[TPMHUMMNbI TEHOANATHOCTUKK, MPODOIEMDI
reHeTUYEeCKoM reTeporeHHOCTU U KnaccuduKaLms
HacneaCTBEHHbIX 3aD0NEeBaHNIN HEPBHOM CUCTEMBI.
MeanKo-reHeTU4YecKoe KOHCY1bTUPOBaHME.



MeauuMHCKaa reHeTmka

M Cuctema 3HaHUN O pPONKU FEHETUYECKUX (PakTopoB B
naToniorMm YyernoBseka U CUCTeMa METOOO0B AMArHOCTUKM,
neyeHnsa N NpodunakTuku HacneacTBeHHOM NaTonoruu
B LLUMPOKOM CMbICNE.

(TmHTep E.K., 2003)

KnuHmueckasa reHeTuka

MMpuknagHon pasgen MeauMUUMHCKOM TEeHETUKWU, M3y4varowuin
HacneaCTBEHHbIE 3aboneBaHusn 7 MeToabl NX
npeaynpexXaeHua, ANarHoCTUKN N NevYeHuns.

(boukos H.I., 2004)



3apaum KNIMHUUYEeCKOU reHeTUuKu

* I3yyeHmne ponn HacneacTBEHHOCTU U
cpeabl B BOSHMKHOBEHUM
3aboneBaHum.

* Pa3paboTka meToa0B ANArHOCTUKU U
le4eHns HacneaCcTBEHHbIX
3aboneBaHun.

* [IporHo3 B cembax, rae umeroTcAa
HacneacTBeHHble 3abo1eBaHUA.

* MeauKo-reHeTnyeckoe
KOHCY/1bTUPOBaHUe.



HEMPOreHeTnKa

e [eHeTMYecKaa opraHmsauma ¢ YHKUMM  MO3ra, BbICOKAA  CTENeHb
AnddepeHUNPOBKU, «IHEPTUTUYECKON PAHMMOCTUMHEMUPOHOB U, KaK
cneacTBmMe- 4yactoe BOBJIeYEHME B MaTo/l Npouecc npu HacneacTBEHHO
obycnoBsieHHbIX 3aboneBaHUAX.

OnucaHo 6onee 300 H3 HepBHOM cUCTEMDI, A KOTOPbIX MOJIHOCTbIO
pacwundpoBaHbl  MONEKYyNApPHble  AedeKTbl  MAM  YCTAaHOBAEHA
XPOMOCOMHAs IOKAaNM3aLUNA MYTaHTHbIX FTEHOB.



KAUHUKO-reHeanorm4ecknm meton

® PACKpPbIBAET 3aKOHOMEPHOCTU HAC/1Ie0BaHUA
NMPM3HAKOB B rPaHMNLLAX OAHOM CEMbU, MO3TOMY €O
Ha3bIBAlOT METOA0M POAOC/IOBHOIO AEPEBA;

®* NMO3BONAET YCTaHOBUTb TUIMN HACNeJOBaHNA AaHHOIO
HacneaCcrBeHHOrIo 3860ﬂ€BaHMﬂ;

* 0pOpM/IEHNE POAOC/IOBHOIO AepeBa NPOBOAUTCH
nyTem cneunanbHbiX 0603HaAYEHUN N NPaBUA;

* NO/ly4YEHHbIE AaHHble A0MXHbI ObITb OTPAXKEHDbI B
nereHae (reHetTnyeckom Kapte).



CNOXHOCTU KNIMHUKO-TeHeanormdyeckoro
aHaNun3a

B 3aBMCMMOCTHM OT Lenu nccrieaoBaHmsa poaocnoBHas
MOXET ObITb NOMHOW UM OrpaHNYEHHOMN.

XXenaTtenbHO CTPeMUTLCA K Hanborsee NOosIHOMY
coCTaBJIEHNIO POOOCIIOBHOMN MO BOCXOASILLIEMY,
HUCXoasLWeEMY U OOKOBbIM HarnpaBneHUNsAM.

CrnoxHocTb coopa aHaMHe3a: NpobaHa AOMKEH XOPOLLO
3HaTb POACTBEHHMKOB MO NIMHUN MaTeEPU N OTLLA HE MEHee
TPEeX NOKOSIEHUN N COCTOSIHME NX 300POBbS, YTO ObIBAET
KpanHe peako.

OaHoro onpoca, Kak npaBuro, HegoCTaToO4YHO: A4
HEKOTOPLIX YN1IEHOB POAOCIIOBHOW NPUXOAUTCA Ha3Ha4vaTb
NOMHOE KNMHUYECKOeE, napaknmHmnyeckoe unm nabopartopHoe
obcrnenoBaHue Ona YTOYHEHMUSI COCTOSAHUSA UX 300POBbA.



2Tanbl KNMHUKO-reHeanormyeckoro aHanms3a

COop paHHbIX 000 BCeX poacTBEHHUKAX npobaHaa
(aHamMHe3);
NMocTpoeHne poaoOCNOBHOM;
OdhopmneHune nereHabl K POAOCITIOBHOWN;
KnnHuko-reHeanornyeckum aHanm3 poaoCrOBHOM:
- BbIIBI1IEHWE HacneACcTBEHHbIX Borie3Hen u
BPOXXAEHHbIX MOPOKOB Pa3BUTUS B POOOCITOBHOWN,
- onpegeneHmne TMna HacrnegosaHust 6onesHu,
3UrOTHOCTU (FOMO-, reTepo3nroTa) N NEHETPAHTHOCTU
reHa,
- pac4yeT reHeTUYEeCKoro pucka (BEpoATHOCTH
poXaeHua pebeHka ¢ HacneacTBEHHOW NaTosornen),
- BbIBOAbI U peKoMeHaauun ans npobanaa n YneHos
POAOCITIOBHOMN.



OCHOBHblEe CMMBO/IbI
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CuenneHHoe ¢ NoaoM HacnegoBaHue - 1
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CuenneHHoe C MoJIoM HacaeaoBaHme — 2
(DOMMHaHTHOE)

* Matepn nepepatoT cBoto X y Il xexe
XPOMOCOMY C MYTAaHTHbIM annenem —
N Ao4YepaAmM, U CbIHOBbAM
daughters Yy %y
X°Y X X"
* MyTaHTHYIO X XpOMOCOMY OTLLbl T
nepenaroT TO/IbKO Ao4Yepam
1/ x¢ (affected)
* CTaHOapTHOE npaBuio XDXd normal)
ayTcanaepoB ANA XKEHLWMNH B 4 X°Y (affected)

CEMbBSAX C X-CLLeNIeHHbIM i XY (normal)
3aboneBaHmnem. Aytcanaepbl-

MY>XUYMHbI TEMU3NTOTHbI U BCErga

O4YEeBUAHO, KAKOM BapUAHT

Haxo4MTCA Ha ero X Xpomocome .

XP = omMuHaHMHbIG MymaHmMHbIU arnness
Xd = peueccusHbIli HOpMarbHbIU arnnerb



CuenneHHoe ¢ NOJIOM Hac/ea0BaHUE —
2 (peueccuBHOE)

* MyX4MHbI Nony4yatoT CBOIO X 'y ) Ry
XPOMOCOMY OT maTepu - an®

e OTUbI NepenatoT CBOK X Xpomocomy R XY
XX XY,

TONbKO Ao4Yepam r R u r
xYll - X'X
* Y »keHWwmH beHoTun HabnogaeTca
TOJIbKO NMPUN TOMO3UTOTHOCTW MO — 1 J
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MYTaHTHOMY annento = O

e deHOTUN HabAKOAAETCAY MYMKUMH 12 XY 12 X% x'Y xfy
MNPW HaIMYNUMU MYTAHTHOTO annens 12XY 12XX

 [paBUNO ayTCanaepoB — KANHUYECKM
3/10POBbI€ KEHLLNHbI
PAacCMaTPUBAOTCA KaK rOMO3UrOTbl
MO HOPMaNbHOMY aNnnento



MuTOXOHAPWANbHOE Hac/ied0BaHME

* MutoxoHapuanbHaa AHK
HacsneayeTcAa TONbKO No
MATEPUHCKON NNHUU

e Bce getn 60nbHOM
MUTOXOHAPUNANbHbIM
3aboneBaHMeM maTepu HacneayoT
3TO 3aboneBaHue

* Y MY}XUYUHbI C
MMUTOXOHAPUANbHbIM
3aboneBaHmem Bce aeTtn byayt
3/10POBbI

* BO3MOXHa reteponnaasmua —
coYeTaHne B O4HOW ANLEKNETKE
HEeCKO/IbKMX BapuaHToB MTAHK
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[eHeTMYecKknit nonmmopodunsm

leHeTYeckumn nonnmopcdpunsm - reHeTUYECKoe pa3Hoobpa3sue,
pa3Hasa Bapunauusa reHoB (poly — mMHoro, morpho — coopma).

Hannuvem I'IOJ1MMOpCbM3Ma reHoB OO bACHAIOTCA HapyLweHus
CTPYKTYPbI U CBOUCTB TeX O6ernkos, KOTOpPbIE BblpaﬁaTbIBal-OTCFl B
opraHunsme, 1.e. uUAMeHeHUA B nNpoTeome.



[eHeTMYecKknit nonmmopodunsm

eHeTUYeCcKUU NOoNMMOpPhPU3M MOXET ObITb OOYCNOBIEH:
-3aMEHON HYKI1eOoTNOO0B,

- aynnukaumen,

-BCTaBKamu,

-BblNageHUAMM,

-HYKITETUAHbLIMW NOBTOPaAMMU.

[eHeTnYeCKnin NoIMMopPdPnU3M MOXET HOCUTb KONMMYECTBEHHbIN NNK
KayeCTBEHHbLIN XapaKTep.

HekoTopble N3 nonMmMmopdn3mMoB BCTpevatoTCs 4OBOSbHO 4acTo,
apyrne — odeHb peako.



[eHeTMYecKknit nonmmopodunsm

U3meHeHunsa (pyHKLUUU NpU reHeTUYEeCKOM nonmmopdpusme

MOryT ObITb:

* BbIMOAHbLIMUY A9 OpraHn3ma,

* HenTpanbHbIMK NN criabo oTpuLlaTenbHbIMU,

* OTpUUATENbHbLIMU,

* BbIFO4HbIMW B OMpeaesieHHon cpeae v oTpuuaTerbHbIMA B

Opyrowu.



MyTauuu u
[eHeTn4ecKnim nonnmopPusm

- MyTauus - Konn4yecTBeHHble N Ka4eCTBEHHbIE N3MEHEHUNSA B
ctpyktype OHK opraHmnama.

- Ecnu myTauum npomcxogaTt B NOMOBbIX KNeTKax, TO Takue
N3MeHeHUs (1 nX NOCnenCcTBMNA) HacrenyrTCs.

- Cpegu nogen reHeTndeckmne Mytaunm BO3HUKaKOT C YacTOTOM
MeHee 1-2%.

- MyTaumn nnbo HecoBMECTUMBI C XXU3HLIO, MO0 BeOyT K
HeaddeKTUBHOMY (PYHKLIMOHMPOBAHMIO reHOMa N Pa3BUTUIO
naTtonornn — 3abonesBaHus.



[MepcoHnpULMpOBaAHHAA MeaULINHA

BbisiBrneHne reHeTtun4yeckoro nonumopdpusmMa UM U3yYeHUue
BO3MOXHOCTEN uerieHanpaBrfieHHOro BfIMSAAHMUA Ha 3Kcnpeccuio (paborty)
reHoB ¢ uenoo 3¢dpdgekTMBHON npochunakTMkm 3aboneBaHuUM,
NPOANEHNA XWU3HMU YenoBeKa U yny4vweHUsl ee Ka4vyecTtBa - npeamert
uccnegoBaHum ocoboro HanpasrieHUs B MeAULUUHE — HOBOWN FeHEeTUKU —
nepcoHncpnuMpoBaHHOU MeOUNLUHBI.

OTO HanpaBneHne CYLIECTBEHHO OTMIMYAETCS OT TaK Ha3blBAeMOW
CTapon TeHeTUKU, B KOMMETEHLUM KOTOPOM HaxoOaTCcsl uccrnegoBaHue u
OVarHocTuka, B TOM 4ucre npeHaTtanbHad, TSKernblX HacneacTBEHHbIX
3aboneBaHuUn.

3agaynm HOBOW TEHETUKN — U3YYEHME TEHETUYECKOM «MOoOOoMNIeKkn»
MYNbTUPAKTOPHBLIX MOSIMFEHHbIX NAaTOMoOrMM U NepPCoOHUPULMPOBAHHBLIV
noaxod K npodounakTuke, nNeYeHnro n peadbunutaumm Ha paHHUX cTagusix
pa3putna MO3,



KnuHn4yecknn npuHUMn Knaccuukayum
HacnencTBEeHHbIX ODone3Heun

Tak, pa3nuyalroT HacneacTBeHHble 60ne3Hu:

€pBHbIe, HeMporeHeTuka
S ——
€pPBHO-MbILLUEYHbIE

v KOXHble,

» odhTanbMoreHeTukKa

v ONOPHO-ABUraTenibHOro annapara,
v 3HAOKPUHHbIE,

v KpoBM,
PAe4YHO-COCYAUCTON CUCTEMBI, —— kapauoreHeruka
v MCUXUYECKME,

v'MOYenorioBoM CUCTEMbI,
v )Kenyao4yHO-KULLEeYHOro TPaKTa,
v Nerkux.
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[laToreHeTn4YeCckun NPUHUKMN Knaccuukaymu
HacneacTBeHHbIX 3aboneBaHUi

v'"HacnenctBeHHble 60ne3Hn aMUHOKUCHIOT,
v"HacnegctBeHHble 6bone3Hn obmeHa yrneBogos,
v'"HacnencrtBeHHble bone3Hn obmeHa nmnuaos,
v"HacnenctBeHHble bone3sHn oobmeHa BUTaMUHOB,
v"HacnencTteeHHble 6one3Hn obmeHa MeTannoB 1 Aap.
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5 rpynn HacneacTBeHHbIX

3ab01eBaHnNI
* MOHO2eHHble 60one3HU

e XpomocomHble 60ne3HuU

e bose3Hu ¢ HacneocmeeHHOU
npeopacnonoMeHHOCMbio (MyabmugpakmopuasbHoie)

* f[eHemuyecKue 60s1e3HU comamuYyecKux KnemokK

* bone3HU 2eHeMu4ecKol Hecoemecmumocmu mamepu
U naooa



MoHOreHHble 6one3Hu

e bonesHu, BO3HUKLWME B pe3yabTaTe
CTPYKTYPHbIX USMEHEHUIN B OAHOM FeHe.

* BKAtoYvatoT B ceba:

* «MeHaeneBckne bonesHn» (Hacnegyemble COrnacHo
3akoHam MeHpaens, Hanpumep, ¢ ayTOCOMHOM
nepegaven NN cUEnieHHbIe C NoAoM),

* KHEMEeHAEeNeBCKME», KOTOPbIE HACNeAyTCA He No
3aKoHam MeHpaena (Hanpumep, MUTOXOHAPUAbHbIE
3aboneBaHMA, Nepeaatomeca No MaTepPUHCKOM
JINHUMN).


Выступающий
Заметки для презентации
Мутации в генах возникают наиболее часто, но и чаще всего их фенотипическое проявление отсутствует, благодаря незначительности мутаций, механизмам репарации генетических повреждений и вырожденности (избыточности) генетического кода.�Однако именно этот тип мутаций вызывает большинство нарушений обмена аминокислот и веществ в организме (например, фенилкетонурию или различные дисахаридозы). 


AyTOCOMHO-AOMMHAHTHOE Hacnea0BaHUe

“* ITOT TUN HacnegoBaHUs NEXNT B OCHOBE psiia 3aboneBaHni,
COMPOBOXAAKLLMXCA HAapYLLEHUEM CUHTE3A CTPYKTYPHbIX BENMKOB 1
6enkoB, HecyLnx cneundunyeckme oyHKLMK, Hanpumep
reMornoduHa.

“» bonbHble Manb4YnKN N EBOYKU POXOAKTCA C OANHAKOBOU YacTOTOMN;

“ [NepepatoTca U3 NOKOSIEHUSA B NMOKoreHume. Y BornbHoro pebeHka
obsa3atenbHO 60feH 0aNH N3 PoaUTENEN.

“» Ecnn 6oneH oanH U3 poguteneun, 4onsa nopaXeHHbIX AeTeEN
cocTtaBnsaet npumepHo 50%. Y 300p0OBbIX YNEHOB CEMbU POXAOAKTCS
300pOBbIE OETW.

“* HacnepnywoTtcs Bcerga, He3aBMCUMO OT nosia pebeHka n nona
BbornbHOro poamnTens.



AYTOCOMHO-pELI,ECCMBHOE HaAac/1iea08dHNE

L)

< [Mpwn 3aboneBaHuUsIX, HacNeayembIX N0 ayTOCOMHO-PELIECCUBHOMY
TUNY, MYTaHTHbIN reH NPOSABRSETCS NULLb B FOMO3UTOTHOM
COCTOSIHUM

L)

< Ecnn oba poantensa 300poBbl, HO ABMSAIOTCA HOCUTENSIMU
NaToONOrM4YeCcKoro reHa, puck poxxgeHus 0onbHoro pebexHka
cocTtasnseTt 25%.

L)

% 300poBbI PeDEHOK NpK 3TOM B 2/3 crny4yaeB OKa3blBAETCS
reTepo3nroTHbIM HOCUTENEM NMaTONOrMYECKOro reHa.

*» bonbHble ManbYnKn N 4EBOYKM POXOATCA C OANHAKOBOM
4yacToTOM;

*» BepoATHOCTb poxaeHUs OorbHbIX ETEW BO3paACTaEeT B cny4vae



bones3Hu cuenneHHble C NO0OM

** loMMHaHTHOE HacnepoBaHue, cuensieHHoe ¢ X-XpoMOCOMOM. ITOT

TMN HacneaoBaHUA NPOC/EXUBAETCA, Hanpumep, npun pocPat-
Anabere.

**PeueccuBHoe HacneaoBaHUe, cuensieHHoe ¢ X-XpoMocomoi. IToT
TUM HAceA0BaHUA XapaKTepPeH A/ NPOrpeccUpyoLen MbllleYHOM
anctpodpum tmna [oweHHa, remopunmm A n B, cmHagpoma Jlewa —
HanxaHa, 6one3nun yHTepa, 6onesHmn Pabpu, HeKoTOpbIX dopm

reHeTn4yeckn obyci10BNEHHOW HeA0CTaTOYHOCTHM MHOK030-6-bocdhaT
— AernaporeHassl.



PeueccnsHoe HacnenosaHue, CUENNEHHOE
C X-XpOMOCOMOMU

¢ [leiicTBMe MYTaHTHOrO reHa nposiBaseTcsa ToAbKo npu XY-Habope
MO/IOBbIX XPOMOCOM, T.€. Y MaJIb4MUKOB.

**BeposaTHOCTb PoXKAeHMA BONbHOrO MasbyMKa Yy MaTepu —
HOCUTENbHULbI MYTAaHTHOrO reHa — cocTtasnsaeT 50%.

+* [1eBOYKM NMPaKTUYECKN 30POBbI, HO MONOBMHA U3 HUX AABNAETCA
HOCUTENbHULLEAMM MYTAHTHOTO reHa (Tak Ha3biBaeMble€ KOHAYKTOpamu).
YacTto 6bone3Hb 0OHapyKMBaAETCA y CbIHOBEMN cecTep nNpobaHaa
(yenoBeKa, MO OTHOLIEHUIO K KOTOPOMY COCTABAAETCA reHeanorm4yeckoe
A PEBO) NN €ro ABOKOPOAHbIX bpaTbeB MO MAaTEPUHCKOM TUHUM.

**BonbHOI oTeL, He nepeaaeT 60/1e3Hb CbIHOBbSAM.



|£|,OMVIH<’:]HTHO€ HacneagosaHwme, cuenieHHoe C X-XpOMOCOMOlZ

s [leiicTBMe JOMUHAHTHOIO MYTaHTHOIO reHa NPoABAAETCA B
nobom Habope nonosbix xpomocom (XX, XY, XO n ap.).

*»3abonesaHune H6osee TAXKENO NPOTEKaeT Y MaIbuyMKOB.

**Cpeaun peteit 60NbHOrO My»KUYMHbI B C/1y4ae TaKoro TUna
Hac/sea0BaHUA BCe CbIHOBbA 30POBbI, BCE A04YEPU MOPAXKEHDI.

**BoNbHblE }KeHLWWHbI NepeaatoT U3SMEHEHHbI reH NoJIoBUHe
CbIHOBEN U A0YEpPEMN.



XPOMOCOMHble B0o1e3HM

e O6ycnoBneHbl FEHOMHbIMU MYTaLUAMWU NN
CTPYKTYPHbIMN USMEHEHUAMM OTAENbHbIX
XPOMOCOM.

e BO3HMKAOT B pe3y/sibTaTe MyTaLM B MONOBbIX
K/IeTKax O4HOro U3 poautenemn.

* 13 NoOKo/NeHUA B MOKONEHME NepeaatoTca He
6onee 3—5 % 13 HUX.

* XPOMOCOMHbIMM HapyLEHNAMN 0OYCNOBNEHDI
npumepHo 50 % cnoHTaHHbIX abopToB N 7 %
BCEX MEPTBOPOXKAEHUNN.


Выступающий
Заметки для презентации
Когда будущих родителей спрашивают, каким они хотели бы видеть своего ребенка, они могут перебрать множество вариантов: умным, красивым, сильным, гениальным... Но спросите: а что самое главное? И вам, не колеблясь, ответят: «Здоровым!» При этом наибольшие опасения у родителей вызывают врожденные хромосомные болезни и пороки развития. Отсутствие такой патологии у детей во многом зависит от полноценной овуляции. Овуляция — это период, когда в одном из яичников лопается фолликул (водяной пузырек) и выходит созревшая, готовая к оплодотворению яйцеклетка — женская половая клетка. 


bone3Hun c HacheaCTBEHHOW
npeapacnooKEHHOCTbIO

¢ MOI'yT ObITb MOHOTEHHbIMM U MOJIUTEHHbBIMM.

e [1nAa nx peannsaumm HeJOoCTaTOYHO TONbKO
COOTBETCTBYHOLWEN FrEHETUYECKOM
«0CODBEHHOCTU» MHAUBUAA - HYMKEH eLlé
daKTop NN KOMNAeKc PaKkToOpPOB cpeapl,
«3anycKawwmx» GoOpMUPOBaAHNE MYTAaHTHOIO
deHoTtmna (nnun 6onesnn).



B
bonesHu, BO3HMKatoLWMe Npwu

ayTOMMMYHHOW HECOBMECTUMOCTU
MaTepu 1 nNaoaa

e Pa3BMBaloOTCA B pe3yabraTe UMMYHHOWM
peakuMn maTepu Ha aHTUreHbl Naoaa.

e KpoBb nN/104a B HEOONbLLOM KONNYECTBE
nonagaeT B opraHn3am bepemeHHon. Ecnu
naoA yHacneaoBan oT OTUa TaKOW annenb
aHTureHa (Ar+), Kotoporo HeT y maTtepu (Ar-),
TO opraHnU3m bepemeHHOM oTBe4YaeT
MMMYHHOWN peaKkuuemn.

* AHTUTENA MATEPU, NPOHUKAA B KPOBb N10A3,
BbI3bIBAOT Y HEFO UMMYHHbIW KOHOIMKT.


Выступающий
Заметки для презентации
Болезни, возникающие при несовместимости матери и плода по антигенам, развиваются в результате иммунной реакции матери на антигены плода. Кровь плода в небольшом количестве попадает в организм беременной. Если плод унаследовал от отца такой аллель антигена (Аг+), которого нет у матери (Аг-), то организм беременной отвечает иммунной реакцией. Антитела матери, проникая в кровь плода, вызывают у него иммунный конфликт. Наиболее типичное и хорошо изученное заболевание этой группы - гемолитическая болезнь новорождённых, возникающая в результате несовместимости матери и плода по антигенам резус-фактора. Болезнь возникает в тех случаях, когда мать имеет Rh(-) группу крови, а плод унаследовал Rh(+) аллель от отца.��Иммунные конфликты различаются и при несовместимых комбинациях по антигенам группы АВО между беременной и плодом. В целом эта группа составляет значительную часть патологии (в некоторых популяциях у 1% новорождённых) и довольно часто встречается в практике акушера-гинеколога и в медико-генетических консультациях. 


[eHeTn4yeckaa reteporeHHocTb H3HC

e XapaKTEpPEH BbIPAXXEHHbIK MEeX- U  BHYTPUCEMEWHbIU
beHOTUNNYECKUMN NONNMOPPU3M, NPOABNAACH
Pa3HOOH6pa3HbIMKU HEBPOJIOTMYECKMMM CUHAPOMAMM B PaMKaX
OAHOWN HO30/10rM4Yeckon Gopmbl, B TOM YUCNE Y PaA3HbIX Y1EHOB
cembu. BapunabenbHaa 3KCNPECCUBHOCTb MYTAHTHbIX FEHOB
MOXET npuMBOAUTb K MaHUdecTauum KaK pPa3BepHYTbIX
KNMHNYECKnx dpopm 6onesHmn, Tak U pasBUTUIO aTUNUYHbBIX UK
«CTEepPTbIX»BapMaHTOB

e Monnumopdpunam mopdonorMyeckom KapTuHbl , Npu  page
3a60/1€eBaHUM OTCYTCTBYET KOPPENNAaLUUa C KAIMHUKON

e HefOCTAaTOUYHO n3y4yeH natorerHes HacneacTBeHHbIX
3abonesaHum HC



[pynnbl H3HC

*33601€BaHNA MPU KOTOPOM TMOPAKEHNE HEPBHOM
CUCTEMDbI cocTtasnsaer BeAyLLNN
CUMNTOMOKOMMAEKC, «  84p0»  KJAUHUYECKOM
KapTUHDI

*3360n1€BaHNA C CUCTEMHbIMWU HacneacTBEHHbIMMU
nepdpekramm metabonnsma, npm KOTOpbIX HApAaAy C
nopa)XeHUem pPas3IMYHbLIX OPraHOB WU TKAHEW,
HabntopaeTcaA BOBAEYEHME HEPBHOW CUCTEMbI. ITO
TakK Ha3blBaemble bonesHn»HaKoneHus
(rnnkoreHo3bl,AepPeKTbl NYPUHOB, AMUHOKUCAOT)



KnaccndumKkauma HacneaCTBEHHbIX Doe3Hen HEPBHOM CUCTEMbI B
COOTBETCTBUM C YPOBHEM MOPAKEHUA

* HacnedcmeeHHbIe HEPBHO-MblweYHble b60ne3Hu:

- Mporpeccupytone mbollleyHblie ANCTPoOPUm

- BpoxkaeHHble Henporpeccupytowne mmonaTtumn(CTpyKTypHbIE
MMonaTumn)

- HacneactBeHHble 60/1€3HN MOTOHENPOHOB(CNUHANbHbIE
ammoTtpoPpuu, cemenHblie popmbl BAC)

- HacnepactBeHHble HEVIpOﬂaTMM(MOTOprIe, CEHCOPHDbIE,
MOTOPHO-CEHCOPHbIE, CEHCOPHO-BETETAaTUBHDbIE

- HacneacrtBeHHble MUOTOHMYECKUE CMHAPOMDI
- HacnepacrBeHHble MMacTeHMUYeCcKue CUHAOPOMbI

- Mepuoanuyecknin napanuny(rnnep-, rmno-,
HOpPMOKannemmyeckme ¢.)



HacnencrseHHble 601€3HU LEeHTPabHOM HEPBHOM
CUCTEMBI

-3a601eBaHMsA C NPEMMYLLLECTBEHHbIM BOB/1I€YEHUEM
3KCTPANMpPaMUaHON CUCTEMDI

-3aboneBaHmA C NpenmyLecTBEHHbIM BOBeYEHUEM
NUPaMMAHOM cucTembl ( HacneaCcTBEHHAA CnacTUYeCKas
napannerus)

- 3aboneBaHunA ¢ npemmyLlecCtBeHHbIM BOBJ/1eHEHNEM
KOOPAUHATOPHbLIX CUCTEM (HaCer,D,CTBEHHbIe aTaKCMM)

- 3aboneBaHnA C NpenmMyLLLeCTBEHHbIM BOB/l€YEHMEM
KOrHUTUBHOM cdepbl (HacneacTBeHHble AeMeHLNN)

- HacneacTtseHHble popMbl aNUAENCUU

- Apyrmne dpopmbl HacneaCTBEHHbIX 3ab01eBaHNIM LEHTPA/IbHOMN
HepBHOM cuctembl ( HacneacTBeHHbIE POPMbI MUTPEHU U AP
uepebpoBackynsapHbIx 3aboneBaHni, Hac1eACTBEHHbIX
aHOManNMn pa3BUTUA MO3ra



HaCﬂe,ﬂ,CTBeHHble bonesHu HepBHOl\/JI CNCTEMDbI C
MYJTbBTUOPTraHHBIMU TTPOABIAEHNAMN

* HachepctBeHHble  60n1€3HM  HEepBHOM  cuUCTeMbl C
MYNbTUOPraHHbIMU NPOABNEHUAMM

- 3aboneBaHnA, XxapaKTepU3yoLWMeca HapyLLEHUM K1€TOYHOWM
nponndepaumnn (pakomaTosbl)

- HacnectBeHHble 60/1€3HM 0OMeHa C BOBlEeYEHMEM HEPBHOWM
cuctembl  (  MUTOXOHApPWANbHbie 6Hone3Hn, AUNKUAO3bI,
[/IMKOreHo3bl 1 Ap)



Meanko-reHeTn4yeckoe
KOHCY/1IbTUPOBaHUeE -

e CneynannsmpoBaHHbIN BUA MEANLMHCKON MOMOLLM, HAMPaB/IEHHbIN
Ha npeaynpexaeHne NoABNEeHUA B ceMbAX OONbHbIX AeTen

° [IpoCNeKTUBHOE KOHCYIbTUPOBAHME — MPOU3BOAUTCA A0 POXKAEHMUSA
pebeHKa

* PeTpocneKkTMBHOE — nocae noAaBaeHna B cembe 601bHOro pebeHkKa



B xoae KoHcyAbTalMM CEMbS N0/TKHA
MoJIy4MUTb OTBETbI Ha CAeAVIOLLME BOMPOCHI:

e KakoBa npupoaa 3aboneBaHmA?
e Kak 1e4ynTb 3abonesaHmne?
* Yem OHO 3aKaH4YMBaeTca?

* BO3MOXHO /1 €ro NosiBNEeHUE y APYrnux AeTEN B CEMbeE?



3aaaqalv\m BPaA4YaA-TEHETUKA ABNAETCAH:

* [locTaBuTb AMArHos
e PaccymtaTtb reHeTUYECKNIN PUCK

e [loHeCcTn MHPOPMALUIO A0 CEMbM



JTansl MK
[lepBOe nocelwjeHue

¢ C60p reHeTn4eCKoro aHaMHesa U NoCTpoeHnE
reHeasiorm4eCkoro apesa

e OcmoTp npobaHaa (M ero poacTBEHHUKOB) - aHA/IU3 peHOTMNA.
e PaboTa c aMTEpaTypOMn M KOMNbIOTEPHbIMKW Ba3zamm AaHHbIX

* HasHayeHnsa HeobxoaAnMbIX N1abOPATOPHbLIX U
NHCTPYMEHTA/IbHbIX UCCNea0BaHUM, KOHCYNbTaLUK
cneymnasancTos

* [lcMxonormyeckaa noaaepKka cembmn, 4OrOBOPEHHOCTb O
cneayroLlen BCTpeye



1. CocTasneHue poaoCnoBHOU

* 3TO NPOLLECC aKTUBHbIM, Y CEMbM BbICMPALLUNBAIOT BCE NOAPOOHOCTU
POACTBA, ObINN 1N BbIKUABILWK, MEPTBOPOXKAEHUA, KTO Yem bonen,
Koraa v OT Yero ymep, KTo KakK Bbirnaaen.



2. AHann3 geHoTUNa

* [eHeTUK ocoboe BHMMaHUE yaenseT AeTa/I M
CTPOEHUNA N MENKUM aHAaTOMUYECKUM
OCObEeHHOCTAM.

*Y reHeTUKOB CBOA TEPMUNHONOINA.



AHann3 GeHoTMNa NO3BOAAET

npeanosoRnTb ANAalrHO3

* Ho nHorpa TpebytoTca A0NO/IHUTENbHbIE
nccnegoBaHUA:

e KapnotunmuposaHue

* [ToncKk nogobHOro peHoTmna B
nnTepaType

e KOHCcynbTaumum cneumnmanunucTos (Hanpumep
OKY/INCTa, ANA BbIABNEHUA NOABbIBMXA
XpycTaauKa npm cnHapome MapdaHa)




BTopoe noceuweHune

* [locTaHOBKA AMarHosa

* PacyeT pucka

e [loHeceHne nHpopmauumn 4o cembm

e HabnogeHne n neyeHune

* B cnyyae bepemeHHOCTU — NnpeHaTasbHaA (A0poaoBan) ANArHOCTUKA



ITaK, Bpay TEM UM MHbIM Cocobom
DACCYUTBIBAET PUCK NOSABAEHMA 3aD01EeBaAHUA

VY MOTOMCTBA

PuckK passutua sabonesaHus
MmeHee 5 % cuntaeTca HU3KUM,
oT 5 00 10 % — noBblWEHHbIM,
o1 10 — 20 % — cpegHuUM,
Bbilwe 20 % — BbICOKUM.



3aKA0UYNTENBbHbIM 3TaM
KOHCY/IbTUPOBAHMA — COODLLEHME
pe3y/1bTAaTOB CEMbE

e CoobulaeTcs TONIbKO POAUTENAM
* Ha 6eceay oTBOAUTCA CTONbKO BPEMEHM, CKONbKO NoTpebyeTca

* PeweHne o ganbHeNWeM AETOPOKAEHNN NPUHUMAIOT TO/IBKO
poautenu



PeweHnem poautenen MOXKeT cTaTb:

* PoXaTb

* He pokaTb

* YCbIHOBUTDb

e PazopBaTtb bpak

* PoanTb OT Apyroro napTHepa

* [IpUMeHUTb JOHOPCKOE OCEMEHEHME

e PoxXaTb, HO C AOPOAOBON ANATHOCTUKOM



METOAbl AOPOAOBON ANATHOCTUKM

NMpeanmnnaHTa-
LLMOHHAA
ANarHocTukKa

~

AN

HenHBa3uBHbLIE
MeTodbl:

YneTpa3ByKoBOE
nccregosaHme (Bo
BCE CPOKM)

XI'Y, anbda-
doeTonpoTeEnNH U
9CTPUOJST B KPOBU
matepn (1 un 2
TPUMECTPbI)

MHBa3uBHbIE MeTOoAbI
(ecTb pucCK npepbiBaHUA
0epeMeHHOCTN):

buoncusa xopunoHa (10-11 Hen.)
AMHMoueHTes (16 — 17 Hen.)

KopaoueHTtes u
nnaueHToueHTes (nocne 20

Hepn.)




[lpegMmnnaHTaUuMOHHAA
NNArHOCTUMKA

*[1pn sKCTpaKopnopaibHOM
onnoaotsopeHun (IKO) bepyTcs
bnactomepbl Ha CTaAUM MOPYbl U

N3y4alotTCa 40 UMNNaHTALUUN
3apOodbllla




HenHBa3MBHbIE METOAbI

*Y3U
* lccnepoBaHMe CbIBOPOTKM MaTepu

HapylweHune

AdIl

Xr

Tpucomusna 21 - cuHgpom
HdayHa
Tpucomua 13
Tpucomusa 18

OTKpbITbIe AedeKTbl
HepBHON TPYOKMU

3agepxkKa pa3BuUTuA,
yrposa
npexaeBpeMeHHbIX
ponos,
BHYTPUYTpPOOHasaA cMepTb
nnoaa

MHoronnogHas
0epeMeHHOCTb

MOHMXEeHHbIN

HopMmarnbHbIN

MOHMXEeHHbIN

MoBbIWEeHHbLIN

MoBbIWEeHHbLIN

MoBbIWEeHHbLIN

MoBbIWEeHHbLIN

MoHMXEeHHbIN

MoHMXEeHHbIN

HopmanbHbIn

HeT paHHbIX

MoBbIWEeHHbLIN




BopocvHYaTel
o XOPHOH

bnoncma XopmoHa Ha &8
— 10 Hepene
bepemeHHOCTH



http://matetour.ru/med_austria/img/plod.jpg
http://matetour.ru/med_austria/img/plod.jpg

[lony4eHHbIM MaTepuan UcCcneayoT
LNTOrEHETUYECKN, BUOXMMUNYECKMN,
metodamm [AHK-amnmarHoCTMKK. Bpad
coobUaeT cembe pes3ynbTaThl.

[10 pe3ynbTaTam cemba NPUHMMaET
pelleHmne 0 NPOAOCIKEHNUN NN
npepbiBaHM BepemeHHOoCTH.
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