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B pyKkoBOACTBE OIKCAaHBI OCHOBHBIE MOJIOXKEHUSI COBPEMEHHOI MEAUIIMHCKOM IEHETHKU U BO3MOK
HOCTH MX MCIIOJIb30BaHUs B KIIMHUYECKOM NpakTuKe. B nepBoii yacTu JaHO ONMCaHUE MaTepHAIbHBIX
OCHOB HacJIeICTBeHHOCTH. [10Ka3aHo, Kak MEHUIUCH MPEICTABIICHHS O TeHaX, X OpPraHu3allly U pado:
Te, CrIoco0ax YHaKOBKH eHETHYECKOro MaTeprala B KJIeTKax, ero HacJeCTBEHHOM Iepeiadu B Py I
koseHuil. OTAeNnbpHbIE I71aBbl OCBALLEHBI TUIIAM HACIIEI0BAaHUS IIPU3HAKOB, XapAKTEPUCTHKE MyTallUii
TEHETHYECKUM OCHOBAM Pa3BUTHS, OIIUCAHUIO T€HETUUECKOM CTPYKTYpbl U AUHAMUKH MOIYJISILIIM, 311
FeHETUYECKUM MOAU(UKALUAM, pE3yIbTaTaM MEXIyHapOIHOro poekTa «I €HOM 4eNloBEeKa» U UX 3Ha:
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TH(MHUKAIUHI ¥ KIMHAYEeCKO! HHTEPIPETaINH TeHeTHYEeCKNX (haKTOPOB PUCKa, MPEAPACIOIATAIOIIHX K |
pa3BuUTHIO. M31105KEHBI OCHOBBI (DapMaKOI€HEeTUKH U FeHeTHYecKasl Teopusl KaHLeporenesa. OtaenbHas
IJIaBa IOCBIIIEHA BOIIPOCAM AUArHOCTUKU U MPOMIIAKTUAKY, a TAKXKE JIEUCHUs] HACIEICTBEHHbIX U
BPOXKICHHBIX 3a001eBanui. KHura cHabeHa cl1oBapeM reHeTUUECKUX TEPMHUHOB.

PykoBOACTBO NpeiHa3HAYEHO JUIS CTYEHTOB, UHTEPHOB, OPJUHATOPOB U aCIUPAaHTOB MEAULIUH-
CKHX BY30B, a TAKXKe MPAKTHYECKUX Bpayeil, THTEPECYIOIMXCS BOIPOCAaMH KIIMHUYECKOH TeHETHKH.

VK 616:575(075.8)

ISBN 978-5-299-00672-8 © OO0 «M3parensetso ,,CrenJIut"», 2015



OIJIABJIEHUE

VY CTIOBHBIE COKPAIIICHHISL .......c.vveeevenreenseensessrenseeseensessseseesesnsesssensesssessaess seseessesssessenns
TIPEIHCTIOBHIE. ...ttt ettt ettt
YACTH 1
MATEPUAJIBHBIE OCHOBBI HACJIEJICTBEHHOCTU
I'11aBa 1. 3aKOHBI MEHIICIIA. ........ccveeeereeenreeereeeereeereeetreeesseeesseeeseseeseseeseseesesessesensesen sesesessneenns

I'nasa 2. I{utonornyeckyue OCHOBBI HACIEACTBEHHOCTI
2.1. Kiero4yHblii LUK

3.4. HacnencteeHHast HH(pOpMALUA U IIyTU €€ Nepeaayur (TPaHCKPUIILyS,
TPAHCILILHS, TEHETHUCCKUI KOJL). ...t evvevenveneerensestruesentes oa bertesessensesensesensesenseneesensesens

3.5. Permaparuist JIHK .....coooiiiiiiiiiiiiie et e ettt ettt

3.6. CTpyKTypa 1 SKCIPECCHS TCHOB DYKAPHOT. ...c..eevvnrnreneenneneensennenees Mo

3.7. Dkcnpeccus TeHOB IMMYHOTTIOOYTTMHOB U T-KIICTOYHBIX

PELIEIITOPOB. ....c..c.vervnvennerentenes eaeereseeuessestesesesesaesesaeseesesenesseneerennes o

3.8. OOpaTHas reHeTHKa, «T€H B IIPOOUPKE».
IaBa 4. MYTAITHIL. ....c..cvevivenieneinieniesienies tetesteeeseeeeessenee e e nees

4.1. CrioHTaHHBI ¥ UHAYIUPOBAHHBII MyTareHe3

4.2. XPOMOCOMHBIE MYTAIIHH . .......c.verenerrensennensenseeseeseeseeneesees oe sueensenes

4.3. T'ennble MyTaruu

4.4. HOMEHKIIATYPA MYTALIHI. «...c..eveveererrerieeseeseeieeseeutene oo suestessessensensessessessessessessessessesses
I'maBa 5. THUIBI HACTIEAOBAHMS IIPUBHAKOB .....c...evvereemrerurenreenueennes coueenseensenseenseesesmsesseensesnennes

5.1. Karasior reHOB U HacJIeICTBEHHBIX OoJie3Hel yenobeka B. A. Mak-Kelocuxa

5.2. AyTOCOMHO-TOMHHAHTHOE HACTEIOBAHFIC. .......c.veuvererrererenereneesensenensenes enesseneesensesens

5.3. AYTOCOMHO-PELECCUBHOE HACIIEIIOBAHHE ........cveuvrerrerereneruentesenseneesenes oo sesseneesensenen

5.4. CUEIUIEHHOE C TIOIOM HACHEHOBAHUE. ........nvevenveeevenreresnennenesseneeneseesessenesnenees

5.5. OTKIOHEHUS OT MEHENIEBCKUX 3aKOHOMEPHOCTEH HACIIEIOBAHMS

5.6. TIONUTEHHOE HACTICIIOBAHHE. ......c..euveevenverenneeueeseeueeueeneeneeseeneensensensensensensensensensen on

5.7. Tenorun 1 GeHOTHIL. B3aMMONEHCTBHE TEHOB ........c. vevververeineerieniinies e ceveeiteieeeeeenees

5.8. Hacnenoanue rpynn kposu ABO (ABH) u Rh
I'naBa 6. [ €HETHKA TOITYIIAIIMI. ....c..eveveveeesieeteeeeeieeteete it eie et eutestetente estesesensensensenaen

6.1. 3akoH Xapau—DBalHOCPTA. .........cceervereieieieienis eeeeieiees e

6.2. TeHETHYECKUN U30IISIT, PEHD TEHOB........veeveeveiveerieeeeieeiieeeeieeeeeeneenas

6.3. Tlomamophu3M MOy, TeHETHYECKUH TPY3...

6.4. HepaBHOBECHE 10 CLEIUICHHIO. .....c..cvevereernennens
I'naBa 7. 'eHETHUECKUE OCHOBBI PA3BUTHSL ..o

7.1, TOTHIIOTEHTHOCTD. ....c.vevetiventententestenttssesieesesteesesue et ebeeseeueeseeatenteneeaseseentenseneensenseneen

7.2. MaTeprHCKUIH IDPEKT OOTITABMBL.....c.vvevemierens ae vererenesseneesentesessens oe seneesensesesseneeses

7.3. MexXKIeTOUHbIE B3aUMOJCHCTBUS U HO3ULIMOHHBIE SPMEKTBL. .......verveeevenrerenne oo




4 OrnaenexHue

7.4. PaHHHE SMOPHOHAIBHBIE T€HBI TPAHCKPHIIHOHHBIX (DAKTOPOB....c..cvvvieveneienerieneenens eneene 109
7.5. T'eHeTwka nosia v HACNICACTBEHHBIC HAPYIIICHHS MOJIOBOH G epeHIIMPOBKI 111
7.6. KITOHHPOBAHFIC. .......ceveeueeeietieteeteetteteeseentesteenseensesntesseenseessesneesseensesnsesseanseensesnns saeenne

7T, TPAHCTEHO3. ... .eeveeneeenieniteeteentt ettt ettt st ettt e s e bttt e b e sae e besaseeaeesaeennesanenne saeenne
I'nasa 8. CTpyKTypa reHoMa 3yKapuoT
8.1. OCHOBHBIE KOMIIOHEHTBI TEHOMA.........c.vvimrentreneretentssentenensesessesessenesteseesessesessensenes conenes
8.2. IloBTOpsitoIMECs SNEMEHTBL............
8.3. MoOubHBIE 371eMEHTbI TeHOMa
8.4. OOmurarHble U (HaKyJIbTATUBHbIE IEMEHTHI TEHOMA. .
8.5. CTPYKTYPHBIN TOTHMOPPUIM TEHOMA.......cvvervenrersersesessessensessessessessenseessessessessssaesses seseens
8.6. KommakTHOCTB pa3merteHus HHYOpMALHMH B KOIMPYIOIIMX 00J1acTsIX TeHOMa 132
8.7. CTpyKTypa MUTOXOHIIPHAIBHOTO TEHOMA. .....c..eveerereeutentenrentensensensensesensensensessensense cevenne 134
8.8. OOI1Iast XapaKTEPUCTUKA TEHOMA UETTOBEKA. . ... .everveverrerserneeueeseententensensensensensensensens sensens 134
I NABA 9. DIHMIEHETHK . ..vcertessieeessessecssessecssessessaessesseessessesssessesssossesssessessasssessessaesss sosess 135
9.1. MetmmapoBanue JTHK . ....... oo e e e 136
9.2. MonudHKaIys TACTOHOB M PEMOJICTTUPOBAHNAC XPOMATHHA. .....vvververversessesessessensenses saenes 138
9.3. PHK-perysisiiust SKCIIPECCHH TEHOB. ........evevererterseruessensesuessessteies tessessessessensessessen seensen
9.4. DITHTCHOM HETIOBEKA. -....cuvenrenverrentinsersensensessenseemeeseeseessessentensensensensensensensessessensessenses seessen

I'nasa 10. I'enomuka, npoekT «I'eHOM YeJIoBeKa ...

10.1. CrpykTypHast ¥ DYHKLIHOHATBHAS TEHOMUKA. .........ceeevemrrenrenereneereneereseesesseneesesesens sesnens
10.2. IIpoekT «I'€HOM UYENOBEKa» U €70 3HAUCHUE JUISI MEAULIMHBL. .......ovevvevineenereneenennenens cenene 149

YACTb 2
MEJULNHCKASA TEHETUKA

I'nasa 11. MeToanbl METUIUHCKOH T'eHETUKH 154
11.1. KIIMHHUKO-TEHEATOTHUECKHI METO ... euvervenrererrentensessensesseeseeseesteseentensessensensensensennsensen 154
11.2. Biu3HenoBkIi METO
11.3. [epMaToriu(uKa B KITMHIIECKOM TIPAKTHKC. .......c.ververrerrerrersesesessessessessessessessessessesssens
11.4. TTOMYIISIIAOHHBIA METOI «...e.veuveverveneesensesessesessenessessesensenesseneesensesesseneesensesessesesseneesensesens
11.5. 1IUTOTCHETUUECKUI METO. ....c.uvevveeeenreeneeeneesneesaeeeens
11.6. BHOXUMHYECCKHI K MIMMYHOJIOTHYECKUI METOJIBI
11.7. MONEKYIAPHO-TEHETHIECKHI METO. ........vcveevernenenereneserseneneseseneseseseseneneneesesesenes seesene

11.7.1. BoIaeieHHE JTHK ......ccoooviiiiiietiiecieeieeie ettt e vt eve e ere e eaes aeseas
11.7.2. TlomimepasHasi LETTHAS PEAKLIHAL........
11.7.3. Meronpl HACHTH(OUKAIIA My TAIHI

I'naga 12. O01mas XapaKTepuCTHKA BPOKIEHHBIX W HACIEACTBEHHBIX
3a00s1eBaHMIL
ARG 5179105917 (0); (0] o7 (RRUURTR TP SRRO PRt
12.2. XpomocoMHbIe O0Je3HN
12.3. MOHOTEHHBIE OOJIEHI. ......ceuenrenrenrententensetententestestessestessens beeseeutestestensentensensesensen sensens
12.4. MHOro(hakTOpHBIe, WM KOMIUIEKCHBIE, 3a00JICBaHMUSI C HACIIEICTBEHHOM
TIPEIPACTIONIONKEHHOCTBEO. «...c.vevteventetenteneasentesesseststenessensesenses esestentesessesessentesensesensen sessens
I'nasa 13. BposkaeHHble IOPOKH PA3BUTHS
13.1. OnuneMHoIOrys BPOXKIACHHBIX TIOPOKOB PABBHTHSL .....c.veeveueeueertententeneensentensensensense seenne
13.2. Knaccudukaiys BpOKICHHBIX TIOPOKOB PAZBHTHS. ......c.vevervevesessessensessensan saessessessessens
13.3. TepaTOreHHBIE TIOPOKHU PABBUTHSL .......veverrenrerrentenseruensensessensesseemeeseeseesteseensensensens veeeenes
13.4. ITaToreHe3 HEKOTOPBIX BPOXKICHHBIX TOPOKOB Pa3BHUTHSL
13.5. Bombiime 1 MaTble aHOMATHAT PABBHTHSL .........eevvereeeen an severeeseensesneesseensessesseesseens sesnee

I'naBa 14. XpomocoMHbIe 00/1€3HM.
T4.1. TPHCOMEI. .....cvenveviieiiienietetettstee ettt sttt et be et ae et ettt be st et e bt ebenbe st sbeneeeaees
14.2. YucrnoBble aHOMAITHH TIOJIOBBIX XPOMOCOM
14.3. CTPYKTYPHBIC AHOMATHH XPOMOCOM........ccuverrerrerrersesensessessessessessessassessessassassessansen sesens
14.4. OnHOPOIUTEIBCKUE IUCOMHUN U TCHOMHBIA UMIIPHHTHHT ........evvevverressensessessesessenss seenes 213




OrnaeneHue

I'naBa 15. AyTOCOMHO-IOMUHAHTHBIE 3A00JICBAHHUS. ... .c.veevereeeeenteeneeeeeseeseeneeseeneeneeneenseneeneens
15.1. HacrencTBeHHbIE IUCILIA3UHN COSIMHUTEILHON TKAHH ..
15.1.1. HacneACTBEHHBIE KOITATEHOMATUM’. ........cveuvvemrevenenernennerensenesseneerensenensenens

15.1.2. Cunapom MapdaHa u 1pyrue HaclIeACTBEHHbIE CUHIPOMBI ¢ MaphaHo-
TIOTOOHBIM (DEHOTHIIOM ......ouiiiriiies ettt ettt
15.2. AyTOCOMHO-IOMUHAHTHBIE OO/IE3HU HEPBHOM CUCTEMBL....
15.2.1. MOTOpPHO-CEHCOPHBIE OIUHERPOIATUH

15.2.2. BokoBOI1 aMHOTPOPUYECKHIA CKIICPO3......... e

15.2.3. HacneznctBeHHbIE (JaAKOMATO3BL................. e e e e e e e ee————

['nmaBa 16. AYyTOCOMHO-PELIECCUBHBIE 3A00TIEBAHMSE .....c..c.veuveeeneeeeereeuteneentenseseensensensensensensensenee
16.1. MYKOBHCITHIOR . ..c.veoveevteneeteenteiteutesteutestententestensesentetensensensensentensesaentensesuensensens e
16.2. TIpokcrMaibHast CIMHAIBHAS AMUOTPOMISL. . ..c..eveeeeeeeieeieieenieieeieeneenteneeneeeeeeneens
16.3. HacimeICTBEHHBIE OOTMEZHM OOMEHA. .........veeeveeereeieieeeeeeeeeireeenaeeessesesaeessseesnseennees

16.3.1. DCHUITKETOHYPHSL. ....euvenvireienteneesiensesiesiessesnessessesneeseeneeneeneens

16.3.2. TATAKTOBEMUSL......c.vevrinrrinietiteiteeentetentent ettt eret e sae st bttt be s sneseenes
16.3.3. COUHTOMMITAIOBBL....c..eveveteeeieieeiteiteieeteeateneeseeatentestetestesessentensensensensenes
16.3.4. MYKOIOTHCAXAPHIIOBDBL ...c..euveventertaueeteeseeueeseeseeuteneensentensensensensensensensensenee
16.3.5. AIPEHOTCHUTAIIBHBIA CUHIPOM........cveutrenerenreresenenseneesensesensenesseneesensenennes
16.3.6. 'enaToNCHTUKYIISAPHAS JETCHEPALIM «.....vvveneenreneenrenreneeniensensessensesnessessennes

I'naa 17. 3aboneBanus, 00ycIIOBIEHHbIE MyTallUsSIMU T€HOB,
JIOKAJIM30BAHHBIX B IOJIOBBIX XPOMOCOMAX. ......euvevirreuirenrenes eeresenesseneesessesessenessessssessesessenenes
17.1. X-CUeIIeHHbIE JOMUHAHTHBIE 3a001I€BAHY ......... ...... s
17.1.1. BuramuH-b-pe3uCTeHTHBIN PaxwT ...... et n
17.1.2. CusapoM PeTTa........cccccevvevienineniininiene
17.2. X-CUEIICHHBIC PELIECCUBHBIC 3A00EBAHM ... .. cevveneerereneerenrereserensenesseneesensenennes
17.2.1. Temodpumust AuB.....c.ccocovirininincnee e s
17.2.2. Muoauctpodust JTromeHa — BEKKEPA .......cvevververierienienienenienenienieeieeieenees
17.3. OTUOBCKMIA, WM TOJTAHAPUYECKHI, THIT HACTEIOBAHMS. «..c..eeveevenreureneenrenreneenseneennes
I'naga 18. 3aboneBanue ¢ HETPAAUIMOHHBIM HAC/IEJOBAHUEM
18.1. MHTOXOHIPHUATBEHBIE OOTE3HM. ......c.vvenveeneeeereneeenses
18.2. BONE3HU SKCHAHCHUH. .......c.veerenerennenens
18.2.1. Cunppom Mapruna — ber.....
18.2.2. MuoToHHuECKast JUCTPODHUSL....
18.2.3. XOPEest [EHTHHITOHA. .......eeuvemieuiiieieietentente ettt sae i eaeebeene
18.3. Dnurenernyeckue 601€3HH, BEI3BAHHbBIC HAPYILIEHUEM PEryJIIuy
OKCIIPECCHH TEHOB ......eeveveetenteneseneetentetesteseesentesensesessesesseneesensenesseneesensesenseneesensesenes

I'naBa 19. 'eHeTHYeCcKuMii KOHTPOIIb MPEAPACTIONIOKEHHOCTH
K MHOTO(AKTOPHOM ITATOMOTHH . ......cuvevenveverentereneereseneesessesensenesaentssentesessesensesessesessensesensenesens
19.1. T'enerrueckre GakTopbl pucka. AHAIN3 TEHETUYESCKUX aCCOIUAIIMM. .....c.veveeveneenenee.
19.2. T'eneTnuecKuii KOHTPOJIb MPEAPACTIONOKEHHOCTH K CEPIEIHO-COCYAUCTOM
TATOTIOTH L. c....cevvetenttenteneseneeseseeteseenessesteae st esessesesaest st esteae s esesesesae st et e eneseneeneneene
19.3. Pons HLA-reHOB 1 reHOB (hepMEHTOB JETOKCUKALIMY B ()OPMUPOBAHUU
HACJIEICTBCHHOHN IIPEAPacIIONoKEHHOCTH K MHOTO()AKTOPHOH TATONIOTHH .
19.4. TIpoGneMbl FeHETUYECKOM NACIOPTU3ALIUN
19.5. TlonmHOreHOMHOE CKaHMPOBAHUE ACCOLAALIHIA. .
I'naBa 20. DAPMAKOTEHETHKA. ........ceuveurereemremrertersentertensesensensensessessessessessessessessessessessessessessesnes
20.1. HacnencTBeHHbIE MEAMKAMEHTO3HBIE HIUOCHHKPAZH L. «.....c..eevvenrereenrenreneensenseneensenne
20.2. TlormMoph¥3M reHOB JEKAPCTBEHHOTO METAOOIMBMA .....c..euvevereererenerreneeuensenenseneans
I'naBa 21. 'eHETUUECKUE OCHOBBI KAHIIEPOTCHESA. ......cuveveereneereneeresenenseneesenneressertssenessensenensenes
21.1. T'enermueckas TeopHsi KaHIIEPOTCHE3A. ........
21.2. HacnenctBeHHBIE OITyXOJIeBbIe CHHAPOMEBL
I'naBa 22. Jlnarsoctyka 1 Npo(hHIaKTHKA HACIEICTBEHHBIX
U BPOMKIEHHBIX 3A00JIEBAHMU. ........o.veuvriaiiiieiieteieteeeteeteit ettt enes
22.1. TlokazaHus Jy1s HANpaBJIeHUs HA KOHCYJIBTAIMIO K Bpauy-TeHETHKY . . . .
22.2. MeauKo-TeHETHYECKOE KOHCYIIBTHPOBAHHE. .......c.veverererneeneeseeneeneeseensensensensensensens

273
273

276

278
282
285

289
289
290

293

303



OrnaeneHue

22.3. OpraHu3zaiiyisi MeIMKO-TCHETHYECKOM CITyKOBI

22.4. CKPHHHUPYIOIINE TPOTPAMMBL. .......veuveuterrentesensensensestensensessessessesseesesseeseessenseneensense seene
22.4.1. BrOXUMHYECKUI CKPUHHHI MapPKEPHBIX OCJIKOB

TIPH OEPEMEHHOCTHL ......ovnvevvetenenretetenesteseeteeeseseseese et s esesae st enesnesesaenes euenee

22.4.2. HeoHatalbHblil OMOXUMHYECKHIT CKPHMHUHT

22.5. TlpeHartanbHasi AUArHOCTHKA HACIICICTBEHHBIX M BPOIKICHHBIX
3a00JIeBaHHIH

22.5.1. IlpeHatanbHasi JMarHOCTUKA XPOMOCOMHBIX Oone3Heil. ...
22.5.2. llpenaranpHasi TMarHOCTUKA MOHOT€HHBIX O0JIe3HEeN
Jluteparypa
Cu10Bapb reHeTHYeCKUX TEPMUHOB

weeee 324



