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6 C.HU.Ko3zr06a, H.C. Jlemurxosa

IIpeaucaoBue aBTOPOB K TPeThbeMY U3JTAHUIO

I[lepeusnanuve KHUTU OOYCIOBICHO OONBIION MOTPEOHOCTHIO B CIPABOYHOM IUTEpaType
1O HACJIeJACTBEHHOU MAaTOJIOTUU CPEAU Bpaueli-TeHEeTUKOB, MeJUaTPOB, HEBPOMATOJIOTOB, OKY-
JNUCTOB U Ap. U3BEeCTHO, UTO HaClieJCTBEHHbIE OOJIE3HU BCTPEUAIOTCS B MPaKTUKe Bpaueil Bcex
cnenuanbHocTeil. OMHAaKO OOJNBIIUMHCTBO HACIEACTBEHHBIX 00OJIe3HEl, B CUJTY CBOCI PEIKOCTH,
MPEeACTaBISIOT CEPbE3HYIO MPOOIEMY ISl AMaTHOCTUKU. Paszpemutp 3Ty mpobiemMy MO3BO-
JISIOT, B OTIpeleIeHHOU Mepe, MonoO0Hble n3naHusi. Bo3dpacTtaomuii HHTepec K KIMHUYECKOU
reHeTUKe Bpayell BceX clelMalbHOCTEW, Ha HAIll B3TJSA, OOYCIOBJIEH PaCHIUPSIIOMIUMUCS
BO3MOXHOCTSIMU MTOMOIIH CEMbSIM, B KOTOPBIX €CTh OOJNBbHOU C HACIEACTBEHHOU MaTONOTHEH,
u camomy OonpHOMY. Cpenu 3TUX BO3MOXHOcCTel cieayeT BeimenuTh JHK-mumarnocrtuky,
0COOGEHHO JOPOAOBYIO, KOTOpasi B HacTosInee BpeMs BO3MOXHA I HECKOJbKHUX COTEH
HacJle[CTBEHHBIX Oone3Heit. Kak pa3 mis ee mpoBeIeHUs COBEPIIEHHO HEOOXOIUM TOUYHBIMI
KJIMHUYECKHUI U TeHeTUUEeCKUil AUarHo3 y nmpobaHaa, 4To6sl n36exXaTh OMMOOK B MPOTHO3E
300pOBbs Oyayliero pedbeHka. DO GeKTUBHOCTh TepanmeBTUIECKUX MEPONPUATHI TaKXe Ha-
MPSIMYIO CBsi3aHa C TOYHBIM NUarHo3oM. [10CKOMbKY AMATHOCTHKA GOJBIIMHCTBA U3BECTHBIX
HacJIeJCTBEHHBIX CUHIPOMOB 0a3upyeTcsl Ha TaK Ha3biBaeMOU «IMOPTPETHOW» AUATHOCTUKE,
KyJa BKJIIOYAIOTCS HE TOJBKO MAaTOJOTHYECKNEe MPU3HAKU, HO U Majible aHOMalu¥u Pa3BUTUS
(MUKPOTIPU3HAKN), UJITIOCTPATUBHAS CIIpAaBOYHAs JIUTEpaTypa NIpuobpeTaeT MepBOCTENeHHOE
3HaveHue. OT TOYHOI NMATHOCTUKHU 3aBUCST CyNbObl MHOTUX JIOJCH.

C MOMEHTa NepBOro u3naHus KHUru npouso 20 jget, Btoporo -10 jeT, 1 3a Bce 3TO BpeMs
B Hallleil CTpaHe He MOSBUIOCH HU OTHOTO MOLOOHOTO clipaBouYHOTO TTocobusti. TpeTbe u3nanue
BKJIIOYAET onucaHue GEeHOTUITUYECKUX NPOsiBIeHU okono 500 cuHapoMoB, 218 M3 KOTOPBIX
MPOUITIOCTPUPOBAaHBI poTorpadusiMmu 60nbHBIX. ONMMCAHUS CUHIPOMOB CYIIECTBEHHO Tepe-
paboTaHbBl, I3MEHEHHUSI KACalOTCs YTOUYHEHUSI KIUHUIECKON KapTUHBI, TUIA HACTEeLOBAHUS U
CBEIEHUU MO MOJIEKYJISIDHOM reHeTUKe. Mbl B OCHOBHOM OPUEHTUPOBAINCh Ha UHGOpMAIIUIO,
conepxamyiocs B MHTepHeTe Ha caiitax OMIM (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/OMIM), Gene
Reviews (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/Books), a TakXe B KOMIbIOTEPHBIX IMATHOCTUYECKUX
cuctemax POSSUM u OXFORD DATABASE.

Pasmen xHuUTH «MenuKO-TEHETUUYECKOE KOHCYJIbTUPOBaHUE» TaKXe CYIIECTBEHHO IO-
MOJHEH, B HEM HM3JIaTaeTcsi COBPEMEHHBI B3I Ha OKa3aHMe MOMOIIU CEMbSIM C Hacielac-
TBEHHOW M BPOXIEHHOUW MaToJOTUell, NelaeTcss aKIeHT Ha KOMMYHUKATUBHYIO (PYHKIUIO
MEIUKO-TEeHETUUYECKUX KOHCYJIbTAIIUN.

JAvuarHOCTUYECKUI yKa3aTesb JOMOJHEH B COOTBETCTBUU C HOBOW MHbOpMalnueil, oH
MOMOXET YUTATENSIM HAWTU CUHAPOM MO HAJUUYUIO BXOASUIMX B Hero cumntomoB. KHura
nmpeaHa3HauyeHa AJsl MIMPOKOTO Kpyra Bpayeil M B MEPBYIO OUepeab MU FeHETUKOB-KOHCYJIb-
TAHTOB MEIUKO-TEHETUYECKUX KOHCYIbTAlMIl M MEeAUaTpOB.

BJIATOOAPHOCTH

ABTOpBl NAaHHOTO WM3JaHUs KHUTU cepaedHo OiaromapsaTt npodeccopa E.CemaHOBY
(IMpara, Yexus) u kaua.men.Hayk O.E. baunuukoBy (IIpara, Yexus) 3a coaBTOpCTBO B Tpe-
NBIAYIIUX ABYX U3OAaHUSIX.

Bripaxaem riy60Ky0 671aromapHOCTb 3aBeAYIOIIEMY MEIUKO-TEeHETUIEeCKON KOHCYIbTa-
uuu r. Xabaponcka 'onuapy Cepreto AsekcaHApOBUUYY U Bpauy-reHeTuky JApo3ay Amurpuio
BopucoBuuy 3a mpenocTtaBieHHbIe GOTOMATEPUAIIBI IUISI MILTIOCTPAIMKA 15 HOBBIX CHHAPOMOB,
BOIIEANINX B KHUTY, a TaKXe IJISI TOMOJHEHUS UITIOCTPAUUSIMU MPEXHUX CAHIPOMOB.
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