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3andaTue 1
HACJNIEACTBEHHOCTb W NATOJNIOrNda

emp 3anaTusa: (opMupoBaHue OOILIMX TpeNCcTaBICHUN 00 3TUOJIOTUM,
ratoreHese, KJIMHUYECKUX MPOSBICHUIX U KiaccubUKalMU HACIEACTBEH-
HbIX 00JIE3HEH.
CTyneHT 10JKeH 3HATh:
® poJIb U 33Ja4l MEIUIMHCKOW IeHeTUKU B OOILIEi cucTeMe 31paBOOX-
paHeHUs,;
® IPUYMHBI BOSHUKHOBEHWSI HACJIEICTBEHHOM MaTOJIOTUH;
e KJlaccu(UKAIMIO MyTallMii KaK IPUIMH HACJIeICTBEHHBIX O0JIe3HEH;
e xJiaccH(UKAIMIO HACJIEACTBEHHBIX O0JIC3HEIA.
CryaeHT 10/KeH YMeTh:
® Paco3HATh HACJIEACTBEHHbII XapakTep 3a00JeBaHus;
® OLICHUTH BKJIAI BHEIIHUX (PAKTOPOB B BOBHMKHOBEHME HACJICICTBEH-
HOro 3abo0j1eBaHus y mpodaHaa.

Beepnenue B MeULMHCKYHO FEHETUKY

CoBpeMeHHasl TeHeTHKa, PYKOBOICTBYSCh OOIIMMMU IMPUHIUAIAMU Op-
raHM3allM BCETO XXUBOTO, TECHO B3aMMOACHCTBYET C (DyHIAMEHTAIbHBIMU
HayKaMu — (U3UKOM, XMMMEH, MaTeMaTUKOM, OMOJIOTHEH, SKOJOTHEH U
IpyrumMu Haykamu. Cpean OMOJOrMYeCKUX TUCUUIIIMH TeHEeTHKa 3aHUMAaeT
ocoboe nojoxkeHue. OHa U3ydyaeT YHUBEPCaIbHbIE JIs1 BCEX KMBBIX CYIIIECTB
3aKOHBI HACJEACTBEHHOCTU U M3MEHUYMBOCTH, PACKpbIBasi CYIIHOCTb BOC-
TMPOU3BEACHUS KUBBIX (POPM B CJIEIYIOIINUX MTOKOJEHUSIX.

bnaromgapst TecHOl CBSI3U COBPEMEHHOM reHeTUKU U (pyHAaMeHTasb-
HbIX HayK B CEPEAMHE IPOLLJIOTO CTOJETUS TOSIBUJIUCH TAKUME CAMOCTO-
SITEJIbHBbIE CHNEUUAJIM3UPOBAHHBIE pa3liejbl TE€HETUKU, KaK TeHEeTuKa
YeJI0BeKa, MOMYISIIMOHHAA TeHETUKA, IIMTOTEHETUKA, UMMYHOTEHETUKA,
OHKOTeHeTUKa, (hapMaKoreHeTuKa, a Mo3aHee MOJIEKYJsIpHasl LIUTOreHe-
TMKa, MOJIEKYJIsIpHAsl MeIULIMHA U Ap. B 00uxoa Halle XKu3HU CTaaud BXO-
IIUTh TAKUE TOHSATHUS U TEPMUHBI, KAK TEHOM, TEHOMHKA, 9KOJIOrnyecKas
TeHETUKA.
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3HaueHue TeHeTUKY JJIsI MEAUIIMHBI OTpoMHO. biiaronapst BHeapeHUIo B
MMPaKTUIECKOE 3IpaBOOXPaHEHNE HOBEUIIIMX METOI0B MOJIEKYJISIPHOM TeHe-
TUKW Y MOJIEKYJISIDHOM [TUTOTEHETUKH YIAETCS HE TOJIbKO KapTUPOBATh TEHBI
4esloBeKa, HO U UIEHTU(MUIIMPOBATH B HUX MYTallUM, BbI3bIBAIOIIME PA3BUTUE
HacJIe[ICTBEHHBIX 3a00JieBaHMii. COBpeMeHHasi TeHeTUKa MOJIyYnia BO3MOX-
HOCTH paboTaTh C N30JMPOBAHHBIMA T€HAMU (YIAJIOCh HE TOJIBKO BBIIEINTD
reH, HO ¥ CUHTE3MPOBaTh €ro B UNCTOM BHJIE), ObLIM HaIEHBI MOKA3aTe/Ib-
CTBa BKJTIOUYEHMUST B TEHOM UyKepOAHON nH(popMaIiuy U GyHKIIMOHUPOBAHUST
ee B KJIETKaX KMBOTHBIX U YeJIOBeKa.

Tenemuka (rpeu. geneétikos — OTHOCSIIUICA K POXICHUIO, IMPOUCXOXK-
JEHWIO, OT genos — Pojl, MPOUCXOXIEHNE) — HayKa O HACIEeNCTBEHHOCTH U
U3MEHYUBOCTHU. TepMuUH genetics ipeyioxxui B 1905 r. aHrmuiickuil 6uosor
V. Barcon (W. Bateson, 1861—1926) kak Ha3BaHWE CBOC KHUTH.

OduinmanbHON AaTON POXIEHUSI TEHETUKU KaK HAYKU MPUHSITO CUU-
tath 1900 T., Korma He3aBucuMo ApyT ot npyra . ne ®@pus (lomwranmous),
K. Koppenc (I'epmanust) u K. Uepmak (ABCTpusi) Ha pa3HbIX OMOJIOTMYECKUX
00BbEKTaxX YCTAHOBUJIM TE€ € 3aKOHOMEPHOCTH, 4To U 40 romamMu paHblIe
I'. MeHnenp, KOTOpPOro Mo MpaBy CYUTAIOT OCHOBATEJIEM HOBOTO HAYyYHOTO
HarpaBJeHUs.

Tenemuka uenrosexa — Hayka, u3ydarolasi 3aKOHOMEPHOCTH HacJIeI0Ba-
HUST HOPMaJIbHBIX U TIaTOJIOTMYECKUX TTPU3HAKOB YeJIOBeKa, CBOe0Opa3HbIi
(yHIaMeHT Bceil MEIUTLIHBI.

Meduyunckas ecenemuka SIBJSIETCSI COCTaBHON YACThIO TEHETUKU YEJIOBEKA
U U3y4yaeT HaCJeNCTBEHHbIE 3a00JieBaHMsI, 3aKOHOMEPHOCTU HACJIEICTBEH-
HOCTU Y U3MEHUYMBOCTU C TOYKU 3PEHUSI MATOJIOTUM YeJIOBEKa, a UMEHHO:

® [IPUYMHBI BOBHUKHOBEHMSI, TTATOTeHE3 HacIeICTBeHHbIX Oosie3Helt (HB);

® XapaKTep UX HACJIETOBAHUS B CEMBSIX;

® pacrpocTpaHEeHUE B MOMYJISILIMSIX;

® [IOMYJISIIIMOHHBIC YACTOTHI;

® [IPOIIECCHI Ha KJIETOYHOM M MOJIEKYJISIPHOM YPOBHSIX.

Oco0bIii pa3ien MeIUIIMHCKON TeHETUKY COCTAaBIISIET KIIMHUYECKas TeHe-
THUKa, WCCIEAyIoIas BOMPOCHl 3TUOJOTUH, MaTOreHe3a, KITMHUYECKUX MPOo-
SIBJIGHUWIA, TMAarHOCTUKM, MpoduiiakTuku 1 teyenus HB.

M3ydyeHne TeHETUKM YesIoBeKa CBSI3aHO C PSIIOM OCOOCHHOCTEM M 00b-
€KTUBHBIX TPYIHOCTEIA:

® CJIOKHBIY TEHOM;

® [T03/THEE TTOJIOBOE CO3PEBAHUE U pellKasi CMEHA MOKOJICHUIA;

® Majioe KOJIMYECTBO MOTOMKOB;

® HEBO3MOXHOCTb 9KCTIEPUMEHTUPOBAHUS,;
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® HEBO3MOXXHOCTh CO3JaHUSI OAMHAKOBBIX YCIAOBUIA XKU3HU.
3agayn MeIUIIMHCKOI TeHETUKH:
® Y3y4yeHUe POJIM TeHeTUYECKUX M BHEITHUX (paKTOPOB B pa3BUTUM Ha-
CJIEICTBEHHOM MAaTOJIOTUU;

® y3ydyeHue XapaKTepa HacjleIOBaHUs U YCIIOBUS IIPOSIBICHMSI ITATOJIOT M -
YECKMX TCHOB;

¢ pa3zpaboTKa MPUHIIUIIOB KJlacCU(UKalMK, IMarHOCTUKK U TIpoduIaK-
TUKM HACJIEACTBEHHBIX 3a00JIeBaHUIA;

® 3ydyeHue XapaKTepa HacJIeACTBEHHOI MaTOJOTUM Ha MOJIEKYJISIPHOM,
KJIETOYHOM, OPraHM3MEHHOM Y MOMY/ISILIMOHHOM YPOBHSIX;

® 0OCOOEHHOCTH PacTpOCTPAaHEHMST HACIEACTBEHHBIX OOJIE3HENH W BPOXK-
JIEHHBIX TIOPOKOB Pa3BUTHS;

® COBEPILIEHCTBOBAHME METOAOB FeHHOM MHKEHEPUH C LIEIbIO TeHOTepa-

1Y 1 TOJIYYEHUSI HOBBIX JIEKAPCTBEHHbBIX BEILIECTB;
® IIMPOKOE U IMOBCEMECTHOE BHEAPEHME MEIMKO-T€HETMYECKOIo KOH-
CYJIBTUPOBAHMUS;

® Pa3BUTHE METOIOB IIPEHATAIbHOM IMAarHOCTUKM;

® BEISIBJICHUE MyTareHHBIX (DAKTOPOB M pa3paboTKa METOIOB X HEWTpa-
JIN3aLu;

® BLISIBJIEHUE TeHETUYECKUX (DaKTOPOB PUCKA MHOTO(MaKTOPHBIX 3a00J1e-
BaHUMN.

B nHacrosiee BpeMs 6osiee 6000 Goste3Hel KiiacCuPUUMUPYIOTCS KakK re-
HeTndeckue, u3 Hux cBbiiie 1000 MOryT OBITh BBISIBJIEHBI €11Ie 10 POXICHUS
pe6enka. M3BectHo 6osee 6500 mytauuii B 3500 JIoKycax, MHOTHE U3 KOTO-
PBIX BEI3BIBAIOT HACIICACTBEHHBIC 3a00J1eBaHMs. EXXKerogHO perucTpupyeTcst
B CpPEeIHEM TPY HOBBIX HACJIENCTBEHHBIX 3a00JIeBaHMsI, KOTOPbIE BCTPEUaloT-
cs B TIpaKTUKE JII00OTO Bpayva.

B 1970-x rr. 06beM reHeTMYEeCKOro rpysa (XpOMOCOMHbBIE, MOHOTEHHbIE
¥ MHOTro(akTOpHbIC 3a00JeBaHUsI) Ha BeCh IEPUOJ XM3HM UYeJIOBEKa CO-
crasistn 10,5%. B 2000 r. atot rpy3 yBenuuwics 10 75% (HaydHbIii KOMUATET
OOH). Otcrona BeiBo: B XXI B. y Kaxka0ro 1oxxuBiiero a0 70 et mposiBUTCS
KaKoi-JIn00 HACIEeACTBEHHBIN qedeKT.

ITo maHHBIM MHOTOUMCIEHHBIX UCCIEIOBAHUI, «T€HETUYECKUI TPy3» I10-
MyJISIUUK B 1IeJIoM cocTaBisieT 5—7% wnn 50—70 HoBopoxkaeHHbIX Ha 1000,
13 KOTOPBIX:

¢ BIIP (BpoxaeHHBIE TOPOKK pa3BUTHsI) cocTaBisior 20—25 (2—5%);

® reHHbIe Oosie3H — 7—17 (okono 1%);

e MHOTO(bAaKTOpHEIE 601e3Hn — 8—12 (3—3,5%);

® XpOMOCOMHBIE 60Jie3HN — 5—8 (okoJ0 0,5%).
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M3BeCTHO, YTO Yy 4YeJIOBEKA C BO3PACTOM ITOCTOSIHHO IIPOMCXOIMUT CMEHA
«IIpoduIIsT» HACTEACTBEHHOM MATOJIOTUH, HO BEJIWYMHA 3TOTO «Tpy3a», Kak
MPaBWJIO, OCTAETCSI HEM3MEHHOIA.

ITo manHbpiM BcemupHoii opranusauuu 3apaBooxpaHenusi (BO3), 40%
cJIyyaeB paHHEH TeTCKOM CMEPTHOCTUA Y MHBATUAHOCTA U 50% BBIKMIBIIIEH
00yCJIOBIEHBI HacaeaCTBeHHOM naTojorueii. Ot 3 10 5% XUBOPOKIEHHBIX
TOSIBIISIOTCS Ha CBET C BPOXKIEHHBIMU ITOPOKAMM Pa3BUTHSI.

I'eneTnuyeckuii rpy3 10 poXXACHUST peOeHKa MPOSIBISETCS KaK OecIioaue
U CIIOHTaHHbIE a0OPThI, MEPTBOPOKIECHMSI, BPOXKICHHbIC TTOPOKU Pa3BUTHS
(BITP) nnm xak mociaenacTBUsl CEHCUOMIM3AllM MaTepUHCKOTO OpraHru3Ma
aHTUTeHaMU TToaa (pe3yc-KOHMIUKT U 1Ip.).

l'eneTnyeckuii Tpy3 B MOCTHATAJIBHOM IIEpHOIE B 3HAYUTEIBHON Mepe
oIrpenessieT paclpOCTPAaHEHHOCTh XPOHMYECKUX HEPBHO-TICUXUYECKMX U
COMAaTUYECKUX 0O0JIe3Hel, BHOCUT CYILECTBEHHBII BKJIAA B MHBAJIMIN3ALINIO
HaceJIeHUsI, 0COOEHHO JETCKOrO BO3pacTa.

BpoxxneHHass W HaclIeACTBEHHAsI MATOJIOTUS MMEET IIMPOKOE paciipo-
CTpaHeHUe B AETCKOI 1 B3pocioi monyisiuuu. [Toutn y 70% mroneit B Teue-
HUE UX KU3HU IIPOSIBIISICTCS XOTsI ObI OTHA TeHETUYEeCKAask aHOMaJIusI, CKa3bl-
BaroLlasiCsl Ha IPOJOJIKUTEIbHOCTU KMU3HM, 3a00J1eBaeMOCTU, pabOTOCIIO-
COOHOCTH M T.JI.

B meanarpuyeckux KIMHUKaAX OKOJO 50% OGOJBHUYHBIX KOEK 3aHSITO
OOJIbHBIMU C HACJIEACTBEHHBIMU 0OJIE3HSIMU (T€eHHBIE, XPOMOCOMHBbIE) WU
MHorodakTopHbiMU 3a00aeBaHusIMU (M®D3). OT HacIeICTBEHHBIX U BPOX-
JIEHHBIX 3a00JIeBaHUIA €XKEeTOIHO YMUPaIOT 25% nereii B BO3pacTe 10 OJHOIO
roga. 'eHeTHUeCKMii BKJIa[ B MHBAIMAU3UPYIOLIKE 3a00JieBaHuUs [yMCTBEH-
Hasl OTCTAJIOCTh, NEeTCKUit 1IepebpanbHblii Tapanmd (JILIIT), caermora, ryxo-
ta, BITP u ap.] cocrasiser 30—50%.

ITo maHHBIM MUPOBOIi JTUTEPATYpPhl, 0KOJI0 50% mnepBUYHOro reHodoHIa
He BOCIIPOM3BOAMTCS B CJEAYIOIIEM OKOJIEHUM U3-3a:

® CIIOHTAHHBIX a00pTOB — 15%;

® MepTBOPOXIEHNI — 3%;

® HeOHATaJIbHOI cMepTHOCTU — 2%;

® CMEPTHOCTH 10 HACTYIUICHUsI PEIIPOAYKTUBHOTO nepuona — 3%;

® 6e3bopauns — 20%;

¢ OecruiogHbIX OpakoB — 10%.

I'eHeTnyeckass KOMITOHEHTa IJII BCEX 3THUX SIBJICHUIN pa3iuvHa, HO B
cpenHeM oHa cocrasisieT 20—30%.

ITo muenuto akagemuka H.I1. boukoBa, oqHOTO M3 BeAyIIMX MEIULIMH-
CKUX TeHETHMKOB COBPEMEHHOCTH, «0e3 MOHUMAaHUS (PyHIAMEHTAIbHbBIX OC-





