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IlepeyeHs BOMPOCOB AJIsl BCTYNHTEIBHOr0 3K3aMeHa
B KJIHHHYECKYIO OPAHHATYPY N0 cnenuajabHocTH «'eHeTHKa»

TMMPUHIIUIIBI OPI"AHU3AITMHN MEI[I/IKO—FEHETI/I‘IECKOIZ TTOMOILA
HACEJIEHMIO B PECITYBJIMKE BEJIAPYCb

CTpyKTypa MequKo-TeHeTHdecKkoil ciyxObl B Pecnybmike benapycs. 3amauu
PeCITyGITHKAHCKOTO ¥ OGJIACTHBIX IIOApa3IeIeHHi MEAMKO-TEHCTHISCKOM CITy>kOBI.

CTpyKTypa MeIUKO-TeHeTHIecKoro nojpasaenenus. OCHaleHne, B3aUMOCBA3b
¢ pYTUMH Jie4eOHBIMH yapexieHusamu. Opranusanys Tpyaa Bpaua-reHeTuka.

Oprapuzanuss W OCHOBBI  MEJMKO-TEHETHYECKOTO  KOHCYJIBTHPOBAHWA.
KOHTHHTEHTHl JIMI, TOICKAIIMX MEIUKO-TeHETHIECKOMY KOHCYIbTHPOBAHHIO.
[IpvHLIUIBl MEIUKO-TeHeTHYECKOr0 KOHCYJIBTHPOBaHMsA IPH pPAa3IMYHBIX BHAAX
HaciencTBenHoOM natonorud. CocTaBiieHre POJOCIOBHOM. I'eHeaornyecKui aHamms.

THYECKHe BOPOCH TIPA MEIUKO-TEHETHIECKOM KOHCYIbTUPOBAHHH. 1 IpHHITMIT
KOH(HIESHIIMAILHOCTH B paboTe BpaJa-reHeTHKa.

OpraHu3anys IpeHaTAIBHON IMarHOCTHKH BPOXIEHHOH W HAC/EICTBEHHOH
naronorny. CKpHEMHT OepeMeHHBIX B 1 B 2 TpuMecTpax OepeMEeHHOCTH.
B03MOXHOCTH BEHISBJICHHS HACIEICTBEHHON W BPOXKICHHOM IATOJIOTHM IUIOJA B
pasHbie CPOKY OEpEMEHHOCTH.

OpraHu3anys HEOHATAIEHOIO CKPUHUHTA HACTIEICTBEHHBIX GOe3HeH.

Opranusanys TeHeTHIeCKOr0 MOHUTOPHHIA BPOXKACHHBIX IOPOKOB Pa3BHTHA
(BITP). Llens ¥ 3agauy reHETHYECKOTO MOHUTOPHMHTA BIIP. Vuer cBenenunii B 0ase
JTaHHBIX MOHHUTOPHHIA.

OpraHu3alys TeHeTHYECKHMXx perucTpop. Llenp u  3ama9ud  TEHETHYECKHX
'PETHCTPOB HACJEACTBEHHOH M BPOXKICHHOW INATONOTHH. IIPHHIIAN pErvcTparuy
nanueHToBR/ceMeli ¢ HaclleICTBEHHOM U BPOXKICHHOH! 11aTOJIOTHEH.

DxoHOMEYECKast 5 (EKTHBHOCTS MEUKO-TeHETUIECKOH CIryKOBL.

OCHOBBLI 'EHETHKHM YEJIOBEKA

MoseKynspHBlE OCHOBBI HACIEACTBEHHOCTH. Poib HYKIEHMHOBBIX KHCIOT B
XpaHeHHH M pealmM3aldu reHeTudeckod uHGopmarmu. CIpykTypa reHa.
Tpanckpumus. Ciuladicunr. Ammapar — TpaHensuuu. IlocTrpaHcnAnpoHHAs
MoaubuKanus. DMUreHeTHKa. MUTOXOHAPHATBLHEIA T€HOM.

[{MTOJIOTHYECKHE OCHOBBI HACIEJCTBEHHOCTH. XPOMOCOMBI U XPOMOCOMHBIH
HabOp, OCHOBHbIE MOHATHA. MuT03: (assl, GUOJIOrMuUecKmii cMbIci. Meiio3: da3sl,
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Guonormueckuii cMmpica. CTpyKTypHO-(QYHKIMOHAIBHASA OpraHU3alil XpOMOCOMHOM
uutH. Lerepoxpomard H dyxpomaruH. COBPEMEHHBIC IPCICTABICHUA O
HOPMaIIbHOM KaphoTHIe Jenoseka. Obmas XapakTepuCTHKa, pasMepl, CTPYKTypa H
YHCIO XPOMOCOM HeNoBeKa. IIPHHIMIBI COBPEMEHHOH HOMEHKIATYpPhl XpOMOCOM
YeJIoBeKa.

TTonsTre 06 ayTocoMax ¥ IOJNOBHIX XpomocoMax. DeHOMEH X-XpOMOCOMHOM
WUHAKTHBAIWA, €r0 MEXaHHU3MBI, OMOIOTMYeCKHil CMBICI, KIMHHICCKHE ACIICKTHI.
Pons Y-XpOMOCOMEI B IETEPMUHALINAY 110713 IO MYKCKOMY THIIY.

MexXaHu3MB], 06YCIOBIHBAIOIIME KONMYECTBEHHBIE NEPECTPOHKHM KapHOTHIA:
MUTOTHYECKOE HEPACXOXKACHHE XPOMOCOM B TIpOIECCE MENEHHS COMAaTHHYECKHX
xieTok. IloHSTHE O XpOMOCOMHOM Mo3auimsMe. IloHATHE O NONUIIOMAMK M
aHeymIouauK. MeloTudeckoe HEpacxoXkAeHHe XPOMOCOM B IPOLIECCE FAMETOICHESA.
[TousTHE 00 OJHOPOAUTEIBLCKOH AMCOMMH, MEXaHU3MEI €€ BOSHUKHOBCHHUA.

MexaHu3Msl, OOYCIOBIMBAIOUME CTPYKTYpHBIE NEPECTPOHKM KapHOTHIA:
neneruy (KOJblia, NUIEHTPUKM) W AYIUIMKAIMKM KaK CTPYKTYPHBIC MEPECTPOMKH,
CBS3aHHBIE C TeHHBIM nucOamaHcoM KieTkd. MHBepcMH — MapaleHTPUYCCKHe H
NEpULIEHTPIYIECKUE,  MEXaHW3MBI ~ MX  BO3HMKHOBCHHU. Tpancnokanuu  —
PEeLIPOKHEIE, HEPENUIIPOKHEIE, TaHJEMHBIE, JULEHTPHICCKHUE, poOepTCOHOBCKHE,
MEXaHHM3MBI MX BO3HHKHOBEHHS. M30XpOMOCOMBI, MEXaHU3MBbl MX BO3HHKHOBCHH.
OcobeHHOCTH TraMeToreHesa y HocuTelneHd cOalnaHCHPOBaHHBIX CTPYKTYPHBIX
IIepecTpOEK KapHOTHUIIA.

Tenbl # npu3saxy. OCHOBHBIE MoJeNH HacneoBaHus. [IpuMephl TOMHHAHTHEIX
W pelecCHBHBIX NPU3HAKoB y denoBeka. IIpusHaku, CHCIUICHHBIC C TIOJIOM.
IIeHeTPaHTHOCTh U 3KCIPECCUBHOCTD. 1 IMeHOTpOIHs. I'enoxornuu. @EHOKOIIHH.

MyTtanuoHHas H3MEHYHUBOCTD. Ornnune MyTanui OT Moauduxanui. I1puauHe!
BO3ZHUKHOBEHHS MyTaLlUH.

Kaccudukamys MyTalyi Mo ypoBHIO U3MCHEHHS HACJIEICTBEHHOIO MaTepHalla.
['eHHBIe MyTaluK. XpOMOCOMHEIE abeppaluy. I eHOMHBIE My TalliH.

Knaccubukamuss MyTauuii mo ux jokamusanuu. CoMaTHyecKue MyTarud.
T'epmunaTuBHble MyTanuu. CIOHTaHHBIH MyTarcHes. MeTtoapl TECTHPOBaHMS
}akTopoB CpelBl Ha MyTareHHOCTb. OIEHKa IeHETUIECKHX MIOCJICACTBUM BIIMSAHUS
dbakTOpOB Cpe/Bl HA OPTaHU3M.

OCHOBH TONMYNSIMOHHOW TIeHETHKH. JacToThl IPHU3HAKOB U  ICHOB.
T'eHeTHYECKOE PABHOBECHE B MOMY/ISIUA U HapyIIalomue ero (pakropsl. MyTanuu u
otbop.

OcHOBBI OHKOTeHeTUKH. IIoHATHEe OHKOIeHa, aHTHOHKOI€Ha HIIHM Cylpeccopa
OILyXOJI!.

T'ennas umxenepusi. OCHOBHBIC TTOHITHS.

HACJHEJICTBEHHOCTD U [TATOJIOI'AI

VicTopus pa3BUTHS MEJUIMHCKON reHeTuky. 11onsTue 00 eBreHuKe.

Bxgan Hacie[ACTBEHHBIX M BPOXICHHBIX 3a00NieBaHMH B aKyIIEPCKYO,
eUaTPHUECKyI0, HEBPOIOIHYECKYIO M IPYIYIO NAaTOJIOTHIO, B PCIPOMYKTHBHBIC
II0TEpH, TIEPUHATAIIBHYIO U MIIaJICHIECKYIO CMEPTHOCTE, NETCKYIO 3a00JieBa€MOCTh H

HHBaJINIHOCTE.



O61as XapaKTepuCTHKa HACIEeICTBCHHBIX Gonesneit. Kiaccudukarmsa. Moznenu
nacnenopanusd. Cevuoruka. [lonsTae cHHApOMa, CIENCTBUA, accorpanuy. IlonsTue
0 (PEeHOTHUIIIECKOM SAPe CHHPOMA. 3HaueHNe TICHETPAHTHOCTH ¥ SKCIIPECCHBHOCTH
B IMATHOCTHKE HACIIEICTBEHHBIX Gore3Het.

Bonesnu c HacleCTBEHHOM  IPeapacrooKeHHOCTRIO. Ob6mas
XapaKkTepucTHKa. MOHOTCHHbBIE W  IIOJHMTCHHEIC dopmel.  HMcrnonb30BaHHS
6IM3HELOBOTO METO/(@ IS BRISBIICHIS HACTEICTBEHHOU IIpeNpacIooXeHHOCTH.

Meronsl ~ JHACHOCTHMKH  HACIEICTBEHHBIX 3a0oneBanmit.  KiIHHHKO-
regeaorddeckdii  aHamu3. KOMIIBIOTEPHBIE — JIUArHOCTHYECKUC IPOTPaMMEL.
JlaGopaTopHble METOIbl ~ JHATHOCTHKH: GHOXMMUYECKHe, LUTOrCHETHIECKHE,
MOJIEKyIIIpHO-reHeTHIecKre. MeTombl (yHKIMOHAJIBHOM IMar HOCTHKHY.

[IpuHUMIBL JIEUSHHs HACIEACTBEHHBIX 3a00NeBaHMil: CHMITOMATUYECKOS,
natoreHeTHueckoe. Koppekius obMeHa. 3aMeCTHTENbHAs TEparis. I'enoTepanus.
MeIiKO-ColMaIbHas peabunTarus.

[TpodunakTHKa HACIHEICTBEHHbIX 3a6onesanuii. IlpeHATANBHBIM CKPAHUHT
BPOYK/ICHHBIX aHOMAIIMH Pa3BATHS 1 XPOMOCOMHBIX gonesneit wioaa. HeoHaTanbHbIH
CKPUHHHT HACIIEACTBEHHBIX OOe3HEH.

OCHOBBI KJIMHUYECKOM TEPATOJIOT M

OcHOBHEBIE TepaTOreHHbIE (haKTOpEI (pusuueckue, XUMHYECKHE,
GHUOTIOTHIECKHE). MexaHu3MBI TepaTore¢Hesa. TepMHUHALOHHBIA
TepaTOreHeTHIECKUI IePHO.

KnuHuveckde TMpOsBICHHA AEHCTBHA TEPaTOreHHBIX daxropop. OmuOKH
MophoreHesa: MOPOK Pa3BUTHs, AU3PY IS, IMCILIA3HA, nedopmarus.

Knaccupukanus BpOXKICHHBIX AHOMaJHi B 3aBHCHMOCTH OT 00BeKTa
BO3/IGHCTBYS TEPATOTEHOB: FAMETONATHH, O)1aCTOTIaTHH, sMOpronaTHy, PeTonaTuy.

Kiaccuduxauys BPOXKICHHBIX aHOMAaNUi B 3aBHCUMOCTH oT
I10CJIe0BATEeILHOCTH BOSHUKHOBEH!S: TIEPBAIHBIS, BTOPUIHBIC.

TMoustue w3omuposanHoro BIIP. IlomaATHe CHCTEMHOTO BIIP. Ilonstue
muoxecteearoro BIIP (MBIIP). ITonsiTre cuHApoMa MBIIP.

[lopoxy HepBHO#M cucTeMbl. [IOpoKH TOJIOBHOIO MO3ra. ITopoku CIMHHOTO
Mo3ra. TIOpOKH OIOPHO-IBUTATeIbHOTO amIapara. ITopoku OpraHOB [bIXaHHS.
TTopoxy Ky OYHO-KHIIEIHOro TpakTa. [TOpOKH CepIeTHO-COCYAUCTOH CHCTEMBIL.
[TopOKXK MOYEBBIIEIUTENbHOH CHCTEMBI. T1opoKH TOJOBBIX 0praHoB. IIopoku oprana
3penust. [TopoKy CITlyXOBOTO aHAIA3aTOPa. TTopOKH KOXH U €€ TIPUIATKOB.

XPOMOCOMHBIE BOJIE3HA

ITousiTie xpoMocoMHol Gomesnu. Kmaccuukaius XpOMOCOMHBIX Gomne3HeH.
PacmpocTpaHeHHOCTh XPOMOCOMHBIX Goe3Hell B TOMyJIANUM. YJENbHBIM BEC
XPOMOCOMHO} IIaTOJIOTMM B JTHOIOTHH CIOHTAHHBIX aGopros. Ilokazanusd UL
NpOBeJECHHUS IIUTOreHETHISCKOTO aHAIM3A. ’

@akTophl, BIMAIOIME HA BOSHHKHOBEHWE M IPOSBICHHC XPOMOCOMHOIM
TIATOIOTHH: BO3PACT, TON. DIMMUHALWS aHOMAJIBHBIX raMeT U SUroT.

@opMbl  XPOMOCOMHBEIX ~ GonesHel:  IONHBIC, mozanunble.  KiuHHKO-
[IUTOTEHETHYECKass ~ XapaKTepuCTHKa  CHHAPOMOB, BBI3BAHHBIX  YHCJIOBBIMH
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aHoManusaMu ayrocoM. Cunapomsr Tpucomuu 8, 9, 13, 18, 21, 22 map XpoMocoM.
‘Cunpom Tpurutongun. Oco6eHHOCTH MEJUKO-TEHETHYECKOTO KOHCYIbTUPOBAHUS B
CEMBAX C YHCIOBBIMH aHOMATTUSIMHU XPOMOCOM.

K/IMHUKO-IMTOrEeHETHYECKAs  XapaKTEpUCTHKAa  CHHAPOMOB  HaCTHYHBIX
TpucoMuii ayrocoM. KIMHHMKO-IIATOreHETHYECKas XapaKTepHUCTHKHA CHHIPOMOB
yacTHYHBIX MOHOCOMui ayrocom: cuHmpoM deldp (curppoMm Bonbda-XupmxopHa).
Cunppom del5p (cunapoM «komadsero Kpukay), cuaapom delllpl2-pl3 (cuxapom
«aHHpHEHA — omyxolb Bumbmca»), cuazpom dell3q (cumzpom OpGenn).
Oco6GeHHOCTH MEIUKO-TeHETUYECKOro KOHCYIBTHPOBAHNUA B CEMBIX C YaCTUYHBIMHU
MOHOCOMHSMH U YaCTUIHBIMUA TPUCOMHUSAMH.

CuHJpOMEI, CBSi3aHHBIE C HApyUNIEHHSIMH B CHCTEME IIOJIOBEIX XPOMOCOM:
cungpom X-monocomum (cmuppoMm Illepemesckoro-Teprepa), momucomust X y
xenmuH, cuaapoM Knaitnpensrepa. CTpyKTypHBIE aHOManud X U Y XpOMOCOMEI,
deHoTUNMUECKHE TIposiBIeH s, VIHTepCeKCyalbHEIE COCTOSHMS: JKEHCKHUM U MY)KCKO#M
ncesgorepMad@poauTusM. [IpMHIKNEI MEOUKO-TEHETHYECKOTO0 KOHCYJIBTHPOBAHUA
IPY IaTOJIOTHUH IIOJIOBEIX XPOMOCOM.

CuHAPOMEI, CBS3aHHBIE ¢ MHUKPOCTPYKTYPHBIMH IIE€PECTPOMKaMH KapHOTHIIA:
cungpom Ilpanepa-Busnn, cuanpom AHrenbMmaHa, cuHApoM Jlu-/DKopku, CHHIpOM
nuccoHuepamin  Munepa-Jukepa, cunapoMm Cwmura-Marenuca. Ilonarue o
Te€HOMHOM MMIIPUTHHTE.

COanaHcHUpOBaHHBIE TEPECTPOMKM XpOMOCOM. BiMsAHHMe Ha pPENpOLYKTUBHYIO
GyHKIMIO U (eHOTUIIMYecKHe NpOosABIEHHS y HocHurTeneid. Menuko-reHeTnyeckoe
KOHCYJBTHPOBaHHE B CEMbSX €O cOanaHCHPOBaHHBIMY NEPECTPORKAMEI XPOMOCOM.

CUHAPOMOJIOTI'UA

Cunnpomer MBIIP ¢ ayTOoCOMHO-JIOMHHAHTHBIM THIIOM HAaCJI€IOBAHHUS:
cuhapoM Anamca-Onusepa, cunnpoMm Ban-nep-Byna, cusmpoMm O6paxuo-oro-
peHanbHEI (cuHOOM-BOR), CHHIPOM 3KTPOAAKTHINH, SKTOAECPMATBHOM IHUCILIA3HH,
pacmenunsl ryosr/neda (EEC-cuanpom), cuanpom Hynan, cuaapom Xonr-Opama.

Cunppomer MBIIP ¢ ayTocoMHO-penieCCUBHBIM TUIIOM HACTIENOBAaHUSA: CHHIPOM
AKpPOKAaJUIe3HbI, CHHAPOM THIPOJNETANBHBIM, CHHAPOM THIPOMETPOKOJIBIIOCA-
nomupaktaman  (Mak-Keiocuka-Kaypmana), cungpom JlyGoBHTIA, CHHOPOMBI
«xopoTkue-pedpa-mommnakTius» — cuaapomsl KPII, cunapom Kosna, cuHapom
KpunToTanbM-CHHAaKTHIMN, cusapoM Jloypenca-Mymna-bapae-buana, cuaapom
Mekkesi, CHHAPOMBI MHOXECTBEHHBIX NTEPUTHyMOB, CHHApoM Mopa (poTo-nuie-
nansleBoi 2 tum), cuaapoM Hos-JlakcoBoit, curgpom Pobeprea, cuaapom CMuta-
Jlemnu-Omuria, cuHgpoM TpuroHouedamiu Omuna (C-cuHApOM), CUHAPOM JJlIUca-
Ban Kpesensaa.

Cungpomsl MBIIP ¢ X-cuemieHHBIM pPELIECCHBHBIM THIIOM HACTICIOBaHWS:
cuggpom FG, cummgpom Mapruna-bemna, cuHppom Jlenma  (cHHIpOM.
MukpodTanrsMa/aHodTanbMa), CHHAPOM OTO-NA1aTO-AUTUTaIbHBIM.

Cunnpomsl MBIIP ¢ X-cuemieHHBIM JOMMHAHTHBIM THUIIOM HAacCle€TOBAHMS:
cunapoM Bioxa-Cynsubeprepa, cuagpom ["omblia, CHHAPOM pOTO-THLE-TIANBIEBOH 1
THII.



Cungpomsi MBIIP ¢ HeyTOYHEHHBIM THIIOM HAaclle[JOBaHHA M BCIENCTBUC
CIOpAJIMIECKUX MyTauuil: CHHIAPOM AarHaTHH-TOJONPO3dHUE(aNuH, CHHIPOM
Tonpaenxapa, cuaapoM «rpuma Kabykm» (cHHApOM Huvkasa-Kypoku), cuHapoM e
Jlanre, cunapom «prune belly», LADD-cunapoM, cunapom PoGrHOBa, CHHAPOM
Py6unmreiina-Teii6u, cuanpom XK-anpossnuedanum.

[Toustre 06 acconmanuax: CHARGE, OEIS, VACTERL.

Henacnencreennsie cuanpomsl MBITP: AJJAM xoMIuieKkc, CHHAPOM KOPOTKOM
nynosuHs! (Limb-body-wall complex), cuanpom Ilonanna, cunapom XaHxapra.

CuHIOpOMBI, OGYCIOBIEHHEIE TEPATOrEHHBIMH (aKTOpamu: —alKOroJbHasd
sMOproderonaTus, 3MOprodeTonaThsa BCIEICTBHE TNpHEMa IMPOTHBOCYMOPOKHBIX
CPE/ICTB, CAHAPOM KOPEBOH KpacHyXH, TallMJIOMHATHBIA CHHIPOM.

Axponedanocunnakrwian: cuaapom Kapnentepa, cunapom I'peiira, CHHAPOM
Caxartu.

I'nyxora. M3onupoBanHoe HapymieHHe ciyxa. CHHIPOMBI ¢ IIIyXOTOH: CHHIPOM
AunsrniopTa, cuHapoM AnbcTpeMa, cunipoM BaapnenOypra, cunapoM Yiepa.

TeHOJEPMATO3bl: OKTOAEPMANBHBIE JAUCIUIA3KH, OyIUIE3HBIA OMUAEPMOIIH3.
HxTHO3LL

CHHIPOMEI C TIATONOTHEH coefuHuTeNbHON TKanH. Hapymenus GrocuHTesa 1
CTpYKTYpbl KojulareHa. HecoBepureHHBIH ocTeoreHe3. CHHAPOM «BSUIOH KOXID)
(Cutis laxa). Cuanpom nepca-Janno. Cuaapom Mapdana.

CucTeMHBIE CKeJIETHBEIE JUCIUIA3MM: aXOHAPOIUIa3Hsd, THIIOXOHAPOIUIA3Hs,
JMacTpogutecKas AUCILIA3HsA, MHOXKECTBEHHASA 3K30CTO3HASL TUCILIA3HA.

CHUHIPOMBI C HapylleHHeM IOoNoBOM  JU(PEPEHUUPOBKHU:  CHHIPOM
TECTHKYIISAPHOM (HheMUHM3AINY, YACTasd JUCTCHE3US TOHA.

KJIMHHKO-IIUTOT€HETHYECKash XapaKTePUCTHKAa CHHIPOMOB C IOBBIIIEHHOH
HecTaGHIBHOCTBIO XpoMocoM: anemuss PaHkoHu, cuHapoM biyma, arakcus-
TeJICaHTHOSKTA3Ms, IUTMEHTHAs KCepoaepMa.

MOHOI'EHHBIE HEPBHO-MBIIITEYHBIE 3ABOJIEBAHMA

CucTeMHasi JlereHepallus HEpBHOM cucTeMbl: xopess I'eHTHHITOHa, GOJE3HB
dpunpeiixa, 6one3ns LlITproMiens, TOpCHOHHAs MbIIIEYHAsA AUCTOHHL.

[Iporpeccupyiomume  MBINIEUHBIE  AUCTpodHMH  (KIMHMKO-TeHETHYecKas
XapaKTEepUCTUKA, CIOEeKTp MyTauui TreHa JHUCTpOoQuHa, JE€YEHHE, TMPOTHO3):
MHOIUCTPOPUI Miomenna-bexkepa, muonucrtpobus  Jlannysu-Jlexepuna,
muoguctpodus Ipbda-Pora.

Crounanbasie amuotpodun: 1, II, III Tumsl.

Hacnencrsennsle 3a0ojieBaHHMs € T€MaTOJIOTMYECKMMH  HApYIICHUSMH.
Iemo¢unus, OCHOBHBIE THIBL. HeHTpomeHus BpOXKACHHAs IEPHOIMYCCKas.
He#iTponernss ~ moctosiHHast  (arpanymoruro3  Koctmama).  CHHIpOMBI €
tpombonuronenueit: cuanpom TAR, cuanpom Kasabaxa-Meppura.

Bone3HH ¢ HAcleNCTBEHHEIM IpeapacroiiokeHreM. KiIHHHKO-reHeTHYecKast
XapakTepucTHKa Haubonee 4dacTelx GopM. I[IpHHIMIB MEIUKO-T€HETHIECKOro
KOHCYJbTHpoBaHMA. [IpopunakTrka.



HACJEJICTBEHHBIE BOJIE3H OBMEHA

O61asg XapakTepUCTHKA HACIeCTBEHHBIX 6onesueii o6mena (HBO). Otronorus
4 martorexes HBO. Kinungeckas knaccudukanust HBO. Turbr HacIe0BaHAs HBO.
Vposuu auardocTukd HBO. [TpuHIHAIIEL Je4eHIs HBO.

HBO amunokucnor. OO6mas KIMHMYECKas XapaKTepUCTHKA. IIpuHLMTIBL
nuarHocTuky. IunepdeHunaJaHuHEMAN: KITMHUKA, MeTaboJIMUecKue HapyIIeHM,
nabopaTopHas AMArHOCTHKA, JEYeHHe, MEJUKO-TCHETHEEeCKOe KOHCYJHTHPOBaHHE,
nporHo3. MartepuHcKas (eHWIKeTOHypusl, KIUHUKA Yy HOBOPOX/ICHHEIX, JIeUeHUE U
IPOTHO3.

HBO yrmesomoB. OOmas KIMHMYECKas XapaKTEPUCTHKA. TIpuHLIHIIBL
IMAarHOCTHKH.

Hapymenue oOMeHa TIalakTO3bl: KIMHUKA, MeTabOIHYeCKUe HapylIeHus,
JMATHOCTHKA, JICUeHNe, MENKO-TeHeTHIECKOE KOHCYIFTUPOBAHHE, TIPOTHO3.

HenepeHOCHMOCTb ~ €axapo3bl:  KIIMHHKA, MeTa0ONHYecKHe  HapymeHusd,
JMATHOCTHKA, JIeUeHHe, MEUKO-TeHeTHYECKOe KOHCYJIFTUPOBAHHE, IPOTHO3.

Hapymenus oOMeHa (PyKTO3BI: KIMHHKA, MeTabonuueckue HapylIeHUs,
IMAarHOCTHKA, JIEUeHUe, IPOTHO3.

Bole3sHd HAKOIUIGHMS TJIMKOTeHa: (OPMBI, KIMHHKA, MeTaboiMvecKue
HapyIleHys, AMarHOCTHKA, IIPOTHO3.

MHUTOXOHpHANBHEIE  OOJIE3HH: obume TIpeACTaBIcHMsA, HaCIe[IOBAHHE,
KITMHWKA, IPHHIIE JAATHOCTHKY, JTCUCHHU.

BuTaMHH3aBUCHMBIE  COCTOSHHSA: o0mas  XapakTepHCTHKA,  IPHUHITHIILI
JIMarHOCTHKH.

JliCTANAIeMAn: o01Ias XapaKTepUCTHKA, IPUHIMIL AXATHOCTHKH.

Hapymienne oOMeHa IypyHOB ¥ MHPUMH/MHOB obImas XapakTepUCTHKa,
IPUHLIAIBL JUATHOCTUKH, JIEYCHHE, TPOrHOS.

Hapymienuss TpaHCIOpTa ¥ YTHIM3ALMH MCTaLIOB (6onesns Bunbcona-
KoHoBasoBa, 6oe3Hp MeHkeca).

JIusocoMmHBIe Ooye3nu. OOlas XapakTepuCTHKa, JHardHOCTHKa, JICICHHC.
Myxkononucaxapunossl. HapylieHue riMKo3uInpoBaHus GEeNKOB, OJIMIocaxapuao3bl
(hyKo3Wm03, MAHHO3MIO03 | JIP.). Copurromumuznosst (Gonesns Tes-Caxca, 0oJe3Hb
KpaG6e, Gonesun [ome, Gonesus Dabdpwy, 6one3Hs Barrena u Jip.).

TepoxcucoMHbIe OOIE3HU. Q6mas XapakTEpUCTHKA, JUArHOCTHKA, JCYCHHUE.
Cunppom Iensperepa. HeonaTanpHas afpeHoIeHKOTUCTPODHS.

Hapymienue CHHTE3a M AEHCTBAS TOPMOHOB. O0mass XapakTepHCTHKA,
MarHocThKa, neuenue. JledexTpl CHHTe3a W AGHCTBHS THPEOMJIHBIX TOPMOHOB.
[umotupeos. JledekThl CcHHTE3a M JIGHCTBMS TOPMOHOB HAJIIOYCYHUKOB
(aZpcHOTEHUTANBHBIN CHHIPOM M JIp.). JledekTsl cHHTE3a W HEHCTBHS TOPMOHOB
pocTa.

Hapynrenusi B cucTeMeé MeMOpaHHOrO TPaHCIOPTa. HapymeHus TpaHCIIOpTa
AMUHOKHCIOT. JIM3MHYpHdYecKas HENepeHOCHMOCTh Oenka. Bonesup XapTHyIma.
Cuunpom e Tonu-Jle6pe-®ankonu. LlpcTuHypys. [Touedno-TyOyNApHBIA aluI03.
Tunodocharemus. [Toueunsidl HecaxapHbIH muaber. ITodeunsiii coneBoi nuaber.
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MyKOBHCUHA03: KIMHHAKA, MeTabOJNMUeCKHe HapylleHWs, AUAarHOCTHKA, JICYCHHE U
IIPOTHO3.

Ans0uHU3M. XapaKTepUCTHKA OCHOBHBIX THUIOB. AJBOMHM3M TII1a30-KOXHBIM,
TUPO3UHA30HETaTUBHBIN.

JIABOPATOPHBIE METO/IbI AUATIHOCTHMKHU HACJIEJCTBEHHBIX
BOJIE3HEN

[{uToreHeTHYECKHE METOIBI TUArHOCTUKYA XPOMOCOMHBIX O0JIe3HEH.

Anaimz xpomocoM. ITokazaHus K NPOBEACHHIO aHaIHM3a XpoMocoM. MeTosl
MIPUTOTOBIIEHUS TmpemapaToB XpomocoMm. OcobeHHocTH 00pabOTKM KIETOYHBIX
KYJBTYP JAJIS NOIYy4YEeHUs MPENnapaToB XPOMOCOM.

MeTonbl OKpallMBaHUS TpenapaToB xpoMocoMm: Meroasl paBHOMEPHOIO H
muddepenippoannoro (Q- u G-merozsl) okpammBaHus MeTapa3HBIX XPOMOCOM.
MeTonpl BBISBJIEHUS IIOBBIIEHHONW HecTaOMIbHOCTA XpomocoM. OcobeHHOCTH
KyJIbTUBUPOBAaHUS M aHamm3a. MOJeKyISIpHO-IIUTOTeHeTHYEeCKHEe METOAbl B
JIMAarHOCTUKE XPOMOCOMHOM MATOJIOTHH ¢ MPHMEHEHHUEM XPOMOCOM-CIEIH(PHIECKUX
JIHK-30H110B.

IIpuHuunel uaeHTUGUKAMH MeTada3sHbIX XpoMOcoM YeyoBeKa: IIpuHIumIBI
UACHTH()HUKAIIMH HHINBUAYAIBHBIX XPOMOCOM HeJIOBEKa COTNIACHO MEXIYyHApOIHOM
cUCTEMBI 0003HAYeHHUs IUIeY, PaiiOHOB, CETMEHTOB KM CyOCErMEHTOB B Mpefenax
KaXO0H XpOMOCOMBI. TepMHHOJNOTMS M CHMBOJBI B 0003HaY€HHWH YKCIOBBIX
aHOMallMi KapuoTUIa 4YenoBeKa. TepMHUHOJNOTMS M CHUMBOJBI B 0003HAYCHHM
CTPYKTYPHBIX aHOMAJIMI KaprOTHIIA YeI0BeKa.

broxuMudeckne METOIbI TMarHOCTHKH HACJIEICTBEHHBIX OOJIe3HEH.

Buonmorngeckuii Marepual, HCIOIb3YEMbI B OMOXMMUYECKUX UCCIIEI0BAHUAX.
VYcnoBus B3STHS, XPaHSHUS U TPAHCIIOPTUPOBKH OHOIOTHYECKOT0 MaTepraa.

MoJteKynspHO-reHeTHUeCKHe MEeTOIbI THarHOCTHKY HACIIeICTBEHHBIX Ooie3Heid.

I'enom denoseka (ompenmencHue). KaprthupoBaHWe TIeHOMa  YeIOBEKA.
IM'mOpuau3anus in situ. ['eHeTHdecKas KapTa YeloBeKa.

OH3UMBI, UCIOJB3yeMBI€ B MOJICKYJISpHOM KioHupoBanud u JIHK-
quarHoctuxe: JIHK-nonmumepassl, Hykieassl.

Pectpuxuus JJHK. Pectpuxraspl: Tunbl, knaccuduxamnus. CaiTel pecTpUKIHA.
PectpukinonHslii ananu3 mosekyn JJHK.

AmMmndukanuoHHele  MerTonabl, npumensembie B JIHK-mmarmocrtuke.
INomumepasuas nenHas pearusi. CeKBeHUPOBaHUE.

IM'ubpunuzanuondsle Metonbl, npuMensemele B JIHK-muarHoctuke. Peakius
OoT-rHbOpUAU3aIHY. Annens-crienuduyeckas rudpuan3anys. Ho3zepn-
rubpuar3aIs.

OnexTpodope3 HyKIEMHOBBIX KHUCIOT. IlapameTpsl, ompenemnsroue CKOPOCTb
murpauyu JJHK depes rens.

[Ipsmele Meromsl JIHK-mmarHoctmku. JlokHble MyTalud B reHax U OLEHKa
reHeruyeckoro pucka. JHK-auarsoctuka u oLieHKa FeHeTUYECKOro PUCKa.

KocBennbie wmetomer JIHK-mmarmoctuku: Ilomumopdusie [THK-mapxepsi.
ITonsatre nHPOpMaTUBHOCTH MeToAa. OlleHKa TeHETUYECKOTO PUCKA.



MeTonpl perucTpali TO4KOBHIX MyTamuil. O6mactu npumenenus JIHK-
muarHocTKy, mpeHatanbHas JIHK-mwarnoctuka. ITpecumnromarmyeckas JHK-
JIMATHOCTHKA W JHATHOCTHKA HOCHTENLCTBA HACIE[CTBCHHBIX 3a00JICBaHMM.
[IpenuMIUIAHTAIOHHAS JMaTHOCTHKA. I eHOMHas IaKTUIIOCKOTIU.

Buonornveckuii Martepuan, ucnoissyemsii B JIHK-mumarnoctuke. Y cinoBuA
B3SITHsI, XPAHEHHUs! ¥ TPAHCTIOPTUPOBKA OMOJIOrMYECKOTO MaTepHana.

[IPEHATAJIbBHA S IMATHOCTHUKA HACJIEACTBEHHBIX BOJIE3HEM

Tlonstue npeHatansHOM puarsoctuke (I1]1). OO6mume mokazanus x IIJL
Mertoguueckue IMOAX0AEL. -

HewvnBasusHbsle Metonsl I[1J]. YibTpasBykoBas INpeHaTalbHas AMAarHOCTHKA:
o0lye TIPHHIMIBI, METOAMYECKHME IIOAXOAbl K BBIABJICHUIO BIIP y miona,
paspemiaiomas  CIoco6HOCTH MeTofa. IIpUMCHeHHE  MarHMTHO-PE30HAHCHOM
tomorpatduu (MPT) niist mpenaransaoro Beisienenns BITP y miona. bruoxumudeckuit
NpeHaTalbHBI CKPHUHHHI IO CHIBOPOTOYHBIM ()aKTOpaM MarepH: IPHHLMIBI H
METOAUYECKHUE IOJXOBI.

WuBaszuBHble MeToAsl I1JI, buomcus XOpHOHAa: CPOKM OepeMeHHOCTH,
NOKAa3aHUS, OCJOXHEHMA. AMHHUOIEHTE3: CPOKH OepeMEeHHOCTH, MOKa3aHws,
IPOTHUBONOKA3aHMS, METONUKA IIPOBENEHHS, BO3MOXHOCTH  JIabOPaTOPHOTro
ucclaenoBanusl (aMHHUOTHYECKONW KHUIKOCTH, KYJbTYPHl KIETOK), OCIOXHEHHUS.
Kopmonenres: cpoku OepeMEHHOCTH, IIOKa3aHHs, METOAWKA IPOBEICHHMY,
BO3MOXKHOCTH J1ab0paTOpHOro McCIe0BaHus KPOBH IIOAA, OCIOXHEHHS.

[Ipenaransras  JHK-muarHoctika Hacle[CTBGHHBIX Oomesnedl.  OOmas
XapaKTepHCTHKa, Hambollee 9acTo BCTpedalollHecs MOHOTEHHBIE OOJIe3HH, IpH
KOTOPBIX mpoBouTcs npeHaraneHas JJHK-auarnocTuka.

[oHATHE  NpeNMMIUIAHTAMOHHONW  nuarHocTuk. OOmpe — IOKasaHus.
MeToauyeckue moaxoasl. Bo3MOXHOCTH.

PETTPOJAYKTHBHAA 'EHETUKA

IeHeTMYecKHe acmeKTBl MYXKCKOro Oecrofus, METOABI HCCIeIOBaHKA,
CTPYKTYpa.

IeHeTHyecKre acmekThl JKEHCKOro Oecruiofus, METOJABI HCCIEIOBAHHUSA,
CTPYKTYpa.

Hapymenne dhopMupoBanus 110714, JHarHOCTHKA, KITMHUYECKAE BapHUAHTHI.

BcrnoMorarenbHble  penpoaykTuBHble TexHonoruu (BPT), Bumsl, moxasaHws,
3¢ (eKTUBHOCTS. DKCTpaKkopropaasHoe OILIOIOTBOPEHHE (3KO0),
uHTpamnasMaruyeckoe Beenenue cnepMsl (MKCH), 6uoncus sudka AT NOJNY4eHUS
ciepmel (TECE): mokasaums, MOATOTOBKa, ocoOeHHOCTH mpoBepenus. MI'K mpu
noaroroske k BPT.

BPT npd BBICOKOM TEHETHYECKOM pHCKe KaK BHI MEIMIMHCKOA MOMOIIN
(MeguUIUHCKON NPO(UIAKTUKH).



