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Предисловие авторов к третьему изданию 
Переиздание книги обусловлено большой потребностью в справочной литературе 

по наследственной патологии среди врачей-генетиков, педиатров, невропатологов, оку­
листов и др. Известно, что наследственные болезни встречаются в практике врачей всех 
специальностей. Однако большинство наследственных болезней, в силу своей редкости, 
представляют серьезную проблему для диагностики. Разрешить эту проблему позво­
ляют, в определенной мере, подобные издания. Возрастающий интерес к клинической 
генетике врачей всех специальностей, на наш взгляд, обусловлен расширяющимися 
возможностями помощи семьям, в которых есть больной с наследственной патологией, 
и самому больному. Среди этих возможностей следует выделить ДНК-диагностику, 
особенно дородовую, которая в настоящее время возможна для нескольких сотен 
наследственных болезней. Как раз для ее проведения совершенно необходим точный 
клинический и генетический диагноз у пробанда, чтобы избежать ошибок в прогнозе 
здоровья будущего ребенка. Эффективность терапевтических мероприятий также на­
прямую связана с точным диагнозом. Поскольку диагностика большинства известных 
наследственных синдромов базируется на так называемой «портретной» диагностике, 
куда включаются не только патологические признаки, но и малые аномалии развития 
(микропризнаки), иллюстративная справочная литература приобретает первостепенное 
значение. От точной диагностики зависят судьбы многих людей. 

С момента первого издания книги прошло 20 лет, второго -10 лет, и за все это время 
в нашей стране не появилось ни одного подобного справочного пособия. Третье издание 
включает описание фенотипических проявлений около 500 синдромов, 218 из которых 
проиллюстрированы фотографиями больных. Описания синдромов существенно пере­
работаны, изменения касаются уточнения клинической картины, типа наследования и 
сведений по молекулярной генетике. Мы в основном ориентировались на информацию, 
содержащуюся в Интернете на сайтах OMIM (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/OMlM), Gene 
Reviews (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/Books), а также в компьютерных диагностических 
системах POSSUM и OXFORD DATABASE. 

Раздел книги «Медико-генетическое консультирование» также существенно до­
полнен, в нем излагается современный взгляд на оказание помощи семьям с наследс­
твенной и врожденной патологией, делается акцент на коммуникативную функцию 
медико-генетических консультаций. 

Диагностический указатель дополнен в соответствии с новой информацией, он 
поможет читателям найти синдром по наличию входящих в него симптомов. Книга 
предназначена для широкого круга врачей и в первую очередь для генетиков-консуль­
тантов медико-генетических консультаций и педиатров. 

БЛАГОДАРНОСТИ 
Авторы данного издания книги сердечно благодарят профессора Е.Семанову 
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