Tema: OcHoBBI
HONMYJAAIMOHHON I'eHEeTUKH



Ili1an Jgexknun:

HOHYH}IHI/II/I, OIIPCACIICHHUC, THUIIBI.

bpadHas cTpykTypa nonyiaaiuuun. Tunsl
CKpelnuBaHui (OpakoB). AyTOpUIUHT U
MHOPH VHT.

DJIEMEHTAPHBIE SBOIIOIHUOHHBIE IPOIIECCHI,

BJIMSIIOIIHNE HA (DOPMHUPOBAHUE U JUHAMUKY
TEHETUYECKOU CTPYKTYPHI MOMYJIALUH.

[ eHETHYECKUN TTOJIMMOP(HU3M U
TCHETUYECKUM I'PY3 ITOITYJIISIIHH.



Ponb reHeTn4eckoro nonmmopdusma B

CMOHTAHHOM MYyTareHese
[1IpoTEKTUBHOE
coYeTaHue anneren B
reHoTune

[MpenpacnonaratoLlee coyeTaHne
annenen B reHoTune

B Husknii ypoBeHb XpOMOCOMHBIX a0ep panmii
[l Beicoknii ypoBeHbH XpOMOMCOMHBIX abeppanuii




Ponb reHeTn4eckoro nonnmmopdusma B

NMHTEHCUBHOCTU XNMNHECKH

MHOYLUMPOBAHHOIO MyTareHesa

CoueTraHue Yucno
aJiIeNie TEHOB Dodext XPOMOCOMHBIX P

KaTaJla3bl U pPa3pbIBOB Ha |
apaoKCOHA3bI KIIETKY

T/T — L/M [IpOTEKTUBHBIN 0,26 + 0,03

T/T — M/M

<0,05
C/T-L/L [Ipenpacmnonara- 0,38 +£ 0,04
FOLIIU U

C/C-L/L




Maremarndecku 3akoH Xapau-BaiitnOepra
3aIIUCBIBACTCS B BUC (POPMYJIbI:

p't2pqtq’ =1



Hardy-Weinberg-Regel

Genort mit zwei Allelen: Gameten A a
der
A = Wiildtyp Eltern P a
Genfrequenz = p -
a = Mutation A AW AN Fivre]
Genfrequenz = q [ S p2 Pg
Kinder
- = a q Paw=1 aa
P+ 2pq +g*=1 Pq a®
[AA] [Aa] [aa]

Verhaltnis Homozygoter zu Heterozygoten
beim autosomal rezessiven Erbgang

Gene in Homozygoten 2qg9- uil
Gene in Homozygoten und | Heterozygoten 2q=+2pq q

Mukopolysaccharidose
Typ Hurler

1 0,3 % der Gene
in Homozygoten

Mukoviszidose Phenylketonurie

2.5 Y% der Gene
in Homozygoten

} 1,0 % der Gene
in Homozygoten

97.5 % der Gene
in Heterozygoten

99,0 % der Gene
in Heterozygoten

99,7 % der Gene
in Heterozygoten

Inzidenz — 1
gq=1:45 =

= ~ 1 : 10 000 Inzidenz — 1 : 100 000
2.2 % q=1: 100 = 1,0 % g=1: 316 = 0,3 %




Hawnbonee panpocTpaHeHHbIE TUTIBI OJIM3KOPOICTBEHHBIX OPAKOB U COOTBETCTBYIOIINE UM

K03 DUITMEHTH MHOPUIMHTA

PoagocnosHa=Aa Tuyn Spaka

TeTka nnemsaHHUK

ﬁ ABoropoaHblie cmScebl

ABormopoaHbiin Asas —
nraemMmsaHHMLLAa

. S W

TpormwpoaHble cu1Scobl

E HeTtTBepormwpogHblie cmMScbl

Koaddbrmuymenn
MHSpUMAaOHra

1/8

1716

1/32

1/32

1/64



Tabaumuwa 7. YacTorsl JOMHHAHTHBIX MYTAUHH HEKOTOPBIX MEHOB
yenosexa (u3: @, Qorens, A. Moryancku. I'enernka yenosexa.) (Moau-
(uIMpOBaHO)

AYTOCOMHO-TOMHHAHTHBIE 3a001€BaHMSA Yactora MyTalmil
AXOHAPONIA3Us Or 2,9x107% fo 1,3x1073
Muotosnyeckas aucTpodus Ot 2,6x1076 go 1,1x1073
Petunobnacroma Or 5x107 o 1,23x1073
AKpotiedaToCHHIAKTHIHNS 3,5x1076

HecoBepiieHHbIN 0CTEOTEHES 1,0x1073

Tybepo3Hblit ckiepo3 Ot 6x107% go 1,05x1073
Heiipodubpomaros Or 4,4—4,9x1073 go 1x1074
Cunapom Mapdana 4,2—5,8x107%

[TonuKkHCTO3 MoYeK 6,5—12x1079




bomasHas c axonaporninaszuecH. JlertTans KapTHUHBI HCIIAHCKOIO XV IOHHUKA
HEeT O Bbﬂagheca (my3eni I'Ipano. Magpuma).
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KoHTpoO/IbLHBIE BONIPOCHI (00OpaTHasA CBA3D):

OnpeneneHue NoOnysaluH.
AyTOpUAVHT U UHOPUUHT.

Posib 3i1eMEHTapHBIX 3BOJIIOIIMOHHBIX
IIPOLECCOB B (DOPMUPOBAHUHN IT'€HETHYECCKOM
CTPYKTYPbI IIOIYJISLIMM.

YTo Takoe Npucnoco0IeHHOCTh?

YTO Tako€ reHETUYECKUM I'PY3 NOMYJIALUN U
€ro MEJIUIIMHCKOE 3HAYCHHUE



