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CEMUOTUKA U KIIMHNYECKAS4A
ANATHOCTUKA HACJIEACTBEHHbIX
3ABOJIEBAHUA

OBLUME SAMEYAHUA

OoOmast BpadyeOHasl TOATOTOBKAa MpearojaraeT 3HaAaHWE KIMHHKO-
reHeaJIOrnIYecKOro MeToa, CHHIPOMOJIOTMUECKOTO TTOAX0a K JUarHOCTH-
K€ HAaCJIEACTBEHHBIX OOJIe3HEH, OLICHKU pPEe3yJIbTaTOB IapaKIMHUICCKUX
WCCeNOBAaHNM, OCHOBHBIX MPU3HAKOB M OCOOCHHOCTEH KIMHUYCCKUX
MPOSIBIICHUI HACJIECACTBEHHOM IATOJOTUH, OOIIMX MPUHIIMIIOB KJIWHU-
YeCKOUM AMArHOCTUKM, OCOOCHHOCTE OocMOTpa M (PM3UKAIBLHOTO 00CIe-
MOBaHUSI TAallMEHTOB M MX DPOICTBEHHMKOB. Pelaromiee cioBO B ama-
THOCTHKE HACIIEACTBEHHBIX OOJIE3HEH MMEIOT JIabopaTOpHBIC aHAJIM3BI:
HUATOTCHETUYECKIE, MOJICKYIIPHO-TCHETUUECKNE, OMOXUMUIECKHUE U .
Nuadopmanms o HUX OymeT M3JI0XEHa B OTICIbHOM TJIaBe.

TepMUH «CHHAPOM» B KIIMHUIECKOI TeHETUKE YIIOTPEOISICTCS HE TOMb-
KO IJIST 0003HAYECHUS COBOKYITHOCTU CHMIITOMOB, OOBCIMHEHHBIX CIM-
HBIM TIaTOTC€HE30M, HO U OJIs OO0JIE3HEH, COCTaBJISIONINX CaAMOCTOSITENIb-
HBIC HO30JIOTUYEeCKHE eanHUIIBI. Ho3omornueck naeHTu@UIInpoOBaHHbBIC
HacJICACTBEHHBIC OOJIE3HM HA3BIBAIOT CHHIPOMAaMU. DTO OOYCIOBJICHO
TeM, UTO TaKue HO30JIOTMYecKHe (OPMBI OBIIM IIepBOHAYAIbHO OITHCA-
HBI KaK CHMIITOMOKOMIIJIEKCH 0e3 IMOHMMAaHMs WX 3TUOJOTHU. XOTS B
JalibHEelIIeM paciingpoBbIBaIach HACIEACTBEHHAS MPUPOJA (ITUOJOTH )
JaHHOTO CUMIITOMOKOMIIJICKCA MM CHUHIPOMA BIIJIOTH OO €TI0 TIOJHOMU
TeHeTUIECKON XapaKTepUCTUKHN (XPOMOCOMHEIC 0OJIC3HM, TeHHBIE 00JIe3-
HU, MUTOXOHIpPHWAJIbHBIC OOJIe3HM), 3a HACJICACTBCHHBIMHU OOJIC3HSIMMU,
CHayajla ONMCAaHHBIMU KaK CUHAPOMBbI, COXPAHUJICSI TEPMUH «CUHIAPOM».

Hampumep, mocie pacmmdpoBKY 3THOJOTUH cuHApoMa KiraitHdenrepa
OblJIa TIOTMBITKA Ha3bIBaTh ero Oojie3Hblo KiaiiHdenTepa, HO oHa okasza-
Jlach O€3yCITeIIHOM.

TepMUHBI «00JE3Hb> U «CHUHAPOM» JJIs HACJIEACTBEHHOW ITaTOJIOTUH
paBHO3HAUHBL. J171s1 0003HAYEHMSI HEKOTOPBIX HO30JIOTUUECKUX (DOPM YIT0-
TpeOIA0TCa 00a TepMUHA (HampuMep, 6oe3Hb JlayHa, cuHapom JlayHa).
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OmHako 0o, UMeIoIIne CMHAPOM JlayHa, M UX OMEKYHBI, 110 TOHSITHBIM
MPUYMHAM, YyBCTBUTEIBHBI OTHOCUTEILHO UCIIOIb3YEMBIX JIJIST OITACAHU S
3TOTO XPOMOCOMHOTO COCTOSTHUSI TEPMUHOB. B CBSI3M ¢ 3TUM mocie uaeH-
TUPUKAIIUI XPOMOCOMHOI OCHOBBI cuHIpomMa dayHa B 1959 1. mocTeneH-
HO CTaJIl TIPUMEHSITh TEPMUH «TPUCOMUS 21».

OCOBEHHOCTU KJIMHUYECKUX NPOSABJIEHUN
HACJIEACTBEHHOW NMATOJ1IOIMU

JIro60if Bua matonoruu (MHGEKIUU, OXOTH, TPaBMbI) MMEET CBOU
3aKOHOMEPHOCTH KJIMHUIECKOTO MIPOSIBIICHU S, B OCHOBE KOTOPOTO JIEXKUT
B3aMMOJIEHCTBHE TTOBPEXK IAIONIETO (haKTopa ¢ OPTaHU3MOM. 3HAHUE 3TUX
3aKOHOMEPHOCTEH MOMOraeT Bpady B AUATHOCTUKE 3a00JIEBAaHUN U Jiede-
HUU OO0NBpHBIX. HaciencTBeHHasT MaToONOTHSI, HECMOTPS Ha OTPOMHOE
HO30JIOTMUYECKOe MHOTroo0Opasue, MMeeT CIeIu(puIecKrue 4epThl, KOTO-
pblc HEOOXOAMMO 3HATh Bpady B KaueCTBE OPUEHTUPOB B JUATHOCTUYE-
CKHUX MOMCKaX.

B ocHOBe KJIMHWYECKMX ITPOSIBICHWI HACICICTBEHHOW ITaTOJOTUH
JIeKaT TeHETUIeCKHe 3aKOHOMEPHOCTH ACHCTBUS M B3aMMOACHCTBIU S TCHOB.
Hwuke n3moxkeHBI 001IMe TTpU3HAKW HACICACTBEHHBIX OOJIC3HEH, TTO3BOJISI-
JOIIIMe Bpady 3aIlof03PUTh POJIb HACIECACTBEHHBIX (DAKTOPOB B 3TUOJOTHU
¥ MaToreHe3e 3a00JIcBaHMSI.

CemeliHblli xapakTep 3aboneBaHus

Ecnn Bpayd Mnmpu 06CJ16,HOBaHI/II/I 00JILHOTO I10JIy4a€T CBECACHUA O CXOO-
HBIX CJIydyasdax 3a00yieBaHUS B CEMbLEC, TO I3TO IIPAMO YKa3bIBA€T HaA HX
BO3MOXHYIO HacJIeACTBeHHYI0 npupony. [Ipu cemeitHbIX ciayuyasix 3aboJie-
BaHUA HGO6XO,E[I/IM BTOpOI))I oTan O6CHCI[OBaHI/I$I 6OJILHOFO, HaHpaBJICHHbeI
Ha nuddepeHInanbHyI0 JMaTHOCTUKY HacJIeICTBEHHO# 60e3Hn. B To ke
BpEMA 3a00JieBaHUE TOJIBKO Y OOJHOro 4JICHa pO,Z[OCJIOBHOfl HE€ MCKJIIOYAECT
HaCJICACTBEHHOI'O XapaKTeEpa 6OH63HI/I, ITIOCKOJIbKY 3a001eBaHNE MOXKET
OBITH pe3yJabTaTOM HOBOM HOMHHaHTHOfI MyTallMM y OAHOTIO M3 pOAUTC-
JIeWi UM TeTePO3UTOTHOCTU O0OUX POAMTENICH IO pelecCUBHON 00e3HU
(cerperanmst MyTaHTHOTO (heHOTHIIA).

XpoHunyeckoe NnporpeaueHTHoe peunguempylollee TeyeHme
HaCJIC,Z[CTBCHHbIC 6OJIC3HI/I, HAaYMHAIIIMNECA B JT1000M BO3pacCTe, UMCIOT
XPOHHMNYECKOC TECUCHUEC C HpOFpCHHCHTHOﬁ KJIMHUYECKOI KapTHHOfI.
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I[IpuBegeM HECKOJIBKO IIPUMEPOB. XpPOHMYECKAas MHEBMOHMS C
OpOHXO3KTa3aMu (POopMUPYETCS y IeTel ¢ JIeTOYHON (OpMOil MYKO-
BUCHMIo3a. JJIUTeIbHBIE pacCTpPOMCTBA NMUINEBApPEHMUS BO3HUKAIOT
Npu LeJuakKuu (CMHOHUM: TJIIOTEHOBAs SHTEPOIATHUS), KHIICYHOU
¢opMe MYKOBUCLMIO3a, AMcaXapuma3HOW HemOoCTaTOUYHOCTHU. [detu
¢ muonmucTtpodueir [iomeHHa MOCTENEHHO TEpSIOT IBUTaTEIbHYIO
aKTUBHOCTh M3-3a aTpoduU MBIIII. B cBSI3M ¢ IpOrpemueHTHBIM
TeYeHHeM 3Ty OOJIe3Hb Ha3BIBAIOT IMPOTPECCUPYIOMIEH MBIIIEIHOMN
IuCTpoduei.

MHuorue HOBBIE (DOPMBI HACJCACTBEHHBIX OOJIE3HEH OBIIM OTKPHITHI
Ipu 00CIeIOBAHNH JIOIEH ¢ XpOHMUYECKOM MaTOJOTUCH.

XpoHUYECKHUI TIpollecc IPU HACICACTBEHHBIX OOJIE3HAX pas-
BHUBAeTCSI B pe3yjbTaTe MOCTOSHHOTO NEHCTBMS MYTAaHTHOTO TeHa.
XpoHHU3auusg W MPOTPEANECHTHOCTh OMHOTO M TOTO XK€ 3a00JieBaHUS
MMO-pa3HOMY BBIPaXXeHBI Y Pa3HBIX OOJBHBIX, YTO OOBSICHSIECTCS B3aM-
MOAEeCTBMEM TEHOB (TEHOTHUII KaXXJIOTro 4YeJioBeKa WHIAMBHIYAJICH).
PenunuBupylomee TedyeHUE HaCIEACTBEHHBIX OOJIe3HE 0OOycIoOBIe-
HO U TeHETUYCCKUMU, U CpemoBBIMU (akTopamMu. K TeHeTHUYeCKUM
NPUINHAM OTHOCSITCSI OCOOCHHOCTU (YHKIIMOHMPOBAHUS TEHOB Yy
OOJIBHOTO, T.€. PEryISIINUS UX aKTUBHOCTU B YCTAaHOBJICHHBIX T€HOTHU-
oM npenenax. CpemoBbie (aKTOPHI — 3TO W OCJIOXHEHUS OCHOBHOTO
MaTOJOTUIECKOTO Mpoliecca (AKTUBAIIMSI MUKPOOHOTo hakTopa, Hapy-
IeHWe MUTAHUS), U TOTMOJHUTEIbHBIC MOBPEXKIAIONMINE BO3MEHCTBUS
(oxmaxmeHue, MHOEKIINHU, CTPECCHI).

Cneumndunyeckmne CUMMNTOMbI
HacnepcTBEeHHbIX Oone3Hen
Penko BcTpeuarommecs: CIeIIN-
duyeckre CUMIITOMBI WJIH WX
coyeTaHUsI TalOT OCHOBaHUE
IyMaThb O HACJEICTBEHHON IpHU-
pone 3aboneBaHusi. Hampuwmep,
BBIBMX WJIM TOIBBIBUX XpyCTaJMKa
I1a3a XapakTepeH I CUHIPOMOB
Mapdana, Beitnsg—Mapuezanu u
romMmouucTUHYpuu. loiyObie ckie-

pbl OBIBAIOT TIPU HECOBEPIICHHOM
OCTEOTeHe3e M HEKOTOPBIX IPYTUX
00JIE3HSIX COCMMHUTEIBHON TKaHU.

Puc. 3.1. I'pyOble yepThl JIMLA Y Majlb-
YMKa ¢ MYKOMNOJHMCAaXapuao30M (CHH-
poM XaHTepa)
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Puc. 3.2. ledopmupoBaHHass TpyaHas
KJIeTKa (KuleBumHas Win «kKypuHas»  Puc. 3.3. XKenHmunHa ¢ axoHmporia-
Tpyab) Ipu cuHapome Mapdana 3uen

[Mpu ankanToHypuu Moua Ha nesieHKax TeMHeeT. OT 60IbHBIX (PEHUTKETO-
HYypUeil UCXOAUT MBIIIMHBIN 3amax. [Ipu KpOBOTOUMBOCTU MOXHO AyMaTh
o Oone3nu dhon Bunnebpanna uiam o remodunuu. [pyOble yepThl aula
uMelT OONbHBIE ¢ MyKomohaucaxapunozamu (puc. 3.1). AcTteHuueckoe
TeJIOCTIOXeHUE ¢ AeOPMUPOBAHHON T'PYIHON KJIETKON BCTpEUaeTCs Mpu
cuaapome Mapdana (puc. 3.2). HempormopimoHaibHble KOHEUHOCTH U
TYJIOBUILIE, HU3KWUI POCT, CBOEOOPA3HBIN JUIEBOIl 4epemnm TroBOpsIT 00
axonaporiasuu (puc. 3.3). [lpaBo-, JI€BOCTOPOHHSISI aCUMMETpPUS pa3-
MEpOB JIMIa U KOHEYHOCTE! TMO3BOJISIET MPEANoaaraTb HACIeICTBEHHYIO
reMurniepTpoduio (puc. 3.4).
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Puc. 3.4. Temuruneptpodust tuna (a, 6) 1 HUKHUX KOHEYHOCTEH (B) (HO30JI0TYe-
ckas ¢hopMa — reMurunepTpodusi)

MHOXeCTBEHHbIEe NaToJsIoru4eckue USMeHeHUs OpraHoB
n cuctem

IlepBuuyHOE BOBJIEYEHUE B MATOJOIMYECKMIA IIPOLIECC MHOIMX OPTaHOB
WJIM JaXKe CUCTEM IMO3BOJISIeT JyMaTh O HAC/IEACTBEHHOM! IpuuKrHe 3a00ie-
BaHUS. BOJBLIMHCTBO MYTaHTHBIX T€HOB, BbI3bIBAIOLIMX HACIEACTBEHHbIE
0oJie3HU, JAIOT IIEHOTPOMHbIA 3(hGEKT, B pe3yabTaTe 4ero B IIPOLIECC
BOBJIEKAIOTCSI MHOTHE OPraHbl.

IlneiioTponHoe AeiicTBHE TeHA (TUICHOTPOITUST — BIAWSHUE OTHOIO IreHa
Ha (opMHUpOBaHME HECKOJbKMUX IPU3HAKOB) — YHMBepcajbHasl IeHe-
TUYECKasl 3aKOHOMEPHOCTb, MMEIoLIasl IPSIMOEe OTHOILIEHUE K KIAMHUYE-
CKUM IPOSIBJICHUSIM HACAEACTBEHHOM MaTOJOruu. X0OpOIlo U3BECTHO, YTO
J1100asi MOHOIEHHO JeTepMUHMpyeMasl HacjJeICTBeHHasi 00Jie3Hb Bceraa
MIPOSIBJISIETCS. HE OTAEJIbHBIM CUMIITOMOM, a CIIeLU(DUIECKUM COYeTaHUEM
WM KOMILIEKCOM HapylleHMH pa3HbIX opraHoB u cucteM. C KJIMHUKO-
FEHETUYECKOM TOYKU 3peHMsI HEOOXOAMMO Pa3/inyaTh MIEPBUYHYIO U BTO-
PUUYHYIO ILJIEHOTPOIIHIO.

BaxHOCTh KOHLENUMM IUICHOTPOMUU IS MEAULIMHCKON IeHETUKU
He pa3 mepecMarpuBajachk. I[lepBoHauyajibHOE€ MHEHHUE, YTO BCE ACIEKThI
deHOTHIIA U, CIEI0BATEIbHO, BCE IPOSBICHUS MEHICIUPYIOLIEIO CUH-
IpoMa 3aBHCAT OT ONHOW (QYHKUMHM (MAU AUCHYHKIMHU) MYTaHTHOI'O
ajulelisl, MOCTOSIHHO IOAKPEIISJIOCh AokKa3aTeabcTBamMu. OaHAKO BOC-
MPUSITHE BaXXHOCTU IJIEMOTPOMUM MOCTEIIEHHO YMEHbIIAI0Ch, OCOOEHHO
B 1940-x romax, Koraa Oblia c(popMyJIMpoBaHa TMIIOTE3a «OJWH I'eH — OIWH





