OCHOBBI TecHEeTHKH 4YeJ0BeKA.
HacieacrBeHHbIE 00J1€3HU YeJ0BeKA

JlekTop: K.,0.H., 1o1eHT PoiOnnkas JI.H.



Llenb nekyuu.

O3HaKoMUTLCA C MeToA4aMU N3yYeHus
HacneacTtBeHHOCTU. O3HaKoOMIeHue ¢
npuHUMnamm onpenerneHns reHeTU4eCcKoro
puUcKa HacreaACTBEHHOU U BPOXAEHHOU

naTosyiorMm U aTanamMmm KOHCynbLTUPOBaHUA.
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AKmyasibHOCMb MeMbI

AKTyaJ'IBHI)IMI/I ABJEAIOTCA CJIICAYIOIIHNEC 3a1a49 U

- OnpenesieHue npeaMeTa 1 METOAOB
AHTPONOTCHETUKU U MEIUITMHCKON T€HETUKH.

- MccnenoBanve opraHu3aiuy HacleICTBEHHOTO
amrapara KJIETOK YEJIOBEKa (Ha TEHHOM,
XPOMOCOMHBIE, TCHOMHBIE YPOBHSIX OpraHU3aIINN ).

- I3yueHne MyTallMOHHBIX MPOIECCOB U
HaCJIEICTBEHHBIX 00JIE3HEH UeoBeKa.

- BoIsiBiIeHHE (DAKTOPOB, BHI3BIBAIOIIUX MYTAI[UU
HACJIEICTBEHHOTO arnrapara.

- UccrenoBanne 3Ha4€HUS THAarHOCTUKH
HACJICICTBEHHBIX OOJIE3HEN U POITU

MEJIUKO-TEeHETUUECKUX KOHCYJbTAIUN B
npo(dUIaKTUKE HACIEICTBEHHBIX 00JIE3HEM.




OCHOBHbIe 80rpocChi
JleKuyuu:

1. Knaccudghukayust HacnedcmeeHHbIx 60s1e3Hell.
- MonekynsipHble (2eHHbIe) 60s1e3HU;
- XpoMocomMHbIe 60s1e3HU.

2. MemoObI usy4eHusi HacsieOcmeeHHbIx 6one3Hed. 1.1.
leHeanoau4yeckult memood. 1.2. ocobeHHocmu
pPOOO0CI/I08HbLIX

npu pas3uYyHbIX

munax HacsiedoeaHusi. 1.3. HumoeeHemuyeckuu
Memoo.

1.4. 3yyeHue kapuomuna 4esiogeka.

1.5. briusHeyoebIU MemoO.

1.6. Buoxumu4yeckuli Memoo.

1.7. MemoO depmamoeanuguku.

1.8. MonekynsipHO-2eHemu4ecKue
Memoohbl.
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P HacnencTBeHHbIE
= bonesHn

HacnencreeHHble 60ne3Hn obycnoBneHbl reHOMHbIE,
XPOMOCOMHbIE UITN TEHHBIMU MYTaUNUSIMMU.

« 1. BpoxaeHHble 60ne3Hn (MMeKTCS yXKe Npu pOXXAEHUN
pebeHka). OBbycrnoBreHbl Kak HacneacTBEHHbIMU, TakK U
HeHacneacTBEHHbIMU (pakTopamu.

« 2. CeMmenHble (HacnegcTBEHHbIE N HEHACNEOCTBEHHbIE).




Knaccudukauums
HacleaACTBeHHbIX Oofe3Hen

1. F'eHHble Bone3Hn - 0bycnoBneHbl rEHHLIMU MyTaUUSIMMU.

2. XpOMOCOMHbIE 60One3Hn - 00yCroBEHHbIE
XPOMOCOMHbIMWN U FTEHOMHbIMU MYTBLUAMBI.

3. MynbetudaktopuanbHble 6onesHu (C HacrneaCcTBEHHON
npeapacnosioXXeHHOCTLH) 00YCIoBEHbl KOMOUHaUMEN
EHETUYECKMX N HEreHeTn4veckne oakTopoB.

4. bornesHn reHeTUn4eCckom HECOBMECTUMOCTM MaTepun n
nnoaa (MMMYHONOIrMYECKNE peakuum maTepun Ha aHTUreH
nroga)

Pasnn4yatoT: MOHOreHHbIe - 00yCroBMeHbl 4eUCTBUEM
OLHOrO reHa;

N NONIUreHHble BoNe3Hu - NENCTBNEM HECKONbKUX FrEHOB.




I eHHbIe Mymauyuu

[eHHble MyTauumn - USMeHeHue
cTpyktypbl JHK reHa

eHHble (MoneKynsipHbIe)
Oone3Hu - 3TO HacneacTBEeHHbIe
Oone3Hun, KOTopble BO3HUKAIOT
BCieiCTBUE NeHHbIX MyTaLluMn.

Buabl reHHbIX MyTauun: 3aMeHbl,
BCTaBKW, BbINageHUs, yaBOeHue
nap HyKneoTuaoB.

B pe3ynbTaTte HapylwlaeTcs
CTpOeHune d0enkon

. —tte b ams. § Semen bmend



1. HapyweHune obmeHa
aMUHOKUCHOT: PeHUNKETOHYpPMUSI.

2. HapyweHune obmeHa yrneBoaoB:
ranakrosemus, (opykrosemusi.

3. HapyweHue obmeHa nmnupoB:
ceMenHasi runepxonecTtepuHemMums.

4. HapyweHune bnocuHTtesa
ropMOHOB: aApPEeHOreHUTanbHbIW
CUHAPOM.

5. HapyweHne ooMeHa BUTAMUHOB:

HapylleHue BcacbiBaHUA BUTaMUHA
B12.

6. HapyweHue cuHTe3sa
reMornoouHa: cepnoBUOHO-
KIfleToYHass aHeMus, TanaccemMum.




[InarHocTuka

BuoxnMmunyeckum meton
reHeanorm4eckum meToa;
MeTod aMHUOLeHTe3a.

AMHMOLEeHTEe3 - 3TO

nccrnegoBaHue aMHUMOTUYECKOU
XunakocTu (KrneTok nnopa),
NONy4YeHHOM NyTeM NYHKUUN MATKH
Ha 14-16 Hepgene BHYTPUYTPOOHOro
pa3BuTUA nnoaa.

AMHUOLIEHTE3 Ucnonb3yeTca ANA:
1. U3y4yeHune Kapuotuna.
2. OnpepeneHuve nona nnopaa.
3. BuoxnMmmnyeckux nccnegoBaHum.




brnn3HeuoBbIN MeETOA




LinToreHeTn4yeckmnu
MeToLn

OCHOBHbIM METO4OM UCCneaoBaHNA XPOMOCOM
YyerioBeKa nocre poxaeHust ABnseTca HarnmBMMKPOMETOL,
NpUY KOTOPOM aHanmManpyT NnmMdounTel nepmndepudeckom
KPOBW NOCIie npeaBapuTenbHOro KynsTMBMpOBaHUA.
KyneTnBupoBaHUs NMponcxoauT B cneymanbHo
npegHasHadyeHHOM nHKybaTope (37 ° C, 5% C02) B
TeyeHne 50 nnn 69 yacos (CPOK NEPBOro U BTOPOro
MUTOTUYECKNX OENIEHUN COOTBETCTBEHHO).




lloka3aHusi K aMHUOUEHme3y:

1) XeHWKMHbI nocrne 35 net (NnoBbIWweH
PUCK TPpUCOMUN Nnopa);

2) XXeHLMUHbI, Y)XXe nMeroLlime aeTemn c
XPOMOCOMHbLIMM aHOMAaSrIUAMMU;

4) XXeHLUHbI, ABNSAOLWMeCs
HocutensasMmu X-cuenrneHHbIX
3aboneBaHun Aonga onpenerneHus
nona nnopaa;

5) XKeHLWMHbI C YaCcTbIMU (TpU "
Obonee)

CMNOHTaHHbLIMM abopTamu.




MeTOo4 COCTaBJIEHUA U aHAalIn3a PoAOCIIOBHDbIX.

Tunu H(lCJleOOBaHu}l CCHHbBIX 1 1
3abo0neeanuii: TN S

ry . J/ - e :
1) ayTOCOMHO-AOMUHAHTHbIN; | £ 7 '
2) ayTOCOMHO-PELLeCCUBHbI; ” § L
3) X-cuenneHHbIN AOMUHAHTHbIMN; ' v ,,-"_
4) X-cuensieHHbIN peLeCcCUBHbIN; ) | f/
5) Y-cuenneHHbIN TN - " , r

N
-~ ’ !, /'
oS



AymoOCOMHO-OOMUHaHMHbLIU MU
Hacsie00B8aHUSs:

1) donetoT
OAWHaKOBO
MY>KYUHbI U
XEeHLWMUHbI;

2) npu3Hak
HacnepyeTcsd no
BepTUKanu;

3) oanH unmn oda
poouTensa 600NMbLHOIC
pebeHKa

OonbHbLIe.




HapyweHue cuHnme3sa cemozsiobuHa:

- Tanaccemus
(CpeansemHomMopcKas
aHeMuns) NpPoSABNSETCA
aHeMnen (MarnokpoBum
"aAM) pas3nn4yHOWN CTENEHM
TSXKECTW, Kak npaBuno,
NOBbILLEHHbLIM
codep)XaHUeM Xxenesa B
opraHu3me, yBennyeHnem
NeYeHn N CENie3eHKM..
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ApaxHogakTunua (cuHapom MapdaHa)

(o4 rpeubKkoro. arachne — naytuHa u daktylos —
naneu; OykB. «nay4bu nanbLbl»).

KuneBuaHas rpyab



ApaxHoaaKTunus

J
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AymocCOMHO-peuyeccusHbIU mun
HacsiedoeaHUusi:

1) GonerT O AUHAKOBO
MYXXYUHbI N XKEHLUNHbI;

2) npu3HaK HacrnepayeTcs
MO rOpU3OoHTanNMu;

3) poautenn 60nNbLHOro
pebeHKa MOryT ObITb
300pOBbIMMU;

4) reH OonesHu
NPoABNSAETCS TONIbKO B
rOMO3UroTHOM B
cocTosiHUM (aa)




anakTo3lemus

dyTOCOMHO-peLecCuBHoe 3aboneBaHue.

lNpunynHa - HegocTaToK hepmeHTa ranakroso-1-cpoccarypuaun-
TpaHcdgepasbl, KOTOPbLIU paclensigseT MONMOYHbIU caxap J1aKTo3y.

CumMmnToMbI 3a60neBaHUsA NPOSIBNAIOTCAH Y HOBOPOXAEHHbIX Nocre
npuema Monoka. XapakrepuayeTcs yBesIM4eHHOW NnevyeHbIo, PBOTOM,
NnoHocamMu, YMCTBEHHOM oTcTanocThbo. JleueHne 3aknioyaeTcs B
WCKITIOYEHMU MOJIOKA U3 NULLM.




X-cuensneHHbIU OOMUHaAHMHbLIU Murn
Hacsie0oB8aHUsI:

1) XXeHLWKMHbI OOnerT Yalle
MY>KYMH;

2) npu3HaK HacrneayeTcs no
BepTUKanu;

3) oTeu nepepaeT NpuUsHak
BCEM f04epsM;

4) lomo3uroTHasa maTtb
nepegaeT NpuU3HakK BCemM
CBOUM OeTAM;

5) retepo3uroTHasa MaTb
nepeaaeT NpuU3Hak
norioBUHe CBOUX AeTewn.




X-cuernsieHHbIU peueccusHbIU mMunm

Hacsie008aHUSI:
1) GoneroT Yawe My>XYUHbI;

2) nMeTb NepenaeT NPU3HaK CbIHOBbSAM, a OTel|, -
Aoyepsam.
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NxTnos

X-cuensnieHHoe peueccuBHoe 3aboneBaHue. NMMpnynHa -
aAedpnumut pepmMmeHTa cTepun-cynbgartasbl.
XapakTtepusyeTcs NOBbILLEHHOU KepaTUHU3aLUNer KOXNU
("yewys pbIObI").



Y-cuernseHHbIU mun HacsieGoeaHUs:

1) GonerT TONBLKO MYXUYUHDI;
2) oTey nepenaeT Npu3HaK BCEM CbIHOBbSAM.




cnacmio Y nlmmauuel



