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BBenenne B MeAMUMHCKYKW redHeruky. IlomyasimuonHo-
CTATHCTHYECKHI METOJ B MEIUIMHCKOM reHeruxe'. Meaununckas
reHeTUKa Kak Hayka. MeToasl MEIUIUHCKOH TI'eHETHKH.
[TormymAMOHHO-CTATUCTHYECKUIT METOJ] M3YYECHHUSI HACIECICTBEHHOCTH
yeroBeka. OcoOeHHOCTH MOMyJSALMi yenoBeka. ['eHeTnueckuil rpys
nomyssnui.  ['ereporeHHocTs W MOMUMOPGU3M  TTOMYJISIIHIA.
WNuO6pununr, ko3dduuuent naOpuanHra. Pacuer reHeTHYECKOToO pucKa
HaCIIeICTBEHHBIX 3a00/1eBaHMIA".
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KanHuko-reHeajorndyeckuii W OJHM3HENOBBIH  MeTOAbI B
MEeIMIMHCKON renernke!. MeaunuHcKas TeHETHKAa KaK HayKa.
OrmpeziesieHne W COJAEp)KaHUE TEHEATOTHYECKOTo MeTojAa, 00JacTh
NpPUMEHEHHs.  DTambl  MPOBEACHHUS  KIMHUKO-T€HEaTOTHYECKOTO
obcnemoBanusi. (OCHOBHBIE TIOHSITHS, YCIOBHBIE O0O3HAYCHUS,
MeToquka  cOopa  reHealoruueckol — mHpopManuu,  (HOpMbI
NPEJCTaBICHUS JaHHBIX W TPaBUJa COCTABICHUS POIOCIOBHBIX.
bru3HEeNoBBId  METOJA:  MOHATHE  OJM3HEIOBOCTH, THIIBI |
MPOUCXOXKJICHUE OIM3HEI0B, YacTOThl POXICHHUS OJM3HENOB U
HacJIeyeMoCTh  Onmu3HeroBocT. Mcmonb3oBaHue — OJIM3HEIIOBOTO
METO/1a [T FeHeTUYECKOro aHaIu3a’,
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BuoxuMuyeckue HM UHMTOTeHEeTHYECKHE MeTOAbl IMATHOCTHKH
HacJIeACTBEHHBIX 3a0oJieBaHmiil. bBuoxumuyeckue MeTonsl B
MEIUIMHCKOW T'€HETHKE: 3HAYEHUE B JIMArHOCTHKE HACJIEICTBEHHBIX
MOHOT€HHbIX  3a0ojeBaHUil  ((EHWIKETOHYpUH, TallaKTO3E€MUH,
00JIE3HM KJIGHOBOTO CHpOINa, MUOTOHMYECKOW mauctpoduu, Oone3Hu
Bunscona-KonoBasioBa u p.) u MylnbTU(QaKTOpHAIBHBIX 3a00I€BaHUI
(BBISIBIIEHUE HACIICICTBEHHOW MPEAPACTIONOKEHHOCTH K 3a00JIeBaHUSAM
KPOBHU, CEpPIAEYHO-COCYJIUCTON CHCTeMBI H 1p.). buoxummueckuit
CKDUHHMHT  HOBOPOXJCHHBIX. l'ocynapctBeHHbIE MpOrpaMMbl
CKPUHUHTOBBIX HCCIeIOBaHuH HOBOPOXKJICHHBIX B PO.
[{uTonmornyeckass JTUArHOCTHKA HACJIEICTBEHHBIX 3a0oNeBaHMiA U
XPOMOCOMHBIX CHHAPOMOB Yy dUeloBeka. Meroapl uHTEpQa3HOH
LIUTOTCHETUKU: TNPEUMYLIECTBA, BO3MOKHOCTH M OTpaHUYECHUS,

I




00IacTH IPUMEHEHHS .

MouieKyJIsIpHO-TeHeTHYeCKHEe METOABI B MEIHIIMHCKOI reHeruxe’.
MOJICKy.H}IpHO-FeHeTI/I‘-IGCKI/IC MECTOABI: CyTb, YHHUBCPCAJIbHOCTD,
BO3MOKHOCTH UX NpUMEHEHHs. OCHOBHBIE METOJIWYECKHE IPUEMBbI
JHK-nuarsoctuku.  Beigenenue,  pecTpukmus,  dJIEKTpodopes.

CoBpeMeHHbIe MOJICKYJISIPHO-IUTOTCHETHYECKUE METO/IBI
UCCIICIOBAHUS: npomeTadazHbIi aHams, droopeceHTHAs
THOPHIH3aLHST in situ, XpoMOcoMcHenU(pUIHbIC "

peruoncnenuduyunsie Monekysipabie 30061 [1LP u cekBeHupoBanue
JIHK?,

I1IT

MeTtoanl KAPTUPOBAHUS " UIeHTU(PUKATUT TeHOB
HACJIEACTBEHHBIX 3afosieBaHuii  venoBeka!. MexnyHapoaHas
nporpamma «['€HOM uenoBeKa»: 1eIW U 3aJadyd, pPe3yJIbTaThbl
BBITIOJIHCHUS, KJIMHUYECKUE TIPUJIOKEHHUSA. YPOBHU OpraHU3aIUU
reHOMa YeJIOBeKa, ero oomas xapakrepuctuka. OCOOCHHOCTH TeHOMaA
yesjoBeka.  MeToapl  JIOKajdu3alMd M KapTUPOBaHUS  TI'€HOB
HACJIEACTBEHHBIX OoJsie3Hel. Kocsennas JAHK-auarnoctuka
HACJICICTBEHHBIX 3a00JieBaHUM, €€ TMPEeUMYyIlecTBa W HEJOCTaTKU.
AHa.HI/I3 CHCIJICHUA TCHOB C TCHECTUYCCKUMHU MapKepaMI/I:
reHeTHYECKHEe OCHOBBI M YCIIOBHS IPHMEHEHHs METo/a .

III1

Hrorosoe 3ansitue 4:' «IlomyasiMOHHO-CTATUCTHYECKUH, KIMHUKO-
reHeaNornyeckuii, OIM3HeoBbIi, OMOXUMUYECKHE, IUTOIOTNYECKUE U
MOJIEKYJIIDHO-TEHETUYECKUE METOJbl B MEAMIMHCKOM TI'€HETHKE.
PacueT reHeTHYECKOro PUCKa HACJIEICTBEHHBIX 3a00/IeBaH i,

HacaeacrBenHocts M martoJiorusi. MoHOreHHble HacJjleCTBEHHbIE
3a60JeBaHus1, X 00mIasi XapaKTepucTukal. Polb HacIenCTBEHHOCTH
B IIaTOJIOTUH. OcoOenHoctu KJIINHAYECKHUX IIPOSIBIICHUI
HacleNCTBeHHOW maronoruu. Kiaccudukanus  HacIeICTBEHHOMN
MaToJIOTUU 4esnoBeka. [eHo- (eHo- W HOPMOKOMUU OOJe3HEH.
BpoxxnéHHble TOpOKM pa3BUTHS, HX MpuuuHbBL [‘amero-, Oiacro,
aMOpuo- u Qeronaruu. ['eHHbIE OO0JIE3HU: AITHOJOTHS, TATOTCHE3,
TeHeTUYeCcKass M  KIMHHMYECKass TeTepPOreHHOCTb.  MeXaHu3Mbl
naToreHe3a MOHOTE€HHBIX 3aboneBanuil. KnuHnueckuit nonumopdusm
TeHHbIX OoJie3HeH, ero mnpuuuHbBL. ['eHeTHyeckas TIeTepOreHHOCTb
MOHOTEHHBIX OoJie3Heil. ['eHeTMYeCKuid WMMIPUHTUHT, €r0 BHJIHI,

MCXAaHU3MBbI, MyTalluN I/IMHpI/IHTI/IHFaz.
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HacaencrBeHHbie 3a00/1eBaHus HEPBHOM cucrembi’.
Knaccudukanus, 3THONOTHS, MEXaHM3M TMAaTOreHe3a U OCOOECHHOCTH
KIIMHUYECKOW KapTHUHBI HACIICJICTBEHHBIX 0OJIE3HEH HEPBHOM CHCTEMBI.
DTUONOTHS, MEXaHW3M TaToreHe3a W OCOOEHHOCTH KIMHHYECKOM
KapTUHBI HACIICJICTBEHHBIX TEPBUYHBIX MBIIICUYHBIX  JTUCTPOPUit
(Muoguctpoduu [romenna - bekkepa, MUOTOHHYECKOH aucTpodun).
HacnencrBeHHnsie 3a00JsieBaHUS MMAPaAMUIHBIX nmyTein
(IeMUEeTMHU3UPYIOIIHE MOTOPHO-CEHCOPHBIE HEBPOIIATUH,
CIUHAJIbHBIE amMHOTpoduu JAeTckoro Bo3pacta). HacnencTBeHHble
3a00JIeBaHUS AKCTPAMPAMUIHON HEPBHOW CHUCTEMBI C MOPaKEHHUEM
MOAKOPKOBBIX simep (xopeu ['entunrrona, JJODA-3aBucumMon wu
JO®DA-He3aBUCHMON AMCTOHWUHM) W MO3KEUKa (HACIEACTBEHHOU
atakcun Opujpeiixa). OCHOBHBIE KIMHUYECKHUE TIPOSBICHUS] K METOIBI
OHoXuMHu4eckoil, muroreHeTnueckoit u JJHK-auarsoctukn?.

HacaencrBennbie  Gouesun  obmena'. OOmas XxapakTepUCTHKa
Oone3neld ooMeHa. bonesHn oOMeHa aMUHOKHUCIIOT (PEHUIKETOHYPHSL).




Bonesnn  obmena  yrieBomoB  (TajakTo3eMusi,  TJUKOTEHO3BI).
MykoBHCIHI03. DTHONOTHS, MEXaHW3M IIaTOreHe3a, OCOOEHHOCTH
KJIMHUYECKOH KapTuHbl, Ouoxumuueckas u JHK-amarnocruka.
JImzocoMHble  0OJE3HUM ~ HAKOIUIEHHS  (MYKOIIOJIHMCAaXxapuI03bl,
rauriauno3uo3  Tes-Cakca). DTHOJOTHS, MEXaHW3M TATOTCHE3a,
OCOOCHHOCTH KJIIMHMYECKOW KapTuHbI, Ouoxmmuueckas u JIHK-
JIMATHOCTHKA.

HacseacTBeHHble HAPYLIEHUS HUPKYJIMPYIOIIUX U TPAHCHOPTHBIX
0€JIKOB, HACJEACTBEHHbIE 3200JI€BAHMS COCAMHHTEILHON TKaHuU'.
MoHoreHnHbie 3a0oJieBaHus, 00yCIIOBJICHHbBIE naToJjioruei
MUPKYJIUPYIOMHMX (TeMOTJIO0MHONATHHN, TAJlACCEMUHU, TeMOQWIns) U
TpaHCHOpTHHIX (007e3Hb Bunbcona-Konosanosa) 6enkoB. Hapymenus
LUPKYJUPYIOLMX U TPAHCHOPTHBIX OenkoB. OOLIas XxapakTepUCTHKA
HACJIEICTBEHHBIX OO0JIe3HEN coelnHUTENbHON TKaHu. KosnareHonatuu
(curmpoM Mapdana, cuaapoM Direpca-/lanino). DTHOIOTHS, MEXaHU3M
naToreHe3a, 0COOEHHOCTH KIMHHYECKON KapTHUHBI, OMOXMMHMYECKas U
JHK-nuarsocTuxa’,

10.

MuToXOHApHAILHBbIE HACAeACTBeHHbIe Oosiesnu'. Kinaccudukanus,
STHOJIOTHS, T[aTOreHe3, JiabopaTopHash JMAarHOCTUKAa  OoJie3Hei
MUTOXOHJIPHAILHOTO reHoMa. DeHOMEH TeTepoIia3Muu. ITHOJIOTHS,
MEXaHHM3M TIATOTCHEe3a M OCOOCHHOCTH KJIMHMYECKOW KapTHHBI
MUTOXOHJIpHaNbHBIX 3HIEe(anonatuii (cunapomsl MERRF, MELAS,
NARP, cungpom Jles, neBpomarust Jlebepa). Cunapomser Kephca-
Ceiipa u Ilupcona. 3aboneBaHus, OOYCJIOBIECHHBIE HAPYIICHUEM
B3aUMOJICCTBUSL ~ SIEPHOTO U MUTOXOHJIPHAIBHOTO  T'€HOMOB.
OTUONIOTHS, MEXaHU3M T[AaToreHe3a, OCOOCHHOCTH KIMHUYECKON
KapTuHbl, onoxumuueckass U JIHK-nmuarsHoctrka MUTOXOHIpUATBHBIX
HaCJIeICTBEHHLIX 00JIe3HelH .

HUtorosoe 3ansitue 5:!' «HaciencTBenHas maroiorus. MOHOTCHHbBIS
Gote3Hu».

11.

ITHOJIOTUS, TAaToreHe3 W  KjJaccHPUKAUA  XPOMOCOMHBIX
0oaesneit!.  Druonorus, maroreHes,  KJIMHUYECKas  KapTHUHA
XPOMOCOMHBIX 3a00JeBaHUN. 3aBUCUMOCTb TSKECTH OO0JIE3HH OT
BBIPQ)KEHHOCTH XPOMOCOMHOro aucbOananca. llurorenernueckue u
MOJIEKYJISIPHO-IIUTOT€HETHIECKUE METO/IBI B JTMarHOCTUKE
XPOMOCOMHBIX O0OJIe3HEH: HX CyTh, BO3MOXXHOCTH, OIpaHHYEHHS.
TTonHble M MO3aHYHble (QOPMBI XPOMOCOMHBIX GOJIE3HEN.
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12.

XpomocoMHBI€e 0oJ1e3HU: XapaKTepUCTHKA OT/AEeIbHBIX
CHHAPOMOB!. DTHONOTHA U OCOOEHHOCTH KJIMHMYECKHMX MPOSBICHUN
cugapomoB [layna, Ilaray, DnBapaca. DTHONOTHS UM OCOOCHHOCTH
KIIMHUYECKHUX MposiBiieHni cuHapomoB IllepemeBckoro - Tepuepa u
Knaitnpensrepa, Tpucomuid mo X M MOJIMCOMHHA 1O Y-XpOMOCOME.
XapakTepucTuKa CUHIPOMOB, O0YCIIOBIEHHBIX MHUKPOXPOMOCOMHBIMU
abeppamusimu  (cunapoMm IlIpanepa-Buim, cunapoM AHTeIbMaHa).
Otronoruss U OCOOEHHOCTH KIMHUYECKUX TMPOSIBICHUNH CHHIpOMA
«KomIIaybero Kpuka». HecTaOMIBHOCTH XPOMOCOM NpU HEKOTOPBIX

T'CHHBIX 1 XPOMOCOMHBIX 3360J’IeBaHI/I${X2.
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13.

Bosie3Hn ¢ HACJIEICTBEHHOH NPEIPACHOIOKeHHOCTHIO!. Bonesnu ¢
HACJIEJICTBEHHBIM IPEAPACIIOI0KEHUEM: MEXaHU3Mbl BO3HUKHOBEHMS,
(baxTopsl puckKa. Ponp B3aUMOJICUCTBUSA TE€HETUYECKON
NPEPACcOoN0KEHHOCTH U CIIEU(PUUECKUX YCIOBHNA Cpelbl B Pa3BUTHH
MIMPOKO PacCHpOCTpaHEHHOMN MATOJIOTHMH HEHMH(EKIIMOHHOW HPUPOJIBL.




MoHoreHHasi TPeaPacloiOKEHHOCTh IKOTEHETHYECKHX OOJIe3HEH.
[TonurenHasi mpeapacnoNoKeHHOCTh KaK pPe3yJbTaT B3auMOJCHCTBUS
Hea/UIeNbHBIX T'eHOB. DaKTOpbl TMOBBIIIEHHOTO pHUCKA pPa3BUTHS
MYJIbTU()AKTOPHATIEHBIX 3a00JIeBaHUH. I'eneruxa
MYJbTH()AKTOPHATLHBIX 3a00JICBaHMA [IEHTPAITLHOW HEPBHON CHCTEMBI
(6one3np Aubrreiimepa, Oosiesnb IlapkuHcoHa). ['eHeTHKa MIMPOKO
pacnpoCTpaHEHHBIX 6one3nei c HaCJIEACTBEHHBIM
npeipacroiokeHreM (rurneproHnyeckas 00jae3Hb, HHGAPKT MHOKAp/a,
caxapHslif uaber). Meross! 6uoxumudeckuii n JJHK-amarsoctuxu?,

14.

lenernka Kaumeporenesa'. Pak Kak  MyJbTH()AKTOPHAIBHOE
3a00JIeBaHUE COMATMYECKHUX KIETOK. MyTanuu IOpPOTOOHKOI'€HOB U
TEHOB-CYNPECCOpOB  omyxoJyied. OHKOreHbl M TEHBl CyIPECCOPOB
omyxosneil. @OeHOMEH «IOTepH TeTEepPO3UTrOTHOCTH». |'eHeTuka
ceMeiHbIX (OpM OHKOJOTMYecKUX 3aboneBaHui. [lomurennas
IPUpOJa OHKOJIOTMUECKUX 3abosneBaHuid. Ponb (akTopoB BHEUIHEM
Cpellbl B OHKOreHe3e. XPOMOCOMHBIE AHOMAJIMM IIPU OHKOJIOTMYECKHUX
3a0oneBanuax  (muenoneiiko3). ['eHermka  HEKOTOpHIX  dopMm
3JI0KQYECTBEHHBIX ~ HOBOOOpa3oBaHMH  (peTMHOONAcTOMa,  pak
MOJIOYHOH JKEJIE3Bl, ITOJIMIIO3HBIN KOJIOPEKTaJIbHbIN pax,
HENOJIUIO3HbIN paK NpAMOii Kumiku) 2.

15.

DKOreHeTHKA M  JKOreHeTHYecKkHe Oojesnu'. DKOreHeTHKa:
ONpENEJICHNEe TOHSATHH, TMPEIMET W3YYCHHUs, pellacMble 3aJlayuH.
NuauBuayanbHble TATOJOTHYECKHE pEaKIWh Ha CrenupuIecKue
(baKTOphI BHEIIHEH Cpelbl (SKOTeHETHYECKHUE OOJIC3HH) MOHOTEHHOHN U
NOJMTeHHON TpUpoAbl. Acconmanusi 0cOOEHHOCTeH Merabonm3ma ¢

HOJ'II/IMOp(bHBIMI/I IT'CHCTHNYCCKHUMU CI/ICTeMaMI/Iz.

16.

Jleyenue W NPOPMIAKTHKA HACJHEICTBEHHBIX 3a0osieBaHuii’.
[TpuHIMOBl Je4eHuss U NpOQUIAKTUKKA HACIEeICTBEHHON IMaTOJOTHH.
HopmokonupoBanue mnpu reHHbIX Oosie3Hsix. ['eHHass Tepamus.
[Tpodpunaktuka HacineACTBEHHBIX Oone3Heil: e€ BuAbl (TMepBUYHAS,
BTOpUYHAs W TpPETUYHAs), YPOBHU, MYTH U (OpPMBI TNPOBENEHUS.
HevHBa3uBHBIE U WHBA3MBHBIE METO/BI NIPEHATAIBHON AUArHOCTHUKHU.
MeuKO-reHeTHYECKOe KOHCYIbTUPOBaHHE. >
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17.

Pemienne curyauuoHubix 3agau!. OnpejneneHre pUcKa pPOXKIECHHS
00JIbHOTO peOEHKa B CEMbE B 3aBUCHMMOCTHU OT THIIA HACJICIOBAHMS
3a00J1€BaHNs U B3aMMOJEHCTBHS IeHOB. PacueT 4acTOTHl 3a00/1€BaHUs
B Nonysiuuu. BriusHue WHOpUIMHTA, TEHETPAHTHOCTH U APYTUX
¢dakTOpoB  Ha  BEPOATHOCTH  HOCHUTEIBCTBA U  MPOSBICHUS

HACJIeICTBEHHON MaTOIOTHH?.
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Hrtorosoe 3amstHe 6:' «XpoMocoMHble CcHHAPOMBL [ eHeTHKa
MyJbTU(AKTOPUANIBHBIX 3a00JIeBaHUN. OKOreHeTHUYecKue OOJIe3HH.
['eneTtnka xaHueporenesa. JledeHne u npoQuiIakTHKa HacIeICTBEHHbBIX
3a00neBanuii. MeIuKO-reHeTHUeCKOe KOHCYIbTUPOBAHUEY.>

8 cemectp

He npenycMoTpeHo

Hroro

102

I tema

— CYIIHOCTHOC COACPIKAHUC

2
3 — III1 (mpaKTHYecKas MOAr0TOBKA)
4

— OIUH TEMaTHYECKUH OJIOK BKIIOYAET B C€0 HECKOIBKO 38.H$ITPII>1, NpOAOJIKUTCIILHOCTD

OJIHOTO 3aHATUS 45 MUHYT, C IEPEPHIBOM MEXKY 3aHATHSAMU HE MEHEE 5 MUHYT




PaccmoTpeHo Ha 3acegaHun  Kadeapbl MOJIEKYJISpHOW OHOJOTMM M TEHETHKH,
IIPOTOKOJI OT «29» mast 2026 r. Ne 10.

3aBenyronuit kageapoi [/ A.B.Tonopkos



