PE3CHTALNIO BBIIOIHSIIN:
*aunbl 11 kinacca «A» 'OY COII Nel&6
amkueBa Cabuna u [Tanuksa Cupanyiin




PIEHHbIX M HAacneaCTBEHHbIX 3abo1eBaHnm

EB1CTBEHHbIX
PO 1eBaHUN

SHUe
OK MCNonb3veMon nutepartypbl




B 1905 rony aHImuAMCKUKA HATYPAJIMCT YUJIbAIM
baTcoH BBEN B ynorpebaeHne Ha3BaHHUE HOBOM
HAy4YHOM JUCHUILUIMHBI- TEHETHUKA.

B 1909 roay ngarckum 00TaHUKOM BuUIbreabmMoM
MoxaHHceHOM BBEIEH B yIIOTpeOIeHNE TePMUH
«2en». ' eHbl SBIAIOTCS OTMEUYCHHBIMA y4aCTKaMU
JIHK wim PHK — Mosiekyiibl B KoTOpou
3aKOJUPOBaHA BCS FeHEeTHYECKasi HH(MOpMAaIIHsL.

[ eHeTHKa - ( or rpeu.- IpoUCXOmANIMIL OT KOTO-TO) — HayKa
O 3aKOHAX W MEXaHU3MaX HACJIEACTBEHHOCTH U U3BMEHUYMUBOCTH.




CIyeT OTJIMYATh BPOXKIEHHBIE 3a001eBaHu,
DOOHBIMU TTOBPEKICHUSIMH, BBI3BAHHBIMU,
PLIIC WA TOKCOILJIa3MO03) WJIM BO3ACHCTBUEM MHBIX
B Ha IUIOJ BO BpeMs OEpeMEeHHOCTH. MHOTHE reHEeTHIECKU
CBaHMS MIPOSBIISIOTCS CIIyCTSI HEKOTOpoe BpeMms. Tak, mpu
la 1e(DEKTHBIN T€H OOBIYHO MPOSIBIISET C€0s TOJIBKO Ha TPEThEM-
SATHJICTUH KU3HU, IPOSBICHUE TPU3HAKOB CIIMHAIBHON MYCKYIbHON
MA) Habmronaercs B Bo3pacte oT 6 MecsieB 10 4—350 et (B
MOCTHU OT (hOpPMBI 3a00JICBaAHMS).

@



BV1/1bI MYy TallUN

HOI'yT COCTOSITh B WM3MEHECHUHU IIJIOMIHOCTH
U B OTKIOHEHHM YHCIA XPOMOCOM OT
KON MX TIap€ B CTOPOHY YMEHBIICHUS (MOHOCOMMUS )

1 (nmonmucemusi). ['€HOMHBIE MyTallMM COCTABJISIOT

Maccy XpOMOCOMHBIX Oone3Hel. IlonmHbie MOHOCOMUU
MAIOTCSI MO0 X-XpOMOCOME, IIPUBOMS K PA3BUTHUIO CUHOpOMA

44 emeecxoeo-TepHepa.

) C




M ie(peKTOM

NYECKUM
HACJIC/ICTBEHHBIC
Pocika, QEpMEHTOB.




Tacnuua 1. nNnunNenTmuecKkMe CMHOPOMBI. KOTOPBIS BEXOOAT B CTRYKTYPRY
HacneCcTBEeHHbLIX 3Aa60ofIeBaHMi C KAPTUPOBAHHLIMM NEeHaMMK

Cungpom Nen

M TOUKOBLIE My TaLMM
VIMOKJTOHY C-3NMuiencumA, « pBaHble» KpacCHbIe mt}JHK: NnT-8344,

sonokHa (MERRF) nt-8356 TPHK lys
Bonesxs YHpheppuxta-Jiyngéopra 21922.3
Bonesxs Jadgopa 6q23-25

LieponOHbiin NMNochyCumMHO2:
NO30HMIA MHAPAHTUIBHBIM, PMHCKMIA THN 13q21.1-q32
HOBSHMUIMNbHbLIA TKN 16p

ep

Cwanupos, Tun 1

Manakrocuarmaoos 20q13.1

Bonesxs MNnowe, Tvn 2 1921




PKOHAMU
CCJIEJIOBAHUE

BAHUS: AymMOCOMHO-
UEenjieHHoe ¢ NoJ10OM

ACTBEHHBIX 3a001eBaHui. B HacTosIiee
OB MOHOTE€HHBIX HACJIEICTBEHHBIX

OHYpHS, TeMO(UIINSI YacToTa
i — 1/6000).

AHBIX 00JIE3HEW 00Pa3YIOT HaAC/Ie0CmBeHHble
Beuyecma, BOSHUKHOBEHHE KOTOPBIX CBSI3aHO C MyTalluei

’ OXOHOPuaJleblx 2eHO6, 1ICPCIABACMBbBIX ITPCUMYIILICCTBCHHO

KOH.




OCATCS
WK, CAXapHbLU
Us, SNUIENCcuUsl,
Do/le3Hb cepoya,
1 © MHOTHE JIpyTHE.



dTUHU

b1 /layHa,
PL1UEBCKOCO —
W, «<KOULAube20 KPUKa»




HJIPOMA

BTOPHUYHBIX IIOJIOBBIX

BHBIC TOPOKA BHYTPEHHUX OPraHOB.




yITIaMU T71a3.

PMATAM Yallle BCTPEUAOTCA Y JE€TEM,
fiMu. TOYHAsA MpUYMHA 3TOTO HEU3BECTHA, HO
M AULCKIIETOK MaTEPU.
MK XPOMOCOM, KaKoro Obl BUJia OHU HU ObLIH,
DA3BUTHUS OPTAaHU3MAa BCIICICTBUE WUJIA HEJIOCTATKA YaCTH
DU XpoMOCOME (YaCTUYHAsi MOHOCOMMST) UJIM €r0 U30bITKa

omusi). [IpuMep MOKHO IPUBECTHU X-TTOJMCOMUIO TPU OTCYTCTBUM

ibl. Takye OpraHu3Mbl UMEIOT XpOMOCOMHBIN Habop 47, XXX U XOTs
YKCHIIWHBI BBITJISIAAT HOPMAJIbHO U OHU IJIOJAOBUTHI, HO Y HUX OTMEUYAETCS

PTBCHHAS] OTCTAJIOCTb.
#










C, UTO
yTCTBYIOILIAS
SIBIISIETCS

€ICTBEHHOM.




OCTUKA;

me;

nKka (ngeHTngukaumsa)
PTI0A0LLMXCA JIeYEeHNIO;

e ¢ HacneacTBEHHOW NaToONOrnen;

cHHOCTU (paKTOPOB OKpYXXatoLleun cpenbl U
pernameHTauma (npodunakTnka HoOBbIX MyTauuin);

fraHOa MeauKo-reHeTUYEeCKNX 3HaHUN.




OTBCTCTBCHCH 3a HACJICACTBCHHOC

PUIX JIeTe, IpPU DTOM BaXHBIM (haKTOPOM
PUOJIOTMUYECKOE 00pa3oBaHME, TaK KaK 3HAHUS B

oMannu, (PU3HOJIOTHH, TEHETUKU IIPEIOCTEPEryT
JKa OT COBEpIICHHUS OIIMOOK. HysxcHo eecmu 300posulii

PDA3 IHCU3HU, ymoOwvL 3a HAWU OWUOKU He cmpa()aﬂu Hawu
oemu...




> HEKOTOPbLIX HacneaCTBEHHbIX

a1 NBAMEHYNBOCTb YEJ10BEKA.

8 ans Bpaden M., “MegmunHa”,1990;

enoseka, M., “Mnp”,1989.




