. JITOT METOJI UMEET PeajibHbIC MEPCIEKTUBBI HAUTU CBOE
MECTO B JICYEHUM MHOTMX MOHOTCHHBIX HACJIEACTBEHHBIX 3a00JIE€BaHUM,
MO3BOJISIA ~ WCHOPABIAThL TE€HHbIM  JAePEeKT Ha  paHHUX  CTAaAUAX
[IaTOJIOTUYECKOI0 Impolecca.

AKTUBHO pAa3BHUBACTCS TAaK HA3bIBAEMAas 'COMATHUYECKAas TE€HOTEparus',
KOTJla T€Hbl BBOAATCS B JC(PEKTHBIC KIETKH, MPUBOMSIIME K Pa3BUTHUIO
3a0osieBanus. Ceiliyac Oosiee 80% yTBEPXKACHHBIX [JI1 KIMHUYECKUX
UCTIBITAHUN TEHOTEPANIEBTUYECKUX MPOEKTOB CBSI3aHO C JICYCHUEM
OHKOJIOTUYECKUX 3a00JI€BaHU W HACJEICTBEHHBIX MMMYHOJC(PHUIIMTHBIX
COCTOSIHUM.



C TeHeTHYECKOM TOYKH 3pEHUsS Bce OO0JE3HHM B 3aBHCUMOCTH OT
OTHOCHUTEIHLHOM 3HAYMMOCTH HACJICACTBEHHBIX M CPEAOBBIX (DaKTOPOB B
UX Pa3BUTUH MOXXHO TOAPA3NASINTh Ha 3 TPYyNIBl: HACICICTBCHHBIC
OoJie3HH, ©OOJIC3HW C€  HACJICACTBEHHOM IIPEAPACIIOI0KEHHOCTBIO,
HEHACJICICTBEHHBIC O0JIC3HHU.

Hacneocmeennvimu  001e3namu  HA3BIBAIOT  Takue  OOJIC3HW,

THOJOTHICCKUM (DAKTOPOM KOTOPBIX SBISIOTCS MyTamuu. [IposBieHme
MaTOJIOTHYECKOT0 ACHCTBUS MYTAIllUM KaK STHOJOTHYECKOro akropa
IpaKTUYECKH HE 3aBUCHUT OT cpenabl. IlociaeaHsss MOXXET TOIBKO MEHSTH
BBEIPAXKCHHOCTH CUMIITOMOB OOJIE3HH U TSHKECTh €€ TCUCHHS.
K 3abomeBaHMsSM 3TOH TPYIIbI OTHOCSATCS XPOMOCOMHBIE M TEHHBIC
HACJICICTBCHHBIE OOJIC3HH C IIOJHBIM MposBicHHEM (Oone3Hb JlayHa,
HeupopubOpomaro3, remopuians, (EHUIKETOHYPHUS, MYKOBUCIIUIO03,
aXOHJIPOILIA3us U T.J.). bOIe3Hb MOXET MPOSABISITECS HE 00I3aTEIIHbHO B
JIETCKOM, HO MW B JIOOOM BO3pacTeé B COOTBETCTBUH C BPEMCHHBIMHU
3aKOHOMEPHOCTSMH TEHHOM SKCIpecCHH (HampuMmep, CPEeIHHN BO3pacT
Havyasia xopeu [ enTuHrrona pased 38—40 romgam).



O Oone3nax ¢ HAcCIE0CMBEHHOU NPEOPACNOT0HCEHHOCHIbIO TOBOPAT
TOrja, Korja OoJie3Hb pa3BUBAeTCA Yy JIMI[ C  ONPEACIEHHON
FeHETUYECKOM  XapaKTEpUCTUKONW  MoA  BIUSHUEM  (DaKTOPOB
OKpyXaroleh  cpeapl. ITH  OO0JE3HM  HA3BIBAIOT  TaKXKe
MyJIbTU(AKTOpUAIBHBIMHA. HacineaCcTBEHHOCTh — 3THOJOTHYECKUNA U
naToreHeTH4ecKuii aktop. s MeHeTpaHTHOCTH MYTAHTHBIX T'€HOB
HEO0XOAUM COOTBETCTBYIONINI (PakTOp OKpyskatoiiei cpeabl. K Takum
3a00JI€BaHUSIM OTHOCSITCSI, HapUMEpP, HEKOTOpbIe (POPMBI TMOAATPHI,
nuabera, QapMako- M OKoreHetudeckue Oojie3Hu. IlogoOHBIE
3a00JICBaHUSI PA3BUBAIOTCS IOCJIE€ KOHTAKTOB C MPOSBISIONIAM
0O0JIE3Hb BHEIIHUM  (PAKTOPOM, CHECHUPUUECKUM I  KaXJA0TO
MYTAHTHOIO T€HA. JTHOJOTMYECKUMH (DAKTOPAMH MOTYT SIBISATHCS
CpPEJOBBIC BIUSHMS, HO YaCTOTa BO3ZHUKHOBEHMS U TSIKECTh TCUCHMS
OoJie3HEN CYILLIECTBEHHO 3aBUCST OT HACJICICTBCHHOM
MPEAPACIIONONKEHHOCTH (KaK B MHAMBUIYaJIbHOM, TaK U B TPYIIIOBOM
BapuaHte). K  Takum  OOJIe3HSIM  OTHOCATCA  aTe€pOCKIIEPO3,
TUIIEPTOHUYECKass 00JIe3Hb, TYOSpKYJ€3, dK3eMma, Icopuas, S3BEHHAs
Oone3Hb U Ap. OHU BO3HUKAIOT MOJ ACHCTBUEM BHENIHHX (PAKTOPOB
(MHOTJIa HE OJHOr0, a COYETaHWs MHOTHUX) TOopa3o 4Yaule y JHI[ C
HaCJICICTBEHHOM MPEAPACTIONOKEHHOCTBIO.



B npoucxoxieHun HeHacaeocmeeHHbX 0oe3nell OnpeaeIONIyO
poinb wurpaetr cpema. Croga OTHOCUTCA OOJIBIIMHCTBO TPaBM,
WH(PEKIIMOHHBIX OO0JIE3HEM, OKOTM MU T.JI. I eHeTnueckue (akTopbl
MOTYT BJIHSTHh TOJIBKO HA TEYEHHE MATOJOTHYECKHUX IIPOLIECCOB
(BBI3IOPOBJIEHUE, BOCCTAHOBHUTEJIBHBIE MPOIECCHI, KOMIICHCAIIMS
HapYILICHHBIX (PYHKIHN).



Tepmun "MyTtanus" (0T naT. muiatio — U3MEHEHHUE) OPEAI0KUI B KOHIIE
IPOILIOT0 BEKA T'OJUIAHJICKAN OOTAaHWK M 3BOJIOIMUOHUCT Jie Ppu3, 0003HAYNB
MM BHE3AITHO BO3HUKAIOIIWE HOBBIE ()OPMBI pacTeHU. Kak M3BeCTHO, MyTaIuu
MOTYT OBITh CHOHTAHHBIMHM, BO3HHUKAIOIIMMHU, 0€3 KaKOW-TH00 BHAUMOU
BHEIITHEW NPUUYMHBI, a TaKXke HWHAYIMPOBAHHBIMHU, BO3HUKAIOIIUMHU O]
JNEWCTBUEM PA3JIMYHBIX BHEITHUX ar€HTOB: (PU3NUYECKUX, XUMUYECKUX U T.]I.

Kaxx1p1i1 TEHETUYECKUH JIOKYC UM OMPEAEIIEHHOE MECTO JIOKAJIU3allUU T€HA B
XPOMOCOME XapaKTEPU3YETCs ONPEACICHHBIM YPOBHEM U3MEHUYMBOCTH, T. €.
MPUCYTCTBUEM PA3JINYHbBIX ajUIeen. AJUJICIIN Pa3IessiIFOTCS HA IBE TPYIIIEI -
HOpPMaJIbHbIE W MYTAHTHbBIC, MPUBOISIIIME K HApPyIIEHHIO PadOThl reHa. B
TO0BIX MHOMYJAUAX W JUIsl JIFOOBIX T€HOB HOPMAaJbHbBIC aJUIEIU SBISIOTCS
npeooIagaroIuMH.



MyTanuy STHOJIOTHYECKH OOYCIOBIMBAIOT BO3HMKHOBEHHE HACIEICTBEHHBIX
oome3neit. @akTOphI cpeabl OyAyT BIHUSATH B 3TOM CIIydac TOJHKO HAa KIIMHUYECKYIO
KapTHHY.

ITHOJIOTUYECKUMHU (haKTOpaMU HaCJIEACTBEHHBIX OOJIC3HEN SIBISIOTCS T€HOMHBIE,
XPOMOCOMHBIC ¥ TCHHBIE MYTaIlUH.

3aboyieBaHMs, CBsI3aHHBIE C TE€HOMHBIMH (HM3MEHEHHE 4YHClIa XPOMOCOM) H
XPOMOCOMHBIMHU (M3MEHEHHSI CTPYKTYpPhl XPOMOCOM) MYTallMsIMU, Ha3bIBAOTCS
XPOMOCOMHBIMU OOIC3HSIMU.
Kak npaBuiio, npu XpOMOCOMHBIX OOJI€3HAX HAPYIIAKOTCS COAJIAHCUPOBAHHOCTH
Habopa TEHOB M CTporas JIeTePMHHHPOBAHHOCTh HOPMAJIBHOTO Pa3BUTHS
opraHu3Ma. JTO MPUBOAUT K BHYTPHYTPOOHOM THOEIM SMOPHOHOB M ILIOAOB,
MOSIBJICHUIO BPOXKJIEHHBIX ITOPOKOB PA3BUTHSA M APYTHUX DJIEMEHTOB KIMHHYECKON
KapTUHBI XpPOMOCOMHBIX 00JI€3HEN



BonbMHCTBO (POpM HACIEACTBEHHBIX 3a00J€BaHUM OOYCIOBICHO TI€HHBIMU
MyTalMsIMH, T.€. MOJICKYJSIpHBIMM  H3MeHeHussMu Ha  ypoBHe JIHK
(MyKOBHUCIIH103, reModminsi, (HEHUJIKETOHYpHs, HelpodhubpoMaro3, MHUOIATHUS
J{ro1ieHHa | T.J1.). DTO T€HHbIE OOJIC3HHU.

['eHHBIE MyTaI[Md MOTYT BBIP@XKaThCs HE TOJIBKO B CHIECHU(PUUECCKUX MPOSBICHUSIX,
HO MW B HECHECHU(PUUECKOM CHHUKXCHMH CONPOTUBISIEMOCTH OpraHu3ma
CONyTCTBYIOIIMM  3a00j€BaHUsIM, OOYCJIOBIMBAas XPOHM3AIMIO MOCJIETHHUX.
HacnencTtBeHHass KOHCTUTYIIMS MOJKET CYIIECTBEHHO H3MEHSTh IIMPOKO
M3BECTHBIC HACJEICTBEHHO OOYCJIOBJIICHHBIC MAaTOJIOTMYECKUE PEeaKIMd Ha
pa3IMyHbIC JIEKAPCTBEHHBIC BEILIECTBA; BO-BTOPHIX, 3TO MOJUMOPPHU3M TI0
CKOPOCTH BBIBEJICHUS MM OKUCICHUS HEKOTOPBIX JICKAPCTBEHHBIX BEIIECTB MO0
METa0O0JIMTOB,  MOAMGMUIMPYIOMUX  (PAPMAKOKUHETUKY  psAga  JpYyrux
JIEKapCTBEHHBIX IIpenapaToB.



B ocHnosy eenemuueckoul Kiaccugurayuu HACI0CMBEHHbIX 0OONIe3HEl NOJIONCEH
IMUONOCUYECKUL  NPUHYUN, A UMEHHO mun Mymayut u xapakmep
83AUMOOCUCMBUSL CO CPEOOl.

Bcro HacleACTBEHHYIO MHATOJIOTHIO MOXKHO pa3AeiuTh Ha 5 TpyNIl: T'€HHBIC
00JIe3HH, XPOMOCOMHBIE 0o0JIe3HU, 00JIe3HU C HACJICICTBEHHOU
IpeapacioI0kEeHHOCThIO (CHHOHHMBI: MYIIBTH(AKTOpHAIIbHEIE,
MHOTO(aKTOPHBIC), TEHETHYSCKUE OOJI€3HHM COMATHUYECKUX KJIETOK M 00Je3HH
T€HETHYCCKOM HECOBMECTUMOCTH MaTePH M TIOJIA.

Kaxxgas U3 3TUX TpyIII B CBOIO OYEPEAb MOAPA3IACIICTCS B COOTBETCTBHH C
0oJiee AETANbHOM T€HETMUYSCKON XapaKTepUCTUKON M THIIOM HacieaoBaHus. Kak
M3BECTHO, B 3aBHCHMOCTH OT YPOBHS OpPraHH3aIlUHM HACICICTBEHHBIX CTPYKTYP
pa3IMYaloT TeHHBIC, XPOMOCOMHBIC U T€HOMHBIC MYTAaIliHd, a B 3aBUCHMOCTH OT
THIIA KJIETOK — raMeTH4YecKue M comarmdeckne. HaciemcTBeHHBIE OOJIE3HU B

CTPOIroMm CMBICJIC CJIOBAa IIOAPA3ACIIAIOT Ha JIBC OOJIbIIINE I'pYIIIIbI: I'CHHBIC H
XPOMOCOMHBIC.



Jlenenue HaclleICTBEHHBIX OOJIC3HEH Ha ATH JBE IPymHmbl HE (hopMaIbHOE.
['eHHBIC MyTallUK TIEPEAAIOTCS U3 TTOKOJIEHUS B MOKOJICHUE B COOTBETCTBHUU
C 3akoHaMH MeHzAens, B TO BpeMs Kak OOJBIIMHCTBO XPOMOCOMHBIX
OoJie3HEl, OOYCIOBISCHHBIX aHEYIUIOMAUSMHU, BOOOIINE HE HacaeayeTcs
(letanbHbId 3Q(PEKT € TEHETUYECKOM TOYKH 3PEHHUS), & CTPYKTYypHBIE
MIEPECTPOUKH (MHBEpCHH, TPaAHCJIOKALUH ) IEPENAOTCS C
JOOTOJHUTEIbHBIMA ~ TICPCKOMOMHAITUSAMY, BO3HHKAIOIMAMH B  Meio3e
HOCHUTEJIS IEPECTPOMKH.

['eHeTnueckne OOJIE3HM COMATHYSCKHUX KIICTOK BBIJICICHBI B OTIACIBHYIO
IpyIIy HACICACTBCHHOM IIAaTOJOTMH HeaaBHO. IloBomoM K »TOMYy
MOCIYXXKHWIIO OOHApY)KCHHE TIPH 3J0KAYSCTBEHHBIX HOBOOOpPA30BaHUSIX
crnenu(pUUeCKUX XPOMOCOMHBIX MEPECTPOCK B KIIETKAaX, BbI3BIBAIOIINX
aKTUBAILIMIO OHKOT€HOB (peTUHOOIAaCTOMA, OITyX0Jib BuibMca).



Hapsiny ¢ 0Oone3HsIMH, OTHOJOTMYECKH CTPOro JIETEPMUHUPOBAHHBIMU
HACJICICTBEHHOCThIO (T€HHBIE MU XPOMOCOMHBIE) WM (AKTOpaMH CpPEabl
(TpaBMBI, OXKOTH), €CTh OOJbIlIas W HO30JOTMYECKHU pa3zHOOOpa3Has Ipymiia
OoJIe3HEM, pa3BUTHE KOTOPBIX OMPEACTIACTCS B3aUMOICHCTBUEM OMNPEICIEHHBIX
HACJICICTBEHHBIX (DAKTOPOB (MyTalMil WJIM COYETAaHUM ajuiesed) u (PakTopoB
cpeapl. OTy rpynny OoJe3HeW Ha3bIBalOT OOJIE3HSIMH C HACJECACTBEHHOMN
IpEeaPacIoIoKEHHOCTHIO.

bonesnn ¢ HACIEACTBEHHOM  MPEAPACIOI0XKEHHOCTbIO  MOIYT  OBITh
MOHOTE€HHBIMU W TOJUTEHHBbIMHU. J[JIsi MX peanu3aiu HEIOCTATOYHO TOJIBKO
COOTBETCTBYIOIIEH T€HETUYECKOM KOHCTUTYIIMM WHAMBHAA — HYXEH elé
(bakTop WM KOMIUIEKC (PAKTOPOB CpEIbl, «3amycKaromux» (HOpMHUPOBAHUE
MyTaHTHOro ¢enoruna (win Ooje3Hu). C IOMOIIBIO CpPeoBOTO (hakTopa
pean3yeTcs HaCAEACTBEHHAS MPEAPACIIOI0KEHHOCTb.



WMrtak, HacjaeICTBEHHAs IIPEAPaACHOIOKEHHOCTh K OOJIE3HHM MOXKET HMETh
MOJIMTCHHYIO UJIM MOHOT€HHYIO OCHOBY.

MoHOreHHass HacjaeICTBECHHAs MPEAPACIOI0KEHHOCTh OIPEACIICTCS OJHUM
F€HOM, T.€. CBA3aHa C IIaTOJOTMYE€CKOM MyTalMerl AaHHOTO TI€Ha, HO IS
MaTOJOTMYECKOr0 MPOSBICHUA MYyTallud TpeOyeTcss 00s3aTeabHOE IEHCTBUE
BHEIIHECPENOBOIO (pakTopa (Kak mpaBujo, HE OJJHOTO, @ HECKOJIbKUX ), KOTOPBIM
OOBIYHO TOYHO UIACHTUPHUIIMPYETCS U MO OTHOUICHHUIO K JaHHOM OOJIE€3HU MOXKET
paccMaTpUBaThCs KakK CIIEHU(DUUSCKUN.

HMuadye roBopsi, Opd MOHOICHHBIX OOJIE3HAX T'€HETHYECKHUH JIE(MEKT CBA3aH C
MyTallMeN B €AUHUYHOM JIOKYCE XPOMOCOMBI.

[TonurenHbie 00JI€3HN 00YCIOBICHBI COBOKYITHBIM JICHCTBUEM HECKOJIBKUX
yCJIOBHO M3MEHEHHBIX T€HOB. B 3THX cilydasix reHeTUYE€CKUN A€(PEKT BhI3bIBACT
IpeApacnoio)KeHUe, W OO0JIC3Hb  SIBIISICTCA  CIEACTBUEM  CIIOKHOIO
B3aMMOJICHCTBUS FT€HETUUYECKHUX U CPEIOBBIX JICTCPMUHAHT.



MoHoreHHble 00JI€3HH - 3a00JIEBaHNUsI, B OCHOBE KOTOPBIX JICKAT T€HHbBIC
MYTallUM,COCTOSIIIAE B~ M3MEHEHMM  TOpsSAKAa  HYKICOTHIHBIX
mocJieqoBaTeIbHOCTEN B MOJIEKYJIE JTHK, BJINSFOIINX Ha
MOCJIEA0OBATEIILHOCTh AMUHOKHUCIOT B O€JKe, KOAUPYEMBbIM JaHHBIM
reHoM. OCHOBHBIM MPU3HAKOM, YKa3bIBAIOIIIMM Ha MOHOTE€HHBIN XapaKTep
MaTOJIOTUU, SIBIISIETCS MEHICIMPYIOIMIMKA  XapakTep HaCJIEIOBaHUA.
MoHoreHHbie 00J€3HM ACIATCA MO THUITY HACJEIOBaHMUS Ha ayTOCOMHO-
JIOMHUHAHTHBIE, ayTOCOMHO-PEIIECCHUBHBIE, X = CLICTIJICHHBIE
JOMUHAHTHBIE, X - CIICIUICHHBIC PELIECCUBHBIEC, Y —CILICIIJICHHBIE.

Jlnd Bcex TMEPEUYMCICHHBIX THUIIOB 3a00JE€BaHUN  XapaKTEPHBI
T€HETUYECKasi FETEPOTE€HHOCTh U KIIMHUYECKUM MTOTUMOP(DU3M.
[eHeTHUeCKass TeTEPOr€HHOCTh MPOSBISECTCA B TOM, YTO B Pa3BUTHH
CXOAHBIX (DEHOTHUIOB (T.€. OOIMHOCTHM B KIWHUYECKUX MPOSIBICHUSIX)
MOTYT JICKAaTh MYTallMX pa3HbIX F€HOB WJIM PA3HBIX YYaCTKOB OJHOIO U
TOoro ke rera. [loatoMy mpu OJHOM KW TOM K€ 3a00JIEBAHWM WX THIIbI
T€HETUYECKOM JIETEPMHUHAIIMU MOTYT OBITh PA3JIMYHBIMM (HApPUMED:
ONKCaHO 9 pa3IUYHBIX TUIOB MYKOIIOJIHNCAXapUI030B).

KnuHndeckuil moauMop@u3M 3aKI04aeTCsl B HA0II0aeMbIX Pa3InuHsIX
KJIMHUYECKUX KapTHUH MPHU OJTHOM U TOM ke (Popme MyTalumu.



[TonurenHass HacJEACTBEHHAs MNPEAPACIOIOKEHHOCTh OMPEACIIETCA COYETAHUEM
aJUJIeJIE HECKOJIbKUX TeHOB. KaxKplli ajiesib B OTJAEILHOCTH CKOPEE HOPMAJILHBIN,
yeM narojgoruueckuid. Ilpenpacriomaraer Kk  OoJe3HSM  ompeaesi€HHas — HX
koMOuHanusa. CBOM IMAaTOJOTMYECKHWM IMOTEHIMA] OHU IPOSBISIOT BMECTE C
KOMILIEKCOM HECKOJIBKHX BHEIIHECPEAOBBIX (PAKTOPOB. ITO MYJbTU(DAKTOPHUATIbHBIE
0osie3Hu. COOTHOCHUTEIIbHAS POJIb TEHETUYECKUX M CPEAOBBIX (PAKTOPOB pazivyHa
HE TOJIBKO JJIsl JAaHHOW OOJIE€3HU, HO M JJIS1 KaXJI0r0 OOJIbHOTO.

bone3Hn ¢ HaCIEACTBEHHOW MNPEAPACIIONOKEHHOCTBIO C OIPEACIEHHON JOJIEH
YCJIIOBHOCTH MOXHO IOJAPA3ACINTh Ha CJICAYIONIUE OCHOBHBIC Tpynibl: 1)
BPOXJIEHHBIC TOPOKH Pa3BUTHS; 2) PacOHpOCTpaHEHHBIC ICUXWYECKUE W HEPBHBIC
00JIe3HHU; 3) pacipoCTpaHEHHbBIE OOJIE3HU CPEIHEr0 BO3pacTa.



boJie3HN ¢ HACIEICTBEHHOW MPEAPACIION0KEHHOCTHIO OTIMYAKOTCSA OT JAPYTUX
(GbopM HAacJEICTBEHHOW MaTOJOTHMM (T€HHBIX M XPOMOCOMHBIX OOJI€3HEM)
XapakTEPOM KIMHUYECKOW KapTUHBL. B OoTIM4YMe OT TeHHBIX OOJIE3HEH, NpHU
KOTOPBIX BCEX YIEHOB CEMbH MMPOOAHAA MOXHO pa3[ACIuTh Ha OOJBHBIX U
3I0POBBIX,  KJIMHWYECKAas  KapThWHAa  OOJIE3HEH C  HACJEICTBEHHOM
MPEIPACIION0KEHHOCThIO HMMEET HENPEPBIBHBIE KIMHUYECKHUE TEPEXOJIbI
(KTMHUYECKAN KOHTHHYYM) B Mpeaenax OJHOM M TOW K€ HO30J0TMYECKOM
dopmbl. [[ns Oone3HEN ¢ HACAEACTBEHHOM MPEapacloIOKEHHOCTIO XapaKTEPHO
pa3auure B UX NPOSBICHUM W TSHKECTH TEUCHUS B 3aBUCUMOCTH OT MOJIA U
Bo3pacta. OHa U3 XapaKTEPHbIX 0COOEHHOCTEN paccMaTpuBaeMbIX 00JIE€3HEH —
UX TIOBBIIIEHHAS YacTOTa B OIPEICIEHHBIX CEMbIX (HAKOIUICHUE), KOTOpas
00yCJIOBJIEHA TEHETUYECKOW KOHCTUTYIIUENA CEMbH.

OO0 3TOM CBUIETENBCTBYIOT JAHHBIE O BBICOKOW YACTOTE JUTUTEIIbHBIX U TKEIBIX
(GbopM WIMPOKO PacHpPOCTpaHEHHBIX OoJie3HEH (TUIEpPTOHUYECKass OO0JIC3Hb,
aTEepPOCKIIEPO3, AJIEPTusi, MHU30QPECHUs, CaxapHbIi AUa0ET, A3BE€HHAs OOJIC3Hb,
ncopras, BPOXKAEHHBIE TIOPOKH pa3BUTHA). be3yclioOBHO, € BO3pacToM
YBEJIMYMBACTCA BKJIAJ HACJIEACTBCHHOW MPEAPACIONIOKEHHOCTA B Pa3BUTHE
MaToOJIOTUHA, HO U B JIETCKOM BO3pAacTe€ OH HEMaybli. Peub MIET HE TONBKO O
BPOKIEHHBIX MOPOKAX PA3BUTHS, HO U 00 aTONMMYECKUX UMMYHHBIX COCTOSIHUSIX,
LEJINAKUHA, TOBBIMIEHHOW YYBCTBUTEIBHOCTH K HEKOTOPHIM MHUILEBBIM
BEIIECTBAM.
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HAC]IE,Z[CTBEHHI)IX
3ABOJIEBAHUU

Crenmdriyeckrie CMUMIITOMBI HaC/IeJCTBEHHBIX
OoJiIe3HeH

MHO)XeCcTBeHHbIE TTaTO/I0OTUYeCKHe N3MEHEeHU I
OPraHOB U CUCTEM

BpoxaénHbiii xapakTep 3a00/1eBaHHS

«Pe3ncTeHTHOCTH» K HaOOIee pacIpPOCTPaHEHHBIM
MeTOJaM Teparuu



s HacneOocmeenHvix OoOnesHel, HAYMHAOUIMXCA B JIIOOOM BO3pACTE,
XapaKkmepHo XpOHUYEecKoe medeHue ¢ NpocPeoueHmHoU KIUHUYeCKoU
Kapmuxou. MHOTHE HOBBIE (OPMBI HACJIEACTBEHHBIX OOJE3HEW OBUIN
OTKPBITHI TIPU OOCJENOBAaHWU TPYIN JIMIl C XPOHUYECKOM MaTOJIOTHEH.
XPpOHUYECKHN TPOLECC MPU HACIEACTBEHHBIX OOJIE3HSIX PA3BUBACTCS B
pe3yapTare MOCTOSSHHOTO  JEWCTBHSI MyTaHTHOro reHa. (CTeneHb
XPOHU3AIMM W MPOTPEAUEHTHOCTA OJHOTO W TOT0 XK€ 3a00JIeBaHMS
pazinMyaeTcsi y pasHbIX OOJIbHBIX, YTO OOBSICHSETCS B3aUMOJICHCTBUEM
reHOB (T€HOTHI KOKJAO0T0 YEJI0BEKA UHAUBUIYAJIEH).



UDLLLKIE HLrvirl\rilibl NIV vi1ECRNUYL

T

MATHOCTUKU HACJIIEACTBEHHDbIX

BOJIE3HEMN

Pa3zHooOpasusie RPUBHAKU 0u3M0pd)ozeHe3a SABIIAIOTCS COCTABHOM YaCThIO
MHOT'MX HAaCJIEICTBEHHBIX U BPOXKICHHBIX O0ne3HE. OHU BCTPEYAIOTCS IPAKTUYECKH
10 BCEM CUCTEMaM U BECbMa Pa3HOOOPAa3HbI 110 MPOSBICHUSIM.

[lepeyenpb npu3HAKOB AU3MOpPJOTreHe3a

1. Koka: aHTHOMBI, T€JICAaHTUIKTA3UH, BEHO3HAs CETh, IMTMEHTHBIC IIATHA,
JENUIMEHTaIsl, TEMHO-KOPUYHEBBIE «BECHYIIKNY (Oosiee 20), runeprpuxos,
TUPCYTH3M, JUIIOMbI, PUOPOMBI, KEIOUAHBIE PYOI[bl, TOBBIIICHHAS PACTSKUMOCTD,
HapyIIeHUE ITOTOOT/ICICHHSI, TUIIEpKEPaTO3.

2.HOI[KO)KHEUI JKHUPOBaAA KJICTHATKA: N30BITOYHOE OTIOXKCHHUC, YMCHBIIICHHOC
KOJIMYCCTBO.

3.Mbliisl: TUniepTpodus, runoTpodus, ariasusl.

4.Bonockl: cyxue, pelikue, MEePCTUCThIC; aaonenus (ToTalbHasl, THE3IHAs), cenas
Ipsib HAJO JOOM, «MBIC BIOBBI», HU3KHI POCT BOJIOC Ha JIOY MIIM Ha IIIee.

5.Yepen: ruapouedanus, Mukpoiedanus, Makpoiedanus, opaxuuedanus,
nonuxonedanus, TpuroHouedanus, akporedans, BRICTYIIAIOMIUN JI00,
BBICTYIIAIOIINM 3aThUIOK, IJIOCKUH 3aThUIOK U TJI.



KJIMHUKO-TEHEAJIOTMYECKU METOJ] (peur uaér o HaOIHOACHUHU
MaTOJOTMYECKUX  IIPU3HAKOB C  IIOMOIIBIO  HPUEMOB  KIMHHUYECKOTO
oocinenoBanusi.  CocraBiieHME  poAoCiaoBHOM:  OOBIYHO  POAOCIOBHAS
CcOOHpaeTCs 10 OAHOMY MJIM 10 HECKOJIBKMM MpPHU3HAKaM).

CHUHJIPOMOJIOI MTYECKHNI I[TOJXO/I K JIMATHOCTHUKE
HACJIEJICTBEHHBIX BOJIE3HEU

Ecnu Bpau ocmarpuBaeT OOJBHOTO MOJHOCTBIO, TO OH MOXET BBISIBUTH
MpU3HAKH, CYIIIECTBEHHO obJierdaroniue auddpepeHnaibHy0 JUarHOCTUKY.
ITAPAKIIMHUYECKME  HUCCIEJLOBAHUA B KJIMHUYECKOU
I'EHETHUKE

[TapakIMHUYECKUE HCCIEA0BAHUS 3aHMMAIOT CYIIECTBEHHOE MECTO B
JIMarHOCTUKE HACJICACTBEHHBIX OoJie3HeW. B HacTosiiee Bpems NPUMEHSIETCS
BECh CIIEKTP MapaKJIMHUYECKHUX METOJOB ISl JUArHOCTUKU HACJIEACTBECHHBIX
Oole3Hell ® OIIEHKM COCTOSIHHMSI OOJILHOTO: KJIMHHUKO-OMOXMMHYECKHE,
reMaToJI0ruuecKue, MMMYHOJIOTHYECKHE, 9HJIOKPHHOJIOTUYECKHUE,
ANEKTPODU3NOIOTHIECKUE, pPEHTIeHopaaruoaoruueckue. boiee yrmyOnéHHbIE
BapUaHThl IMAPAKIMHUYCCKUX OOCJIEIOBAaHUI COCTABHIIM OTIACIBHYIO TPYIITY
1a00paTOPHO-TEHETUYECKUX METO/IOB. KIuHHKO-OMOXUMUYECKHE
VCCJIEJIOBAHUS IIPOBOIAT Ipu MYKOBUCIIHJIO3€E, CEMEHUHOU
TUIIepXoJIeCTepUHEMHUHY, PEHUIKETOHYpHH, O0sie3HN Buiibcona—KoHOBaoBa.



KOMIITBIOTEPHBIE [TPOI'PAMMOBI IUATHOCTHUKHA
HACJIEACTBEHHDBIX BOJIE3HEU (6a3sI TaHHBIX u
OUATHOCTUYeCcKrWe mporpamMmbl. Mix Ha3zHaueHWe — YCKOPUTb U
00 beKTHBU3HUPOBATH BEIOOP AWATrHO3a M3 MHO)XECTBA FT€eHETHYeCKHU
Pa3HOPOIHBIX, HO KIIMHUYECKH CXOTHBIX CHHAPOMOB U OOJIE3HEMH).



METOAbI COBPEMEHHOI'O TEHETUYECKOI'O AHAJIN3A JHK

VY yenopeka JIHK 00bIYHO BBIACIAIOT U3 JIEUKOLIMTOB KPOBH, JJIsl YETO COOMPAIOT OT
0,5 mo 2-3 mi BeHO3HOM KpoBH. B 1mazme, oOoraiieHHON JIEMKOUMTaMHu, C
MOMOIIBIO JIETEPTCHTOB MPOU3BOMSIT OBICTPHIA JIM3UC KIETOK. BBICBOOOXKICHUE
JHK wn3 XpomMOoCOM JOCTHMraeTcs 3a CYET MNPOTEOJMTHYECKOTO pa3pylICHUs
aCCOLIMMPOBAHHBIX C ITUMHU MOJIEKYJIaMHU SIICPHBIX OCIIKOB.

PacnipocTtpaHeHHbIM MeTooM padboThl ¢ moiekyidamu JIHK um PHK sasnsercs
ANeKTpodope3 B MOTMAKPUIAMHUIHOM WK arapo3HoM rensax. Maentudukanus JTHK
B TeJ€ OCYHIECTBIAIOT IYyTEM CIEHU(PUYECKOr0 OKpAIIMBAaHUSA, 4Yallle BCEro -
OpOMUIOM ATUJIHS WA CEPEOPOM.

OTkpeiTHE  OakTepUATBHBIX  (EPMEHTOB,  OOJAJAIOIIUX  SHJOHYKJICA3HOU
AKTUBHOCTBIO - PECTPUKIIMOHHBIX JHJIOHYKJIEA3, WA PECTPUKTA3, 3HAYUTEIHHO
MIPOJBUHYJIO UccienoBanue CTpykrypol JJHK 1 BO3MOXKHOCTH T€HHO-UHXKEHEPHOTO
MaHunyiaupoBanuss ¢ wmonekyaamu JIHK. PecTtpukrasbl BbIAECIAIOT IYyTEM
OMOXMMHUYECKOM OYMCTKH U3 Pa3IMYHBIX BUJOB OakTepuid. B pesynbrare neicTBUs
pecTpukTas oopasyrorcs pparmenTsl JIHK onpeaeneHHoN 1JIHHBIL.

Takum o0pa3zoM, MPU HUCHOJB30BAHUM PECTPUKTA3 MOXKHO IOIYYUTh (PparMeHThI
JIHK pasHoii gnuHbl, a pa3Mepbl ¢GparMeHTa ONpEeAcisioT TakKXke MpHu
NEKTpodope3e B rejie. ITOT METOJT MO3BOJISAET ONMPEACIUTh MOJEKYIIPHYIO Maccy
(parMeHTOB



CrnenyronM 3TanoM aHaiu3a u3oJupoBaHHoro ¢parmenta JIHK sBiusercs
ONPEICIICHUE HYKICOTHIHON MOCIEA0BATEILHOCTH, TO €CTh CEKBEHUPOBAHUE.

C »oTOM M[EeNbI0 CO3MAat0TCsl HAOOpbI MATPHUIl - YHUIbL, B SYEHKAX KOTOPBIX
MMMOOUMIM3UPOBAHBI BCE BO3MOKHBIC BAPUAHTHI MEPECTAHOBOK U3 4-X CTaHAAPTHBIX
HYKJICOTHIOB.

Unentudukanus crnenuduueckux ydactkoB B Monekynax JIHK ocymecTtBusercs c
nomonipto JIHK-30H10B. 30HIOM MOXET CHyXuTh JitoOas omHoHuteBas JIHK
OTPAaHUYEHHOIO0  pa3Mmepa, MCHOJb3yeMas Ui [OWUCKA  KOMIUIEMEHTAPHBIX
MOCJICAOBATEIILHOCTEW. 30HAAMHM TAKXE MOTYT CIYXKHUTh BBIICJIEHHBIE W3 T€HOMA
KJIOHUpoBaHHbIe nocienoBarenbHocTu JIHK. Mnentudukanuio ¢ nomompo JIHK-
30HJI0B celn(pUIECKUX y4acTKoB B reHoMHOM /JIHK mpoBoasT mocie ee pecTpuKiuu
U 3JEKTPOPOPETUIECKOro pa3aciaeHuss 00pa30BaBIIMXCs (ParMEHTOB.

HabGop knoHupoBaHHbIX (parmeHToB JIHK, MOJHOCTBIO OTpakalolUX HCXOJAHYIO
mojaekyny JHK, Bbl€ICHHYI0O U3 KaKOro-InOO0 CHernu@pruueckoro HCTOYHHKA,
Ha3pIBalOT "'OmONMoTeKkOM TeHOB". B 3aBucumoctu ot npoucxoxaeHus JIHK
paznuyaroT reHoMHbie u JIHK-oBbie, 00bIYHO TKaHEecHenupuueckue, OMOINMOTEKU
reHoB. 11 KOHCTpYHpPOBaHMSI TEHOMHBIX OMOJMOTEK MCIOJB3YIOT ToTalbHy0 J(HK,
BBIJICICHHYIO U3 JICUKOIIMTOB TMEpUPEPUUYECKOM KpPOBH, H3 KYJIBTYp KIETOK,
YMOPHOHAIBHBIX TKAHEW U APYTUX OMOJOTUYECKUX UCTOYHUKOB.



I'ubpuamzanus ¢ JIHK-30HgaMyu ¥ KJIOHMpPOBaHHE - OYEHb TPYAOCMKHE
MeTObl, TpeOytoT Oosbiioro konumdectBa JJHK 1 ©MeroT psij CylecTBEHHBIX
HEIOCTATKOB U OTPAHUYECHUU

Meton mnoaumepasHo mnenHod peakuun (IIP) wnm  chnemuduyueckoit
ammunpukanun JIHK, nzobperennsiii K. MriomancoMm (yaoCTO€H 3a 3TO
HoOGeneBckoli mpeMuu), MO3BOJWJ M30MpaTEIbHO CHHTE3UMPOBATh In Vitro
oonee MUIUIMOHA Komuii jJro0oro yyactka JIHK mnmHOM OT HECKOJIBKHMX
JIECATKOB JI0 HECKOJIBKHX THICSY Map HYKJICOTHAOB. lIpn 3TOM B KauecTBe
MaTpHUIlbl MOT'YT OBITh MCITOJb30BaHbI J1t00bIe 00pa3iibl JIHK ¢ yacTuuHo nim
MOJIHOCTHIO U3BECTHOM HYKJICOTUIHOU ITOCIEI0BATEIbHOCTBIO.

KoHkpeTHbIE METOAbl aHaliu3a aMIUIM(PUIMPOBAHHBIX (PAarMEHTOB W
COCTABIISIIOT OCHOBY COBpeMEHHOM KimHu4yeckon JIHK-mmarnoctuku, TO
€CTh OIICHKU COCTOSIHMSI OIPENIEICHHOrOo YydyacTka TreHa. Heobxoaumbim
ycioBueM Uit npoBenaeHus IILP  gBisercs 3HaHWME HYKICOTHUIHOM
MoCJIeIoBaTeIbHOCTH, (PuaHkupyroiie amminduuupyemyro odnacts JIHK,
TaK Kak CHelU(UYECKUM BBHIOOP ATOr0 yyacTKa OCYIIECTBISECTCA MyTeM
ruopuauzanuun MarpuaHoit JIHK ¢ aByms mpalimepaMu - MCKYCCTBEHHO
cuHTe3npoBaHHbIMU MoJiekynamu JIHK, pasmepom o6b1uHO OT 15 10 30 map
OCHOBaHUM, KOMIIJIEMEHTapHbIX 3'-KOHIIAaM aMITU(PUIIMPYEMOI0 y4acTKa Ha
CMBICIOBOM M aHTHCMBbICIOBOM HUATAX JIHK.



[IIIP 00bIYHO TPOBOAIT B ABTOMATHMYECKOM PEXKHUME, MCIOJB3YS IS ITOTO
CIICI[MAJIbHBIE NPUOOpPHI - aMIUTMPuKaTophl. Takol MpUOOpP MO3BOJISET 3a/1aBaTh
HY’KHOE€ KOJHWYECTBO IMKIOB W BbIOMpaTh ONTHMAaJbHBIE BPEMEHHBIE U
TEMIIEPATYPHBIE MMAPAMETPhI A1 KaKA0M MPOLETYPHI.

B Ttexnunueckom wucnonnenun I[ILIP pocrarouno mpocra. Bce KOMITOHEHTHI
peakiuu (Marpuunyro JIHK, mnpaiimepsl, cMech ae3okcutpudocdaroB u
tepmopmibHyto JIHK-nmomuMmepaszy) mno0OaBisitoTr B cnenuduueckuid  Oydep,
MOMEIIAIOT B aMIUIM(UKATOp H  BBIOUPAIOT HEOOXOAMMYIO MpOrpaMmy
UKJIMYECKOW CMEHBI TEMITEPATYPhI U JUIMTEIIBHOCTH KAXIOr0 11ara peakuu. s
MPOBEACHUSI peaklnuu He TpeOyercs Oosbiioro konmyectsa JIHK. Meron IILIP
MTO3BOJISIET TPOBOAUTH MPSAMYIO JWArHOCTHKY MyTallMd B TE€HAx JISI COTEH
MOHOTE€HHBIX HACJICJICTBEHHBIX 3a00JIEBAHUN. DTOT METOJH SIBJISECTCS KIIFOYEBBIM
U1l paclIM(POBKU TCHETHUYECKUX OCHOB MPEAPACIONIOKEHHOCTH K Haubosee
4acTbiM MYyJIbTH(aKkTOpuaIbHBIM Oosie3HAM. Ha III[P ocHOBaHBI COBpeMEHHBIE
METOJIbl JTMAarHOCTUKK OaKTEPUAIbHBIX W BHUPYCHBIX WHQEKIIMH, MO3BOJISIIOIIME
oOHapyXHUBaTh MPUCYTCTBUE WHOUIHUPYIOIINX ar€cHTOB BHE 3aBUCHMOCTH OT HX
AKTUBHOCTH.



IIJIAH U3YHYEHWSA TEMDI:
1. [Ipegmer v 3a1a4u MeIULIMHCKOU I'eHETHUKU.
2. MecTO 1 poJib MEAULIMHCKOU T€EHeTUKU B U3yYE€HHH MATOJIOTUU YeTOBEKa.
3. YesmoBeK Kak 00bEKT reHeTUYeCKOro aHATH3a.
4. CoBpeMeHHbIe MpeACTaBieHuss 00 OpraHu3aluy U GYHKITMOHUPOBAHUHU
reHoma
YyeJ/I0BeKa.
5. [eHOTHII KaK LleJI0OCTHas CUCTeMa. UMbl B3AUMOAENCTBUS T€HOB.
6. MeTozbl 3y4eHUs Hac/leACTBEHHOM IaTOJIOTUU:
a./ KIMHUKO-TeHealIoTu4yeCKn,
0./ G/IN3HEIIOBbIH,
B./ IOMY/ISIHUOHHO-CTAaTUCTUYECKUH,
./ HIUTOTeHeTUYeCKUH,
1./ OMOXUMHNYECKUH,
e./ MOJIeKY/ISIPHO-TeHeTU4eCKUH.
7. B3aumopeticTBre Hac/ieICTBEHHBIX U CPEIOBBIX GAKTOPOB B
dbopmupoBaHUU
MaTOJIOTUYECKUX MPOLEeCCOB.
8. Kimaccuduxkarys HacieacTBeHHbIX O0/1e3HEN.
9. Knuanyeckuii monuMoppram Hac/ieICTBEHHbBIX O00/Ie3Hel U ero TPUYUHBI.
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