KA®EOPA BUOJOIMU

nmeHu akagemuka E.H.lMaBnoBckoro

BOEHHO-MEOQMLWHCKOWU AKAQEMUU



Ha jaexknun paccMaTpuBalTCH CJIeAVIOIHE BOIIPOCHIa

1. leneTnuecknii rpy3. MeaukKo=reHeTHYECKOe KOHCYJIbTHPOBAHUE H
NPOPUIAKTHKA HACJEACTBEHHbIX 00J1e3Hel

3. JleMoHcTpalus 00JbHBIX ¢ HACJEICTBEHHON MaToJIOrHeii




['eHEeTHUECKNI TPY3= YaCTh HACJIECACTBEHHOW U3MEHUYMBOCTH, CHUKAIOIIECH
alalTallMOHHBIE BO3MOXKHOCTH YEJI0BEKA, HAKOIIUBIIEUCS 34 BpEeMs €ro
3BOJIIOLU .




I'eHeTHYECKUH I'PY3 Y YeJIOBEKA NMPOABJIACTCH B ABJICHUAX
0aJIAHCHUPOBAHHOI'O MOJUMOP(U3MA, JIETAIBLHOCTH U
CHUKCHHOU (PEPTHIILHOCTH.




I'eHeTnyecKuil MOJIUMOPGU3M — 3TO SIBJICHUE, IPU KOTOPOM B
MONMYJIAIMM NPeACTABJEHbI IBe WU 00Jiee hopM ajiesieu,
NPUYEM YaCTOTA PEAKOro ajuielis cocraBisieT He MeHee 1%.

I10CK0JIbKY BOBHUKHOBEHHUE MyTallMi — peaKoe coObITHeE,
TO, CJI€I0BATEJIbHO, YACTOTY MYTAHTHOI0 AJLJIeJIsl B MOMYJISAIUU
0osiee 1% MOKHO O0BSICHUTH TOJBLKO €r0 MOJOKUTEIbHbIM
0TOOPOM B Py NMOKOJICHMIA.




JleTaJIbHOCTH XapaKkTepu3yeTcs Iude/iblo ramMeTt, 3UroT, SMOPHUOHOB,
IJIOJI0B, CMEPTHIO JIeTeil.

Haunbosiee HHTEHCUBHO OHA MPOSABJISIETCH HA YPOBHE 3UIOT:
npuMepHo 60% 3uror morudaer 10 UMILIAHTAIIUH.

Ucxoabl Bcex OepeMeHHOCTEd pacipeaeasiloTCs Caeay0IuM
oOpasom:

- CIOHTaHHbIe a00pThl — 15%;

- MepTBOpOXKIAeHUus — 1%;

- UBOPOKIAeHUA — 84%.

IIpu 310oM , 13 1000 :xMBOPOXKAEHHBIX JIeTEd HE MEeHee S yMUPAIOT B
Bo3pacre 10 roga. TakoB 00b€M JIeTAJIBHOIO IPy3a MyTAlIMOHHOM
U3MEHUYMBOCTH B MOMYJISILHUAX YeJI0BEKA.




CHuskeHHast (PEPTUIBLHOCTh — OTPAHUYCHHE PAa3MHOKEHUS.
CHukeHHAst PEePTUILHOCTh CBOMCTBEHHASA JIA 00JIBIIMHCTBA
HACJIE[ACTBEHHbIX 00JIe3He.




MeauuuHCKHAE U CONUAIBHBIC MOCIEACTBUA IeHETUYECKOI0
rpy3a HpPOABJIAKTCHA B CHUKEHUH NMPOAOIKUTEIbHOCTH KU3HU
U MOBBIIIEHHOM MOTPEOHOCTH B MEIUIUHCKOU MOMOIIH
00JILHBIX C HACJIEACTBEHHOM MATOJOIHEM.

IIpumepHo 50 % 00JBLHBIX ¢ HACJEACTBEHHOM MATOJIOTH el
YMHPAKOT B 1eTCKOM Bo3pacte. [Ipoao/KuTe IbHOCTD KU3HU
TaKUX 00JIbHBIX CYIIECTBEHHO MEHbIIIE CPEAHEr0 ee MoKa3arTeJis
B MOMMYJISIIIMH.




« YYHUTHIBAsl IIUPOKOE PACIPOCTPAHEHUE HACTEICTBEHHBIX
0oJsie3Hel eaBa JM OyaeT npeyBeJudeHueM BbICKA3aTh, YTO
IJIOXME TeHbI €CTh MOBCIOY: a MOTOMY pellleHre BONpoca o
AONYCTHMMBIX Npeaeaax Npu BLIOPaKoBKe I'eHOB

MpeacTABJIAET He TAKYIO YK MPOCTYIO 321a4y KaK MOKeT

MOKA3aTHCHA HA NMePBbIXA B3IIsAa'" .
dpanny3ckuii reHetuk I Tolme




B ciaydae (heHMIIKETOHYPHH YacTOTa MOSBICHHS OONBHBIX (FOMO3HIOT IO
peteccuBHomy amieno) coctapisieT 1:185000 poxnenuiiy, a yactora
TeTEPO3UTOTHOTO HOCUTEIbCTBA O0sIe3HeTBOpHOrO aymiens - 1:62.

VIMEHHO MMO3TOMY I'eHETHYECKHH Tpy3 B IOIMYIISIUN HE YMEHBIIACTCS IIPH
TaKUX EBICHHYCCKUX MEpaX, KaK YHHUTOKEHHE OOJBHBIX (Kak 3TO
Iporcxoaniao B anTnuHoi Cmapre) mnm ux crepmmm3anun (kak B CIIIA, rme B
nepBoii mooBrHE XX Beka O0ojsee 60 Thic. "YemoBek ¢ HapyMICHPSIMH TICUXUKH
OBLIIO MPUHYAUTEIHHO MOABEPTHYTO STON IPOIEAYPE)s



Tpu rpynnsl HacjIeACTBEHHbBIX 3200/1eBaHUM,
NPOPMIAKTHKA KOTOPBIX MMeEET CBOIO Clieu(PuKy:

"BHOBb BO3HHUKAIOIIUE HACJICACTBEHHBbIC 00JIE3HU B pe3yJibTare
CIIOHTAHHBIX MYTAIUHA B 3aPOAbIIIEBHIX KJIETKAX ( B IEPBYIO
ouyepeab 3TO AHEYIIOUAUU U THAKeJAbIe (DOPMbI IOMUHAHTHBIX
MYTAIMi) ;

-00J1€3HH, YHACJIEAOBAHHBIE OT NMPEAIIEeCTBYIOIIUX MOKOJIEHUM;

-00J1€3HH C HACJIEICTBEHHOM MPeapacnoioKeHHOCThI0




Boiaeasor Tpu BUAA NPOPUIAKTUKHA HACTEACTBEHHON MATOJOIMM:

-MepBUYHAS NPOPUIAKTHKA BKJIKYAET AeHCTBUS, HANIPABJECHHbIE HA
npeaynpexjaeHue 3a4aTust 00JIbHOI0 pe0éHKa;

-BTOPUYHASI MPOPMIAKTHKA OCYIIECTBJISIETCSI MYTEéM NMpepbIBaHMSsI
0epeMeHHOCTH B CJIydyae BbICOKOI BEPOSITHOCTH 32a00/1eBaAaHUSA IJI01A

-TPEeTHYHAA NPOPMIAKTHKA BKJIIOYAET MePbI 0 KOPPEKIUH NPOSIBJICHUS
MATOJOTHYECKUX IN'eHOTUIIOB ( HOPMOKONIMPOBAHMIO)




CyuecrByer niTh OCHOBHbIX HANIPABJICHUNA NPOPUIAKTUKH
HACJICICTBEHHOW MATOJIOTUM:

- yIpaBJieHHe IKCIpeccueil reHoB, BKIYasi NePUKOHIENIUOHHYI0
NePUHATAJbHYI0 NPOPUIAKTUKY HACJIEICTBEHHBIX 00JI€3HeI;

-3JIMMUHAIMA SMOPHOHOB U IJIOOB € HACJIEACTBEHHOM NAaTOJI0THel (
TeparaHa3usd — MPoLeCcC OTCCMBAHUS IJIOOB C BPOKICHHON MATOJIOTHEH);

-TeHHO-MHKeHEePHAasi NMPOPUIAKTHKA HACJEACTBEHHbIX 00JIe3HEel HA YPOBHE
3apOAbIIIEBBIX KJIETOK

- INIAHUPOBAHUEC CEMbHU

- OXpaHa OKpY:Kalouei cpeabl




Crnenuajuctsl B 00J1aCTH OMOMEIUIIMHCKON DTUKH HA
MesKIYHapoaHOM ypoBHe, BKiaw4Yasa BO3, OHECKQO, Coser
EBponbl npu3Bajy BpEMEHHO BO31€PKATHCHA OT NMPOBEACHUS

IRCIICPUMCHTOB U KIITMHUYCCKHUX HCNBITAHUH C TPAHCICHO30M
3apOoAbIIICBBIX KIICTOK.




HJIaHI/IpOBaHI/Ie CEMbM BRJIIO4YAaT.

- 0TKAa3 OT JAeTOPOXACHHUS NPHU BLICOKOM (0osiee 20%) pucke
POKIeHUs 00JILHOT0 PeOEHKA M OTCYTCTBHUHM BO3MOKHOCTEM
NMPEeHATAJbHOU TUATHOCTUKMU;

-0TKAa3 0T KPOBHOPOACTBEHHBIX OPAKOB

-0TKAa3 0T OPaKoB reTepoO3UroTHbLIX HOCUTeJIeil

-OKOHYAaHUe JeTopoxaenust 10 30—35 et




OxpaHa okpyKawuei cpeabl OCYIECTBIACTCH MyTeM:

- HCKJIKOYECHMA JeCTBUA MYTAreHHBIX (DAKTOPOB;

~UCKJIIOUYEeHU S 1eliCTBUSA (l)aKTOpOB, BbBI3bIBAIOIINX JKOTCHECTHUYCCKUC
IAaTOJOIHICCKHUE PCAKIINU.




OcHoBHas poJib B 00pb0€e ¢ HACIEACTBEHHBIMH 00J1€3HAMU
OTBOAUTCSH MEOUKO-2eHEMUUECKOMY KOHCYTbMUPOBAHUIO-
OTHOMY M3 BHJI0B MEIUIMHCKOM MOMOIIIN HACEJIEeHHIO,

HANIPABJIEHHOMY HA NpeaynpekaeHue MOsIBJICHUS B CeMbe
NeTeH C HACJIeACTBEHHOHU MATOJIOTHUEH.




Iloka3aHueM K nNpepbIBaAHNI0 0€PEMEHHOCTH CJIYKHUTh
reHeTH4YeCKHil PUCK BO3HUKHOBEHHUS 3200/1eBAHUS
paBHbIii 10 %




IIpeHaTrajibHAasi THATHOCTHKA HACJIEJICTBEHHON MATOJIOTHH Y
J101a

MarepuajioM JJI HCCJACOBAHUS CJIYKAT:
-0KOJIOILJIOAHAS KUAKOCTh

-BOPCHMHBI XOPHOHA

-KJIETKH TKaHeH IJ10a

-KJIETKH IJI0/Ia B KPOBU MaTepu

AHAJIM3 KJIETOK IJIOAA MO3BOJISAET NOCTABUTH TUATHO3
BCEX XPOMOCOMHBIX U 0oJ1ee, 4eM 400 reHHbIX
0oJ1e3HeM.




AMHHOIIEHTE3 — CIIOCO0 MOJIyYEeHUSI AMHUOTHYECKOMN
KUAKOCTH Ha 15-16 Hemesie OepeMeHHOCTH, CoAepKaLIe

IIPOAYKTHI )KUZHCACATCIBbHOCTH ILI0AAa U KIICTKH €I'0 KOKH U
C/JIN3UCTDbIX.




AMHHOTHYECKAA

Hanocanounas
Lentpudyruposanue % r XHOKOCTH

AMHHOTHYECKHE { \

KJIETKH

Buoxumuyeckue

l TeCThI

K)'mﬂypa KJIETOK

Xpomocomsi

AMHHOLIEHTE3y METO/l NMPEHATAJIbHON TMATHOCTUKHI




brorcuio BOpcHH XoproHa IpoBoiaT Ha 8 — 12 Hepenax 6epeMeHHOCTH

KapuotunmpoBaHue KJIETOK MOYKHO MPOBECTH Yepe3 9 JTHEH




MoueBoi
ny3bipb

Bnaranuuwe

YnbTpa3ByKkoBOM
CcKaHHep

BopcuHku
XOopuoHa

Katetep
Bnaranuwe

Mpamas
Kuwka

YnbTpa3BykoBoOM
CKaHHep

AMHUOTUYECKas

BopcuHku
XOpuoHa




IIpy onNTUMAJIBHOM HCIO0JIL30BAHUM BCeEX
BO3MOKHOCTEH NMPOPUIAKTHKN MOKHO NMPeaynpeaurb
2/3 = 45 cayuaeB poxaeHus aereil ¢ HACAEICTBEHHLIMH
00/1E3HSIMH U BPOKIACHHBIMHU MOPOKAMM PA3BUTHS.




«TOYHBIN MOJIEKYJISPHBIA W ATOTCHETHYECCKUI aHAJIU3
MO3BOJISIET 3ANMCHIBATH JMATHO3 HACJIEACTBCHHOM 00J1e3HU

B BUJI¢ OMOXUMHUYCCKON MJIM KAPUOTUIIMYECCKOU (POpPMYJIbI,
yTo OyaeT HOpMoOil BpaueOHbIX 3anuceid B XXI Beke. »

Axaaemuk B.I1.boukoB




I'eneTnueckas 3anuch JUATHO30B 'eHHBIX 00JIe3HEH
( xaxxaasi cTpouka OTHOCHTCS K OHOMY 00JILHOMY)

1.MykoBuCUU103:

LCFTR.PHE 508 DEL

B rene Mmykosucuuao3a CFTR ¢penuniiasianud B 508 mo3uuum orcyrcrByer.

2. CFTR,ALA 455 GLU

B rene mykosucuuao3a CFTR npousonuia 3amMena ajijanHuHa B 455 no3uuumn Ha
[JIyTAMMUH.

DeHUJIKETOHYPUA:

1.PAH,ARG408TRP

B rede (peHuynaganuHruapoxrcusiasol (PAH) B 408 mo3uuuy apruiuH 3aMeHeH Ha
TpUunTodax.

2. PAH, EX 3 DEL npousouuia gejaeuus 3k30Ha 3

Muoaucrpodus {romenna:

1.DMD, EX 73-76 DEL

B rene DMD npou3onwuia gesenust 3k30H0B 73-76,
2. DMD, LEU 3485 FS

NMPOU30IILJIO0 HAPYIEHHE PAMKH CYUTHIBAHUS IOCJIe JiednHa B mo3uuuu 3485,




I'eHeTHM4YecKasi 3alIMCh IMATHO30B XPOMOCOMHBIX 00J1e3HEN
( xaxkgasi cTpouka OTHOCHTCS K OJHOMY 00JILHOMY

boje3ns /layHa;
1.47, XX+21
y 1€BOYKHM NPocTass Tpucomus mno 21-it xpomocome

2.46, XY,(14 gter 114 p 11::21)
Yy MAJIBYMKA TPAHCJIOKAUUOHHAA opMma O0os1e3Hu /layHa.




47,XX +21¢ — KapUOTHII KEHIIUHBI ¢ CHHAPOMOM JlayHa, Tpucomus mo 21 mape
XpPOMOCOM

45,XY,-7 — KapuoTHIl MY>KCKOM KJIETKH ¢ MOHOCOMHEH 110 7 XpoMocoMme

47, XX,+8 —KapuOTHII }KEeHCKO! KJIETKH ¢ TPUCOMHEH 10 XpoMocome 8

Jlokyc 1p31 — 1 cermeHT 3 00J1aCTH KOPOTKOIO I1J1Ie4a XpOMOCOMBI 1

Del (5)( q13 ¢q33) - moTeps yyacTka JJIMHHOIO IJIeYa XPOMOCOMbI S MeKIAY CerMeHTaMu
ql3 u q 33.
t (14;18) ( q32; q21)- TOYKH pa3pbLIBOB XPOMOCOM HAXOAATCH B cerMeHTax (32

xpomocombl 14 u q21 xpomocomsbi 18. IIpu 3T10M mpoucxoauT
nepeHoc OHKoreHa bcel2 ¢ xpomocomsbl 18  Ha xpomocomy 14.
t (9;22)( q34;q11) — IIpu 3TOM NPOUCXOAUT HEOTPAHNYECHHAS KJIETOYHAS
npoJindepanus MUEJOUTOB.
14 q+ - npucyTCcTBHE JONMOJHUTEIHHOI0 FT€HETHYECKOT0 MATEPHUAJIA HEM3BECTHOIO
MPOUCXO0K/ICHUA B JJIUHHOM Ij1ede 14 XpomMocoMbl

Inv (16)(p13g22)-3THONOTNYEeCKUA (PAKTOP PA3BUTHSI OCTPOI0 MHEJI0JIEHKO03A.




[IepBbIM 3200JIEBaHNEM, B OTHOIICHUHU KOTOPOTO ObLIA NMPUMEHEHA
reHOTepanus, ObUI HACJICACTBEHHBI UMMYHOI€(DUIINT, CBSI3aHHBIN C
MyTalMeN B T€HE aJCHO3UHIC3aMHUHA3bIa

B 1990 r. B CIIIA 4-x neTHEl ACBOYKE, CTPAJaIONICH dTUM
3a00JIcBaHUEM, OBLIIM BBEJICHBI €€ COOCTBEHHBIC JTUMQOIUTHI 5 B KOTOPHIC
IPEIBApPUTEIIHLHO OB BBEICH HOPMAJIbHBINA T'€Ha

3a 3 roma AeBoUYKe MpoBer 23 BHYTPUBCHHBIX BIUBaHHS, B PE3YJIBTATE
KOTOPBIX COCTOSIHUE OOJBHOM HACTOJBKO YIIYUIIHJIOChy YTO OHA CMOTIJIA
BECTH HOPMAJIbHBIA 00pa3 *KH3HHa



Tpanchopmanus kiaeTok xpsama ¢GuoOpodIacTOB B MbIIIEYHbIE KJIETKH B
pe3yJibTaTe UCKYCCTBEHHO BBEJICHHOI0 I'eHA



«Hammu ucciie0BaHus BCEJISAIOT YBEPEHHOCTh, YTO Yepe3 5-6 JjieT Mbl
MPOAEMOHCTPUPYEM BaM I'eHHYI0 TpaHcpopmanuio pudpodiacra B
AKTHBHYIO KJIETKY CepPAeYHOM MbIIIIbI - KAPJAUOMHUOLUT, KOTOPbHIH
MOKHO OyleT BXKHMBJIATH B IOBPEkKIAeHHOEe cepaue. MeauumuHa
MOJYYHUT NPUHIMIIMAJIBLHO HOBBIM METO/ JIeYEeHUsI, KOTOPbIH
MO3BOJIUT COXPAHUTD KU3Hb M 0JIaromoiydve COTeH ThICAY KUTeJel
namen rmiaHeTbl.)

Axanemuk E.1 Ya3zos




«Kak Hamia coppeMeHHass MeAMIMHCKAA MPAKTHKA
ONMpaeTcs HAa YTOYHEHHbIE 3HAHMSA B 00J1aCTH AHATOMUU
yeJs1oBeKka, Gu3no10rum 1 OMOXUMHH, TAK B OydyIleM U3Yy4YeHHe
reHeTHYEeCKHUX 00s1e3Hell moTpedyeT AeTaJbHOI0 NOHUMAHMS
MOJICKYJISIPHOM NATOJOTUH, (PU3UOJOTUU U OMOXMMHH I€HOMA

yesjaoBeka. Ham morpedyrorcs Bpaum, HACTOJIbKO
OCBEAOMJICHHbIEC B MOJICKYJISIPHOU AaHATOMUM U (PU3HOJI0THH
XPOMOCOM M F'€HOB, HACKOJIbKO KAPAUOXMPYPI 3HAeT padoTy
cepaua U CTPYKTYPY COCYAUCTOrO AepeBa.»

Jlaypear HooGesieBckoit npemuu Il.bepr (1981)




AKu3Hb TpedyeT BCEMEPHOI0 UCI0JIb30BAHMS
OTKPBITBIX MeH/1e/1eM 3aKOHOB HACJIEACTBEHHOCTH.
I'eHeTHYEeCKHE MCTUHBI JOCTATOYHO U3yUY€HbI JIJIS TOTO,
4TO00bI HMHTEHCMBHO HAYaTh NpuMeHsaTh uX. Hamm Bpaun
NOJIKHBI KaK a30yKY 3HATH 3aKOHbI HACJIE€ICTBEHHOCTH.

Bomiomenue B ;KU3Hb HAYYHOU MCTHHBI 0 3AKOHAX
HACJICACTBEHHOCTH MOMOXKET U30aBUTH Y€JI0BE€YECTBO OT
MHOI'MX CKOpOeil U ropsi.»

Jlaypear HooOesieBckoii npemuu U.I1. ITaBios




