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NlNaBsa 1
BBEJAEHUE B KJINHUYECKYIO FTEHETUKY"

OCHOBHBbIE MOHATUA

leneTnka Hapsiny ¢ Mmopdonorueit, Guznoaorneit 1 GUOXUMUEH CITYKUT
TeopeTHueCKUM (hyHIAMEHTOM COBPEeMEHHOI MenunuHbl. HacienctBeHHOCTD
JIEXUT B OCHOBE BCEX XXU3HEHHBIX MPOsiBIeHU. be3 HaciaencTBeHHOCTH
W U3MEHYMBOCTU OblJla Obl HEBO3MOXHA DBOJIIONUS XU3HU Ha 3eMIle.
IMockobKy 4esoBeK — MPOAYKT AJIUTETbHOMN 9BOJIONNY XU BOW TPUPOJIHI,
BCe O0IIEOMOIOrnYecKre 3aKOHOMEPHOCTH OTPaXXeHHI B ero (popMupoBa-
HUU KakK OMoJiorndeckoro Buaa YemoBek pa3syMHbIl (Homo sapiens).

I'eneTnka yenoBeka M3y4aeT SIBJICHUS HACJIEACTBEHHOCTU U U3MEHYU-
BOCTH Ha BCEX YPOBHSIX €T0 OpTraHM3alliM M CYIIECTBOBAHUS: MOJIEKY-
JISIPHOM, KJIETOYHOM, OPTaHU3MEHHOM, TOIYISIIMOHHOM, OMOXOPOJIOTHU-
yeckoM, OuoreoxumuueckoM. C mepuona 3apoxaeHus (Hadayio XX B.) U
0COOEHHO B Mepuoa MHTeHCUBHOTO nmoabema (50-e rogsl XX B.) TeHETHKA
YyeJOBeKa pa3BUBaJaCh HE TOJIBKO KaK TEOpeTUUYecKasi, HO M KaK KIMHUYe-
cKast IMCIUTIMHA, TOCTOSIHHO MOMUTHIBASICh KaK 001Ie0MOIOTNUYeCKUMU
KOHIIETIIUSIMU (IBOJIOLIIMOHHOE YUYEHUE, OHTOTEeHE3), TaK U TEHeTUUYECKU-
MU OTKPBITUSIMU [3aKOHBI HACJIENOBAHUS MTPU3HAKOB, XPOMOCOMHAs T€O-
pust HacleACTBeHHOCTH, nHopmanmornHas poab JJHK (me3okcupunbony-
KJIEMHOBOM KUCJIOTHI)|. B TO e BpeMst Ha Mpoliiecc CTAHOBJICHU ST TEHETUKU
YyeJIoBeKa KaK HayKU IMOCTOSAHHO U CYLIECTBEHHO BJIMSJIU JOCTUXEHUS
TEOPETUYECKON N KIMHNUYECKON MEANLIMHBL. YeToBeK KaK OMOJIOrnuecKuii
00BEKT M3yuYeH JAeTajibHee, 4eM J1000il Jpyroit BHICOKOOPTAHU30BaH-
HBIIl opraHusMm (apo3oduiia, MbIb U Ap.). VI3yueHre maToJOruyecKux
Bapuauuii (mpenmeT BpaueOHOI Tipodeccrn) cTaso OCHOBOI IUIST TTO3HA-
HUST HACNEJICTBEHHOCTH YesioBeka. B cBowo ouepenb, pa3BUTHE TEHETUKU
YeJOBEKa YCKODSIJIO Pa3BUTUE TEOPETUYECKMX AUCHUIUIMH (HAampumep,
MOJIEKYJISIDHOM OMOJIOTUN) U KIMHUYECKOW MENUIIMHBI (HarpruMep, HOBOM
00J1acT B MEAUIIUHE — YUYEHUST O XPOMOCOMHBIX OOJIE3HSIX).

MenunuHCcKas reHeTHKAa M3y4YaeT POJIb HACJEACTBEHHOCTU B ITaTOJIO-
TMU 4YeJOBeKa, 3aKOHOMEPHOCTHU TIEpenauyu OT TMOKOJEHUST K TTOKOJICHUIO

* Ucnpasaeno u donoanero npu yuacmuu 0-pa 6uoa. Hayk U.H. Jlebedesa.
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HacJIeICTBeHHBIX 0oJie3Hell, pa3padaTbiBaeT METOIbl JTMATHOCTUKHU, Jieue-
HUS U TpOoDUIAKTUKU HACIEACTBEHHOI MATOJIOTUM, BKJtOoUYasi 00JI€3HU C
HacJIeICTBEHHON MpeapacIiooXeHHOCThI0. Pe3yibraToM ncciaenoBaHul B
3TOM HaIlpaBJIEHUU CTAHOBSITCS MEIULIMHCKUE U TEHETUYECKUE OTKPBITUS
U JOCTUXKEHUSI, HalpaBJieHHbIe Ha OOpbOYy C OOJE3HSIMU U yJaydlleHUe
3I0POBbSI JTIOJICH.

MeaunuHcKasi TeHeTUKa, COCTaBIIsISI BAXKHEM Y0 YaCTh TEOPETUYECKOM
MEAMIMHBI, pACCMaTpPUBaeT B CBSI3U C IATOJIOTUEH CIIEAYIOLIUE BOIIPOCHI:

* KaKue HacJIeICTBEHHbIE MEXaHM3MbI MOAAECPXKMBAIOT TOMEOCTa3 Opra-
HU3Ma U OIPEeaeIsiioT 3I0POBbEe UHAUBUA;

KaKOBO 3HaUCHME HACIEACTBEHHBIX (DAKTOPOB (MyTallMX MJIM COUYeTa-
HUE OIPeNeICHHBIX ajjieficii) B 3TUOJIOTUH OOJIe3HeI;

KaKOBO COOTHOIIIEHNE HACIEICTBEHHBIX 1 CPEIOBBIX (DAKTOPOB B IIATO-
resese 0OJie3Hel;

KaKoOBa pOJIb HACJEACTBEHHBIX (PaKTOPOB B ONpeIeIeHUN KIMHUYE-
CKOI KapTUHBI 00JIe3He# (1 HAC/IeACTBEHHbIX, 1 HEHACJIEACTBEHHBIX);
BIUSIET W (M €CIM BIAMSICT, TO KaK) HACJeACTBEHHAsI KOHCTUTYIIMS Ha
MpolecC BbI3IOPOBJICHU S UeJ0BeKa U UcXod 00JIe3HU;

KaK HacJeACTBEHHOCTh OIpeaeasdeT creunduKy papMaKoJIorn4ecKo-
ro U IPYyTrUuX BUIOB JICUYCHUSI.

Kaxk TeopeTnueckast u KJIMHUYeCKasl AMCUUIIIMHA MEAMIIMHCKAS TeHe-
THUKA MPOJOJIKAECT MHTEHCUBHO PACIIUPSITHCS B Pa3HBIX HaNpaBJCHUSIX:
reHOMMKAa, LMTOreHEeTHUKa, MOJIEKYJsIpHass U OMOXMMMUYECcKasi Te€HeTU-
Ka, UMMYHOT€HETHKA, F'eHeTUKa pa3BUTHUS, MOIMYJASLMOHHAS IeHeTHUKa,
KJIWHWYeCcKasl TeHeTHKa, (apMaKoreHeTWKa, KOJIoTMYecKasl TeHeTHuKa,
HYTPUTE€HETUKaA, TOKCUKOTeHEeTUKa.

OOpa3oBaHUe IO MEIUIIMHCKONW T€HETHMKE BKIIIOUAET U3yYeHHE OCHOB
00l111e#i reHETUK Y (MEHIEJIM3M, YYEHHE O XPOMOCOMAaX, XUMUUYECKUE OCHOBbI
HaCJIeICTBEHHOCTH), OCHOBHBIX TTOJIOXKEHUI TeHETUKHU UYeloBeKa (IeJIOBEK
KaK 00BEKT FeHeTUUECKOT'0 MCCJICIOBAaHMS) M KIMHUUECKON TeHeTUKMU.

Kinunnyeckas reHeTHKA — NIPUKJIAJIHON pa3aesa MEAULIMHCKON T€HETU-
ku. Ee mocTuzkeHust IpuMEHSIIOTCS AJIsI pelleH s KIMHUYECKUX TpooaeM
ManMeHToB MU UX cemeil. OHa JaeT OTBET Ha BOIPOCHI: Kakas 0OJie3Hb
y TalmeHTa (OuarHo3), Kak eMy IIOMOYb (JIedeHUe), KaK MpeayIIpeanuThb
poXaeHMe 00JILHOTO MTOTOMCTBA (IIPOTHO3 M ITpOodUIaKTUKA), KaK TMarHO-
CTUPOBATh U YMEHBIIUTH BEPOSITHOCTb pa3BUTU S OOJIE3HU C HACIEACTBEH-
HBIM IIpeapacnojoxeHnueM. B HacTos1iee BpeMsl B KIMHUYECKON TeHETUKE
HCITOJIB3YIOTCS, C OMHOM CTOPOHBI, TCHETUYECKIE METOIBI (TeHETUIEeCKHUIA
aHaJIu3, MOJIEKYJSIPHO-OMOJOrnYeCKue, LIUTOreHEeTUYeCKue, OMOXUMMU-
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YyecKure, MMMYHOI€HETUYECKUE) U, C APYrOil CTOPOHbLI, BCE COBPEMEHHbIE
METOAbl KJMHUYECKOIo 00C/enI0BaHUs [YIbTPa3ByKOBOE HCCIIEIOBAaHUE
(Y3U), marauTHO-pe3oHaHcHasT ToMmorpadus (MPT), kommbioTepHas
tomorpadus (KT), mosutponHo-3mMuccrnonHast Tomorpacdus (I19T)].

KPATKAS1 UCTOPUSI MEAULIMHCKOW FrEHETUKM

AJdomeHaeneBcKuii nepuos

YueHre 0 HacCJIeICTBEHHOCTH YeJIOBEKa 3apoXOajioCch B MEIWIIMHE U3
SMITMPUIECCKUX HAOMIONCHWIA CEeMEMHBIX M BPOXICHHBIX OOJIE3HEi. YxXKe
B Tpynax I'mnmnokpara oTMeyanach pojib HACJIEACTBEHHOCTU B MPOMCXOX 1€~
HUM OOJe3HEH: «...3MUJeTNcus, KakK W IpyTue OOJIe3HU, pa3BUBAIOTCS Ha
TOYBE HACJICICTBEHHOCTH; M NEUCTBUTEIBLHO, €CIU OT (hjerMaTUKa IIPOKC-
XOOuT (hJIeTMATHK, OT XKETYHOTO —
KETYHBIA, OT YaXOTOUYHOTO —
YaXOTOUYHBIM, OT CTpamgaroliero
0OJIE3HBIO CEeJIC3eHKM — CTpanaro-
U 00JE3HBIO CeIe3eHKU, TO 4TO
MOXET MOMeIlaTh, YTOObI 0OJIe3Hb,
KOTOPOIO CTpaJamT OTell M MaTh,
rmopasmyia Obl TaKXe OTHOTO M3 MX
neteit». OmHAaKO B JajibHeWIIeM
WHTEpeC K POJIM HACJICICTBEHHO-
CTU B TIPOMCXOXICHUU OOJe3HEeH
OBLT yTpadyeH, W Ha TIepBOE MECTO B
TEOpUSAX MEIUIIMHBI BBIABHUTAJINCH
BHEIITHUE 3THOJIOTUUYECKHe (aKTo-
pbl. Jlumb B XVIII—XIX BB. nosiBu-
JINCH OTIEJBHBIC pA0OTHI O 3HAYCHU U
HACJICICTBEHHOCTH B IIPOMCXOXKIE-
HUM Oosie3HEW (MOAMIAKTUIINUSA,
reMo(puns, aTbOMHU3M).

I[lonatue o TMaTOMOTrUYECKOM

Puc. 1.1. B.M. ®nopuncknii (1834—
1899). AKyllep-ruHEKoJOr U MeauaTp.
ABTOp KHHUIU «YCOBEpIIEHCTBOBaHUE HacICACTBCHHOCTH yu ejioseka
M BBIPOXKICHME YeJOBEYeCKOro poma» I 1BCPAMIIOCH BO BTOPOU IIOJOBMHC
(1865). OcHoBartenb nepsoro B Cubupu XIX B. ¥ ObLIO MPUHATO MHOTMMHM
yueGHOro 3asemeHusi — Cubupckoro  BpauyeOHbIMU IIKojgamu. C TOHH-
yHuBepcuteta B Tomcke (1880—1888) MaHMUEM I1aTOJIOTMYECKOW Hacliea-
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CTBEHHOCTHM 3apoauyiach KOHIICII-
1S O BEIPOXICHUH YeJIOBEYECKOTO
pola M HEOOXOOMMOCTH €ro YIyd-
IIeHHUsI, TIPUYeM OITHOBPEMEHHO
(1865 r.) M HE3aBUCUMO APYT OT Apyra
ee BbIcKa3bIBasiu B.M. dnopuHcKnit
B Poccum n ®. l'axbToH B AHIIIMK
(puc. 1.1, 1.2).

IIpenmochlIKM pa3BUTUS yue-
HHUS O HACIIEACTBEHHOCTHU YeJ0BeKa
B XIX B. BbIT€KaJM M3 OUOJIOTU-
YeCKUX OTKPBITUH, PEBOTIOIIMOHN-
3MPOBABIINX PA3BUTHEC MEIUIINHEI:
kinetouHoit Teopun (T. LlIBaHH) M
IOKa3aTeabCTBA KJIETOUHON Tpe-
emctBeHHOCTU (P. BupxoB); moHu-
MaHUS UIEeW OHTO- U (hHUJIOTeHEe3a;
OOBSICHEHUS 2BOJTIOIMNA Ha OCHOBE
€CTECTBEHHOTro 0TOopa 1 00OpLOLI 3a
cymectBoBanue (Y. JapBuH).

He wMecHbIlee BAMSHUE, 4YeM
OMOJIOTMYeCKNE OTKPBITH S, HA pa3-
BUTHE YUCHUS O HACACACTBECHHBIX

Puc. 1.2. ®pencuc Taapron (1822—

1911). OauH w©3 OCHOBOTIOJOXHMU-
KOB TEHETMKHU 4YeJIOBeKa W EeBIeHUKM.
OcHOBHBIE TpyAbl B B3TOi 00JacTH:
«HacyeiCTBeHHBITT TaJaHT U Xapak-

0OJIE3HSAX oOKa3ajdu oOlIeMeIn-
nuHckue npeamnoceiiku. B XIX B.
n3ydeHue TPUYNH 3a00JeBaHUI

Tep» (1865); «HacnencTBeHHBIN TeHUI:
WCCJIEIOBAHUE €T0 3AaKOHOB U CJICICTBU 1>
(1869); «Ouepkwm 1o eBrenuke» (1909)

CTaJI0O TJIAaBHBIM HaIlpaBJICHHEM B

MeaunuHe. Hagancsg mepuonm BBIIEJICHUS OTIOCIBbHBIX OOJIE3HEH KakK
HO30JIOTUYECKNX €IWHUII, B TOM YHCJIe HacJeACTBeHHBIX. Hampumep,
ObLIM ONMUcaHBl 00ne3Hb JlayHa, HelipodubpomaTos, BpoKAeHHAS qUC-
MJaa3us COeNMHUTENbHON TKaHU 1 np. M3ydeHne MaTOJIOTUUYECKUX CUM-
IITOMOB CMEHUJIOCh M3YYEHHEM HO30JOTUYECKUX (POopM O0JICe3HEHHBIX
MIPOIIECCOB, KOTOPHIE MOXHO OBIJIO MPOCJIEXNUBATh B POMOCIOBHBIX KakK
IUCKPETHBIE (POPMEL.

Hecmotpst Ha To, uTo B XIX B. yueHue o HacJaeACTBEHHBIX O0JIE3HSIX U
3aKOHOMEPHOCTSIX HACIEACTBEHHOCTH YeJIOBEKa CYIIECTBEHHO IIPOIBUHY-
JIOCh, B LIEJIOM €ll¢ ObIJI0 MHOTO MNpOTUBOpeuYMnii. B GoyblinHCTBE padoT
3TOTO Meproaa OB IepeMelIaHbl (DAKTHI U OIIMOOYHEBIC TIPEACTaBICHMUS.
Kputepues npaBuIbHO MHTEpIpEeTallMN HACIeIOBaHU S OOJIE3HEH ellle He
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CyleCTBOBaIoO. I'eneTnka yejioBeKa HaxXoaujaach Ha «L[OH&Y‘IHOﬁ» cTaagumn
pa3BUTHUA. 10T nepuoa MOXXKHO Ha3BaThb JOMEHIECJIECBCKHM.

OTKpbITUE 3akOHOB MeHpaens

Tompko ¢ mepeoTKpbITHEM 3aKOHOB MeHmaenas B 1900 r. TTOSBUINCH
YHUKAJIbHBIC BO3MOXHOCTU «MHBEHTapU3allu» HACIECACTBEHHBIX 00JIe3-
Heit. Ha mpuMepe To omHOI, TO Apyroi 00je3HM 3aKOHBI MeHIelNs MoI-
TBEpPXJaaUCh JUOO Bpayamu, Jinbo Ouonoramu. HaciencTBeHHOCTh Kak
3THUOJIOTUYECKasl KaTeTopus MPOYHO BoOIJIa B MeaulimHy. [Ipupoma MHO-
rux 0oJie3HeU cTaja MOHSTHOM.

Tak, B camoM Hauane XX B. aHTJIMACKuUI Bpau A. 'appon oObsicHUI
HaCJIEACTBEHHBIN XapaKTep HEOOBIYHOTO METa0OJIMUECKOTO COCTOSTHUS —
ayTOCOMHO-PEIECCUBHOM aJIKAIITOHYPUU — B COOTBETCTBUM C 3aKOHO-
MEPHOCTSIMHM HacJiefOBaHUSI TPU3HAKOB, OTKPHITEIX MeHmeneMm. boree
TOTO, OH OOBSICHUJI CBOCH mIeeil M Apyrue OMOXMMUUYECKHWE aHOMAaJIWH,
onyoaukosas B 1909 1. kHury «BpoxpeHHble OIIMOKM MeTaboIm3Mar,
Oaromapst KOTOpPOit OH OBIT IPU3HAH OTIIOM OMOXMMMYECKON TeHETUKH.

B mepBBIX nBYyXx mecsaTuieTusx XX B. B pe3yiabTare 3HGOpUU OT
MEHJICJICBCKOM WMHTEPIIpeTallu MHOTUX 0OOJe3Hel Oblia CYIIEeCTBEHHO
peyBeIndYeHa POoJb HACICACTBEHHOCTH B (DOPMHPOBAHUM ITOBEIACHUS
YeJloBeKa M HACJIEICTBEHHON OTSTOIIEHHOCTH HaceleHus. KoHiemmus
OOpEYEeHHOCTU M BBIPOXJEHUS ceMeil ¢ HaCJIeICTBEHHOW MaToJoTruei
cTaja Beaymed Il OOBSICHCHUS OTSATOIICHHOCTU OOIIeCTBa ITOTOM-
CTBOM TaKMX OOJBHBIX. [IMarHO3 HaCJICACTBEHHOW OOJIE3HU CUMTAI-
cs IPUTOBOPOM OOJBHOMY M Jaxe ero cembe. Ha 3Ttom (oHe crana
HabMpaTh CUJIy eBreHmKa — paHee chopmynupoBaHHoe ®. ['aapTroHOM
HampaBJieHUe (MM JaXKe HayKa) 00 YIyUYIIeHUH MOPOIBI (MJI TIPUPOIHI)
YyeJloBeKa (ITO3UTHBHAS €BreHMKa — TPEMMYIIeCTBEHHOE pa3MHOXKEHNE
JIUII C TIOJIOKUTEIbHBIMHU KaueCTBAMM).

ITox HeraTWBHON €BreHMKOI IMMOHWUMAJM Ty €€ 9acTh, KOTOpas CTa-
BUJIa CBOEH IIeIbI0 OCBOOOXICHME YeJIOBEYECTBA OT MHIAMBUIYYMOB C
HacJeACTBeHHON marojorueii. EBreHnKka B KOHEYHOM CcYeTe «00OCHO-
BbIBajJa» HACHMJILCTBEHHOE OTpaHMUYEHUE PENpPONYKTUBHON CBOOOMIBI.
EBrenuky nmpaBuyibHee CYNTATh HE HAYKOM, a COIIMAJIbHBIM MM O0IIe-
CTBeHHBIM aBUXXeHMeM. [lompoOHast mHpOpMaAIMs O eBTeHUKE IIpel-
CTaBJIeHa Ha KOMMAaKT-AKUCKe (cM. «EBreHUKYy»).

EBrenmka — onmH 13 IpUMEpPOB IMMPOKOT0 HEOOOCHOBAHHOTO BHEIPEe-
HUS HEIIPOBEPEHHEBIX PE3yIbTATOB B IPAKTUKY (TOJIOBOKPYKEHHE OT yCIIe-
X0B). B 11e;10M 0Ha chITpaia oTpuIIaTeIbHYIO POJIb B PA3BUTUU U TeHETUKH,
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