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3andaTue 1
HACJIEACTBEHHOCTb W NATOJNOrnda

enp 3angarusa: popMupoBaHUE TMPEACTABICHUN O POJIU MEAUIIMHCKOM
T€HEeTUKHU B CTPYKTYpe MEIMUMHCKUX AUCLUIUIMH, 00 3THOJIOTUHU, TaTore-
He3e, KITMHUYECKUX TPOSIBICHUSIX M KiIacCU(UKALIMM BPOXKICHHBIX W Ha-
CJICICTBEHHBIX 00JIe3HEl, OBIaleHE HaBbIKaMU MCITOJIb30BaHUS KIMHUKO-
reHeaJIornIeckoro MeTosa.

CryneHT 10JKEH 3HATh

1. Posb 1 3324 MEIULIMHCKOM FeHETUKM B 0011Iei cucTteMe 3ApaBooxpa-

HEeHMUSI.
. IlpImHBI BO3HUKHOBEHMS HACIICICTBEHHOM 1 BPOXKICHHOM TTATOJIOTH.
. Kinaccudukaiyo Myraumii Kak IpUYMH HaCcJIeACTBEHHBIX 00JIE3HEI.
. Kinaccugukaiiyo HaciaeaCcTBEHHbIX 00e3He.
. OcHoBBI TepaToreHesa, kinaccudukanuio BITP.
. Ponb otteHKM MOp(OTEHETHUECKIX BAPUMAHTOB Pa3BUTHS B IUATHOCTH -
K€ HacJIeACTBEHHO! MaTOJIOTUM.

7. OCHOBBI KIIMHUKO-TEHEaJTOTUIECKOTO METO/Ia.
CryneHT 10JKeH yMeTh
1. Pacnio3HaTh Hac/IeICTBEHHBII XapaKTep 3a00JieBaHNsI.
2. OUeHUTH 3HAYUMOCTb MOP(OreHETUUECKMX BADUAHTOB Pa3BUTHS.
3. OueHUTH XapakTep HacJeICTBEHHOTO 3a00JieBaHMs y TIpobaHa.
4. CocTaBUTh U MPOAHAJIU3UPOBAThH POJOCIOBHYIO.

AN B Wi

1. NPEAMET MEJULIMHCKOMN FEHETUKM

1.1. BBegenne B MeAULMHCKYHO FEHETUKY

Cpezu/l OMOJIOTMYECKUX JNUCLUIIMH TeHEeTUKa 3aHUMaeT 0coboe MoIoXe-
Hue. OHa n3y4acT YHMBCPCAJIIbHBIC IJIA BCEX JKMBBIX CYIIECCTB 3aKOHbLI HACJIC -
CTBEHHOCTU U M3MEHYMBOCTU, paCKphbiBasd CYIIHOCTb BOCIIPOMU3BOACTBA BCEX
2KNBbIX (bOpM B CJICAYIOIIHNX ITOKOJICHUAX.

I'eHeTuka yeaoBeKka HE TOIBKO n3y4ya€T 3aKOHOMEPHOCTU HACJICACTBECH -
HOCTHU N UBMCHYMBOCTHU Ha BCCX YPOBHAX OpraHM3alili M CYLICCTBOBaAHUA
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(MOJIeKyISIpHOM, KJIETOYHOM, OPTaHW3MEHHOM, TIOMYJISIIMOHHOM), HO U
CTPEMUTCSI HAUTU CMIOCOOBI yIIPABICHUST UMMU.

Hauanom pa3BuTust TeHeTMKM Kak HayKu TpuHSTO cuutath 1900 r., Kor-
na tpu 6botannka — X. ge ®pus (Fomnangus), K.9. Koppenc (I'epmanus) n
. Yepmak-3eiizeHerr (ABCTpUs) HE3aBUCUMO JAPYT OT Apyra MONTBEPIWIN
BaXKHEHIIIMEe 3aKOHOMEPHOCTHU HACJIE0BaHUSI PU3HAKOB B IOTOMCTBE, yCTa-
HOBJICHHBIE 32 35 JIeT 0 HUX YEHICKUM ecTecTBouctibiTareneM I'. Mennaenem.

HcTopuio reHETUKU YCIIOBHO MOXHO TOAPA3AEIUTh HA TPU OCHOBHBIE
STIOXMU.

1. Bnoxa knaccuyeckoii reneTuku (1900—1930). B sTot nepron 6611 co3-
JaHBI TEOPUS Te€HA, XPOMOCOMHAsT TEOPUST HACJIECTBEHHOCTH, pa3paboTaHo
YYEHUE O B3aUMOJIEICTBUE TEHOB, (PEHOTUIIE U TEHOTUIIE.

2. Dnoxa Heoknaccuueckoii renetuku (1930—1953). B stot nepuon Obina
OTKPBbITA BO3MOXHOCTh UCKYCCTBEHHOT'O MOJIyYEHUSI UBMEHEHWIA B TeHaxX U
XpOMOCOMax (9KCIEepUMEHTAIbHBIN MyTareHe3); OOHapy>XeHO, 4TO TeH —
CJIOXHAsI CUCTeMa, APoOMMast Ha 4YacTH; 0OOCHOBAHbBI MPUHLIMITBI TEHETUKU
TOMYJISIIIVI Y 9BOIIOLIIMOHHONM T€HETUKU; CO3/1aHa OMOXUMUYECKasi TeHETU-
Ka 1 gokasaHo, uro Mozekynsl JJHK ciyxar ocHOBOU reHeTM4ecKoil uH-
dopmanmm.

3. Dnoxa cuxHTeTHyeckoi reHetTuku (¢ 1953 r. mo Hacrosimee Bpems). B
9TOT mepuon Oblna packpeita ctpykrypa JIHK; mokaszana ee reHetnueckast
3HAYMMOCTh; YCTAHOBJIEHO TOYHOE YMCJIO XPOMOCOM Y YEJIOBEKA; BO3HUKJIIA
HOBasl AUCLUMIUIMHA — KJIWMHWYECKasl IIUTOTEHETHKA; TMOJydYuiaa HaabHen-
1ree pa3BUTHE TEOPUsI TeHa U MyTallMi; TTOJTyYeHbl HOBBIE TAHHBIE B 00J1aCTH
OMOXMUMMYECKOM, IBOJIIOLIMOHHOM, 3KOJIOTMYECKOW, MMMYHOJOTMYECKOMN,
OHKOJIOTMYECKOW T€HETUKH; cOo3[aHa TeXHOJIorus pekoMonHaHTHbIX JJTHK
(rennast wHxxeHepusi). bruonornyeckue cBoiicTBa yeloBeKa B OTOT TEPU-
OJ1 CTAHOBSITCSI LIEHTPAJIbHBIM OOBEKTOM F€HETUYECKUX UccaenoBaHuii. Mx
00BbENIMHEHNE C MOJIEKYJISIPHOW T€HETUKOW U MOJEKYISIPHONW MEIUIUHON
00ecTieunJIo CUHTETUYECKUIA TTOIXO/ K MPOOJIeMe HACIEICTBEHHOCTH.

CoBpeMeHHasl TeHeTHKAa TECHO B3aMMOJEUCTBYET ¢ (pyHIaMEHTAJbHbI-
MU HayKaMu — (PU3UKOM, XMMUEN, MaTeMaTUKOM, OMONIOTUEl, dKOoJIoruei
u ap. braronaps aToli B3aMOCBSI3U B CepeIMHE MPOIUIOTO BeKa MOSBUIUCH
CaMOCTOSITEIbHBIE CIIELIMATN3UPOBAHHBIE Pa3/esibl FEHETUKU: TEHETUKA Ye-
JIOBEKa, TMOMYJISIIUOHHAs TeHETHKA, IIMTOTeHETUKA, UMMYHOTeHETHKA, OH-
KOTeHeTHKa, hapMakoreHeTrka. OTHOCUTEIbHO HEAABHO B OOMXOJ Hallei
SKU3HU CTAJIA BXOJIUTDH TaKUE TTOHSTUSI U TEPMUHBI, KAK TEHOM, MOJIEKYJISIp-
Hasl LIMTOTEHETHKA, IKOJOTUYECKAsI TeHETMKA, TEHOMHUKA M TMPOTEOMMKA,
MOJIEKYJISIpHAST MEAUIIMHA.
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MennuiHCcKasl TeHeTMKa — COCTaBHAsSI YacTh TeHETUKU dejoBeka. OHa
M3y4yaeT 3aKOHOMEPHOCTH HACIEICTBEHHOCTH U UI3BMEHUMBOCTH C TOUKU 3pe-
HUS TTaTOJIOTUM YeJI0BEeKa.

Oco0bIii pa3fgen MEOIUIIMHCKON TEHETUKU TIPEACTaBIIIeT KIMHUYCCKas
reHeTHKa, UCCIeayIolias BOIPOCHI MaToreHe3a, KIMHUYECKUX MPOSIBICHUIA,
MUArHOCTUKHU, TPODUIAKTUKU U JICYSHUST HACIEICTBEHHBIX OOJIE3HEM.

3amaun MeTHIUHCKOI TeHeTHKH
1. M3ydyeHue poy reHeTUYeCKUX U BHEIIHUX (haKTOPOB B pa3BUTUM Ha-
CJICICTBEHHOM MaTOJIOTUH.

2. MI3yyeHue xapakTepa HacjleIoBaHUS U MPOSIBASHUS MaTOJIOTMYECKUX
TeHOB.

3. Pa3paboTka NPUHIMNIOB KjaccupUKaluu, TUArHOCTUKU U Tpodu-
JIAKTUKU HACJICACTBEHHBIX 3a00IeBAaHUIA.

4. MzydyeHue xapakTepa HacJlIeACTBEHHON MaTOJOTMU Ha MOJIEKYISIPHOM,
KJICTOYHOM, OPTAaHU3MEHHOM U TIOIYJISLIMOHHOM YPOBHSIX.

5. BeIsIBIeHUE paclpOCTpaHEHUs! HACIEeICTBEHHBIX OOJIe3HEH U BPOXK-
JIEHHBIX TIOPOKOB Pa3BUTHSI.

6. CoBepllIeHCTBOBaHME METOOB IeHHOI MHKEHEPUHU C 1IE/IbI0 TEHOTE-

panuy 1 OJIy4eHUSI HOBBIX JICKaPCTBEHHBIX BEIIIECTB.

7. llIupokoe U MOBCEMECTHOE BHEAPEHUE MEAUKO-TEeHETUYECKOIO KOH-

CYJIBTUPOBAHMSI.

8. PazpaboTka MeToa0B MpO(PUIaKTUKM HACTAEACTBEHHBIX 00JIE3HE.

Kaxk 00BbeKT reHeTMYeCcKMX MCClIeloBaHUl YeloBeK Upe3BbIYaiiHO CJIO-
JKeH. DTO CBSI3aHO B MEPBYIO 04Yepelb C OCOOCHHOCTSIMM €ro FeHeTUUeCKOi
OpraHu3aluy U CJIOXHBIM XapaKTepOM HacjedOBaHWs MHOTMX IPU3HAKOB.
VY yenoBeka Mo CpaBHEHUIO C APYTUMU MPEICTaBUTEISIMU KUBOTHOTO U pac-
TUTEJIBHOTI'O MUpa OYEHb OOJIBIIION TeHOM, COCTOSIIMIA U3 0KOJIO 18—22 ThIC.
TFe€HOB, UMEIOIINX 0KOJI0 3,3 M. nap HyKjaeoTuaoB. O011as A1MHa MOJEKYJT
JHK B Kaxmoit KJIIeTKe YeJIOBeKa COCTABIISIET OKOJIO 2 M.

W3 ob111ero KomyecTBa TeHOB YeJIOBEKA B HACTOSIIIee BpeMsT UIeHTU(U-
MpoBaHo 6oJjiee 20 ThIC. M OKOJIO MOJOBUHBI UX KapTUPOBAHbI HA UHAUBM-
IyaJIbHBIX XPOMOCOMaX.

1.2. MyTauumm kak aTmonoru4eckuin haktop HacneAcTBeHHbIX 60ne3HeN

OCHOBHBIC MCTOYHUKHM BO3HUKHOBEHUSI HACJICACTBEHHBIX OOJIE3HEH —
MmyTauuu (OT JIaT. mutatio — U3MeHeHue). MyTauuu — KOJUYEeCTBEHHBIE U
KavyeCTBeHHbIE U3MEHEHHUs B HACJIEACTBEHHBIX CTPYKTypax (TeHax, XpOMO-
coMax). MyTraumy BO3HMKAIOT BHE3aITHO, HACJIEIYIOTCS, ITOCTOSTHHBI B CBO-
€M IIPOSIBJICHUHU, JOCTATOYHO PEIKU, MOTYT ObITh BPEIHBIMHU, ITOJIE3HBIMU 1
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HeUTpaTbHBIMU. [10SBISIOTCS MyTalluK B pe3yJIbTaTe AeHCTBUS OMOIOTHYe-
CKUX, XUMUYECKUX U (PU3NYeCcKUX (PaKTOPOB.

Buonoeuueckue haxTopbl: BUPYChl, OAKTEpUU, MOOUJIbHbIE TEHETUUECKIE
3JIEMEHTHI, HEKOTOPEIe (DEPMEHTHI 1 JIp.

Xumuueckue dakropsl: uyxkeponnbsie JJHK 1 PHK, ananorn azotucteix
OCHOBaHUI HYKJEWHOBBIX KMCJIOT, MHOTHE aJKWIMPYIOIIME COCIUHEHUS,
MECTULIUABI, HEKOTOPBIE JICKAaPCTBEHHBIC ITperapaThl, OMOIIOIMMEPHI 1 JIp.

Duzuueckue GaKTOPbl: MOHU3UPYIOLIEE U YIbTPadHONIeTOBOE U3TyUCHUE,
BBICOKME W HU3KME TeMITepaTypbl, BBICOKOYACTOTHBIE TOKU U IP.

Brigenstor ciaemyromye TUITBI MyTaIniA.

1. 'eHHbIe (M3BMEHEHMS B COCTaBE TeHa).

2. XpoMOCOMHBIE (U3MEHEHUE CTPYKTYPHI XPOMOCOM).

3. 'eHOMHBIEe (M3MEHEHME YK ClIa XPOMOCOM).

4. IlutorurazmaTndyeckue (M3MEHEHUS HesIIePHBIX TSHOB).

OcHoOBHasl YaCcTb MyTallvii, BOSHUKAIOLIMX Y YeJIOBEKa, OTHOCUTCS K TeH-
HbIM MyTalusiM. OHHU cTy>kKaT MPUIMHON OOJMBIIMHCTBA HACIEICTBEHHBIX 3a-
0oJIeBaHMIA 1 BOBHUKAIOT HA BCEX CTamUSIX OHTOTeHe3a. ['eHHbIe MyTalun B
MOJABJISIIONIEM OOIBIIMHCTBE 3aTParuBaloT OJUH WM HECKOJIbKO HYKICOTH -
JOB (HYKJIEOTHU BKJIIOYAET a30TUCTOE OCHOBAaHUE, YIJIEBO MEHTO3Y U OCTa-
TOK (hocHOpPHOIT KMCIIOTHI).

Ha MonekynasipHOM ypoBHE MeXaHU3Mbl T€HHBIX MYyTallMii MOTYT OBITh
MpeaCTaBIeHbl B BUIE 3aME€H, BCTABOK, BbIMTAJEHUS U ITIepeMelIeHUsT HYKJIe-
OTUIOB B ITpeesiax OTACTbHBIX TEHOB, BEAYIINX K KAYeCTBEHHOMY M KOJTIYe-
CTBEHHOMY M3MEHEHUIO COOTBETCTBYIOLIMX OCIKOBBLIX MPOAYKTOB. ['eHHbIE
MyTalMU TMPUBOIST K U3MEHEHUIO TeHOTUIA U (DeHOTUIA U MOTYT Iepeaa-
BaTbCS U3 TIOKOJICHUST B TIOKOJICHME.

Kaxnplit yenoBeK YHUKaJIEH, a €ro YHUKAJbHOCTb CBs3aHa C MOJMMOp-
(GU3MOM T€HOB — W3MEHEHUSMU OTIEIbHBIX HYKJIEOTHIOB B MOJIEKYJIE
JHK, mpuBoasiuMu K U3BMEHEHUIO CBOMCTB reHa. [lonmuMopdHbIMEU TIpU-
HSITO Ha3bIBaTh T'€HbI, KOTOPHIEC MPEACTaBACHBI B MOIYJISLMU HECKOIbKUMU
Pa3HOBUIHOCTSIMU — aJLieJiaMUA. DOJIBIIMHCTBO M3BECTHBIX MOJIUMOP(U3-
MOB BBIpaKarTCs MO0 B 3aMeHaX OTHOTO HYKJICOTHAA, 00 B MU3MECHCHUU
yuclia ropTopsitomuxcs hparmeHToB JHK.

I'enbl B opraHu3Me MpencTaBieHbl ABYMST aJIESIMUA, ONMH YHAcCJIeI0BaH
OT OTLa, ApPyroii — oT Marepu. Ecim 06a ayrenss MIeHTUIHBI, TO OPTaHU3M
rOMO3HMIOTeH, €CJIM pa3Hble — rerepo3uroreH. ['eHeTHUeCcKKe MOIMMOPdU3-
MBI Y YeJOBeKa BCTPEYAIOTCSI TOpa3ao Yalle, 4eM MyTauuu. ['eH cuuTtaeTcs
MOJMMOP(MHBIM, €CIM €r0 CaMbIil PacIIPOCTPAHEHHBIN aJljIe/Ib BCTPEUYACTCS
MeHee ueM y 99% moaeii. OTamuyune MyTalKii OT TeHETUYECKUX MTOJIMMOPdU3-
MOB HOCHUT CKOpee KOJUYECTBEHHBII, YeM Ka4yeCTBEHHbIN, XapaKTep.
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