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NMPEANCJIOBUE

Knuanuyeckast (MeIMLIMHCKAsT) TeHETUKA M3ydaeT FTeHeTHYSCKUE IIPUYMHEBL U ME-
XaHW3Mbl Pa3BUTHUS HACJEACTBEHHOI MATOJOTUM, POJIb FEHETUYECKUX (PAKTOPOB B
BO3HMKHOBEHUM HEHACJEACTBEHHBIX (DOpM 3a00I€BaHUI 1 pa3padbaThIBaeT CIIOCOObI
JUATHOCTUKM, TIPO(PUIIAKTUKY U JIeUeHUST OOJIE3HEI.

B pesynbraTe ocyliecTBACHUSI MEXIYHAPOIHOU HayyHOU mporpamMMbl «IleHOM
yesoBeka» (1988—2005 rr.) u HauaBmeiica B 2011 1. peanu3anuy MeXIyHapOTHOM
nporpaMmebl «I[IpoTeoM yeaoBeKa» MUPOBBIM HAYYHBIM COOOIIECTBOM OBbLIU ITOJY-
YeHbI JaHHbIE 00 OpPraHM3aLMOHHON CTPYKType M (DYHKLMOHUPOBAHUU TJIABHOM
MoJIeKyJIel XXu3Hu — MoJiekynbl JJHK. Onpenenena o61ras cOBOKYITHOCTb TEHOB B
OIHOI COMaTUYECKOI KJIIETKE M OpTraHu3Me B 1ieJIoM (reHoTuIr). IIpoBeneHo cekBe-
HUPOBaHUE HYKJIECOTUIHBIX MOCIeI0BaTEILHOCTE FTeHOMA YeJI0BEeKa, OTBETCTBEH-
HBIX 332 MIPOU3BOACTBO OEIKOB, (OPMUPYIONINX (PEHOTUITMIECKIE TPU3HAKHI Opra-
HU3Ma. PazpaboTaHbl MOAXOB! K CO3MaHMIO U aHAJIU3y TeHOMHOTO 1 IIPOTEOMHOTO
nacrnopTta 4dejgoBeka. Ha ocHoBe OMOMHGMOPMALIMOHHBIX TEXHOJOTUI yCTaHOBJIE-
HBI TeCHBIE KOPPEISILIMOHHBIE CBI3U MEXIY CTPYKTYpPOUl T'€HOB, UX 3KCIIpeccuei
u GyHKIMOHUpOoBaHUEM OeaKoB. COCTaBJIEHBI KapThl BCEX XPOMOCOM YeJIOBEKa,
Ha KaxJ0i 13 KOTOPBIX JIOKAJIM30BaHbI COTHU reHOB. [ToJIHOCThIO paciivgpoBaH
T€HOM MUTOXOHIPUIA.

[1aBHBIM HOCTMKEHMEM YKa3aHHBIX IIPOrpaMM CTaJI0 OYpHOE pa3BUTHE B MHUpPE
MOJIEKYJISIPHOM MEeIMILIMHBI U MOSIBJIEHUE ee (larMaHa — KJIMHUYECKON U MEIUIIVH -
CKOW I'€HETUKMU.

OCHOBHBIE TOCTVKCHUST KITMHUYECKOM U MEAULIMHCKOM TeHETUKM:

— BBISICHEHME IPUPOALI COTEH M ThICSY HACIEACTBEHHbBIX OOJIE3HEN YEIOBEKA;

— pa3paboTKa BHICOKOTOUYHBIX U 3(P(PEKTUBHBIX CITOCOOOB 1 METOIOB MX MOJIE-

KyJISIPHOM IUAaTHOCTUKU (BKJIIOYAsI IIPEHATAIbHYIO);
— COBEpILEHCTBOBAHUE TEXHOJOTUI TeHETUYECKOTO M XPOMOCOMHOTO TECTUPO-
BaHMS,
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— TIOSIBJIEHME METOJOB TeHOTepaInuy, TKaHeBOl Tepanuu (MHXEHepUn), HaHO-
OMOTEXHOJIOTUI 1 HAHOMEIUIIUHEL;

— BHeIpeHUEe BO BpaueOHYIO MPAKTUKY METOIOB MPOGUIaKTUIECKONR MEAUII -
HBI, BKJIFOYAsI MACCOBBIN 1 CEIEKTUBHBINM CKPUHUHT MHBAJIMIN3UPYIOIINX Ha-
CJIeICTBEHHBIX 00JIe3HEN 0OMEHa BEILIeCTB.

B manHOM y4yeOHO-METOAMYECKOM ITOCOOMM pacCMaTPUBAIOTCS OOIIME TIpel-
CTaBJIeHUs O IIpo0JIeMe HacJlea0BaHMS T€HOB M IIPU3HAKOB Y YeJI0BeKa M XapaKTe-
PU3YIOTCS IPU3HAKU U 00JIE3HU ¢ TPAAULMOHHBIM U HETPATUIIMOHHBIM Hacjieq0Ba-
HUEM I'€HOB, BKJIIOYasd MOHOTEHHBIN 1 TTOJUTEeHHBIN BapMaHTHI ITPpU TpaAULIMOHHOM
(K1accm4ecKoM) HacaeqOBaHUM M HETPAAUIIMOHHBIN BapHaHT IIPY HEKIACCUIECKOM
HacJjielOBaHWH.

HeTpa}lI/ILlI/IOHHOC HacJIEJOBAaHUE '€HOB 1 ITPM3HAKOB OXBATHIBACT AIBC TPETU BCEX
cIy4aeB HacJieOBaHUS TeHOB Yy YenoBeka. K TakoMy HacjemoBaHMIO OTHECEHBI ITOKa
elle c1abo U3yyeHHbIe B OTe€UECTBEHHON MeIUIIMHE WIM paHee BOoOlIle 7151 Hee He-
M3BECTHBIC HACIEICTBEHHBIE 3a00JIeBaHUs Y AeTeil, BKIIIoUast CJeIyIOIINe UX KIIACChI:
JIM30COMHBbIE 00JIE3HN HAKOIUIEHMSI, TIEPOKCUCOMHBIE I MUTOXOHAPUAJIbHbIE 00J1e3-
HU, 00JIE3HU UMIIPUHTUHTA 1 3KCIMAHCUU YMCJIa TPUHYKICOTUAHBIX TTOBTOPOB, MPU-
OHHBIE 00JIe3HU U pa Apyrux (yke oTKpbITO O00jiee 10 KaccoB).

Hacrosmee yue6HO-MeTOOUUYECKOE MOCOOME MOATOTOBICHO COTPYIHUKAMM Ka-
(benpbl HEBPOJIOTUHU, HEHPOXUPYPTUU U MEAUIIMHCKOW FeHETUKHU TeAUaTpuyecKoro
dakynsreta I'BOY BIIO Poccuiickuii HalmoHanbHbIi McciienoBaTebCKUii Meau-
nvHckuii YHuBepcuter uM. H.M. Iluporosa MunsapaBa Poccuu. Ilocobue mpen-
Ha3HAYeHO JJI51 CTYACHTOB MEIUILIMHCKUX BY30B, KITMHUYECKUX OPAMHATOPOB, acIu-
paHTOB, ciyiareieii @YB, Bpadeit 1 HaydHBIX pAOOTHUKOB MEIMKO-TEHETUYECKUX,
HEBPOJIOTUYECKIX, IICUXOHEBPOJOTMIECKUX U ITeANaTPUISCKUX OOJIBHUII U OTIEIe-
HUM, TTOJIUKJIMHUK, KOHCYJIbTATUBHO-IMATHOCTUYECKUX LIEHTPOB U IPYIUX CIelH-
aJIMCTOB CMEXXHBIX CIIELIMATbHOCTEM.

B mocobuu mpencTaBieHa KIMHWYECKAsT U MOJIEKYISIPHO-TEHeTUYeCKasl XapakK-
TEPUCTUKA U JaHbI IPUMEPbI PEIKUX HACIEICTBEHHBIX 00JIE3HEl IETCKOTo BO3pacTa,
COITPOBOXKIAIOIINXCS TPAAULIMOHHBIM 1 HETPaIUIIMOHHBIM HacIel10BaHUEM, a TAaKXKe
MIpUBEIEeHBI BOIIPOCHI 711 KOHTPOJISI YCBOCHMS ITOJTyYEHHBIX 3HAHUIA.
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BOJIESHU TPAANLUUNOHHOIO
UM HETPAOUWUUNOHHOIO HACJIEQOBAHUA

1. OBLLUMUE NPEACTABJIEHUSA O NPOBJIEME HACJIEAOBAHUSA

Pe3ynbrarhl B3aMMOAEMCTBUS MEXIY COOOM IBYX PONUTEIBLCKHMX TEHOMOB B 3UTO-
T€ U Pa3BUBILIUXCSI U3 HEE COMATMUECKUX KJIeTKax MPOSIBISIOTCS B XO/Ie OHTOreHe3a
B HOPMAaJIbHBIX U MMATOJOTUYECKUX MPU3HAKAX U (DeHOTUIax (CUMIITOMax 1 0oJie3-
H$IX) OpraHM3Ma UHIVBUIA, KOTOPbIE B TOW WM MHOU Mepe nepeaaroTcs U3 Mokosie-
HUS B TTIOKOJICHUE WIM HACIEeIYIOTCS.

Wx HacnenoBaHue 6a3UpyeTCsl Ha OCHOBHBIX MOJIOKEHUSIX T€HETHKH:

— beccMepTHre IJIaBHOM MOJIeKybl k3 — MoJiekyel JJHK (puc. 1.1)

— 3aKOHbBI HACJIeJICTBEHHOCTH;

— XpPOMOCOMHYIO TEOPHIO HACJIEACTBEHHOCTH.

C yyacTueM 3Tol MOJIEKYJIbl CBSI3aHO Havyaslo, TPOJOJIKEHUE, COXpAaHEHUE, OKOH-
YaHUe M yTpaTra BceX XKU3HEHHBIX MPOLIECCOB B KJIETKAX U OpraHu3Me, 1 UX Mepeaaya
OT POAUTESIEH K TTIOTOMKAM.

3aKOHOMEPHOCTH HacjefoBaHus ObUIM OTKPHITHL B 1865 . Iperopom Moranom
Mengaenem B ABcTpo-BeHrpuu (HbiHe Uexus) KaK 3aKOHOMEPHOCTH, MOJy4YEeHHbIE
MIPU CKPEIIMBAHUU CEMSTH CaJIoBOrO TOpoxa.

Cnyctst 35 siet, B 1900 . oHM ObUIM MTEPEOTKPBITHI HA APYTUX OMOJIOTMUYECKUX 00b-
ekTax Xyro ae ®puzom (Toanannust), Kapiom Kopencowm (Iepmanust) u Opuxom ¢hoH
Yepmakom (ABCTpUST).

B nanpHeiiem 3TH 3aKOHOMEPHOCTU pacpOCTpaHWIM Ha YeJoBeKa B BUAE TPeX
MEHJIJIEBCKUX 3aKOHOB HACJIeICTBEHHOCTHU:

— MEPBbIii: 3aKOH JIOMUHMPOBAHWA WIW €IUHOOOpa3usi NMPU3HAKOB y TMOPUIOB

MEepPBOTO MOKOJIEHUS;
— BTOPOI1: 3aKOH pacIlenieHusi FTeHOB Y MOTOMKA, UV 3aKOH «YUCTOThI» TaAMET, U3
KOTOPBIX OJIHA TTOJIOBMHA HECET TOMUHAHTHBIE T€HbI, Ipyrasi — pelieCCUBHBIE;
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DNA - -__ Sugar — ?hwns]ne and
Molecule: a.---s—— — pases — Somm
Two -

H Adenine and
Views Adanine
Phosphate Cb) _
group o_(.) O

Puc. 1.1. Xumnuyeckas cTpyktypa monekynbl JHK

— TPeTHii: 3aKOH He3aBHCHMMOIO HACJIEI0BAHUS HealIeJIbHbIX TeHOB, WIN ClTyJaii-
HBIX COUETAHUI HACITEACTBEHHBIX 31aTKOB Y [IOTOMKOB.
B nocnenHeM citydae 4nciio reHoB (I1ap IPU3HaKOB) COOTBETCTBYET OMHOMUHAJIb-
HoMmy psany: (3 + 1), rame n — yuciio TeHoB (I1ap IIPpU3HAKOB).
st BEIBeAeHUS 3TO (hopMyIIbl UCTIoNb3yeTcs pemetka P. [TeHHera.

Tabnuua 1.1. PeweTka P. MeHHeTa

: A a B b

A A A A a A B A b
a a A a'a a' B a'b
B B A B a B'B B'b
b’ b™A b a b'B b'b

Ilpumeuanue: A, B, A 1 B' — noMmuHaHTHBIC TeHHI; a, b, a1 b' — peliecCUBHEIE
reHol; AA, B'B, AB 1 B'A — noMuHaTHBIC TOMO3UTOTHBIE OpraHU3MbI; a a,a b, b" a,
b' b — peneccuBHBIE TOMO3UTOTHI; Aa, A' b, aA,a B,B'a,B'b,b"Aub’' B — momu-
HaHTHBIE TeTEPO3UTOThI

Ha py6exxe Broporo aecatuiietust XX B. (1908—1911 rr.) anrnuuyane Tomac XeHT
Mopran u ero yuenuku: K. bpumxkec, I Memnep u A. CtepTeBaHT c(OOPMYIUPOBATIA
OCHOBHbIE TOJIOKEHHS] XPOMOCOMHOI T€OPHH HACJIEICTBEHHOCTH. 3a 3Ty TCOPUIO OHU
ObUIM YIOCTOEHBI HOOEIeBCKOM nmpeMuu. COrJIaCHO 3THM IOJOXCHUSIM:

— TeHBI PACMOJIOXEHBI B XPOMOCOMAaX B JIMHEHHOM IOPSAKE: UX YUCIIO TTPOIIOpP-

LIMOHAJIBHO JJIMHE XPOMOCOMBI;
— TeHbI OMHOI XPOMOCOMBI 00PA3yIOT C HEM IPYIIIY CLEIICHUS, YTO 00eCIedn-
BaeT X COBMECTHOE HacCJIeq0BaHNE;



