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Paszgen 1. DyngameHTAIbHAS FeHETHKA

Kiaccuueckas reneruka. [Ipeamer renetuku. Mictoku renetuku. [loHATHS: Te€H, TEHOTHII,
(denoTHI, MyTaluu. 3HAYCHUE TEHETUKH JIJISl PEIIeHHs 3a/1a4 METUIIUHBI.

OcHOBHBIE 3aKOHOMEPHOCTH HaclieoBaHus. [{eny 1 IpUHIUIIBI T€HeTHYECKOTO aHaIn3a.
MeTtonpl:  TUOPHIONOTUYECKUH, MYTAI[MOHHBIN, IIUTOTCHETUYECKUH, TeHeaTOrHYecKHid,
MO JISIIMOHHBIN, OJIM3HETIOBBIA, OMOXUMHUYECKUH.

3aKOHOMEPHOCTH HACJICJIOBaHMSI TPU MOHOTUOPUTHOM CKPEIUBAHUHU, OTKpHITHIE .
Mengenem: enuHooOpa3ue TUOPUIOB TMEPBOTO IOKOJECHUS, pACIIEIUIEHHE BO BTOPOM
nokoneHuu. llpeacraBienne 00 amwiensx MW WX B3aUMOJICUCTBUSX: MOJHOE M HEMOJHOE
JTOMUHHUPOBAHHWE, KOJIOMUHHpPOBaHME. 3aKOH «UYUCTOTHI TaMeT». |OMO3UTOTHOCTH U
reTepo3urotHocts. I[lonste o reHetudeckoit wuHpopManuu. OTHOCUTENBHBIN XapakTep
JOMUHHUpOBaHUsI. Bo3MOXKHBIE OMOXMMHUYECKHE MEXaHU3MbI JJOMUHUPOBAHHUS.

3aKOHOMEPHOCTH HAcle[OBaHUS TMPU JU- W MOJUTHOPUIHBIX CKpPEIIMBAHUSAX H
MOHOTE€HHOM KOHTPOJIE Ka)KJO0ro MpU3HaKa: €AMHO00pa3ue NepBOro MOKOJICHUSI M paclleIieHne
BO BTOPOM IMOKOJIEHUU. 3aKOH HE3aBUCUMOTO HacyieloBaHus reHoB. CTaTUCTUUECKHU XapakTep
pacmerienit. O0mas ¢gopmyiia paciielieHUH NMPH HE3aBUCHMOM HacJIeJIOBAaHWH. 3HAYCHHE
Melio3a B OCYIIECTBICHUHU 3aKOHOB «YMCTOTHI TaMeT» U HE3aBHUCUMOTO HAcIEeA0BaHUs. Y CIIOBUS
OCYIIECTBIIEHUS «MEHIEIEBCKUX)» PACIIEIIIICHUH.

HeannenbHble  B3aMMOJEHCTBHS:  KOMIUIEMEHTapHOCTb,  JIHCTa3,  MOJUMEPHS.
buoxuMuueckre 0CHOBEI HeAJLIEIbHBIX B3aUMOICHCTBHA.

OcoOeHHOCTH HaclieJOBaHUS KOJMYECTBEHHBIX MPU3HAKOB (TIOJUTEHHOE HACJIeJIOBAHNUE).
Hcnonp30BaHne CTAaTUCTUYECKMX METOJOB IPU HM3YYEHHH KOJIMYECTBEHHBIX IPU3HAKOB.
[IpencraBinenne o0 TEHOTHUIE KaK CIOXHOM cHCTeMe aJUIeIbHBIX W HealIeNbHBIX
B3anMojieicTBH TeHoB. [[neftoTponHoe neiicTBre reHoB. [IeHeTpaHTHOCTh U SKCIIPECCUBHOCTb.

Monekynsipabie ocHOBBI HacnenctBeHHoctu. Ctpykrypa JJHK m PHK. Mogens JIHK
Yorcona u Kpruka. @yHKIIMY HYKIEWHOBBIX KUCIIOT B PEeaM3alMi TeHEeTHIeCKOH HH(pOpMAaIHN:
peIuMKaIys, TpaHCKpUNius u TpaHcisinus. CBoiicTBa renermyeckoro kozaa. /lokazarenbcTBa
TPUILUIETHOCTH Koja. PacmmdpoBka komoHOB. BeipokaeHHocTh kona. TepMuHHpYroue
KOJIoHBI. [IoHsATHE O reHeTHYECKON CypecCHy. Y HUBEPCAIBHOCTD KOJa.

I'en xak emununa QyHkouu.  SIBIeHHEe  MEXaeNbHOW  KOMILIEMEHTAIIUH,
OTHOCHUTEJIBHOCTb KPUTEPHUEB ajuienn3Ma. VHTpOH-3K30HHAS OpraHu3anus I'€HOB, CIUIAMCHHI.
CrtpykrypHast opranu3anusi reHoma. Kiaccudukanusi MOBTOPSIFONIMXCS AJIEMEHTOB T€HOMA.
CemeiictBa renHoB. IlceBmorennl. PerynstopHple djeMeHTHI TeHOMa. MoOJEKyIspHO-
TeHeTUUYECKHUEe METOJ/bl KapTHUpOBaHUsl reHoMa. [IpeeMCTBEHHOCTh MpoOjeM «KIaCCHYECKOW» U
MOJIEKYJIIPHON T€HETUKM.

['eneTnueckuit KOHTPOJIb u MOJIEKYJISIPHbIE MEXaHU3MbI peIUIMKALIAH.
[TonykoncepBatuBHbiii  cmoco6 perukamuu  JIHK. Ilomurennsrit  xkoHTpoas  mpolecca
permnkanuu. CHCTEMBI PECTPUKIIUN U MOJUPUKAIINN. PeCTpUKIIMOHHBIE SHAOHYKI€a3hl.

[IpoGneMbl  CTaOWJIBHOCTH  TEHETUYECKOro  Marepuana. [umbl  CTPYKTYpPHBIX
noBpexaennii B JIHK u penapauvonnsie nporeccol. ['eHeTHUECKUN KOHTPOJIb U MEXaHU3MBbI
penapanuu. Ponb penapalluOHHBIX CHCTEM B OOECHEUYEHWU T€HETHUYECKUX IPOIECCOB.
Hapymenus B npoieccax penapaiy Kak IpuYMHA HACIEACTBEHHBIX MOJIEKYJISIPHBIX OOJIe3HEH.
PexomOunanus. [lpunnune! perynsuuu AecTBusi reHoB. Perymnsiius TpaHCKpUIIIIUU HA YpOBHE
npomoTtopa, ¢pyukiuit PHK-nonmumepaspl. [IpuHIUNBl HEraTUBHOTO W TO3UTHBHOTO KOHTPOJISL.
[TocTTpaHCKPUIIIMOHHBIA YPOBEHb PEryJIsIIUU CUHTE3a OEJIKOB.

[{utonornueckue OCHOBBI HacieACTBEHHOCTH. CTpoeHue XpoMOCOM: XpOMAaTHJA,
XPOMOMEPBI, 3YXPOMATHYECKHE W Te€TepOXpOMATUYECKHE pPaloOHBI XpoMocoMm. M3meHeHus B
opranmu3aiui MopQoJIOTUU XPOMOCOM B XOJIe MUTO3a U Meiio3a. Permnmmkarius XpoMocoM.

Monekynspuas opranm3anus xpomocoMm. Kommonentsl xpomatuHa: JIHK, PHK,
TUCTOHBL, Jpyrue Oenku. YpOBHHU YHNAKOBKM XpPOMAaTHHA, HYKJIEOocOMBbl. J[oka3zaTeibcTBa poiu
q/lpa ¥ XpOMOCOM B SBJICHMSIX HACIEICTBEHHOCTH. JIokamu3amus TeHOB B XpoMmocomax. Poib



IUTOIIa3MaTHYecKuX (aKTOpOB B IMepeaaue HacleJICTBeHHON nHpopmanuu. 3aKOHOMEPHOCTH
HEXPOMOCOMHOT0 HacjeI0BaHusl, OTIIMYHE OT XPOMOCOMHOI'O HacJIeJIOBaHMUSI.

Matepunckuii  3pdekr muTomIasMbel.  MUTOXOHJpUadbHAas  HACJIEICTBEHHOCTD.
BsaumosieiicTBuE siIepHBIX M BHESIEPHBIX T€HOB.

Jlenenue KJIETKM W BOCHpoW3BeneHUEe. Murotuueckuil muki U (a3el Muto3a. Melio3 u
oOpa3zoBanue ramer. Konbtoranust xpomocoM. Penykims uucia xpomocoM. ['enernueckas pob
MuTo3a U Meio3a. Kapuotun. [lapHOocTh XpOMOCOM B COMATHUYECKHX KJIETKax. [ OMOJIOrnyHbIe
xpomMocoMbl. CrienupuaHOCTh MOP(OIOTHH U YHCIIa XPOMOCOM.

[lonoBBIE XpOMOCOMBI, TOMO- U TeTEPOTaMEeTHBIM TOJ; THUIBI XPOMOCOMHOIO
ompezeneHus: mojia. HacnegoBaHue MpU3HAKOB, CIEIUIEHHBIX ¢ MojoM. HacrienoBanue mpu
HEpacX0KJIEHUH IOJIOBBIX XpoMocoM. banancoBas Teopus onpezaeneHus mnosa. Kpoccunrosep.
JlokazaTenbcTBa MPOUCXOXKJIEHUST KPOCCHHIOBEpa B MeH0O3e M MUTO3€ Ha CTaJud YeThbIpex
Hurei. [{urongornyueckue nokazaresnbcTBa KpOCCUHTOBEpa. OCHOBHBIE TIOJIOKEHUSI XPOMOCOMHOM
TEOpUU HACIIEJCTBEHHOCTH.

I'enetndeckass u3MeHYuBOCTh. [loHATHE O HACIEICTBEHHOW U HEHACIEACTBEHHOMN
(MomudukanmonHo#)  W3MeHUMBOCTH.  (DOpPMHpPOBaHWE  TPU3HAKOB KAk  pe3yjbTar
B3aUMOJICHCTBUST TeHoTuna W (akTopoB cpeasl. Hopma peakiuu reHOTHTA. AJANTHUBHBIN
xapakTtep Momudukanmii. KomOnHaTHBHAS W3MEHYNBOCTh, MEXaHU3M €€ BOZHUKHOBEHUS, POJIb B
HBOJIIOLIHN.

['eHoMHBIE W3MeHEHUs: mNonuIIouausi, aneymionaus. OcobeHHocTH Melo3a u
00pa3oBaHMsl TaMET Yy aHEYIUIOUIOB, MX JKU3HECHOCOOHOCTh M IUIOJOBHUTOCTh. XPOMOCOMHBIE
nepecTpoiku. BHYTpU- U MEXXpOMOCOMHBIE TEPECTPOUKH; NENEeNU, TYTITUKAIUU, HHBEPCHUH,
TpPaHCIIOKAINH, TPAHCMIO3UIMU. MexaHu3Mbl WX BO3HHKHOBeHHs OcoOeHHOCTH Meiio3a mpu
Pa3IUYHBIX TUTIAX [TEPECTPOEK.

Knaccudpukanus rtenneix wmytamuii. [lpencraBnenwme o TpsSMBIX ©  OOpaTHBIX,
TeHepaTUBHBIX W COMATHYECKUX, aJalTHUBHBIX M HEUTPAIbHBIX, JIETAJbHBIX U YCJIOBHO
JeTANbHBIX, SJEPHBIX W HESJACPHBIX, CHOHTAHHBIX W HUHAYLUPOBAaHHBIX MyTanusx. OOmas
XapaKTepUCTHKA MOJEKYJISIPHOH TMpUPOAbl BO3HUKHOBEHHS] TE€HHBIX MYyTallui: 3amMeHa
OCHOBaHUI1; BINTQJICHUE WJIM BCTaBKa OCHOBAHUH (HOHCEHC, MUCCEHC B QpaiiMmudT THIA).

CroHTaHHBI W WHIYUUPOBAHHBIN MYTallMOHHBIA mporecc. KonmuecTBeHHas OICHKA
4acTOT BO3HUKHOBEHUS! MyTalui. PaguannoHHbId 1 XUMUYECKUN MyTareHe3. 3aKOHOMEPHOCTH
«mo3a - 3pdexr». DakTopbl, MOAUPUIUPYIOIIHNE MYTAIMOHHBIM Mmporecc. AHTUMYTAreHbL.
MyTareHsl OKpyXKarollel cpeibl U METO/Ibl UX TECTUPOBAHUS

['enernyeckuit KOHTPOJb MYTAIIMOHHOTO Tmporecca. MeXaHu3Mbl CIIOHTAaHHOTO
MyTareHe3a. QakTophl, ONpe/IesIIONINe CTAHOBJICHNE IPU3HAKOB B OHTOI€HE3e: IIEHOTPOIHOE
JeiCTBIE T€HOB, B3aMMO/ICICTBIE T€HOB U KJIETOK, JeTepMuHaius. Kommnencaius 10361 TEHOB.
B3anMooTHOImMEHHS KJIETOK B MOpQoreHese.

['enetuka  uvMmyHutera.  OHKOTEHBI, OHKOOenkHu. ['eHeTHyeckuit  KOHTPOJIb
T epeHIpPoBKY 1moJia. Posib TeHOB Y -XpOMOCOMBI B OIIPEIEIEHUH MY>KCKOTO TI0J1a.

[lonmynsmuonnas renetuka. llonatue o Buge u mnomynsuuu. [lomymsmus kak
€CTeCTBEHHO-UCTOpHUecKass CTpyKkTypa. [loHsitue o d4acToTax TI€HOB U  TE€HOTHIIOB.
Maremaruueckre MOJ€IM B HOMYJSIMUOHHOM  reHeruke. 3akoH Xapau-BaitnOepra,
BO3MOXHOCTM €ro InpuMeHeHHusl. ['‘eHeTnueckass TreTeporeHHOCTh nomyusanuid. DakTopsl
JUHAMUKA TEHEeTUYEeCKOro cocTaBa momymsimuu (Apelid TeHOB), MYyTAllMOHHBINA MpoIecc,
MEXIMOMYJISAIIMOHHbIE MHUTpanuu, jAeiictBue orbopa. IloHsTue 0 BHYTPUIONYJISIUOHHOM
TEHETUYECKOM MOIUMOpPHU3ME M TE€HETHUYECKOM rpy3e. MOoJeKyIspHO-TeHETHUYECKUEe OCHOBBI
HBOJIIOLIMU. 3HAYCHNE I€HETUKH MOMYJISIUN 111 MEAUIIMHCKOW T€HETHUKH.

Paszgen 2. MequuHCKAs T€eHETHKA

MeToabl TreHeTHKH 4YeaoBeka. (OcOOEHHOCTH dYelIoBEKa KaKk OOBEKTa Ie€HETHYECKUX
nuccneqoBaHui. MeToapl W3y4YeHUsT TEHETHUKH 4YeJOBeKa: TEeHEAIOTHMYeCKHH, OJIM3HEIOBBIMH,
HUTOT€HETUYECKUN, OMOXUMUYECKU, OHTOTEHETUUECKUN, TOMYIISIIIUOHHBIH.
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OO0mass XapakTepuCTHKa METOJOB OMOXMMHYECKOro cKpuHHHTa. Mcmonb3oBaHue
OMOXMMHYECKIMX W MOJEKYISIPHO-TEHETHYCCKUX METOJOB JUISl BBISIBIICHHS TETEPO3UTOTHBIX
HOCHWTENel W JIMarHOCTHUKU HACIEJCTBEHHBIX 3a0ojeBaHWil. MeETOAbI  MOJEKYJSPHOMA
JIIHArHOCTHKH HACJIEICTBEHHBIX O0JIe3HE.

Hacnencrteennocth W maroniorus. Pollb TeHETHMYECKHX M COLHUAIBHBIX (DaKTOpOB B
sBoJIOMH 4ejoBeka. OCOOCHHOCTH 4YeJloBeKa KaK OOBEeKTa TIeHETUYSCKHUX HCCIEAOBaHUM.
MeTo1bI U3y4YeHHS TEHETHKHU YeTIOBEKa.

[IpoGmeMbl METUITMHCKONW TeHETWKH. BpoXIeHHBbIE W HACJIEJACTBEHHBIE OOJIE3HH, HX
pacmpocTpaHeHHe B dYeloBedecKnX momynsnusx. OmpeneneHue HACIEICTBEHHBIX OOJE3HEMH.
BapuanTs! knaccudukanuii HacleCTBEHHBIX 0O0JIe3HEH B 3aBUCHMOCTH OT WX 3THOJIOTHH, THIIA
MyTallWii, THUMA HACIEeJOBaHUS, TNaTOreHe3a, KIWHUYeCKUX mposBieHui. [IpuumHbl
BO3HUKHOBEHHS HACJICJICTBEHHBIX M BPOXKICHHBIX 3a00JI€BaHU.

Tepartorenes. Teparorennsie GpakTopsl OKpyxkKaroiieit cpeapl. OCOOEHHOCTH TEPATOTeHHOTO
JIEHCTBHUS (PU3NUCCKUX, XUMHUSCKAX M OUOJIOTHIECKUX (PAKTOPOB.

XpOMOCOMHEIE U TeHHBIE 00Jie3HH. bosie3HN ¢ HACleCTBEHHOU MPepacloioKeHHOCTRIO.

[lepcriekTwBBI JIedeHHs] HACJEACTBEHHBIX OOJe3HEeH. 3amauum  MeIUKO-TeHEeTHUUYECKHUX

KOHCYJIbTAI[UH.

Menuko-reHeTHYeCKOe KOHCYIbTupoBaHue. OpraHu3allioOHHBIE MPUHIUIBL. MeTobl
pacueTa TEHETHYECKOTO pHCKAa: WCIOJIh30BAaHUE TEHETHYECKUX 3aKOHOMEpHOCTeH U
AMIIUPUIECCKUX JTAHHBIX.

Kiunuko-reHeanornuecKuis METO/I. Tumer HaCJIeIOBaHUs 3| 0COOEHHOCTH
TreHEaJIOTHYECKOTO aHan3a P HACJIeICTBEHHBIX OOJIE3HSIX ¢ pa3HBIM THUIIOM HacJeI0BaHUs (Ha
KOHKPETHBIX KJIMHHYECKUX MPUMEPAX ).

HacnenctBennble 0oJie3HM OOMEHa BEIECTB. JTHOJIOTHS W maroreHe3. Kimaccudukanms.
[Tokazanus s o0cIeqoBaHUs Ha HACIEACTBEHHBIE 00Ie3HH 00MEHA BEIECTB

Pone HacnencTBeHHOCTH B (DOPMHUPOBAHHH ITOBEJCHUSCKHAX MPU3HAKOB YeJIOBEKA.

[IpoGmembl TeHOTEepanuu. 3HAYCHHE TE€HETUYECKOW WHIXKEHEPUH IS pelIeHus 3aaad
MEIMIUHEL

Cnepmarorenes u oorenes. OcoOOEHHOCTH raMeTOTeHe3a y YeIOBeKa.

Knaccupukanuss xpomocoMHbIx — Oonesnedl.  [lokazaHus K  IIMTOT€HETUYECKOMY
uccneoBanuio. [loHsATHE O TOMHBIX M YAaCTUYHBIX MOHO- W TPHUCOMHUSIX. XPOMOCOMHBII
nucbanaHc, Kak JeTaldbHbIA ()aKTOp y 4eloBeKa: CIOHTaHHbIe abOpPThl M MEPTBOPOIKICHUS.
OCHOBHBIE METO/IbI TMATHOCTUKHA XPOMOCOMHBIX OoJie3Helt. Kapunorunuposanue.

OcoOeHHOCTH TaToreHe3a TeHHBIX W XPOMOCOMHBIX OoJe3Hell. YPOBHM MaroreHesa
HacCJeJACTBEHHBIX OoJe3Hel (MOJEKYJSIPHBINA, KJICTOYHBIM, TKAHEBOH, OpraHHBINA, CUCTEMHBIN).
[IneitoTponHblii > PexT.

Momnorennsie 60Je3au. OCHOBHBIC TPUHITUTIBI K METO/IbI TUATHOCTUKY T€HHBIX OOJIC3HEH.

['enetuka ompeneneHus mona y denoBeka. ['eHernueckuit KOHTposb nupdepeHIIMpPOBKH
roJia.

['eneTnueckasi OMacCHOCTH paJAUallNN U XUMUYECKUX BEIIECTB. | €eHOTOKCHUKOIOTHSL.

['enetnka nmmynuTera. COBMECTHMOCTh U HECOBMECTUMOCTD TKaHEH.

Onpenenenne # KIACCHYECKUME COCTABISIONIME TEHETHYeCKOro rpysa. @akTopsl,
BIUSIONIME Ha BEIUYMHY TEHETHYEeCKOro rpy3a. BennumHa W OCHOBHBIE ITOKa3aTelld
TeHEeTUYECKOTO IPy3a B OTEUECTBEHHOM MOMYJISIUH.

[IpodunakTrka HacIeICTBEHHBIX Oojie3Hel. CKpHHHHT TeHHBIX JedekToB. [lepBudHas
npodunakTika HACIEJCTBEHHBIX Oone3Hell. MeauKo-reHeTH4eckoe KOHCYJIbTHPOBAHHE.
[TepukonnenmuoHHas NpoPUIaKTHKA. MaccoBbIi CKpHHHUHT. KpuTepuu, mpeabsBisieMble K
3a00JIeBaHUSIM, HA KOTOPBIE MPOBOJIUTCS MAaCCOBBII CKPUHUHT.

OyHIaMEHTATbHBIE W TPHUKJIQJAHBIE  aCHeKThl  NPEHATAIbHOW  JHMArHOCTUKH.
[TocnenoBarenbHbIe ATanbl MpeHATATBHONW TUarHoCTHKU. HeonatanbHblil ckpununr. Kpurepuu,
MpeabsBIsiEMbIe K 3a00JI€BaHUSIM, Ha KOTOPBIE TPOBOJUTCS CKPUHUHT. METOIMYECKHE TTOIXO b
U QJITOPUTMBL.



MapkepHble CBIBOPOTOUYHBIE Oenku. bruoxuMmuueckuil mpeHaTalIbHbId CKPHHHHT.

KonnenryanapHble OCHOBBI MNPEIUKTUBHOW MEIUUUHBL. TecTUpoBaHUE auIEIBHOTO
nonmuMopdu3mMa Kak ~ METOAWYecKwid 0Oa3uc TNpeAUKTHBHOW MeIWIUHBL bone3snu ¢
HACJIeJICTBEHHON TPeApacIioNoXeHHOCThI0. CKPHHUHT TEHHBIX JIE(EKTOB.
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