Tema 1. Hcmopus pazsumus MeOUUUHCKOU 2eHemUuKu

OyHIaMeHTaIbHBIMU CBOWCTBAMH >KUBOW MPHUPOJBI, OTIUYAIOIIUMU €€
OT HEXHUBOM MaTepuu, SBISIIOTCS CIIOCOOHOCTh K  Pa3MHOXKEHHUIO U
HACJIEJICTBEHHOCTh, KOTOpPAasl 3aKJII0YAaeTcs B TOM, UYTO OCOOM JIFOOBIX BHUJIOB
POXKJIAIOT TOJBKO ceOe MOJOOHBIX U UX TOTOMKH, B CpPEJIHEM, O0Jiee TTOX0XKHU Ha
CBOMX POJICTBEHHHMKOB, Y€M Ha JIPYrUX MpeIcTaBuTened Toro ke Buma. [lpu
ATOM KaXKIbIM BUJ XapaKTepU3yeTCs ONPECIICHHBIM YPOBHEM U3MEHUYUBOCTH, U
Jake OpaThsi U CECTPhI HUKOT/AA HE SIBJISIIOTCS TOYHBIMHU KOMHSAMU JIPYT Apyra U
CBOMX POJUTEIICH.

I'enemuka - 3TO HayKa O HACJEACTBEHHOCTH M HM3MEHUYMUBOCTH.\Kak
mobas Apyrasi OMojornyeckasi Hayka NeéHeTHKa COCTOUT M3 OOIIMX M YAGTHBIX
pasnenoB. OOmue pa3nenbl TOCBSIICHBI H3YUYCHUIO MAaTePUATBHBIX” OCHOB
HACIEACTBEHHOCTH M U3MEHYMBOCTH. OHM BKIIOYAIOT aHaIU3.OBelllecTBa
HACJIEJICTBEHHOCTH, KOTOpbIM siBIsitoTcst Mojekyabsl JIHK, uzyaefine crnocoba
YVIIAaKOBKM T'E€HETUYECKOrOo MaTepualia B KIETKaX M ero. -HaciaeJICTBEHHON
nepeaur B Py TIOKOJICHUM, CTPYKTYypbl W MYyTdHHU T'€HOB, THIIOB
HaCJICI0BaHUs, OCHOBHBIX HH(OPMAIIMOHHBIX IPOLECCOB, a TaK)Ke MHOTHE
JIpyrue BOIMpOChl. B 4acTHBIX pa3zienax reHEeTHKU MECIeNYI0TCS OCOOCHHOCTH
NPOSIBIICHUST OOIIMX TEOPETHUECKMX 3aKOHOMEPHOCTEW Yy pasHbIX BHJIOB
opranu3moB. Cpeid HUX BeAylIee MOJI0KEHUE BAHNMAET TEHETUKA YeloBeKa. Te
€e HampaBJIEeHUS, KOTOpbIC TMOCBSIICHBE \ [FATOJIOTMU YEJIOBEKA, SIBIISIOTCS
PEIMETOM MEeOUYUHCKOU 2eHEMUKU.

OCHOBHOM LENBI0O MEAULIMHCKON M€HETUKH SIBISIETCS U3YYEHHUE POIU
FEHETUYECKUX COCTABJISIOMIMX BNOTHUOJOTUM U TMATOT€HE3Ee Pa3TUYHBIX
3a0o0yieBaHMM dYelloBeka. JTH OO0€3HM JeliaTcsd Ha JBa Kjacca: COOCTBEHHO,
HACJICJICTBEHHBIC OO0JIC3HU, KYAA“BXOJAT XPOMOCOMHbIE U 2eHHble 3a00./1e6aHU,
u OOJIe3HU C HACJEACTBCHHOM MPEeapacroNoKeHHOCThIO, KOTOpPhIE Ha3bIBAIOT
MYTbMUDAKMOPUATLHBIMIE  3A001e6aHUAMY. ~ XPOMOCOMHBIMU  SIBJISTFOTCS
00JIe3HH, BEI3BAaHHBIG HAPYIIICHUEM YKCIIa, TUOO CTPYKTYPHI XpoMOcoM. [ 'eHHbIe
0omne3Hn O0YCIOBJICHBI TMPUCYTCTBHEM MYTAaIlluii B TeHax. MoHOceHHHbIMU
Ha3bIBAIOTCS 0QJIE8HU, 00YCIIOBIIEHHBIE MPUCYTCTBUEM MYTAIlMil B OJTHOM TEHE.
B stuonorvu-‘MynbTH(daKTOpUANTbHBIX 3a007€BaHUN HapsAay C JICUCTBUEM
HEOJIArQHEPHATHBIX BHENIHUX (DAKTOPOB CYIIECTBEHHOE BIIMSHUE OKAa3bIBAIOT
COCTOAHUS HE OJHOr0, a MHOruxXx TeHOB. KoJaM4ecTBO ITUX TEHOB,
bopMUPYIOMKUX HACIEACTBEHHYIO IPEAPACIIONOKEHHOCT, K 3a00JI€BaHUIO,
MHOTI1a UCUUCTSETCA JAeCATKaMU WK Jlake coTHIMU. K MynbTudakTopruaabHbIM
OTHOCSITCSI OOJIBIITMHCTBO HAanOOJIee paclpoCTpaHEHHBIX 00JIe3HEH YelloBeKa.

B 3agaunm  MeAMIIMHCKOM  TEHETUKHM  BXOAST:  JUArHOCTHKA
HACJIEJICTBEHHBIX 3a00JICBaHUM, aHATU3 UX PACHPOCTPAHEHHOCTH B Pa3IUYHBIX
MOMYJISIUSAX U STHUYECKUX TPYyMax, MEINKO-TEHETUYECKOe KOHCYIbTUPOBAHKE
cemMell OONIbHBIX, NPOGUIAKTUKA HACIEACTBEHHBIX 3a0ojieBaHMiI Ha 0aze
npeHaTalbHOM  (JOpOAOBOM)  JMArHOCTUKH,  W3YyYEHHUE  MOJICKYIISAPHO-
TeHETHYECKUX OCHOB THOJIOTMU M TIATOTEHE3a HACJEJACTBEHHBIX 3a00JI€BaHUM,



BBISIBJICHME  TEHETUYECKHX  (PAKTOpOB  pUCKA  MYJIbTU(aKTOPUATBHBIX
3a00JIEBaHMIA.

B nocnennue necarunieTusi mpousoliesa OrpoMHBINA Mporpecc B 00JacTh
MEIUIMHCKONW T€HETUKHU, 3HAYEHUE KOTOPOro TPYAHO IepeoueHuTb. OCHOBOM
JUISL  9TOTO TOCIYXHUJIM YCIEeXd B O0JacTH MOJEKYJISAPHOW TEHETUKH,
3aBEPIIMBIINECS pactppoBKOMA CTPYKTYpbI reHoma YEJI0BEeKa,
uJeHTU(PUKAIIMENd BCEX €ro r'€HOB U OIpEeICHUEM MOJICKYJISIPHOM TPUPOJIbI
MOJABJISIIONIET0 OOJBIIMHCTBA OelIKoB. B  Hacrosiiee BpeMsi MPOUCXOJUT
WHTCHCUBHOE HW3yYEHHE AacCOIMAlUM PA3IUYHbIX TE€HOB 4YeJIOBEKa C
MOHOT€HHBIMHU U MYJIbTH(PAKTOPHAILHBIMU 3a00J€BaHUSIMHU. DTH UCCIEAOBAHUS
SBJSIIOTCST  OCHOBOM  JUIsl  TUTAHOMEPHOW  pa3pabOTKHM  COBMECTHO. CO
CHEeNHUAIMCTAMU Pa3IUYHBIX MEIUIIMTHCKHUX npodueit HOBBIX
NATOTEHETUYECKUX W ITHUOJOTMYECKUX METOAOB JICUECHUS HaCASACTBEHHBIX
3a00JICBaHMI, a TaKXKe NPEIYNPEKIACHUS pa3BUTHS Tex 3a60neBaHui, K
KOTOPBIM y YEJIOBEKA UMEETCSI FTEHETUYECKasi CKIIOHHOCTb.

It sddextuBHOrO BHEAPEHHUS B KIMHUKY.ODTHX JOCTHKECHUN

HEO0OXO0MMO, 4YTOOBI KaXXIbld Bpad ObLUT 3HAKOM ‘¢ OCHOBHBIMU 3aKOHAMHU
HACJIEJICTBEHHOM TepeIaun MPU3HAKOB U BJa/ieNl HaBBIKaMHU MX MPAKTUYECKOIo
UCIIONIb30BaHUs. BbIABUTH OONBHOrO ¢  HACHCICTBEHHOW  MATOJIOTHEH,
ONpENETUTh €€ XapakTep W HampaBUTh B (COOTBETCTBYIOUIMWA UEHTp MJIs
OKa3aHHS CHEUUAIA3MPOBAHHON MEIUKO-NEHETUYECKOW ITOMOIIM — BOT T€
MUHUMAJIbHBIE 3aJlaud, KOTOphIE OJDKCH- peliath 000N Bpau U, B MEPBYIO
odepeib, y4aCTKOBBIM.
Cpeny OMOJOTMYECKUX JAUCIHUILIAHYFEHETHKA 3aHUMAeT 0CO00€ MOJI0KCHUE.
OHa wu3y4yaeT YHUBEPCAIbHBIC! = JJII BCEX JKHUBBIX CYIIECTB 3aKOHBI
HACJEJACTBEHHOCTH W W3MEHYHUBOCTH, PACKPBIBas CYIIHOCTh TOr0, KaKuM
o0pa3om Jro06ast sxuBasi (popPMa BOCTIPOU3BOIUT CEOS B CIACAYIONUX TTOKOJICHHUSX.
I'eneTrka yenoBeka HE FOJbKO M3Y4aeT 3aKOHOMEPHOCTH HACIIECICTBEHHOCTH U
U3MEHUMBOCTU Y(\\HMEJIOBEKA Ha BCE€X VYPOBHSAX €ro OpraHu3aluu U
COCYIIIECTBOBAHUS (MOJIEKYTISIPHOM, KJIETOYHOM, OpPraHU3MEHHOM,
HOMYJISIIUOHHOM ), HO U CTPEMUTCSL HAWTH CIIOCOOBI YITPABJICHUS UMHU.

JBEM pOXXIEHHS TEHETHKM Kak Hayku HpuHsATo cuutarb 1900 rog,
KoRfia~Tpu OoTtaHuka: romianjen ['anc ne @pus, Hemen K.KoppeHc u aBcrpuen
Kiy) Uepmak HE3aBUCMMO JApyr OT Jpyra TOATBEPAWIN  BAKHEUIINE
3aKOHOMEPHOCTH HACJIEAOBAaHUs IPU3HAKOB B IOTOMCTBE, YCTAaHOBJIEHHBIE 3a 35
JIET 10 HUX YEUICKUM ecTecTBoucnbiTareneM . Mennenem.



HcTopuio TeHETUKU YCIOBHO MOKHO MOJPA3/IEIUTh HAa TPU OCHOBHBIX
AIIOXU:
1. noxa xknaccuueckoii zenemuxu (1900 -1930 200b1). B >10T nepuos Oblia
CO3/1aHa TEOpHsl T'€Ha, XPOMOCOMHAsi TEOPHUSl HACIEJICTBEHHOCTH, pa3paboTaHo
ydeHHEe O B3aUMO/ICCTBHE T€HOB, ()EHOTHUIIC U TEHOTHIIE.
2. Onoxa neoxknaccuueckoii cenemuxu (1930 - 1953 200w1). B >10T nIepuon
ObIJIa OTKPBITA BO3MOXXHOCTh MCKYCCTBEHHOTO TOJIYUCHHSI M3MEHEHHI B TeHAX
U XpOMOcOoMax (IKCIEpUMEHTAIbHBIM MyTareHes); oOHapyKEHO, YTO TeH — 3TO
CIIOKHAsl CHUCTeMa, NpoOumasi Ha 4YacTh; OOOCHOBAHBI TPUHIIMIBI TEHETUKHU
MOIYJISIITUN 1 SBOJFOIMOHHON T€HETHUKH, CO37aHa OMOXMMUYECKas TeHETHKA W
nokazaHo, uto mosiekyisl JJHK sBisitoTCs OCHOBOW JIsl 3alIMCH TE€HETHUHECKOU
uH(pOpMAITHH.
3. Inoxa cunmemuueckoii cenemuku (¢ 1953 200a no nacmosawee 8pems). B
3TOT mepuon Obuta packpeita cTpykTypa [IHK; mnokasana e feHeTHueckas
3HaYUMOCTb; YCTAHOBJIEHO TOYHOE YHCJIO XPOMOCOM Yy YEHOBEKA; BO3HUKIA
HOBasi JUCUUIUIMHA - KJIMHUYECKas LUTOICHETHKA; MONyWiUia JalibHeiiee
pa3BUTHE TEOpHsl TEHA W MYyTaIlMi; TOJTYYCHBI HOBBIO.'aHHBIC B O00JIACTH

OMOXUMHYCCKOM, ABOJIIOLMOHHOW, 3KOJOTUYECKOW; HMMMYHOJIOTHYECKOU,
OHKOJIOTHYECKOM T'eHETHUKH; Co3JaHa TEeXHOJQUHs pexomMOnHaHTHRIX JIHK
(renHas WHXKEHEpus).

buonornyeckre CBOWCTBA 4YEJIOBEKA B ATOT, IICPUOJI CTAHOBITCA LEHTPAIbHBIM
00BEKTOM TEHETHYECKHMX HccleqoBaHu KX o0beauHEeHNEe ¢ MOJCKYIISIPHOM
TEHETUKOW U MOJIEKYJISIPHON MEAUIIMHOW 00ECIeYnI0 CUHTETUYECKUN MOIX0/T
K MpoOJieMe HaClIeJICTBEHHOCTH.

CoBpeMeHHasl TCHETHKA TECHO B3aUMOCHCTBYET C (PyH1aMEHTaJIbHBIMH
HayKaMu — (PU3HKOM, XUMHEH, MaTeMaTUKOM, OMoJIOTHel, SKOJIOruel U ApyruMu
HaykaMu. biiarogapst 3Tol \B3aMMOCBSI3U B CEPEINHE MPOILIOr0 BEKA MOSBUINCH
TaKM€ CaMOCTOSITCJIbHBIC-' CICIIUATU3UPOBAHHBIE pa3/eiibl TE€HETUKH, Kak
reHEeTHKa YeJIOBEKA, MOMYJISIIIUOHHAS IeHEeTHKa, LIUTOrCHETHKA,
MMMYHOTE€HETHKA, (OHKOT €HeTHKa, (papmakoreHeTnka. OTHOCUTENHHO HETABHO
B O0MXO/I HAIlIEH KW3HU CTAJIM BXOJUTh TaKUE MOHATUS U TEPMHUHBI, KaK T€HOM,
MOJIEKYJIsipHa®-' IIUTOTCHETUKA, DJKOJOTMYECKas TE€HETHKA, MOJICKYJIsIpHas
MEIULIMHA:

MenuimHckass TeHETHKa SBJSIETCS COCTaBHOM 4YacThbHO TI'€HETUKHU
yerdoreka. OHa M3y4yaeT 3aKOHOMEPHOCTH HACJIEICTBEHHOCTH U U3MEHUYUBOCTH C
TOUKU 3pEeHMs MaTojoruu yenoBeka. OcoObIil pa3fen MEAUIMHCKOW T€HETHKU
COCTABIICT KJIMHHUYECKAsd TEHETHKA, HCCIEAYIomasi BOIPOCHl TNATOrCHE3A,
KJIMHUKH, TMarHOCTUKH, TPO(HUIAKTUKY U JICUCHUS HACTIEACTBEHHBIX OO0JIC3HEH.
3aoauamu MeOUUUHCKOU 2eHEeMUKU AG/IAIOMCA:

1) M3yyenue poIM TIEHETHYECKMX M BHEIIHMX (AKTOPOB B Pa3BUTHH
HACJICACTBEHHOM MaTOJIOTHH.

2) M3yuenne xapakTepa HACJIE€IOBAHHS M IPOSBICHUS IATOJIOTHYECKHX
TE€HOB.



3) Pa3paboTka MpUHIMIIOB KiacCU()UKALNHU, TUATHOCTUKH, U PO MITAKTUKH
HACJIEICTBEHHBIX 3a00JIEBaHU.
4) M3ydeHue XapakTepa HACJICJACTBCHHOH MAaTOJOTHMH Ha MOJCKYJSIPHOM,
KJIETOYHOM, OPTraHU3MEHHOM U NOIYJISIIUOHHOM YPOBHE.
5) BeisiBiIeHHE ~ pacIpOCTpaHEHHWs  HACICJACTBEHHBIX  OOJe3HEeH W
BPOXJEHHBIX IOPOKOB PA3BUTHSI.
6) CoBepileHCTBOBaHUE METOIOB T€HHOW MHXKEHEPUH C IIEIbI0 T€HOTEPaTuH
Y TIOJIy4€HHUSI HOBBIX JIEKAPCTBEHHBIX BEILIECTB.
7) lllupokoe W  TIOBCEMECTHOE  BHEJAPCHUE  MEIHKO-TE€HETHUYECKOrO
KOHCYJIbTUPOBAHMUSI.
8) PaspaboTka MeTOI0B MPOPHIAKTUKH HACICICTBEHHBIX OOJIC3HEH.
YenoBek, Kak OOBEKT TE€HETUUYECKUX HCCICIOBAHUM, YPe3BBIUANHO
CJIOKEH. DTO CBSI3aHO, B NIEPBYIO OYEPEb, C OCOOCHHOCTSMHM €ro FEHeTUYECKON
OpPraHM3alMy U CIOKHBIM XapaKTEPOM IKCIPECCUHA MHOTIMX NpH3HakoB. Kpome
TOr0, y YEJIOBEKa, [0 CPABHEHUIO C APYTMMH MPEACTABUTEISIMI )KUBOTHOTO H
pPaCTUTEILHOIO MHpPA, JOCTATOYHO OOJBIION TeHOM, COGTOAHIMNA U3 OKOJOo 35
THICS'Y T€HOB, MMEIOUIUMX OKOJIO 3,3 mulpA. map HykjeoTuaoB. OOmias ajivHa
Monekyn JJHK B kaxa0i KIETKe 4eI0BeKa COCTaBIISER OKOJIO IBYX METPOB.
N3  obmero KoiauuecTBa TIEHOB  4YEJIOBEKA,Y B HACTOSIIEE  BpeMs
uaeHTuunrpoBansl O6onee 20 THICSY U OKOJI@.MX MOJOBUHBI KApTUPOBAHBI HA
WHIUBUTyaJIbHBIX XPOMOCOMAX.



