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BBenenue

I'eHeTHyeckue  aHOMAJIMM NPEJCTABIAIOT  COOOM  OTKJIOHEHUS B
TEHETUYECKOM MarepHaje OpraHu3Ma, KOTOPhIE MOTYT NMPUBOAUTH K Pa3JIMYHBIM
MAaTOJIOTUYECKUM COCTOSAHUSAM. M3ydeHHe STUX aHOMAJIMM SIBISETCS OJHUM U3
BOKHEHIIMX HAIMpaBJICHUN COBPEMEHHON OWOJOTMM W MEIUILMHBI, UMEIOIUM
OTPOMHOE TMPAKTUYECKOE 3HAUCHHE IS TUArHOCTUKH, JICUCHHUS U TMPOPUIAKTUKN

HaCJICACTBCHHBIX 3a00JICBaHH.

AKTYaJIbHOCTh TeMbl OOYCJIOBJICHa TEM, YTO TCHETHYCCKHE HAPYIICHUS
JeXaT B OCHOBE MHOXKECTBa 3a00JIEBaHUN YEJIOBEKA, M MOHUMAHUE WX MPHUPOIBI
MO3BOJISIET pa3pabarbiBaTh 3(PdeKkTuBHBIE METOAb OOphObI ¢ HuMH. HcTopus
W3YYCHUS TCHETUYECKHX aHOMAJIWA OTPaKaeT »dBOJIONHMIO YEJTOBEYECCKOTO

MBIITIJICHUA — OT MUCTHUYCCKHX HpCIICTaBJICHI/Iﬁ A0 TOYHBIX HAYYHBIX 3HAHUU.

I'eneTnyeckue HapyLIEHUS MOTYT IMPOSBIATHCA HA PA3HBIX YPOBHAX
OpraHu3alliy XUBOTO: OT MOJIEKYJISIPHOTO /10 OpraHu3MEeHHOro. OHU MOTYT OBIThH
BbI3BAHbI KAK TOYEYHBIMH MYTAlUSIMUA OTICIbHBIX TE€HOB, TaK WU KPYIHBIMU
XPOMOCOMHBIMU  TiepecTporikamu. M3ydeHue dTuUX HapylieHuil Tpedyer
KOMIUIEKCHOTO TOJX0/1a, OOBEAUHSIONIETO JOCTHUKEHUSI Pa3IMYHBIX HAyYHBIX

JUCITMITIINH.

IIpakTHYeckass 3HAYMMOCTb MCCIICAOBAHUNA TEHETUYECKUX aHOMAaJIUu

TPYAHO NepeoleHnTh. OHU MO3BOJISIOT:

. BBISIBJISITh HACJIEICTBEHHBIE 3a00JI€BaHUS HA PAHHUX CTAIUAX;

. IIPOTHO3UPOBATh PUCK PA3BUTHS N'€HETUUECKNUX HAPYILICHUI;

. pa3pabaThiBaTh METO/IbI MPOGUIAKTUKHI U JICUCHUS;

. COBEpPUIEHCTBOBaTh  MOAXOABl K  MEIHMKO-TEHETUYECKOMY
KOHCYJIbTUPOBAHHIO.

MeTomosiornuyeckas  0a3a UCCIIENOBAHUN  T'€HETUYECKMX  aHOMAaJIUK

MOCTOSIHHO paciupsieTcss. COBpeMEHHbBIE METObI BKIIIOUAIOT:



OUTOTCHCTHUYCCKHUEC UCCICIOBAHUA,

MOJICKYJIAPHO-TCHCTUUCCKUC aHAJIN3bI;

OMOXMMHUYECKHUE HCCIICOOBAHUS,

KOMIIBIOTCPHOC MOACIUPOBAHUC.

I/IBY‘IGHI/IC FCHETUYCCKUX aHOMAaJIMU IMponIuIo I[OJ'IFI/Iﬁ IIyTb PpPa3BUTHA,
Ha4dYuHasA C APCBHUX H&6J’IIOI[CHHI>1 u 3aKaH4YHuBas COBPCMCHHBIMU
BBICOKOTCXHOJIOTHYHBIMHX HCCICAOBAHUAMU. OToT IIyTb OTpaXacT HC TOJBKO
Pa3BUTHC HAYYHBIX 3HaHI/Iﬁ, HO 1 NI3BMCHCHHC HpeI[CTaBJ'IGHI/Iﬁ 4CJIOBCKA O IIpUpOac

HaCICACTBCHHOCTH U U3MCHYHNBOCTH.

1. IlepBble HADMIOAEHHMS U ONIMCAHUA TeHETUYECKUX AHOMAJIM I

1.1. /lpeenuii mup u AHmuynocms: IMRUPUKA U MUPbBL

JlpeBHUE ITMBUJIM3AIMU OCTAaBWJIM TIEPBbIE CBUACTEILCTBA HAOMIOACHUN
FEHETUYECKUX AaHOMAIUN. APXEOJIOTHUYECKUE HAXOJIKU U HICTOPUIECKUE TOKYMEHTBI
MO3BOJISIFOT  MPOCIIEAUTh  JBOJIOLMIO  MPEACTABICHUM O  HACJIEICTBEHHBIX
3a00JICeBaHUSX.

ApxeoJiorn4ecKne CBUIETebCTBA:

. B ocrankax papeBHHMX oAl OOHApYXEHBI CIEAbl Pa3TUYHBIX
T€HETUYECKUX aHOMAJIHM.

. Haitnensr  cBuperenscTBa  cuHapoMa JlayHa u  cuHIpoMma

[TepemeBckoro-TEpHepa B OCTaHKaX KEJIE3HOTO BEKA.

. O6napyxensl cnydan cuHapoma KaitHpenbTepa B JIpeBHUX
MOMYJISIIUSX.
. BrIsiBIIEHBI CKENIETHBIE aHOMAJIMHU Y OCTAHKOB BO3pacToM A0 200 Teicsu

JCT.

MB}]I/IIII/IHCKI/Ie Haﬁ.]IIO)IEHl/Iﬂ B IP€BHUX IMBUJIN3ALIUAX:



. JIpeBHEErnuneTcKkue Nanmupychl COAEP)KAT OMHCAHUS BPOXKIAEHHBIX
nedexToB.

. KnunonucHeie Tabmuukun Meconotamun — (PUKCUpPYIOT — ciydau
HACJIEICTBEHHBIX 3a00JIeBaHUIA.

. NHnuiickue MEIUIIMHCKUE TPAaKTaThl OMNKCHIBAIOT  Pa3JIMYHbIC
aHOMAaJIUU Pa3BUTHSL.

. Kuraiickue MeIUIIMHCKHE TEeKCThl YIOMHUHAIOT HAcCJeICTBEHHbIE
MaTOJIOTHH.

dunocodckue NpeacTaBICHU:

. Hpesuerpeueckue ¢punocodsl (I unmnokpar, ApucToTeNb) pa3MbIILILINA
O MPUPOE HACIEACTBEHHOCTH.

. @OopMHUPOBAINCH NEPBBIE MPEACTABICHUS O IMEpeaaye MPU3HAKOB OT

POIUTENEN HOTOMCTBY.

. CoznaBasiich TEOpUHM O BIUSHUM OKPY’KAIOIIEH Cpelbl Ha pa3BUTHE
AHOMAJIHH.

. [InaToH BBIABUHYN HJE€A O CBS3M (PUBMYECKHX OCOOEHHOCTEH C
HACJIEICTBEHHOCTHIO.

- Ilaneonum u Heonum: HaCKaIbHBIC PUCYHKHU C H300pAKEHUSIMHU CYIIECTB C
aHOMaJusMH  (HampuMmep,  JABYIVIABBIE  JKMBOTHBIC).  becco3HaTeNIbHBIN
UCKYCCTBCHHBIH OTOOp — 3aKpeIUICHHEe IMOJIC3HBIX MyTaIlMil MPU OJIOMAlllHUBAHUN
(KOPOTKOHOTOCTB Y TaKC, 0€3pOrocTh CKOTA).

- Jlpesnuii Ezunem (nmanupyc D06epca, 1550 r. g0 H.3.): ommcaHus
BPOXKJIEHHBIX ypoACTB. B Mymusix Haxomunu cieasl 6one3nu Ilediponu (¢pubpos
TIOJIOBOTO 4YJICHA) M, BO3MOYXHO, aKPOMET TN H.

- [Ipeenaa I’ peyus:

- 'unmokpat (ok. 460 — ok. 370 710 H.3.): CUWTaj, YTO HACJEICTBEHHBIM
MaTepran («ceMs») MPOU3BOJUTCS BCEMH YacTsAMHU Tella W TepelacT IMpH3HAKU
pomuteneii. OOBSICHAN YpOJCTBA «BICUATICHHSIMH MaTepw» BO  BpeMs

OepeMEHHOCTH.



- Apuctorenb (384-322 10 H.3.): KPUTHUKOBAJ TEOPHIO «BICHATICHHUI.
[Ipeanonaran, 4YTO HACIEACTBEHHOCTh ONpeNeNsieTcs mnepenadyeil «hopmbl», a
MaTEPUHCKOE TEJIO — JUIIb «MATEPUSD» JI Pa3BUTHSL.

- Tanmyn (II-V BB. H.3.): ommcaHbl ciiy4au reMO(pWIMH, Tl YKa3aHO Ha
OCBOOOXKJIEHHE OT O00pe3aHus MajbYMKOB, €CIM HX OpaTbd yMUpPaIH OT
KPOBOMNOTEPU. DTO OAHO M3 IMEPBBIX MHUCHMEHHBIX CBUAETENBCTB CLEIUIEHHOTO C

IIOJIOM HACJICIOBAaHMA.

1.2. Cpeonesekosve u Bozpoicoenue: peauzus, ucKyccmeo u nepevie

HayuHble N0O0X00bl

B CPCOAHCBCKOBLC TOCIIOACTBO PCIUMIHUO3HOIO MHPOBO33PCHUA. AHomanuu
pacCMaTpUBAJINCh KAK «Kapa BO)KBH», «AbABOJIBCKUC OTMCTHUHBI» HJIH, HaO60pOT,

00’KeCTBEHHBIE 3HaMeHU. JleueHneM 3aHuMaInch CBAIICHHHUKH, @ HC Bpa4dH.
I[OMHHI/IPOBaHl/Ie HEPKBHU

LlepkoBb ompenaessia OCHOBHBIE HANIPABJIEHUS B TOHUMAaHUU IPUPOJIbI YEIIOBEKA.
HacnencTBeHHble aHOMAMU pacCMaTpUBAIMCh Kak O0KECTBEHHOE HaKaszaHUE.
®opMupoBanach KOHIENIMUS MNEPBOPOJHOIO Ipexa KaK MPUYUHBI (PU3HUUYECKUX
oTkioHeHnid. (Co3gaBanach CHCTEMA PEJIMTHO3HBIX JIOTMATOB O  IPHUPOAE

HACJIEICTBEHHBIX 3a00J1eBaHUI
Teosiornyeckue npeacTaBJICHUA:
e pa3BUTHE yYeHUs 0 O0KECTBEHHOM IPOMBICIIE;
o (opmupoBaHue KOHIENIUHU «00XKbEH BOJIM» B BOBHUKHOBEHUU aHOMAJIUA;

e CO3aaHHC CHCTEMBbI PECIUTHUO3HBIX 00BSICHEHHUH IMPOUCXOKIACHUA

OTKJIOHCHUI;
e BIIMSIHUE PEIIUTUO3HBIX TEKCTOB HA BOCIIPUATHE TEHETUYECKUX HAPYIIECHUN.

Xyn0:KxecCTBEHHOE OCMbICJIEHHE AHOMAJTHIi



MN300pa3uresibHOE HCKYCCTBO:

e OTpPa)KCHHE AHOMAJIMI B CPEAHEBEKOBOM KUBOIUCH U CKYJIBITYPE;

¢ cozlaHue crienuduuecknx oopas3oB NoeH ¢ GU3NIECKUMU OCOOEHHOCTSIMU;

¢ HCIOJIb30BAHUE aHOMAJINI KaK CUMBOJIOB B PEJINTUO3HOM HCKYCCTBE;

o TOSIBJICHUE NEPBBIX XYI0KECTBEHHBIX ONTMCAHUN T€HETUYECKUX OTKIIOHEHUN.

Hay4Hble npeanoCchbIKU U NepBble HCCIACA0BAHUS

MenunuHckue Ha0I0IeHHUS

o PaGots [Taparniennsca no 3yueHUIo HACIEACTBEHHBIX 3a00I€BaHUM.

o IlepBble MOMBITKY CUCTEMATH3AIIMN METUITUHCKUX HAOIIOACHUIA.

o PaszButne anaromuu u HU3MOIOTUU.

o @OpMHUPOBAHUE OCHOB KJIMHUYECKON MEULINHEI.
Hay4yHble qocTH:KeHNS:

o CoxpaHeHue aHTUYHBIX MEAUIIUHCKUX TEKCTOB B MOHACTBIPSIX.

« IlepeBon u u3yueHue apabCKUX MEAUIIMHCKUX TPAKTATOB.

o Pa3BuTHe 60TAaHUKH U 300JI0THH.

o IlepBbie monbITKU KiIaccUpUKAIIMUA (PU3NUESCKUX OTKIOHEHUH.

Pa3BuTHE HAYyYHOI 0 METOAA

MeTomosiornuyecKkue OCHOBDI:

o ®dopMupoBaHHUE TPUHITUIIOB HAYYHOTO HAOIOICHHUS.

o Pa3BuTHe METOAOB TUATHOCTUKH.

o Co3ganue NepBbIX MEAUIIMHCKUX KJIaCCU(BUKAIIHIA.

o ®OOopMHUPOBAHHUE OCHOB MEIUIIMHCKON CTATUCTUKHU.

BaxxHble OTKpBITHS:



o H3yueHue BIMSHUSA OKPYKAIOIIEH Cpellbl HA PA3BUTHE AHOMAJIUM.

o IlepBble NONBITKY BBIABICHUSI 3aKOHOMEPHOCTEN HACIIETOBAHMS.

« Pa3zButne MeTon0B PU3NUECKOrO 0OCIIETOBAHUS.

o ®opmupoBaHUE NPEICTABICHUHN O HACIEACTBEHHOM XapaKTepe 3a00JIeBaHUM.

Bxuag BoIZAIOIIMXCSH YYEHBIX

IIapanesabc U ero nocjae0BaTeNIn:

o Kpurnueckoe nepeocMbICIEHUE aHTUYHBIX TEOPUI

« Pa3BuTHE HOBBIX MOAXOJOB K U3YUYEHHUIO YEIOBEUECKOTO TEJa

o ®opMHpPOBAaHHE OCHOB COBPEMEHHON MEIULMHBI

o M3yueHue B3aMMOCBSI3U PUBNYECKUX U ICUXUYECKUX OTKIOHEHUHN
Anpapeac Besaumii:

o PeBoronus B NOHUMaHUU aHATOMHH YEJIOBEKA

o MHcnpapnenue ommOOK aHTUYHBIX YUEHBIX

« Pa3BuTHe METOAOB AHATOMUYECKOTO UCCIEAOBAHUS

o ®opMHUpPOBAHNE HOBBIX MPEACTABICHUI O YEIIOBEYECKOM TEe
Jpyrue ucciaenoBaresiu:

o Konpag I'ecuep u ero paboTsl Mo cUcTEMaTHU3aIlMU 3HAHUN

o Ynucce AIpIpOBaHAM M €r0 BKJIAJ B U3yUYCHUE aHOMAJIUN

o Pa3zButue MeToa0B HAOIIOIEHUS U OTIICAHUS

. cDOpMI/IpOBaHI/IC OCHOB HAY4YHOI'O nmoaxoaa K N3y4CHHUIO rCHCTHUYCCKUX

OTKJIOHEHUU

- Inoxa Bo3poscoenua (XIV-XVI ¢6.):



- Jleonapao na Bunuu (1452—-1519): cpaBHrBaI aHATOMUIO Y€JIOBEKA U )KUBOTHBIX,

HU3ydasl aHOMAaJIMU Ppa3BUTHUA.

- AMmOpyas3 Ilape (1510-1590): xupypr, cucTeMaTU3UPOBAT U OIKUCA]T MHOXKECTBO
BPOXKACHHBIX YypoACTB («O MOHCTpax U uUyAecax»), MNObITasICh HAUTH UX

€CTECTBEHHBIC ITPUYUHBI.
- XVII-XVIII gexa:

- Pa3Butne mMukpockonuu (AHTOHM BaH JIEBEHTYK) MO3BOIMIIO M3y4aTh MEIKHE

CTPYKTYPBI, XOTS 1O IOHUMAaHHsI TaMETOTreHe3a ObLIO elIe AAJEKO.

- IIpedopMusm — Teopus, COrJacHO KOTOPOW B IMOJIOBBIX KJIETKaX COAECPKUTCA
MUHUATIOpHAs KOMHUS OpraHu3dMa (FOMYHKYJIYC). AHOMalUUd OOBSCHSIUCH

KIIOBPCIKACHUCM ATOM KOIIHUH.

1.3. XVIII — nepeas nonosuna XIX eeka: 3apoxrcoenue HayuHo2o

anaiusa

B osror mepuony mpoucxomut ¢GyHIAMEHTaIbHas — TpaHchopmaius
MPEACTABICHUM O TPUPOJIE TEHETUYECKUX aHOMaMh, (OPMHPYETCS Hay4UHBIN
MOJXO0/ K UX U3YUYCHHUIO.

MeTtoaosiornyeckasi peBOJIIOLHSA B HAYKE 3TOr0 MEPHUOJIA XapaKTEPU3YETCs
MOSIBJIEHUEM TPUHIUIIMAIBHO HOBBIX MOAXOJ0B K HCCIEAOBAHUIO YEIOBEYECKOTO
opraHvu3Ma. Yu€Hble HAYMHAIOT TPUMEHSTh CHUCTEMATUYECKHE HaOJI0/ICHHUS,
CTaTUCTUYECKUW aHajlW3 W OKCIIEPUMEHTAJIbHBIE METOABbl  HCCIICIOBAHUS.
dopMHUpPYIOTCS  TMEpBbIE  Hay4yHbie OOIIECTBA M  aKaJEMHH, CO3JIal0TCs
CIICLIUAJIM3UPOBAHHBIE MEIUIIUHCKNE YUPEKICHUS.

Kianauyeckasi MeQUUMHA JICJIACT 3HAYUTENBHBIA 11ar Brepén. Bpauu
pa3pabaTpiBalOT HOBBIE METOJbI  (PU3UYECKOTO OOCIeIOBaHMS TMAIlMECHTOB,
COBEPIIICHCTBYIOT JIMarHOCTUKY 3a0osieBanmii. Benércs aktuBHas paborta 10
CHUCTEMATHU3AlMU MEAULIMHCKUX 3HAHUM, CO3/IAI0TCS MEPBbIE MEAUIIUHCKHUE aTIAChl

C ACTAJIbHBIMHU OIMMCAHUSAMM PA3JIUIHBIX MaTOJIOTHUH.



IMOpPHOJIOTHS CTAHOBUTCS CaMOCTOATENbHOM Haykou. Mccneposarenn
aAKTUBHO M3Yy4aloT IIPOLIECCHI Pa3BUTHSI OPTaHNU3Ma, BBISBIISAIOT (PAKTOPBI, BIUSIOLIUE
Ha ¢opmupoBanue wioga. Ocoboe BHUMaAHHUE YACIACTCS U3YUCHUIO BPOXKIEHHBIX
ne(eKToB M MX NPUYMH. YU€Hble HAYMHAIOT MOHUMAaTh B3aWMOCBS3b MEXKIY
pa3BUTHEM 3MOpPHOHA U MOSBJICHUEM PA3JINYHBIX aHOMAJIHA.

Cucrematusanms 3HAHMM JOCTUTaeT HOBOro ypoBHs. IIpoucxomut
aKTUBHas paboTa MO KJIacCU(PHUKAUUU Pa3IUYHBIX BHJOB aHOMAJIUH, CO3AAIOTCS
KaTtajoru  (uU3MUecKuxX  OTKJIOHEHUH,  pa3pabarThiBaeTcs  CHEIHalIbHAs
TEPMUHOJIOTHS. YUYEHBIE TBITAIOTCS BBIABUTh 3aKOHOMEPHOCTH IOSIBJICHUS
Pa3IMYHBIX HAPYLIECHUI pa3BUTHUS.

Teopernueckne OCHOBBI HAyKW  OOOTalIalOTCSI  HOBBIMU  HJICSIMU.
@OopMHUPYIOTCSL IIEpBBIE MPEACTABICHUS O MEXaHU3MaX HacJIEICTBEHHOCTH,
Pa3BUBAIOTCS SBOJIOLMOHHBIE UEH, U3YUYaAIOTCS 3aKOHOMEPHOCTH Pa3BUTHS )KHBBIX
OpraHU3MOB. YUE€Hble HAUMHAIOT MOHUMATh CJIOKHOCThH IPOLIECCOB, JIEKAIINX B
OCHOBE IOSIBJICHNS T€HETUYECKUX aHOMAJINN.

IIpakTH4eckoe NpUMeHeHUe HayYHbIX 3HAaHUU pacumpsercs.
Pa3pabarbiBatoTcsi HOBBIE METOJAbl  JUArHOCTHKM  aHOMalUMi, CO3Jar0TCs
KJaccu(UKaMy HACJIEICTBEHHbIX 3a00JeBaHul, (OPMHUPYIOTCA MOAXOABI K
JeYeHU0 M npoduiiakTuke. Bpaunm HauMHAIOT MOHMMATh Ba)XHOCTh PAHHETO
BBISIBJICHUSI OTKJIOHEHH B pa3BUTHUU.

3HaunTeNbHBIH BKJIAA B PAa3BUTHE HAYKU BHECIIHM BbLAAIOUIMECS YUYEHBIE
toro  BpemeHu. Kapa  JIMHHe# cucteMatu3upoBajd  3HaHUS O  KUBBIX
opranusmax, Kan barucer Jlamapk pazBuBas 3BOJIOLMOHHBIE UAEU, AKOPK
KroBbe u3yuan cpaBHUTENbHYIO aHatomuto, a Yapab3 Jlaiieab pazpabaTbiBai
ydeHue 00 3BOJIOLHUH.

CoumajIbHO-KYJIbTYPHbIE H3MEHEHHs STOT0 I[epuojia CroCOOCTBOBAIU
pazBuTuio  Hayku. [IpoucxomuT  mpodeccHoHamM3alus — MEIUIUHCKOIO
oOpa3oBaHMsI, PacTET MHTEPEC K HAyYHBIM 3HAHUAM, (POPMHUPYETCS HaAyUHOE

MHpPOBO33peHNE. MEIUINHCKAE YUPEKICHHUSI CTAaHOBATCS LIEHTPaMU Hay4HBIX



UCCJICIOBAHUM, a 3THYECKHUE HOPMBI B MEIUIIMHE JOCTUTAIOT HOBOTO YPOBHS
pa3BUTHSL.

OTOT TEepHoJ CTajdl TEPEOMHBIM B HCTOPUHM H3YyYCHHUS] TEHETHUYECKHX
aHOMAJIMH, 3aJI0KUB OCHOBBI JIUIS JTAJBHEHIIICTO Pa3BUTHS TCHETHKU KaK HAYKH M
GbopMHpOBaHUS COBPEMEHHBIX TMPEIACTABICHUNA O TMPUPOJAE HACIECICTBCHHBIX
3a00JIEBaHHU.

HekoTtopslie BbIatONIMeCs: OTKPBITUSL ’TOTO BPEMEHH:
1. ITvep JIlyu Monepmwu (1698—1759):

O0beKT MccieioBanus: ceMbs Pynep ¢ nonmaaktunuei B bepiune.

BeiBojbl (1745):

1. AHomanus nepegaeTcs yepe3 000uX poAUTENCH.
2. MOXeT «IpOomyCcKaTh» MOKOJEHUS (TIOHSUIH MO3KE — PELIECCUBHBIN MTPU3HAK).
3. PaccumuTan BeposiTHOCTh HacnenoBanus (3:1), npenBocxutuB MeHensl.

3uavenue: [lepBoe cTporoe HaydyHOE OINMMCAHWE HACICIOBAHUS AHOMAIIUU Yy

YeJI0BEKa.
2. Kopowc-JIyu Jlexnepk oe brogpgpon (1707-1788):

Teopus «BHyTpeHHel Gopmbl» (moule intérieur) — HEBUIMMOTO TUTAHA CTPOCHUS
OopraHu3Ma, KOTOPBI HAMpaBJIsSeT pa3BUTHE U, HAPYIIASCh, IPUBOIUT K YPOJICTBAM.

AHaJIOTHS ¢ COBPEMEHHBIM TIOHATHEM T'eHETHYECKON TIPOTPaMMBL.
3. /Icon JIrnzoon /layn (1828—1896):

1866 r.: KiinHMYecKkoe ONMMcaHue «MOHTOJOUAN3Ma» (HbIHE — cUHApoM JlayHa).
Omurb09YHO CBSI3aJI €T0 C «ITHUYECKOU Perpeccueily K MOHTOJIONIHOM pace. Tem He
MEHee, J1aJl TOYHBIM (PEHOTUTTNYECKUHN TOPTPET, MTO3BOJIUBIINN UAECHTUPUITUPOBATH

CUHAPOM.

4. @paucuc I'anomon (1822-1911):



Bren tepmun «eBrenuka» (1883) — yueHnue o ceeKIIUM YeaoBeKa Jis yIydllIeH s
HACJIEICTBEHHBIX KadecTB. MMena Kak IMOJOKUTEIbHBIE (CTUMYJISALUS U3YYCHUS

HaCJIeI[CTBCHHOCTI/I), TaK U ‘-Iy,Z[OBI/IH_IHBIe HCTATUBHBIC ITOCICACTBUA.
5. Aoame (1756-1819):

Tpyn «TpaktaT o mpennonaraeMblX HAcJEICTBEHHBIX CBOMCTBax OOJIE3HE»

(1814).
®dyH1aMeHTalIbHbIE MPUHIIUIIBI, CHOPMYITHUPOBAHHBIE AaMCOM:
1. Pasrpanuuenue BpoKIEHHBIX U HACJIEICTBEHHBIX OOJIE3HEH.
2. 3HaueHHE KOHCYJIbTUPOBAHUSA CEMEN C HACIEACTBEHHON OTATOIIEHHOCTHIO.
3. Brniusnue Bo3pacta poaureneit (0COOEHHO OTIIa) Ha PUCK HOBBIX MyTaIUH.

4. IlpenotrBpailleHHE€ HACIEACTBEHHBIX OoJie3HEH (MPOTOTUI  MEIUKO-

TCHCTHUYCCKOI'O KOHCYHBTHPOB&HI/IH).

2. OTKpbITHSA, CBA3AHHBbIE ¢ WICHTH(PUKAIIUEH TeHeTHYECKUX

MYyTalui

2.1. 3aposcoenue knaccuueckoii cenemuxu (koney XIX — nauano XX

68.)

2.1. 3apoxaeHue kiaaccuueckoii reseTukn (konen XIX — Hauano XX BB.)

@®opMHUpPOBaAaHME OCHOB TE€HETHMKH KaK  CaMOCTOSTEIIbHOM  HayKH
npoucxoauio B kKoHIEe XIX — Hayane XX Beka. ITOT MEPHUOJ XaPAKTEPU3YETCS
byHIaMEHTATBHBIMUA OTKPBITUSMH, KOTOPBIE 3AJI0KUIM OCHOBY JUISI JATHHEHIIIETO
pa3BUTHUSA T€HETUKH.

I'perop Menpgean cran OCHOBOIIOJIOKHUKOM TEHETUKHU. Ero
PEBOJIFOLIMOHHBIE HMCCIENOBAHUS MPOBOAUINCH B MOHACTBIPCKOM cady, II€ OH

CTaBHJI SKCIICPUMCHTLI C paCTCHUAMU IOpoxa. MCH)ICJ'IB:



o Cucremarnuecku CKpeluBal pa3uyHble COpTa ropoxa.
o M3yuan HacnegoBaHue MpU3HAKOB (I[BET JEMECTKOB, OpMa CEMsIH).
o BrisiBUI 3aKOHOMEPHOCTH MEpeaaun HACIEICTBEHHbBIX MPU3HAKOB.

. C(bOpMy.III/IpOBaJI TPpH (1)YHI[3MCHT3.HBHBIX 3aKOHa HACJICACTBCHHOCTH.

OcHoBHBIE 3aKOHBI MeHaesst:

o« 3akoH eauHOOOpa3sust TrHOPUAOB MNEPBOr0 IMOKOJCHUSA: NPU
CKpEILMBAaHUU YHUCTHIX JIMHUM C pa3HbIMU MPU3HAKAMHU BCE MOTOMKH MEPBOTO
MOKOJIEHNS UMEIOT OJUHAKOBBIN JOMUHAHTHBIN MTPU3HAK

e 3aKOH paclemJieHusi: BO BTOPOM  IIOKOJEHHUU  MPOUCXOJHUT
pacLIeIyIEHNE MPU3HAKOB B ONPEACIIEHHOM COOTHOLIEHUN

o 3aKOH He3aBHCHMMOI0 KOMOMHHUPOBAHMS: Pa3HbIC Mapbl IPU3HAKOB
HACJIEAYIOTCS HE3aBUCUMO APYT OT IpyTa

MMapaaneasHo ¢ padoramu MeHaess pa3BUBAINCH HCCIECNOBAaHUS B
ob6nactu onoxumun. @puapux Mumep B 1869 romy coBepiiui BaKHOE OTKPBITHE:

e  M3y4Yall COCTaB OEJIbIX KPOBSIHBIX KIETOK;

o OOHapy>XWUJI HOBOE BEIIECTBO B AJIpaxX KJIETOK;

e Ha3BaJl €ro «HYKJIEHMHOM» (1103ke cTayio u3BectHo kak JJHK).

Pa3sBuTHe TEOpMH HACJIEACTBEHHOCTH CBSI3aHO C paboramu ABrycra
Belicmana:

o Ilpennoxuir TEOPUIO O KOJMYECTBE XPOMOCOM B ITOJIOBBIX KJIETKAX.

o BBEn nonsitue «repmMoria3Mby.

o Jlokazan, uTo HacieAcTBeHHass uWHpoOpMalus mnepenaércs uepes
ITOJIOBBIE KJIIETKH.

3HaYUTEeJbHBIH BKJIAJ B CTAHOBIICHUE T€HETUKHU BHeCIU Teonop bosepu u
Yunessm barcoH. boBepu nokazanm BaXHOCTb XPOMOCOM Uil HOPMAaJIbHOTO
pa3Butus SMOproHa. barcon B 1905 roay BBEN TEpMUH «TE€HETUKa» U pa3zpaboTan
MOHSATUE «AJIJIEIIbY.

Tomac Xanr MopraH coBeplinil IPOPHIB B NOHUMAaHUM XPOMOCOMHOMN

TCOPHUH HACICACTBCHHOCTH!



e wucnoip3oBan MmIoAoBeIXx Mymiek (Drosophila melanogaster) kak
MOJICTTHHBINA OOBEKT;

¢ JIOKa3aJl pacIoyioKeHHE TeHOB Ha XPOMOCOMaX;

e  OTKPBUI SIBJICHHE KPOCCHHTOBEPA;

e  CO3JaJ IEPBYIO F'€HETUYECKYIO KapTy XPOMOCOMBI.

IIpakTHYeckoe 3HaYeHMe OTKPHITUN ATOTO MEPUO/A:

. ®opMUpoOBaHUE HAy4HOI'O nojaxonaa K U3YUYEHUIO
HACJIEICTBEHHOCTH.

. Co3nanne MEeToA0JI0TUY T€HETUYECKUX UCCIIEA0BaHUM.

. Pa3paboTka MeTOA0B U3yUeHUs HACAEAOBaHUS IPU3HAKOB.

. ITosiBrIeHME NEPBBIX TEOPETUYECKUX OCHOB I€HETUKH.

B sToT nepuoa ObuIN 3a5105KEHBI OCHOBBI JJII BCEX MOCIETYIOIUX OTKPBITHIA

B o0JtacTH HaCJICACTBCHHOCTH U I'CHCTHYCCKHUX aHOMaJINH.

2.2. Xpomocomnaa meopus HACIE0CMBEHHOCMU U  Nnepevle
Ouoxumuyeckue OmKpolmus

B Hauvame XX Beka npou3OLIEN HACTOSAIIMM MPOPHIB B IOHUMAaHUHU
MEXaHM3MOB  HACJICICTBEHHOCTH. Y4YEHBIE TMepenuii OT  abCTpaKTHBIX
MPEJICTABICHUN O TMepeaaye MPU3HAKOB K KOHKPETHBIM HCCIEAOBAHUSIM
MaTepHalIbHBIX HOCUTENICH TeHETHICCKOW HH(pOPMAITUH.

dopMHUpoOBaHUE HOBBIX MPEJCTABICHUN Hauyajloch € (yHIaMEHTAIbHBIX
OTKpPBITUH B 00s1acTu nutosoruu. MccnenoBarenu ctaim 3aMedaTh YANBUATEILHY IO
3aKOHOMEPHOCTD: MOBEJCHUE XPOMOCOM IPHU JEJICHUU KIETKHA yIAUBUTEIbHBIM
0o0pa3oM COBIAAAI0 C 3aKOHAMU HACJEIOBAHHUS IPU3HAKOB, OTKPBITHIMU
MenpaeneM.

BaxHblii »Tanm B pa3BUTUM HAyKH CBs3aH C pabOTaMM HECKOJIBKHUX

BbIAAOIUXCA y‘-IéHI)IX:



o« Y. Carron u T. boBepu He3aBUCHUMO JApPYTr OT JApyra OOHApYX WU
napajjieiui3M B TOBEIEHUM XPOMOCOM UM MEHJENEBCKUX  (haKTOpOB
HACJICICTBEHHOCTH.

o Tomac Moprad co CcBOEHM KOMaHIOW TMPOBEIT PEBOJIOLUMOHHBIC
SKCIIEPUMEHTHI HA IUIOJIOBBIX MYIIIKaX.

o Auabppen CrépreBaHT pa3zpaboTana METO TOCTPOCHUS TCHETHICCKUX
KaprT.

JKCIepUMEeHTAJbHbIC UCCIe0BaHusA Moprana 1 ero KoJuler mo3BOJIHIIN
JI0Ka3aTh:

o ['eHnl pacnosiararorcst B XpOMOCOMAaX JINHENHO

o ['eHbl, HAXOAIIMECA HA OTHOM XPOMOCOME, HACIEIYIOTCSI COBMECTHO

o CymiecTByeT ABJIEHUE OOMEHA y4acTKaMH XpOMOCOM (KPOCCHUHTOBED)

o Bo03MOXHO cocTaBieHNE FTEHETUYECKUX KapT PACTIOJIOKEHNS T€HOB

buoxumuyeckoe - HampaBJIeHME UCCICIOBAHUM  OTKPBUIO  HOBBIE

TOPU30HTHI B IOHUMAaHUU HACJIEACTBEHHOCTH:

« bbuia ycTaHoBJE€HA CBSI3b MEXK]ly F'€HaMU U (pepMeHTaMu

o CdopmupoBanach TeOpus «OIUH Te€H — OAUH HEepPMEHT»

o BrbIsicHUIaCh pOJIb TEHOB B KOHTPOJIE OMOXMMHUYECKHX MTPOLIECCOB

IIpakTHyeckoe 3HAYEHHE OTKPBITUHM 3TOrO IEPUOAA TPYAHO NEPEOLICHUTD.

YyéHble 0JTyYUIIN BO3MOKHOCTD:
o H3yuars CTpyKTypy XpOMOCOM
o CocTaBnsiTh KapThl PACIIOI0KEHUS TEHOB
o IloHuMaTh ME€XaHWU3MBbI HACIEAOBAHUS IPU3HAKOB
o Pa3BuBaTh HOBBIC HANPABJICHUS B TEHETUKE
MeToapoornyeckue J0CTUKEHHUS TTO3BOJIMIIA CO3/1aTh:
« HoByr cucremy nsyueHust HaClIeACTBEHHOCTH
o Mertoapl KapTUPOBAHUA XPOMOCOM
o Iloaxompl K UCCIEIOBAHUIO TEHETUYECKUX MEXAHU3MOB

o OCHOBBI 7151 OyAYIIUX OTKPBITHI B MOJIEKYJISIPHOM T€HETHKE



3HaUMMOCTh MEpUoja ONpEIENsieTCs] TeM, YTO HMEHHO Torjaa ObuIH
3aJI0)KEHBl  OCHOBBl ~ COBPEMEHHOM  TI'€HETUKH. XPOMOCOMHas  TEOpUs
HACJIEICTBEHHOCTH CTaia (yHOAMEHTOM, Ha KOTOPOM CTpPOMIIUCH BCE
MOCJIETYIONINE OTKPBITUS B 00JIACTU T€HETUKH.

B sTOT nepuoa y4€Hble HE TOJBKO MOATBEPANIM MATEPUAIBHYIO MPUPOTY
HACJIEJCTBEHHOCTH, HO M CO3[1aJ METOAOJOTMYECKYI0 0a3y Uisl JadbHEHIINX
UCCJIEIOBAHUM B O00JaCTM TE€HETUYECKUX AaHOMAJIUA U HACIEACTBEHHBIX

3a00JIEBAHUM.

2.3. Monekynapuasa ouono2usa u OmKpvimue XpomocoOMHbIX AHOMATUTL
(cepeouna XX 8.)

MouJiekyJisipHasi 0M0JIOTHSI M OTKPBITHE XPOMOCOMHBIX AaHOMAJIMH (cepeanHa
XX Beka)

Cepenuna XX Beka CTaja IEPEIOMHBIM MOMEHTOM B HMCTOPUH T'€HETHKH.
VIMeHHO B 3TOT Hepuoj Mpou30HuUI0 (PyHAAMEHTAIbHOE U3MEHEHUE B IIOHUMaHUH
MEXaHU3MOB HACJIEICTBEHHOCTH — HAayKa COBEPIIMJIA KaYECTBEHHBIM CKAaYOK OT
IPOCTOr0 HAOJIIOJEHUS XPOMOCOM IOJ] MUKPOCKONOM K IIyOOKOMY MOHHMAaHUIO
MOJIEKYJISIDHBIX IPOLECCOB, JIEkKAIMX B OCHOBE IIEpeayd TE€HETUYECKOU
uHdopMaIuu.

PeBosironinonHoe orkpoiTue JBepu, Mak-Jleona m Mak-KapTtu B 1944
roly NEPEBEPHYJIO MPEACTABIEHUE O BEIIECTBE HACIEACTBEHHOCTH. [IpoBens
3HAMEHUTBIA SKCIIEPUMEHT C ITHEBMOKOKKAaMHM, Y4EHBIE JOKA3aJd, YTO MUMEHHO
JTHK, a He Genku, ABisieTCsl HOCUTENEM TeHETHUEeCKO MH(POpMALIK. DTO OTKPBITHE
CTaJl0 OTNPABHOM TOYKOM [IJs JNaJbHEWIIMX WCCIEHOBAHUNA MOJIEKYJSIPHBIX
MEXaHHU3MOB HACJIEICTBEHHOCTH.

PeBontonua B reneruke Haydamach B 1953 romy, korma Mup y3Hai1 O
BbIAArONIEMCSE OTKpbITHM JIkekimca YorcoHa m @PpsHcuca Kpuka — mogenu
ctpykrypsl JIHK. D10 coObITHE CTano Karaaum3aTopoM pa3BUTHS MOJICKYJISIPHOU
OMOJOTMM W TOJHOCTBIO HW3MEHWIO TIPEACTaBIICHUE YYEHBIX O MPUPOAE

ICHCTUYCCKOI'O MaTcpuala.



IMpopsiB 1953 roapa ceszan ¢ otkpeitueM cTpykTypsl JIHK. bnaromaps
peHtreHorpammaM Po3zaiman @paHKIMH UM UCCleAoBaHUsAM Mopuca YWIKHHCA,
Hxerimc Yorcon u @pancuc Kpuk cozpganu Mmojaens aoitHou cnmpanu JIHK. Oto
OTKPBITUE HE TOJBKO OOBSICHHIO MEXaHU3M pEIUIMKAIlMd MOJIEKYJIbl, HO H
MO3BOJIMJIO  TOHATH  NPUPOJY  BO3MOXHBIX ~ MyTallMid  Kak  HW3MEHEHUH
MOCJIETOBATEIBHOCTH HYKIICOTH IOB.

Ba:xubiii Bkiaax Ipsuna Yapraddga B 1950 roxy no3Boiui npuOIn3UThCS
K noHuManuto cTpykrypsl JJHK. Yuénsiii ycTaHOBHI (pyHIaMEHTAIbHBIE TIPABHIIa
KOJIMYECTBEHHBIX COOTHOILLIEHHM a30THCTBIX OCHOBAHUMN: KOJWUYECTBO aJCHUHA
paBHO KonmuecTBy TuMuHA (A=T), a ryanuHa — uuro3una (G=C). Otu
3aKOHOMEPHOCTH CTaJIM KIFOUYOM K pasrajke CTpyKTypsl MoJiekyJisl JIHK.

B o3tOT mepuox mpou3omEn HACTOSALMH IIPOPBIB B METOJOJIOTMH
uccinenoBaHuil. Yu€Hble pa3pa0oTaiu NPUHIUIHUAIBHO HOBBIE TEXHOJOTHUH,
no3posimBe u3zydarh [IHK nHa MonexkynspHom yposHe. llosBrimcs meToasl
KyJbTUBUPOBAHUSL KJIETOK, OBLUIM YCOBEPIICHCTBOBAHBI CIOCOOBI OKpAIIMBAHUS
XpPOMOCOM, 3HAYUTEJIbHO IPOJBUHYIACH BOEPET MUKPOCKOIINYECKAs] TEXHUKA.

3HavuTeqbHOE NO0cTHKeHHe 1959 roga npuHaIEKUT rpynne YYEHbIX —
Kepomy Jlexxeny, Mapre l'otbe u Paiimony Tropnuny. Hcnonb3ys meton
KapUOTUITUPOBAHUSI, OHU BIIEPBbIC OOHAPYXKUJIU CBSI3b MEXKIY KOHKPETHOMU
XPOMOCOMHOM aHOMAJIUEH ¥ 3a00JIeBaHUEM — JIMIITHIOKO 2 1-10 XpOMOCOMY y JIeTeH
c cunapomoMm JlayHa. DTO OTKpBITHE TMOJOXKUJIO HAYaJ0 3pe KIMHUYECKON
LATOT€HETUKH.

JanbHeline OTKPbLITUA B HUTOreHeTuke 1959—-1960-x rogoB pacmmpuiin
MOHMMaHUE XPOMOCOMHBIX aHOMAJIUH:

. B 1959 rony Ilatpucus [Ixeitko6c oTkpbuia cunapom Knaiindensrepa
(XXY), a Yapnb3 @opna onucan cuaapom Teprepa (XO)

. B 1963 roay Ilerep Hoyamn oOHapykuin ocoOyr XpoMocoMy TpHU
XPOHUYECKOM Muesofeikoze — DunanenbPuiickyto XpoMocoMy, KOTOpast MO3Ke
Obl1a WISHTU(PUIIMPOBAHA KaK pe3ysbTaT TpaHciokanuu t(9;22), npuBoasien K

00pa3oBaHUIO OHKOT€HA



Ot OTKPBITHUA 3aJI0KUIIN (bYHI[aMeHT COBpCMCHHOﬁ ITCHCTHUKHU U ITO3BOJINIIN:

. IToHATH MOJIEKYJIAPHBIE MEXaHU3MBI HACIEACTBEHHOCTH

. Pa3zpaboTaTh METOABI AMATHOCTUKH XPOMOCOMHBIX aHOMAJIH
. Co31aTh OCHOBY I U3YYEHUS TEHETUUECKUX 3a00J1€BaHUIM

. OTKpBITh HOBBIE HAIIPABJIECHUS B MEAUIIUHCKON T€HETHKE

Kaxnoe u3 3TUX OTKpPBITHHA CTajg0 Ba)KHOW BEXOW B PA3BUTUM TC€HETHKHU,
MO3BOJIMBIIEN YEJIOBEUECTBY 3HAUUTEIBHO MPOABUHYTHCS B HOHUMAHUH MPUPOJIbI
HACJIEICTBEHHOCTH U MEXaHU3MOB BO3HUKHOBEHHS T€HETUYECKUX 3a00JIEBAHMIA.

Oco0oe 3HaueHHE MOJyYWIIO pa3BUTHE LUTOreHETHKH. VccnepoBarenu
HAaYUYWJIACh JETAIBHO U3Y4aTh CTPYKTYPY XPOMOCOM, BBISBIISITH Pa3IUYHbIC TUIIBI
XPOMOCOMHBIX MYTAllMi, ONMCHIBATH CBSI3AHHBIE C HUMU CUHAPOMBI M CO3/1aBaTh
KJaccu(UKanMy HacIEeACTBEHHBIX 3a00JieBaHUN. OTH OTKpPHITUS MPUBEIU K
MTOSIBJICHUIO HOBBIX METOJOB JUArHOCTHKH, BKIIFOYAs IMPEHATAIbHYIO JUATHOCTUKY
Y TEXHUKY KapUOTUIIMPOBAHUSL.

Baxubplli BKJIaJg B pa3sBUTHE HAYKM BHECIU BBIAAIOIIMECS YUYEHBIE TOTO
BpeMeHu. bapOapa Mak-KinMHTOK coBepimia OTKPBITHE TPaHCHO30HOB, Andpen
Xepm 1 Mapmann Hupenbepr pacumudpoBany reHeTUdecKuid koj, a Jxorrya
JlenepOepr 3HAUUTETHHO MPOABUHYJI TOHUMAHUE TEHETUKU MUKPOOPTaHU3MOB.

Hayunble wuccnenoBaHus OXBaThIBAIA IIUPOKUWA CHEKTP HAIPaBICHUMU.
VYyénble yriyOoa€HHO U3ydalld CTPYKTYpY U (QYHKIUH XPOMOCOM, aHAJIU3UPOBAIN
MEXaHU3Mbl JI€JI€HUS] KIETOK, MWCCIEHOBAIM MPOLECChl PEKOMOMHALIMM U
MYyTallMOHHBIE U3MEHEHHS HA MOJIEKYJISIPHOM YPOBHE.

OTtkppiTHs cepeaunbl XX BeKa UMEJIM OTPOMHOE COLMANIbHOE 3HaueHue. OHu
CIIOCOOCTBOBAJIM PA3BUTHIO MEIUIIMHCKON T€HETUKH, MOSBICHUIO HOBBIX METOOB
JUArHOCTHKH, (POPMUPOBAHUIO CHUCTEMbl T€HETHYECKOIO KOHCYJIBbTUPOBAHUSA U
Pa3BUTHIO MPOPHIAKTUYECKON METULIUHBI.

Merononoruyeckas ©0a3a MCCIEIOBAHUN CYIIECTBEHHO PpPACIIMPUIACD
Omaromaps pa3pabOTKe HOBBIX MTOJAX0A0B. bbuTH cO3/1aHBI METOIbI OMOXUMHYECKOTO

aHaJiu3a I[HK, YCOBCPIICHCTBOBAHBI TCEXHOJIOTUHW KYJIbTHUBUPOBAHHA KIICTOK,



MOSIBUJIUCh WHHOBAIIMOHHBIE CHOCOOBI MOJIEKYJISIPHOTO aHalM3a TE€HETHYECKOTO
Marepuaa.

OTOT mepuoj 3ajlokuil (GyHAAMEHT IJIs COBPEMEHHBIX TEHETHYECKHUX
uccinenoBannii. OTKpeITUS cepelrHbl XX BeKa MO3BOJMIN YYEHBIM MEPEUTH OT
MIPOCTOTO ONHCAHMS HACIEACTBEHHBIX 3a00JICBAHUM K MMOHUMAHUIO X TIIyOMHHBIX
MOJICKYJISIPHBIX MEXaHU3MOB. bbuIM CO3MaHbl TPEAIIOCHUIKH JJIsI PA3BUTUS HOBBIX
HaIlpaBJICHUI B TEHETHUKE, BKJIIOYas TECHHYI) HWHXEHEPUIO U MOJEKYJISPHYIO
JAATHOCTUKY.

HcTopuueckoe 3Ha4eHnE ITOTO IEPUOJA HEBO3MOXKHO IIEPEOLIEHUTD. FIMEHHO
Tor/a ObUIM 3aJI0)KEHBl OCHOBBI COBPEMEHHOM T€HETHKU, KOTOPBIE IO3BOJIHIIN
YEJIOBEUECTBY CJIeJIaTh TMEPBbIC IIArd K YIPABICHUIO HACJIEACTBEHHOCTBHIO H

pa3paboTke METOAOB OOPHOBI C TCHETUYECKUMH 3a00JICBAHUSIMU.

2.4. I'enomnaa 3pa u mexnonozuyveckas peeoawuus (kouwey XX —
Hauano XXI gs.)

Hayano HOBOW »3IOXHM B T'€HETUKE O3HAMEHOBAJIOCHh PEBOIIOLMUOHHBIMU
TEXHOJIOTHYECKMMH TPOPBIBAMH, KOTOpbIE KAPAUMHAIBHO HM3MEHWIM NOAXOd K
W3YUYCHHIO YEJIOBEYECKOIO FEHOMA. DTOT NMEPUOJ XaPAKTEPUIYETCS MEPEXOIOM OT
OTJEJIbHBIX MCCIEIOBAaHUN KOHKPETHBIX T'€HOB K MACIITAOHBIM MpPOEKTaM IO
M3YUYCHHIO BCETO TEHOMA YEIOBEKA.

Meton CEeKBEHUPOBAaHUSA JAHK, pa3zpabotaHHblii DpeaepuKoOM
Canrepom B 1977 roay, cTai HACTOSIIIIMM IIPOPBIBOM B T€HETHUKE. 32 3TO OTKPHITUE
yu€Hbli ObLT yaocToeH BTopor HoOeneBckoi mpemuu. Meron CaHrepa mo3BoJHII
BIIEPBBIC «ITPOYUTATH» IMOCIENOBATEIBHOCTh HYKJICOTUAOB B MoJiekyne JIHK, uro
OTKPBUIO IMyTh K TOHUMAaHUIO CTPYKTYPBI U (PYHKIIMIA T€HOB.

IIpoekr «I'enom uyeaoBeka» (1990-2003) cran OJHUM M3 CaMbIX
MacIITa0HBIX ~ HAay4YHbIX HAUMHAHUW B  HUCTOPUM  4YEJIOBEYECTBA.  ITOT

MCH(HYHapOI[HBIﬁ IMPOCKT UMEJI CIICAYIOINEC KITIOYCBLIC TOCTHKCHUA!



YCJIOBCKA

[TonHoe ompeneneHue nocieaoBaTeIbHOCTH HyKieoTuaoB Beel JJHK

Co3znianre 3TalOHHOM MOCIEA0BATENIBHOCTH YEIIOBEYECKOIO0 FeHOMa
Nnentudukarus npumeprno 20 000-25 000 renon

(DOPMI/IpOBaHI/Ie 0a3sl JaHHBIX JJI1 ITOHMCKa TI'€HOB, CBiIA3aHHBIX C

pa3IMYHBIMU 3200JIEBaHUSIMU

Pa3BuTHe NMArHOCTHYECKHX TEXHOJIOIHMH IIPUBCJIIO K IIOABJICHHUIO HOBBIX

MECTOOOB UCCIICAOBAHUA:

I P-TtexHonorusi, paspadoranHas Kapu Mioaaucom B 1983  rony,

IIPOMU3BCJIa pCBOJIIONNIO B JTUAI'HOCTHUKC. MGTOI[ IIO3BOJINJI:

beicTpo ammmuunnpoBats Aaxe HeOonbire yyactku JJHK
[1OBBICUTB UyBCTBUTEIBHOCTh TEHETHUECKUX TECTOB

Y CKOpPUTH MPOLIECC TUATHOCTUKH

Meton FISH (dbayopecuienTHas in situ ruOpujau3aiusi), MOSBUBLIMKCS B

1980-x rogax, 1ajg BO3MOXKHOCTb:

Buzyanu3upoBaTh KOHKPETHBIE T€HbI
OO6HapyXUBaTh XpOMOCOMHBIE MTEPECTPONKH

JlnarHocTUpOBaTh CTPYKTYPHBIE AHOMAJIUHU

JHK-mukpouunsbl, co3gaHHble B 1990-x rojgax, OTKpPBUIM HOBBIC

BO3MOXHOCTH.:

OJIHOBPEMEHHOTO aHAJIN3A THICSIY TEHETUYECKUX MapKEpPOB
BrIsiBiI€HUS TOUCUHBIX MyTAIUN

N3ydeHuns sxcnpeccuy reHoB

CexBenupoBanue HOBOro mnokoJjieHusi (NGS), pazpaborannoe B 2000-x

rojax, COBCpmuiIO HaCTOAIIYIO PCBOJTIONUTO!

[T03B0JIMIIO TPOBOIUTH MACCOBOE MapasljIeIbHOE CEKBEHUPOBAHUE
Crenano BO3MOXHBIM MTOJTHOTEHOMHOE U SK30MHOE CEKBEHUPOBAHUE
Y ckoprIto porecc AMarHoCTHKY PEAKUX 3a00JIeBaHUM

CHHM3MUJIO CTOMMOCTh T€HETHUECKHUX I/ICCJ'IG,Z[OBaHI/II\/’I



TexHoJIOrHYecKas P€BOJNIOLINAA B I'CHCTUKEC IIPUBCIIA K 3HAYUTCIIbHBIM

N3MCHCHMUSIM B MGﬂHHHHCKOﬁ ITPAKTUKC:

. [TossBuiMch  HOBBIE  METOALI  JUATHOCTUKH  HACIEICTBEHHBIX
3a00JIeBaHU I

. Y cKOpHMIICS IPOTIECC BBISIBJICHUS TCHETUUECKUX MyTaIlui

. Y ay4mmiach TOYHOCTh TUATHOCTUKHU

. Pacmipuimch BO3MOKHOCTH TIEPCOHATTU3UPOBAHHON MEIUITMHBI

COBpQMCHHOE JHAYCHHUEC OTHUX I[OCTI/DKGHI/Iﬁ IMPOABIIAACTCS B:

. Pa3BuTun npeIMKTUBHON MEAUIIUHBI

. Co31aHiM HOBBIX METOJIOB JICUEHUSI TEHETUYECKUX 3a001eBaHUN
. Pa3BuTtun renHou tepanuu

. IlosiBiIeHMH IEPCOHAIM3UPOBAHHBIX ITOAX00B K JICUEHUIO

OTOT neproj 03HaAMEHOBAJICA NEPEXOJAOM OT TEOPETUYECKHUX HCCIIEIOBAHUMN
K TPakTUUYeCKOMY TMPUMEHEHUI0O TEHETHYECKMX 3HAHUM B  MEIUIMHE.
TexHonornyeckass pEBOJIONMUS B TEHETUKE OTKpbLJIA HOBBIE TOPU3OHTHI IS
M3YUYCHHUS HACJIEICTBEHHBIX 3a00JI€BaHUI U pa3pabOTKU METOJIOB UX JICUCHUSI, YTO

MIPOJOJIKAET ONPENEIATh pa3BuTue meauurHbl B X XI Beke.

3. Bkiaa Beaymnx y4éHbIX B pa3BUTHE FeHETUKH aHOMAJINH

Jlaitnyc Ilosmur (1901-1994) coBepuisi  peBONIOIMOHHBIA TPOPHIB B
MOHMMAaHUU MOJIEKYJISIPHBIX OCHOB HACJIeJICTBEHHBIX 3a0osieBanuii. B 1949 rony,
UCCIENysl CEPIOBUAHOKIETOYHYIO aHEMUIO, OH:

. Bnepsbie npumeHun MeTo diekTpodopesa i aHaIr3a reMorjioonHa

. OOnapyxun pasHuily B 3apsae Mexay HopMaiabHbiM (HbA) wu
natosiornueckum (HbS) remorinodunom

. Jlokazan, 4ro MyTauuss B Te€HE TIJ0OMHAa NPUBOJUT K CHHTE3Y
nedexTHoro Oenka

. BBén nonsTHe «MoeKyIsipHas 00JI€3HbY



. Coznan (yHIaMEHTAIBHYIO IIEMOYKY: TeéH — OeloK — (QyHKIus —
00JIe3Hb

Buxkrop MakKsbrocuk (1921-2008), mpu3HaHHBIA «OTEL MEIUIMHCKOM
TEeHETHKWY, CJIeJIal HEOIEHUMBIHN BKJIAJ] B CUCTEMATU3AIMIO TeHETUUECKUX 3HAHUI:

. Coznman m mommepxuBan karajgor «Mendelian Inheritance in Many
(MIM), KOTOpBIi CEroAHs CYIIECTBYET Kak OHJaiiH-0a3a OMIM

. OcHoBant mnepByto B CIIA akageMHYecKyro MOporpammy o
MEIMIMHCKOW T'eHETUKE B Y HUBepcuTere [[»xoHca XonkuHca

. 3aJ10KAIT OCHOBBI TEHETUYECKOTO0 KAPTUPOBAHUS YEIIOBEKA

. CucteMaTu3upoBail BCE HM3BECTHBIE MEHJECIUPYIOLIME MPU3HAKU U
TEHBI YEJIOBEKa

Mapu Jlaiion (1925-2014) mnpemsioxusia pEeBONIOIUOHHYIO THIIOTE3Y,
OOBSICHSIIOIIYIO Ba)KHbIE TEHETUYECKUE SIBIICHMUSI:

. B 1961 romy cdopmynupoBana rumnoredy 00 HHAKTUBALMH X-
XPOMOCOMBI Y CAaMOK MJIEKOTUTAOIINX

. Jlokazana, 4To OJHA M3 JBYX X-XpPOMOCOM CIy4YailHbIM 00pa3oM H

HEO0OpaTUMO MHAKTUBUPYETCS

. OO0BbsicHUIIA TIOSIBJICHHE TebIla bappa
. Packpbina MexaHu3M JO3UPOBOYHON KOMIEHCAIIMU F€HOB
. OOBsicHWIIa MO3aWYHBIA XapakTep TPOSBICHUS X-CIETUICHHBIX

3a00J1€BaHUM Y KEHUIIUH
CoBpeMeHHBIC THOHEPHI TeHETHKH ITPOJI0JIKAIOT PAa3BUBATh HAYKY:
®pancyaza bappe-Cunyccu v JIok MOHTaHbe COBEPIININ TPOPHIB B
BUPYCOJIOTUU:
. OTtkpoiin BUY B 1983 rony
. HccnenoBanu mexanusm uHTerpaunu BupycHori PHK B renom xo3simna
. Wx paboThl cTanu 0OCHOBOH 7151 pa3pabOTKU BEKTOPOB F€HHOM TEpanuu
ImmanydJb llapnantee u Ixennundep AyaHa coBeplInim peBoIIOIUIO B
TEHETUYECKOU MHIKEHEPUMU:

. Pa3zpabotanu texnomoruro penakrupoBanus reHoma CRISPR-Cas9



. [Tonyuunu HoGenerckyto npemuro 2020 roga

. Co3nany UHCTPYMEHT ISl TOTEHIIMAIBHOW KOPPEKIIMU T€HETUYECKUX
AaHOMAaJIUU
. OTKpBLIM BO3MOYKHOCTH PEAAKTUPOBAHMS T€HOMA KaK «B IMPOOUPKEY,

TaK 1 in vivo

OTu yu€Hble 3aN0XKWIN (PYHAAMEHT COBPEMEHHON TE€HETUKU U OTKPBLIH
HOBBIE€ TOPU30HTHI Ul MCCIEA0BAaHUN B 00JIACTU HACJIEICTBEHHBIX 3a00JI€eBaHUH,
TE€HHOM TepaIliy U NEPCOHAIN3UPOBAHHON MEIUIMHBL. 11X OTKPBITHS IPOIOIIKAKOT

OIpeeIIATh pa3BuThe reHeTukn B X XI Beke.

3aKJII04YeHue:

Hcropusi TEHETHUKM aHOMaJIUil — 3TO ApKU npumep Tpuymda HAydHOTro
METOJIa, TJe KaXJ0€ OTKPBITUE CTAHOBUJIOCH CTYNEHbIO K HOBBIM TOPU30HTaM
no3HaHus. CerogHss Mbl HaxXxOoAMMCS Ha TIOpOTE€ HOBOW 3phl B Pa3BUTUHU
TeHETUYECKON HAyKH, IJI€ TEOPETUUYECKUE 3HAHUS CTPEMUTENIHO IIPEBPAILAIOTCS B
IPAKTUYECKHUE PEILICHUS.

CoBpeMeHHass TeHETHMKa pa3BUBAETCA B  HECKOJNBKUX  KITFOYEBBIX
HAIpPaBJICHUSX, KaXKJA0€ M3 KOTOPBIX OOCIIAeT PEBOJIIOLMOHHBIE W3MEHEHUs B
MEAUIINHE:

['eHoTepamnusi craja peaJibHOCThIO Haiero BpeMeHu. [lepBrie 0100peHHbIE
npenapaTbl JUIsl JICYEHUs CHUHAJIBHOM MbIIeYHONM arpoduu u P-TajmaccemMuu
nokazaid 3()(PEKTUBHOCTh ATOr0 MOAX0Ja. Bpaun mojayuunau B PYKH MOILIHBIN
WHCTPYMEHT Jj1s1 00pBOBI C paHee HEU3JICUNMMbIMU 3a00JICBAaHUSIMHU.

Texnonoruss  pemaktupoBanusi  reHoma  CRISPR-Cas9  oTkpsbina
daHTacTHUECKHE BO3MOXKHOCTHU JIJIsl KOPPEKIMU TeHeTHYeCKnX aedekToB. OaHaKOo
BMECTE C MEPCIEKTUBAMU MPUXOJAT U CEPhE3HBIE ITUUECKHE BOIIPOCHI, 0COOCHHO B
KOHTEKCTE PEAAKTHUPOBAHUS 3apOJBIIICBON JUHHUH, YTO TpedyeT TIIaTeIbHOTO

PETYIIUPOBAHUS B OOCYKICHUS.



HeunBasuBnas npenaranbHas auarHoctuka (HUIIT) coBepiuna npopsiB B
nopoaoBoM oOcienoBanuu. Bo3moxkHocts ananuzuposars JJHK mona mo kposu
MaTepy IMO3BOJWJIA CHAENaTh JHATHOCTUKY Oosiee O€30MacHOM M TOYHOM,
3HAQUUTENBHO pACIIMPUB BO3MOYKHOCTH PAHHETO BBISBICHUS HACIEICTBEHHBIX
3a00J1eBaHUM.

Ilepconanu3upoBaHHas MEIUWLIMHA MEHSET MOAXOJ K JICYEHHUIO IAI[UEHTOB.
Teneps Tepanus moaOUpaeTCsl UHIMBUTyAIbHO HA OCHOBE T€HETUYECKOT0 MacnopTa
YelioBeKa, YTO  MO3BOJSIET  MAaKCUMalIbHO  3(G(EKTHUBHO  HCIOJB30BATh
JIEKapCTBEHHbIE MPemnapaThl © MUHUMHU3UPOBATH TOOOYHBIE (D (PEKTHI.

OnUreHeTukKa OTKPBIBAECT HOBOE MOHUMAaHUE MEXaHU3MOB
HaCJEeICTBEHHOCTU. lccaenoBaHusl IMOKA3bIBAIOT, KaK (PaKTOpbl OKpYyXKarolen
Cpebl MOTYT BIIMATH Ha KCIPECCUio reHoB 0e3 nu3Menenus camont JIHK, u kak atu
WU3MEHEHUS CIOCOOHBI MEPENaBaThCs CACAYIOIMIMM MOKOJECHUSIM.

3HaYeHNE COBPEMEHHBIX MCCIECIOBAHUNM T€HETUYECKUX aHOMAJIUN BBIXOIUT
JIaJIEKO 3a PaMKH KIMHUYECKON MpakTUKU. OHU HE TOJBKO IMOMOTAKT B JIECYECHUU

KOHKPETHBIX 3a00J€BaHUM, HO H:

. Pacmmpsitot Hallle moHMMaHue PyHIaMEHTATbHBIX MEXaHU3MOB KU3HU

. CrocoOCTBYIOT pa3BUTHIO HOBBIX TEXHOJIOTHA

. OTKpBIBAalOT HOBBIE MMYTH K JICYEHUIO paHee HEU3JICUUMbIX
3a0o0JsieBaHUI

. Co3naroT OCHOBY 17151 Oy yIIUX HAYYHBIX OTKPBITUNA

Kaxxaplit HOBBIM IIar B MOHMMaHUHU TeHETHYECKUX MEXaHU3MOB MPUOJIHKAST
HAaC K pealu3allid MedThl O moOele HaJl HacIeICTBEHHBIMHU 3a00JICBaHHUSIMU.
CoBpeMeHHas TeHETUKa HE MPOCTO JICYUT — OHA MEHSET Halle MPEICTABICHUE O
BO3MOKHOCTSIX MEIUIIMHBI U OTKPBIBAET MyTh K 00Jiee 3I0pOBOMY OyIaymieMy Hjis

BCCT'O YCJIOBCUYECCTBA.



