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I'enernka momyjsinuid. Ilonmy/IAHOHHO-CTATHCTHYECKHI MeTON B
MeIUUMHCKOM TreHeTuke. I[lonmymsuumnu, wux Buabl. ['eHeTnueckas
CTpykTypa nomysiuuid. IlomyssiMOHHO-CTaTUCTUYECKUM  METOJ
M3Yy4YeHUs HACJIEJICTBEHHOCTH uejoBeKa. 3akoH Xapau-BaitnOepra nms
uealbHON MONyJsAMU. MHKpPO3BOMIOLMOHHbBIE (AKTOPHI: MYyTallUH,
MUTpaluy, Apei] TeHOB, ecTeCTBEHHBIH O0TOOp. I'eHeTHdeckuii rpy3
nomynsanuu.  ['ereporeHHOCTs M MOJUMOPGU3M  TOMYJISALMMA.
WNubpunuar, ko3 dunment naOpuanHTa. PacueT reHeTH4ecKoro pucka
HacJIeICTBEHHBIX 3200J1€BaHUH.

HUrorosoe 3ansatme 4: «l'eHetnka mnomynsuui. 3akoH Xapau-
BaitnOepra.  Pacuer  TreHETHYECKOr0  pUCKAa  HACJEICTBEHHBIX
3a001€BaHNi. DBOMIOIMOHHAS N'eHETHUKA

BBenenue B MeQUIUHCKYI reHeTuky. I[lporpamma «I'eHom
yesgoBeKkay. MexayHapoaHas nporpamMmma «['eHOM denmoBekay: 1enu
n 3ajJga4u, pe?;y.]'H)TaTI)I BBIITOJIHEHHS, KIIMHHUYCCKUEC HpI/IJ'IO)KeHI/ISL
YpoBHU OpraHM3allii TeHOMa YelloBeKa, ero oOIlas XapakTepHCTHKA.
OcobeHHOoCTH TeHOMa 4YeloBeka. MeauuHMHCKas T'e€HEeTHKa Kak
HayKa.

KanHuko-reHeajJornuyeckuii W OJHM3HENOBBIH  MeTOAbI B
MeIUIIHHCKOI reHeTuke. Onpenenenne  u CoJIepKaHuE
TeHEAJIOTHIECKOT0 METO/1a, 001acTh MTPUMEHEHHUS. DTaIbl TPOBEICHUS
KIIMHUKO-T€HEaJOTHYeCKOro oOcnenoBanus. (OCHOBHBIE TMOHSTHUSA,
yCIOBHBIE  OOO3HAUEHHUs, METOJAWKa cOopa  TeHeaJoTrHnYecKon
uHpopmanuu, GOpMBI  TMPEACTABICHUS JaHHBIX W TIpaBuia
COCTaBJICHUS  POJOCIOBHBIX.  DBIHW3HENOBBIA  METOJ:  MNOHATHE
OJIM3HEIOBOCTH, THUMBI W TPOUCXOXKIEHUE OJIU3HEIOB, YacTOTHI
pOXIeHuss ~ ONMU3HENOB M HACIEAyeMOCTh  OJIM3HEIOBOCTH.
Vcnonp30BaHue OJIU3HEIIOBOTO METO/1a JJIsl TeHETUYECKOT0 aHaIn3a.

Enongnqecmle, HUTOJOIrHYECKHUE U HUTOICHETUYCCKHUE METOAbI
AUATHOCTUKHM HaCJIC¢ACTBCHHBIX 3a0o0seBaHmii. buoxmMmuaeckue
METOJABI B MG)II/IIIPIHCKOﬁ TCHCTUKE. 3HA4YCHUC B JHArHOCTHKEC
HaCJICACTBCHHBIXMOHOIT'CHHBIX 3a00JIeBaHUIM ((bCHI/IJIKCTOHypI/II/I,




TaJJaKTO3€EMHUU, 0oJIe3HH KIJIICHOBOI'O cuporIia, MHOTOHHUYECKOH

nuctpoduu,  Oomesnn  Bumbcona-KonoBamoBa wum  1p.) ©
MYJIbTH()AKTOPUATBHBIX 3a00JIeBaHUH (BBISIBJICHHWE HACIIEACTBEHHOU
NPEJPACTIONOKEHHOCTH K  3a00JIeBaHUSM KPOBH, CEpJACYHO-

COCYAMCTOM  CHCTeMbl M  Jp.). DHOXMMHYECKHMI  CKPUHMHT
HOBOPOXIECHHBIX. ['OCylIapCTBEHHbIE MPOrpaMMbl CKPUHUHIOBBIX
HCCIIEIOBAHUN HOBOPOXKICHHBIX B PD. L{uTonornueckas 1uarHoCTUKA
HACJIEACTBEHHBIX 3a00JeBaHUl M XPOMOCOMHBIX CHHAPOMOB ¥y
yejgoBeka. Meronpl MHTEp(HaA3HOW IUTOTCHETHKH: TPEHMYIIECTBa,
BO3MOXXHOCTH M OTpaHHYeHHs, o0nactu npumeHeHus. CoBpeMeHHbIe

MOJIEKYJIIPHO-LIUTOT €HETUYECKUE METO/IbI UCCIIEeI0BAHUS:
npomeTadasHblii aHanu3, GIrOpecleHTHass THOpUIW3auus in situ,
aBropaguorpadpuueckuii  aHaaM3,  XPOMOCOMCHEIM(PHUYHBIE U

peFI/IOHCHCHI/I(bI/I‘IHI)Ie MOJICKYJISIPHBIC 30HbI.

MoJiekyasipHO-TeHeTHYECKHEe METObl B MeIMUMHCKON TreHeTHKe.
MonekynsipHO-TEeHETUUECKUE  METOABI:  CYTh, YHHBEPCaJIbHOCTH,
BO3MOXKHOCTH UX NpUMEHEHHS. OCHOBHBIE METOJIUYECKHE IMPUEMBbI
JHK-muarnoctuku. Beinenenne u  cexkBeHupoBanue JHK. JIHK-
30H/bl, 6J10TTUHT. BiioT-rubpuauszanus no CaysepHy.

IIpsimbie " KOCBEHHbIE MeTOABI JHK-1narsocTukmn
HacJeACTBeHHbIX  3a0oseBaHmii. [lpambie  meronsr  JIHK-
JTUArHOCTHKHU HACITIEJICTBEHHBIX 3a00/ieBaHUNA. MeToIbl MONEKYIIpHON
JUAarHOCTHKU TOYKOBBIX MyTanuil. Pecrpukuua JJHK. ITAP®-ananus.
ITIIP. KocBennas JIHK-muarnocTrka HaclieICTBEHHBIX 3a00JICBaHUM,
ee TMpeuMyIIecTBa W HEAOCTAaTKH. AHAIM3 CLEIJIEHUS TE€HOB C
FEHETUYECKUMH MapKepaMU: TE€HETUYECKUE OCHOBBI U  YCIOBUS
MIPUMEHEHUS METOJIA.

Hrorosoe 3ansatme 5: «l'eHoM dyenoBeka. buoxumuueckue,
UATOJOTUYECKHE U MOJIEKYJISIPHO-TE€HETHYECKUE METOIbl B
MEIUIINHCKONU T'€HETHUKEY.

MoHorenHble  Hac/JeICTBeHHbIe  3a0ojieBaHus, HX  o0was
XapaKTepUCTHKA. I'enHble 0OJNE3HM: OSTHOJNOTUSA, NATOTEHE3,
T'CHETHUYCCKasi n KIIMHUYECKasa TCTCPOTrCHHOCTD. MexaHn3MbI
naToreHe3a MOHOT€HHBIX 3a0oneBanuil. Kinunundeckuit moaumopduszm
T'C€HHBbIX 60J'IC3H€I71, €ro IpHUYUHBIL. T'eneTnueckas TCTCPOTCHHOCTD
MOHOTeHHBbIX Ooisie3Hel. ['eHo- (eHo- M HOpMoOKomuU OoJe3HEH.
MHokecTBEHHEIC IIOPOKH pa3BUTUA, 06YCJ'IOBJ'I€HHI)IG MyTallusIMHu
IeHOB, KOHTpOJHpyromux Mopdorenes (cunapomsl Xont-Opama,
Kpy3oHa).

10.

Hacaencrsennnie 3a00J1eBaHUA HePBHOM CHCTEMBI.
Knaccudukanus, 3THONOrHs, MEXaHU3M MaTOreHe3a U OCOOEHHOCTH
KJIMHUYECKOH KapTUHBI HACJEICTBEHHBIX OoJe3Hei HEpPBHOH

CUCTEMBl. JTHOJIOTHSA, MEXaHM3M T[aTOreHe3a U OCOOEHHOCTH
KJIIMHUYECKONW KAapTUHBI HACJIEICTBEHHBIX IEPBUYHBIX MBIIIEYHBIX
nuctpoduit (Mmuomuctpodpuu [romenna - bekkepa, MHOTOHWYECKOMH
muctpopuu). HacnenactBenHsle 3a0ofieBaHMS NHUPAMUIHBIX ITyTeH
(1eMueNMHU3UPYIOIHe MOTOPHO-CEHCOPHBIE HEBpPONATHH,
CIHMHAJbHBIE aMHOTpopuU JeTcKoro Bo3pacra). HacieacTBeHHbIe
3a00JIeBaHUsl AKCTpANUpPaMHUIHON HEPBHOM CHCTEMBI C IMOpPaKEHUEM
MOJKOPKOBBIX simep (xopeu ['entunrrona, [JODA-3aBucumoii u
JO®DA-He3aBUCUMON  AMCTOHUM) W MO3KEUKa (HacieACTBEHHOU
atakcuu Ppuppeiixa). OCHOBHbIE KIMHUYECKUE TPOSIBICHUS] M METOIbI




OnMoxuMHUecKkoil, uroreHeTuyeckoi u JIHK-nuarnoctuku.

11.

HacnencrBennble 0o0s1e3HH  oOMeHa. OOmias XapaKTepuCTHKa
Oone3neilt ooMeHa. bonesHn oOMeHa aMUHOKHUCIOT ((PEHUIKETOHYPHS).
bonesnn oOmeHa yrieBomoB (  rajgakTO3eMHSs, TJIUKOT'CHO3BI).
MyKOBUCINI03. DTHOJOTHUS, MEXaHH3M I[aTOreHe3a, OCOOSCHHOCTHU
KJIIMHUYECKOW KapTuHbl, Onoxumudeckas u JIHK-nmuarnocruka.

12.

JIuzocoMHbIe 00JIe3HM HakKoIuleHusi. JluzocomHble  0o0JIe3HU
HaKoIUIeHUs (MyKOIIOJIMCAaxapuao3bl, TraHrauo3uno3 Tes-Cakca).
OTHOJIOTUS, MEXaHM3M IIaTOICHE3a, OCOOCHHOCTH KIMHHUYCCKOU
KapTuHbl, onoxumudeckas u JIHK-nuarnoctuka.

13.

HacnencrBenHble 00Jie3HM  COeIUHMTEIbHOH Tkanu. OOmas
XapaKTepUCTHKa HACIIEACTBEHHBIX OOJ€3HEeH COEJUHUTENbHOM TKaHH.
Konnarenonatuu (cuampom Mapdana, cunapom Inepca-llanio).
OTHOJNOTHSI, MEXaHW3M [aTOreHe3a, OCOOEHHOCTH KIMHMYECKOU
KapTuHbl, buoxumuyeckas u JJHK-nuarnocruka.

14.

HacaencrBennble 3a00JieBaHHMsI, CBSI3aHHBIE C IATOJIOTHeEl
HUPKYJHPYIOIIHX M  TPAaHCHOPTHBIX 0eJIKOB. MOHOrEeHHBIC
3a0oneBaHusi,  OOYCJIOBIEHHBbIE  MATOJOTHEH  MHUPKYIUPYIOIIUX
(reMOrIOOMHOINIATUH, TalacCeMUU, TeMOQWINS) U TPAHCHOPTHBIX
(601e3Hb Buibcona-KoHnoBasnoga) 6enkoB.Hapymenus
MUPKYJUPYIONUX W TPAHCIIOPTHBIX OEIKOB. DTHOJOTHS, MEXaHHU3M
naToreHe3a, 0COOEHHOCTU KIMHUYECKOW KapTHHBI, OMOXUMUYECKAsT U
JAHK-nuarnocruka.

15.

MuToxoHapHa/ibHbIe HAacJelCcTBeHHbIe (oJie3Hu. Krnaccudukanus,
ATHOJIOTHS, T[aTOreHe3, JiabopaTopHash JMAarHOCTUKAa  OoJie3Hei
MUTOXOHJIPHAILHOTO reHoMa. DEeHOMEH TeTepoIia3Muu. ITHOJIOTHS,
MEXaHHW3M TIATOTCHE3a M OCOOCHHOCTH KJIMHMYECKOW KapTHHBI
MUTOXOHJIpHaNbHbIX 3HIe(hanonatuit (cunapomsl MERRF, MELAS,
NARP, cungpom Jles, neBpomarust Jlebepa). Cunapomser Kephca-
Ceiipa u Ilupcona. 3aboneBaHus, OOYCJIOBIEHHBIE HAPYIICHUEM
B3aUMOJICCTBUSL  SIIEPHOTO U MUTOXOHJIPHAIBHOTO  T'€HOMOB.
DOTUONOTHS, MEXaHU3M TMAaTOreHe3a, OCOOCHHOCTH KIMHUYECKOH
KapTuHbl, Onoxumuueckass u JIHK-muarsoctrka MUTOXOHIpUATBHBIX
HACJICICTBEHHBIX O0JIE3HEH.

16.

Hrorosoe 3ausarme 6: «HaciexncrBennas marosorusi. MOHOTEHHBIE
0O0JIE3HMY.

17.

boJsie3Hn ¢ Hac/IeACTBEHHOM NPeAPAacCIoJI0KEHHOCThIO. boie3nu ¢
HaCJIEACTBEHHBIM MPEIPACIIOIOKEHUEM: MEXAHU3Mbl BO3ZHUKHOBEHUS,
(bakTopbl pHCKa. Ponp B3aUMOJICUCTBUSA T€HETUYECKON
HPEepPacoiIoKEHHOCTH U CTIEU(PUIECKUX YCIOBHIA Cpeibl B Pa3BUTHH
HIMPOKO PacHpOCTPaHEHHON MAaTOJIOTMM HEUH(DEKIMOHHON MPUPOJIBI.
MoHoreHHast TNpeapacrolio)KEHHOCTh JKOT'CHETHYECKUX OoJe3Heil.
[TonureHHass mpenpacnoioKEHHOCTh KaK PE3yNbTaT B3aMMOJEHCTBHS
HEIENIbHBIX TE€HOB. DakTOpbl MOBBILIEHHOTO pHUCKA PAa3BUTHUSA
MYJIbTU()AKTOPUATIBHBIX 3a00JIeBaHUH. I'enetnka
MYJIbTH()AKTOPUATBHBIX 3a00JI€BaHUI EHTPATbHOW HEPBHOM CHUCTEMBI
(Oone3nb AunbureiimMepa, 6osne3nb IlapkuHcona). 'eHeTHKa HIMPOKO
pacnpoCcTpaHEHHBIX 6one3nen c HaCJIEICTBEHHBIM
npeipacroiokeHeM (TurnepToHnyeckas 00ae3Hb, HHGApPKT MHOKap/a,
caxapHslii quadet). Mertosl bnoxumudeckuid U JIHK-nuarnoctuku.

18.

I'eHeTuka KkaHueporene3a. Pak kak  MynbTU(aKTOpHATBEHOE
3a00JIeBaHME COMATHUYECKUX KJIETOK. MyTalu NpPOTOOHKOTEHOB U




TEHOB-CYNpPEccOpoB omyxoJjied. OHKOIeHbl M TEHBl CYIpPECCOpOB
onyxoJjied. DOEHOMEH «IOTepU TeTePO3UTrOTHOCTW». [ 'eHeTuka
ceMeiHbIX (opMm  OHKONIOTHUYECKHX 3a0oneBaHuid. [lomureHHas
IpUpoJia OHKOJIOTMYeCKUX 3aboneBanuil. Ponb ¢akTopoB BHEIIHEH
Cpelbl B OHKOTreHe3e. XPOMOCOMHBIE aHOMAJIMH TPU OHKOJIOTHMYECKUX
3a0oneBaHusAx  (muenosieliko3). ['eHeTHka  HEKOTOPHIX  (opm
3JI0KQUECTBEHHBIX ~ HOBOOOpa3oBaHUW  (peTHHOOJIAaCTOMa,  pak
MOJIOYHOM  JKeJie3bl,  MOJIMIO3HBI  KOJOpPEKTaJbHBIM  pak,
HENOJMIIO3HBIM paK MPsIMOM KHUIIIKH).

19.

XpoMOCOMHBIE CHHAPOMBI Yy YeJd0BeKa. ODTHOJIOTHS, IaTOTEHE3,
KJIMHUYECKass KapTHHA XPOMOCOMHBIX 3a00JeBaHUN. 3aBHCHMOCTH
TSOKECTH OOJIE3HH OT BBIPAKEHHOCTH XPOMOCOMHOIO AucOanaHca.
[TonHble U MO3anyHbIE (POPMBI XPOMOCOMHBIX 0OJIE3HEH. DTHONOTHS U
OCOOCHHOCTH KJIMHUYECKUX MposBieHuil cuuapomoB Jlayna, Ilaray,
OnBapaca. DTHONOTHS U OCOOCHHOCTH KIMHUYECKHX MPOSBICHUM
cungapomoB lepemeBckoro - Tepuepa u Knaitndensrepa, Tprucomuii
no X U MOJUCOMHM MO Y-XpomMocome. XapaKTEPUCTUKA CUHIPOMOB,
0OyCIIOBJICHHBIX ~MHUKPOXPOMOCOMHBIMH  abeppauusiMu  (CHHIPOM
[Tpanepa-Bumm, cuHapom AHrenbMaHa). DTHOIOTHS U OCOOCHHOCTH
KIIMHUYECKHUX MPOSBICHUN CHHIPOMA «KOLIAUYbEro KPUKay.

20.

Jleuenue u npoduiaakTHKa HacJeACTBEHHBIX 3a0oJieBaHMIA.
[TpuHIMOBl JledeHuss U NpOQUIAKTUKHA HACIEICTBEHHON IMaTOJOTHH.
HopmoxonupoBanune mnpu reHHbIX Oosie3Hsix. ['eHHass Tepamnusi.
[Tpopuiaktuka HacineACTBEHHbIX Ooie3Hell: e€ BuAbl (IepBUYHAS,
BTOPUYHAsT W TPETUYHAs), YPOBHHU, MyTH WU (HOPMBI TNPOBEICHHUS.
HeunBa3uBHbIE U MHBA3UBHBIE METOABI NPEHATAIbHOW JUATHOCTUKH.
MeauKOo-reHeTHYECKOE KOHCYJIbTUPOBAaHUE.

21.

JKoreHeTHKa H JKOreHeTHYecKHe 00JIe3HH. OKOICHETHKA:
ompenesieHue TOHSATHUH, TPEAMET H3YYCHHs, pellaeMble 3aady.
WHauBHyanbHbIE MATOJIOTHYECKUE PeaKIMM Ha crenupuyecKue
(dakTOphI BHEIIHEH Cpelbl (SKOTeHETHYECKUE OOJIE3HH) MOHOTEHHOHN U
MOJIMTeHHON TpHpOoAbl. Accoruaiis ocoOeHHOCTell MmeTabonu3ma ¢
noJIMMOP(HBIMU TeHETUYECCKUMU CHCTEMaMU. I'eneTuxo-
TUTHEHUYECKOEe HOPMHUPOBaHUE (DaKTOPOB OKPYKAIOIICH Cpeibl.

22.

Hrorosoe 3anstme 7: «l'eHernka  MynbTH(AKTOPHATBHBIX
3a0oneBaHuil. XpoOMOCOMHBIE CHHAPOMBI JleueHrne W mpoduIakTHKa
HACJICACTBECHHBIX 3a00JIEBaHUN. DKOINeHETUYeCKHe 0oae3Hu. Meauko-
TeHETHUYECKOE KOHCYJIBTUPOBAHUEY.

Hroro

102

- TCMA

— CYIITHOCTHOE COJIepIKaHUE

2
3 _ [IT (mpakTHyecKast OArOTOBKA)
4

— OJJMH TeMaTH4YeCKUH OJIOK BKJIIOYAET B C€0I HECKOJILKO SaHSITI/II\/'I, MMPpOAOIKUTEIIbHOCTD
OJHOTI'O 3aHATHA 45 MHHYT, C IICPCPHIBOM MCKIY 3aHATHAMU HC MCHCC 5 MHHYT

Paccmotrpeno Ha 3acemanuu  kadeapsl MOJICKYJSIPHOW OHOJOTHMM W TEHETHKH,

poTOoKOJI OT «30» mast 2025 r. NelO.




3aBenyronuii kadeapoi o A.B.Tonopxkos



