OCHOBBI TeHEeTHKH 4YeJ0BEKA.
HaciaeacTrBeHHbIE 00J1€3HU YeJ0BeKA

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



Llenb nekyuu.

O3HakKoMUTbLCA C MeToa4aMU N3yYeHus
HacneacTtBeHHOCTU. O3HaKoOMIeHue ¢
npuHUMnamm onpenerieHns reHeTU4eCcKoro
pUcCKa HacrneaCcTBEHHOUN U BPOXAEHHOWU

naTosyiorMm U aTanamMmm KOHCynbLTUPOBaHUA.




AKmyasibHOCMb MeMbI

AKTyaJ'II)HI)IMI/I ABJEAIOTCA CJIICAYOMINEC 3a1a49 M.

- OnpeneneHue npeaMeTa 1 METOA0B
AHTPONOTCHETUKU U MEIUITMHCKON T€HETUKH.

- MccnenoBanue opraHvsanuy HacleICTBEHHOTO
amnrapara KJIETOK YeJIOBEKa (Ha TEHHOM,
XPOMOCOMHBIE, TCHOMHBIE YPOBHSIX OpTraHU3aIINM ).

- I3yuyeHne MyTallMOHHBIX MPOIECCOB U
HaCJICICTBEHHBIX 00JIE3HEH UeoBeKa.

- BoIsiBJIeHHE (DAKTOPOB, BHI3BIBAIOIIUX MYTAIlUU
HACJEICTBEHHOTO arrapara.

- UccrienoBanne 3Ha4€HUS TUAarHOCTUKU
HACJICICTBEHHBIX OOJIE3HEN U POIIU

MEINKO-T€HETUYECCKUX KOHCYJIbTAIlUM B
po(uIaKTUKE HACAEICTBECHHBIX 00Je3HEH.
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OcCHOBHbIe 80rpocChi
JleKuyuu:

1. Knaccudghukayus HacnnedcmeeHHbIx 60s1e3Hell.
- MonekynsipHble (2eHHbIe) 60s1e3HU;
- XpoMmocomMHbIe 60s1e3HU.

2. MemoObI usy4eHusi HacsieOcmeeHHbIx 6one3Hed. 1.1.
leHeanoau4yeckult memoo. 1.2. ocobeHHocmu
pPOO0CI/I08HbIX

npu pas3uYyHbIX

munax HacsedoeaHusi. 1.3. HumoeeHemuyeckuu
MemooO.

1.4. 3yyeHue kapuomuna 4esiogeka.

1.5. baiusHeyoebIU Memoo.

1.6. Buoxumu4yeckuli Memoo.

1.7. MemoO depmamoeaniuguku.

1.8. MonekynsipHO-2eHemu4ecKue
Memoohbl.



MCTOYHUKN MHDOpMaLnn

* 1) buonorusa / Nop pen. B.H.
ApbirnHa. — M.: MegunuuHa, 1984.
C. 403-448, 519-523.

« 2) CniocapeB A.A., XXykoBa C. B.
buonorusa. — K.: Buwa wkona, 198T.
— C. 312-334.

* 3) TumonaHoBa E.K. MeanumnHckas
reHeTuka — PoctoB-Ha-[loHYy:
dPeHukc, 2003. — C. 164-294.




4 HacnencTtBeHHbIE
= bones3Hu

HacnencreeHHble 60ne3Hn 0bycnoBneHbl reHOMHbIE,
XPOMOCOMHbIE UITN TEHHBIMU MYTaUNSIMMU.

« 1. BpoxageHHble 60ne3Hn (MMeKTCS yXKe Npu poXXAEeHUN
pebeHka). OBycroBreHbl Kak HacneacTBEHHbIMU, TakK U
HeHacneacTBEHHbIMU (pakTopamu.

« 2. CemeuHble (HacnenCTBEHHbIE N HEHACNEOCTBEHHbIE).




Knaccudukauums
HacleaACTBeHHbIX OOofe3Hen

1. FeHHble 6one3Hu - 0bycnoBneHbl FTEHHbIMU MyTaLUUSMNA.

2. XpOMOCOMHbIE BONesHn - 00ycroBfeHHbIE
XPOMOCOMHbIMU U FTEHOMHbIMU MYTBLUAMBI.

3. MynetudaktopuanbHble 6onesHu (C HacrneaCcTBEHHON
npeapacnosioXXeHHOCTLH) 00YCIoBeHbl KOMOUHaUMEN
EHETUYECKMNX N HEreHeTn4Yeckne oakTopoB.

4. bornesHn reHeTU4eCKoOM HECOBMECTUMOCTM MaTepPU 1
nroga (MMMYHOMNOrMYeCcKNe peakumm maTtepu Ha aHTUreH
nnoaa)

Pasnn4yatoT: MOHOreHHbIe - 00yCroBfEeHbl 4EUCTBNEM
OLHOrO reHa;

N NONIUreHHble DONe3Hu - NEeNCTBMNEM HECKONbKUX rEHOB.




[ eHHbIe Mymauyuu

[eHHble MyTauumn - USMeHeHue
cTpyktypbl JHK reHa

[eHHble (MoneKkynsipHbIe)
Oone3Hu - 3TO HacneacTBeHHble
Oone3Hun, KOTopble BO3HUKAIOT
BCieiCTBUE NeHHbIX MyTaLluMn.

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

B pe3ynbTaTte HapylwlaeTcs
CTpOeHune d0enkos

— ——. § o — § S s



* 1. HapyweHue obmeHa
aMUHOKUCHOT: PeHUNKETOHYpPMUSI.

» 2. HapyweHue obmeHa yrneBoaoB:
ranakrosemums, (ppykKkrosemusi.

» 3. HapyweHune obmeHa nunNnAOoB:
* CeMenHas runepxorsrieCtepuHemMusl.

* 4. HapyweHune bMocuHTE3a
ropMOHOB: aApPEeHOreHUTanbHbIW
CUHAPOM.

* 5. HapyweHne obmeHa BUTaMUHOB:

HapylweHue BcacbiBaHUA BUTaMUHa
B12.

* 6. HapyweHue cuHTe3a
reMornoouHa: cepnoBuUaHO-
KfleToYyHass aHemMus, TanaccemMum.




[InarHocTuka

BrnoxnMmuyecknumn mertop,
reHeanormyeckum merton,;
MeTo4A aMHUOLIeHTe3a.

AMHMOLEHTE3 - 3TO

nccrnegoBaHue aMHUMOTUYECKOU
XunaKkocTu (KrneTok nnopa),
NONy4YeHHOM NyTeM NYHKUUN MATKN
Ha 14-16 Hepene BHYTPUYTPOOHOro
pa3BuTUA Nnoaa.

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




brnn3HeuoBbIN MeETOA




LinToreHeTn4yeckmnu
MeToLq

OCHOBHbIM METO4OM UCCneaoBaHNA XPOMOCOM
YyerioBeKa nocrne poxaeHus ABrnseTca HarnmBMMKPOMETOU,
NpUY KOTOPOM aHanmManpyT NnMdgounTbl nepmndeprudeckomn
KPOBW NOCIe npeaBapuTenbHOro KynsTMBMpOBaHUA.
KyneTnBmupoBaHUs NMponcxoauT B cneymanbHo
npegHas3HadyeHHOM nHKybaTope (37 ° C, 5% C02) B
TeuyeHune 50 nnn 69 Yacos (CPOK NEPBOro U BTOPOro
MUTOTUYECKNX OENIEHUN COOTBETCTBEHHO).




lloka3aHusi K aMHUOUEHme3y:

1) XXeHWMHBbI nocne 35 net (NoBbILWEH
PUCK TPMCOMUU Nnoaa);

2) XXeHLUHbI, Y)XXe nMeloLime OeTeun ¢
XPOMOCOMHbLIMM aHOMaSrIUAMMU;

4) XXeHLUNHbI, ABNSOWMUeCs
HocutensasmMmu X-cuenrneHHbIX
3aboneBaHuUn ang onpepeneHus
nosna nrnoaa;

5) XKeHLWMHbI C YaCcTbIMU (TpU "
Ooonee)

CMNOHTaHHbLIMM abopTamu.




[ eHeanornyeckum meton -

MeTOo 4 COCTaBJ1IeHUA U aHalin3da PpoAOCJIOBHbIX.

Tunu nacneooeanus 2eHHbIX
3A00/1€8AHUTL:

1) ayTOCOMHO-AOMWUHAHTHbIMN;

2) ayTOCOMHO-peLeCCUBHbIN;

3) X-cuenneHHbIN AOMUHAHTHbIMN;
4) X-cuensieHHbIN peLeCcCUBHbIN;
5) Y-cuensieHHbIN TUN




AymoCOMHO-OOMUHaHMHbLIU MU
Hacsie008aHUS:

1) donetoT
OAWHaKOBO
MY>KYUHbI U
XEeHLWWHbI;

2) npu3Hak
HacnepyeTcsd no
BepTUKanu;

3) oavH unu oba
poouTens 00NMbLHOIC
pebeHKa

OonbHbLIe.




HapyweHue cuHnme3sa cemozsiobuHa:

« Tanaccemus
(CpeaunsemHomMopcKas
aHeMmns) NPOSABNSETCA
aHeMnen (MarnokpoBum
"aAM) pas3nn4YHON CTENEHM
TSXKECTU, Kak npaBuno,
NOBbILLUEHHbLIM
codep)xaHUeM xenesa B
opraHu3me, yBennyeHnem
NeYeHU N CENIe3EHKMN..




ApaxHopgakTunua (cuHapom MapdyaHa)

(o4 rpeubKkoro. arachne — naytuHa u daktylos —
naney,; OykB. «nay4vbn NanbLbl»).

KvwneBuaHaa rpyab




ApaxHogaKTunus

-




AymocOMHO-peuyeccusHbIU mun
HacsiedoeaHUusi:

1) 6oneroT OAUHAKOBO
MYXX4YUHbI N XKEHLUNHbI;

2) npu3HaK HacrneayeTcs
MO rOpU3OoHTanNM;

3) poautenun 60nNbLHOro
pebeHKa MOryT ObITb
340pOBbIMMU;

4) reH OOne3Hu
NPoABNAETCS TONIbKO B
rOMO3UroTHOM B
cocTosiHUuU (aa)




anakTo3lemus

dyTOCOMHO-peLecCuBHoOe 3aboneBaHue.

lNMpunynHa - HegocTaToK hepmeHTa ranakroso-1-cpoccarypuaun-
TpaHcdepasbl, KOTOPbIU paclensnigseT MONMOYHbIU caxap J1akTo3y.

CuMnTOoMbI 3a00neBaHns NMPOABIIATCA Y HOBOPOXAEHHbIX Nocre
npuema Monoka. XapakrtepusyeTca yBeJrIM4eHHOM NeYeHbIo, PBOTOMN,
NOHOCaMn, yMCTBEHHOU OTCTanocTbio. JleueHue 3aknroyaeTcs B
UCKNIOYEHUU MOSOKa U3 NULLMN.




. 2) Nnpu3HaK HacriegyeTcs no
. 3) oTey nepegaeT NpU3HakK

. 4) lomo3uroTHas maTtb

X-cuensneHHbIU OOMUHaAHMHbLIU Murn
Hacsie0o8aHUsI:

1) XXeHLWMHbI OonerT Yalle
MY>KYUH;

BepTUKanu;
BCeM [ 04epsM;

nepenaeT NpM3HaK Bcem
CBOUM OeTAM;

5) retepo3uroTHas MaTb
nepepaeTt NpuU3Hak
NnorioBMHe CBOUX AeTeun.




X-cuernsieHHbIU peueccusHbIU mMunm

Hacsie0oeaHUs:
1) boneroT Yalwe MyX4YUHbI;

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

1




NxTnos

X-cuenneHHoe peueccuBHoe 3aboneBaHue. NMpuynHa -
aedpunumut pepmMeHTa cTepun-cynbgartasbl.
XapakTtepusyeTcs NOBbILLEHHOU KepaTUHU3aLUNer KOXNU
("yewys pbIObI").



Y-cuerisieHHbIU mun Hacsie008aHUS:

1) 6GonerT TONBLKO MYXUYUHDI;
2) oTey nepegaeT Npu3HaK BCEM CbIHOBbSAM.




(:nacmio a0 Bnumauuel



