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NMPEANCJIOBUE

Knununueckasi (MeaguiIMHCKas1) TeHETUKA U3yYaeT TeHEeTUYeCKe MPUIMHBI U Me-
XaHU3Mbl Pa3BUTUSI HACJIEICTBEHHOU MATOJIOTMU, POJb TeHETUYEeCKUX (DaKTOpOB B
BO3HUKHOBEHUM HEHACJIEACTBEHHBIX (hOopM 3a00JIeBaHUI 1 pa3pabaThiBaeT CIOCOObI
JUaTHOCTUKM, MPOGUIAKTUKY U JIeueHUsT 00JIe3HEN.

B pesyabrare ocyliecTBASHUSI MEXAYHAPOAHOU HaydHOU mporpaMmbl «[eHom
yesoBeka» (1988—2005 rr.) u HauaBiieiics B 2011 . peanuzaumny MexxayHapoOaIHON
mporpaMmbl «[1poTeoM yeoBeKa» MUPOBBIM HayYHBIM COOOIIECTBOM OBLIH TTOJTY-
YeHbl JaHHble 00 OpraHU3alMOHHON CTPYKTYpe U (PYHKIIMOHUPOBAHUU TJaBHOM
MoJIeKYJIbl XXU3HU — Mosekyibl JIHK. OnpeneneHa o61iasi COBOKYITHOCTh T€HOB B
OJIHOU coMaTu4yecKol KJIeTKe U opraHusme B 1iejoM (reHotumn). [TpoBeneHo cekBe-
HUPOBaHUE HYKJIEOTUIHBIX MOCIEA0BaTEIbHOCTE! reHoMa YeJlI0BeKa, OTBETCTBEH -
HBbIX 3a MPOU3BOJCTBO OEJIKOB, (POPMUPYIOIINX (PEHOTUTTMYECKHE TTPU3HAKN Opra-
Husma. PazpaboTaHbl OAXObI K CO3JaHUIO M aHAJIU3y TEHOMHOTO U ITPOTEOMHOTO
nacrnoprta yejsoBeka. Ha ocHoBe 0MOMH(OPMALIMOHHBIX TEXHOJOTUI yCTaHOBJIE-
HbI TECHbIE KOPPEJSILIMOHHBIE CBSI3U MEXAY CTPYKTYPOU T'€HOB, UX IKCHpeccuei
U (pyHKIIMOHUPOBaHUEM OekoB. CocTaBIeHbl KapThl BCEX XPOMOCOM YeJIOBEKa,
Ha KaXJ0i U3 KOTOPbIX JIOKAJIU30BaHbl COTHU reHoB. [TosHOCThIO paciindpoBaH
T€HOM MUTOXOHAPUIA.

[1aBHBIM NOCTHXKEHUEM YKa3aHHBIX MPOrpaMM cTajio OypHOe pa3BUTHE B MUpE
MOJIEKYJIIPHOI MEeIUIIMHBI U MOsIBJIEHUE ee (piarMaHa — KIMHUYECKOW U MEIULIMH-
CKOW TEHETUKMU.

OCHOBHbIE JOCTUXXEHUST KITMHUYECKOW Y MEIUIIMHCKON TeHEeTUKU:

— BBISICHEHHME MPUPOIbI COTEH U ThICSY HAC/IEeNCTBEHHBIX 00JIe3HEl YeIoBeKa;

— pa3paboTKa BBICOKOTOUHBIX U 3((HEKTUBHBIX CITOCOOOB U METOIOB UX MOJIe-

KYJISIpPHOI TMAarHOCTUKHU (BKJIIOYasi TPEeHATAIbHYIO);
— COBEpUIEHCTBOBaHME TEXHOJOTMI TeHETUYECKOTO U XPOMOCOMHOTO TeCTUPO-
BaHMSI;



8 lpeavcnosne

— TIOSIBJICHVE METOMIOB reHOTepaIliy, TKaHeBOM Tepanuu (MHXXEHEepUH ), HaHO-
OMOTEXHOJIOTHI M1 HAHOMENIUIINHBI,

— BHeIpeHMe BO BpaueOHYIO MPAaKTUKY METOIOB MPOPUIAKTUIECKON MEIUIIN-
HBI, BKJIFOUasi MACCOBBIN U CEJICKTUBHBIN CKPUHUHT UHBATUANZUPYIOIINX Ha-
CJIEICTBEHHBIX O0JIE3HEN OOMEHa BELIECTB.

B manHOM y4eOHO-METOAMYECKOM ITIOCOOMHM pacCcMaTpMBAIOTCS OOIIME IIpel-
CTaBJIEeHUS O MPOoOJIeMe HacJIeJOBaHMUS TeHOB W MPU3HAKOB y YeJIOBeKa M XapaKTe-
PU3YIOTCS TIPU3HAKK M O0JIE3HU C TPATULIMOHHBIM M HETPAIUIITMOHHBIM HacJenoBa-
HHEM TeHOB, BKJII0Yass MOHOTEHHBIN 1 TTOJUTEHHBIM BapUAHTHI TIPU TPATUIIMOHHOM
(KJtaccM4ecKoM) HaceIOBaHUM U HETPAIUIIMOHHBIN BAapUaHT IMPU HEKJIaCCMUYECKOM
HacJIeTOBaHUU.

HerpamuiimonHoe HacienoBaHue TeHOB M TIPM3HAKOB OXBATHIBAET ABE TPETU BCEX
cJIyJaeB HacJleoOBaHMS TEHOB Yy YyejioBeKa. K TakoMy HacieIoBaHUIO OTHECEHBI TTOKa
ele c1abo U3ydeHHbIE B OTEUECTBEHHO MEIUIIMHE WJIN paHee BOOOIIE I Hee He-
M3BECTHBIE HACJIEACTBEHHBIC 3a00JIeBaHUS Y AeTel, BKITIOYAsl CISIYIOIINE UX KIACCHI:
JIN30COMHBIE O0JIE3HN HAKOIUJICHUS, TIEPOKCUCOMHBIE I MUTOXOHIPHUAIBHBIC 00JIe3-
HU, 00JIE3HU UMIIPUHTHHTA 1 3KCITAHCUHU YMCJIa TPUHYKICOTUIHBIX TTIOBTOPOB, TIPH-
OHHBbIE 00JIE3HU U PsiI APYIUX (yKe OTKpHITO Oojiee 10 Ki1accoB).

Hacrosiiiee yueOHO-MeTOaMUECKOE TOCOOME MOATOTOBJIEHO COTPYIHUKAMU Ka-
(enpel HEBPOJIOTUM, HEUPOXUPYPTUU U MEAULIMHCKOMN T€HETUKHU MEAUATPUYECKOTO
(¢akynsrera 'BOY BIIO Poccuiickuii HauroHanbHBIA KMCCaEN0BATENbCKUNA MEI-
uuHckuii YHuBepcurer uM. H.U. ITuporoBa MunsapaBa Poccuu. Ilocobue mpen-
Ha3HAYeHO IS CTYAEHTOB MEIUIIMHCKUX BY30B, KIIMHUYECKUX OPAMHATOPOB, acIIy-
paHTOB, ciyuiaresieii @Y B, Bpaueil 1 HaAyYHBIX pAOOTHUKOB MEIUKO-TEeHETUIESCKUX,
HEBPOJOTUIECKHIX, TICUXOHEBPOJIOTUISCKUX U TTEAUATPUUECKUX OOJBLHUIL U OTIEIIe-
HUI, MOJUKIMHUK, KOHCYJIbTaTUBHO-AUATHOCTUYECKUX LIEHTPOB U NPYTUX CIIELM-
aJTMCTOB CMEXXHBIX CITEIIMAIBHOCTEI.

B mmocobum mipencraBieHa KIMHMYECKAs M MOJIEKYISIPHO-TeHEeTUIeCKash Xapak-
TEPUCTUKA U JAHBI IPUMEPBI PEAKUX HACJIEICTBEHHbBIX 00JIE3HEN 1ETCKOro BO3pacTa,
COITPOBOXIAIOIINXCS TPATUIIMOHHBIM 1 HETPATUIIMOHHBIM HacIeIOBaHUEM, a TAKKe
MIPUBEIEHBI BOITPOCHI IS KOHTPOJISI YCBOSHUST TTOJTyYeHHBIX 3HAHUA.



YacTb |

BOJIEBHU TPAOULUOHHOIO
M HETPAOULUOHHOIO HACJIEAOBAHUYA

1. OBLLWME NPEACTABJIEHUSA O NPOBJIEME HACNEAOBAHUA

PesynbraThl B3auMoAeHCTBUS MEXTY COOOM BYX POAUTEIHCKUX TEHOMOB B 3UTO-
T€ W Pa3BUBLIMXCS U3 HEE COMATUUYECKUX KJIETKAX MPOSIBISIOTCS B XOJ€ OHTOTeHe3a
B HOpMAaJIbHBIX U IaTOJOrMYeCcKuX Mpu3HakKax u ¢peHoTUunax (CUMIIToMax u 0oyes-
H$IX) OpraHu3Ma MHIWBWIA, KOTOPbI€ B TOW WJIM MHOU Mepe MepeaaroTcs U3 noKoJie-
HUS B NOKOJIEHUE WUJIM HACJIEAYIOTCS.

Mx HacienoBaHue 6a3upyeTcs Ha OCHOBHbIX MOJIOKEHUSIX TeHETHKH:

— OeccMepTue INIaBHOM MOJIEKYJIbI >kM3HU — MoJieKyabsl JIHK (puc. 1.1)

— 3aKOHBI HACJIEJICTBEHHOCTH;

— XPOMOCOMHYIO TEOPUIO HACEACTBEHHOCTH.

C yyactreM 3Toi MOJIEKYJIbl CBSI3aHO Hayaslo, MPOJOJKEHNE, COXpAaHEHUE, OKOH-
YaHUWE U yTpaTa BCEX XKM3HEHHBIX MPOLIECCOB B KJIETKAX U OPTaHU3ME, 1 UX Mepenaya
OT POAUTENEN K MIOTOMKAM.

3aKOHOMEPHOCTH HacjeIoBaHUs ObUTM OTKPHITH B 1865 1. Iperopom Moranom
Mennenem B ABcTpo-BeHrpun (HbeiHe Uexusi) Kak 3aKOHOMEPHOCTH, IIOJy4Y€HHBIE
MPU CKPELIMBAHUU CEMSIH Ca0BOT0 TOpoXa.

Cnycerd 35 net, B 1900 1. oHM ObUIM MEPEOTKPBITHI HA IPYTUX OMOJIOTUYECKUX O0Db-
ektax Xyro ae ®puzom (Tomnannust), Kapnom Koperncom (Iepmanus) u Dpuxom hoH
Yepmaxkom (ABCTpusI).

B nanbHeiiemM 3T 3aKOHOMEPHOCTH PACIIPOCTPAHUIM HA YEJI0BEKA B BUJIE TPEX
MEHJIEBCKUX 3aKOHOB HACJIEICTBEHHOCTH:

— MEPBbIA: 3aKOH JOMMHUPOBAHUS WM €AWHOOOpas3us MPU3HAKOB y TMOPUIOB

MEepBOTO MOKOJIEHUS;
— BTOPOI: 3aKOH paclielieH!si TeHOB Y MOTOMKA, WA 3aKOH «UMCTOThbI» TaMET, U3
KOTOPBIX OJIHA TTOJIOBMHA HECET TOMUHAHTHbIE T€HbI, Ipyras — peleCCUBHbIE;



10 anl3HaKM v 60/1€3HU C TPAANLIMOHHBLIM N HETPaANLIMOHHbBIM HacsiiegoBaHnem

Sugar — <7

Cytosine and
Thyrnine

Bases —

Adenine and
Guanineg

[e]
Phosphate _
group © =fg'_0

Puc. 1.1. Xumnyeckas ctpyktypa monekynbl JHK

— TPETUIi: 3aKOH HEe3aBMCHMOI0 HACJIe[IOBAHUS HeaJllIeIbHbIX TeHOB, WU Cayvaii-
HBIX COYETAaHUI HACIeICTBEHHBIX 3a1aTKOB Y IIOTOMKOB.
B nocnenHem ciaydyae yncio reHoB (map MpU3HAKOB) COOTBETCTBYET OMHOMMWHAb-
HoMmy psay: (3 + 1), rme n — Yucio reHoB (Imap MpU3HAKOB).
J11s1 BEIBeieHU S 2TOM opMYJIbl McToib3yeTcs pelieTka P. ITeHHeTa.

Tabnmua 1.1. PewseTtka P. NeHHeTa

g A a B b

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

Ilpumeuanue: A, B, A 1 B' — 1oMUHAHTHBIE TeHBI; a, b, au b’ — peliecCuBHbBIE
redsl; AA, B'B, AB u B'A — moMrHaTHbIE TOMO3UTOTHBIEC OpPTaHU3MBbI; 4 a,a b, b" a,
b' b — pelieccuBHbBIe TOMO3UTOTHI, A'a, A' b, aA,a B, B a, B'b,b" Aub' B — nomu-
HaHTHBIE T€TEPO3UTOTHI

Ha py6exe Broporo necatunetus XX B. (1908—1911 rr.) anrnuuyane Tomac XeHT
Mopran u ero yuenuku: K. bpumkec, I. Meniep u A. CtepreBaHT chopMyIMpOBaIA
OCHOBHbBIE TOJIOKEHHS] XPOMOCOMHO# TeOPHH HACJIEJACTBEHHOCTH. 3a 3Ty TCOPUIO OHU
ObLIM yIOCTOEHBI HOOeeBCcKOM mpeMun. CoraacHO 3TUM ITOJIOXKEHUSIM:

— TeHBI PaCIIOJIOXEHBI B XpOMOCOMAaX B IMHEMHOM ITOPSIIKE: MX YUCIIO IIPOITOP-

LIMOHAIBHO JJTMHE XPOMOCOMBI;
— TeHBI OMHON XPOMOCOMBI 00pa3yIOT C Hel TPYIITy CHEeIUIeHUs, YTO 00ecTIeun-
BaeT UX COBMECTHOE HacJleAOBaHNE;



