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ПРЕДИСЛОВИЕ
Настоящее издание Национального руководства в определенной мере может 

рассматриваться как в значительной степени обновленный вариант Национального 
руководства «Наследственные болезни», который вышел в 2011 г. Эти обновле­
ния затронули структуру издания, теперь она состоит из трех частей и включает 
34 главы, состав авторского коллектива и название руководства. Название нового 
руководства — «Медицинская генетика» — находится в большем соответствии с 
содержанием, чем предыдущее издание, и в определенной мере книга может рас­
сматриваться как учебное пособие, исходя из названия и последовательности глав. 
В подготовке издания принимали участие значительный коллектив авторов, абсо­
лютное большинство из которых хорошо известны в тех областях, которые они 
излагают, не только отечественному, но и зарубежному читателю.

Книга начинается с главы «Краткая история медицинской генетики», затем сле­
дует часть первая, включающая 12 глав. В этой части изложены фундаментальные 
основы организации генома человека, включая его изменчивость, современный 
взгляд на сложную структуру хромосом, а также на митоз и мейоз, включая гене­
тический контроль этих процессов. Первая часть книги содержит главы, посвя­
щенные описанию основных разделов генетики человека и медицинской генетики, 
таких как генетика развития человека, эпигенетика, генетика соматических кле­
ток, популяционная генетика, фармакогенетика и иммуногенетика, система генов 
HLA. Во всех этих главах авторы пытались отразить современные представления 
о существе соответствующих разделов генетики.

Вторая часть руководства называется «Клиническая генетика», и первые 
четыре ее главы посвящены разным уровням диагностики наследственной пато­
логии, начиная с клинического и заканчивая молекулярно-генетическим. Годы, 
прошедшие с выхода в свет предыдущего руководства, характеризовались все 
более широким использованием в диагностике наследственной патологии новых 
методов секвенирования генома, что нашло отражение в трех главах, посвящен­
ных биохимической, цитогенетической и собственно молекулярно-генетической 
диагностике.

Далее во второй части даны современные представления об основных классах 
наследственных болезней: моногенных, включая главу о популяционной генети­
ке моногенных заболеваний, наследственных болезнях обмена веществ, мито­
хондриальных заболеваниях, заболеваниях, обусловленных расширением зоны 
тандемных тринуклеотидных повторов, хромосомных болезнях, включая те, что 
обусловлены микрохромосомными перестройками, заболеваниях, связанных с 
геномным импринтингом, многофакторных болезнях, врожденных пороках раз­
вития и тератогенных синдромах. Описания некоторых классов наследственных 
болезней в прежнем издании не были представлены, а те, что были, — дополнены 
новым материалом. Заканчивается раздел главой, посвященной генетике опухолей 
и их таргетной терапии, которая связывает вторую и третью части руководства.

Третья часть руководства называется «Лечение и профилактика наследственных 
болезней». В ней семь глав, начиная с «Общих принципов лечения наследственных 
болезней» и кончая главой об этических проблемах медицинской генетики.

В главе «Генная и генно-клеточная терапия» подробно рассмотрена проблема 
генной терапии с помощью методов редактирования генома — подхода, который 
многими исследователями рассматривается как наиболее перспективный в гено- 
терапии заболеваний человека. В этом же разделе рассмотрены варианты генети­
ческого скрининга, медико-генетическое консультирование, которое в западных 
странах очередной раз меняет свою парадигму.



10 ПРЕДИСЛОВИЕ

Редакторы и авторский коллектив Национального руководства «Медицинская 
генетика» надеются, что оно станет полезным для широкого круга читателей, не 
только занимающихся медицинской генетикой, но и врачей практически всех 
специальностей, так как сегодня невозможно представить современного врача, не 
знающего основ медицинской генетики и того все возрастающего вклада генетики 
в современную медицину, без которого теперь невозможно ее дальнейшее совер­
шенствование.


