Bonpocel k koMiekcHOMY AU GepeHIIuPOBAHHOMY 3a4eTy 10

Juncunniuaa OI1.03 I'eHeTHKA YeI0BEeKA ¢ 0CHOBAMH MeIUIIMHCKOM
reHeTHKH
VI cemectp 2024 -2025 y4eOHblii roj
no cnenuajbHocTi 31.02.01 «JIeueOHOE H€J10»
I'pynnsi 241, 242

1.Pacckaxkute, B 4€M 3aKIIF09aeTCs OJIU3HEIIOBBIM METO/I BBISIBJICHHSI PO HACIICICTBEHHOM
cpeasl B pOpMUPOBAHUM IPU3HAKOB YesIoBeKa. B 4ém 3akimouaercs MEJUIIMHCKOE 3HAYCHHE
JIaHHOT'0 MeToja?

2. KopoTko oxapakTepu3yilTe Bce THUIIBI HACIEAOBAHUS MEHACIUPYIOIIHUX IPU3HAKOB.
AyTOCOMHO-IOMMHAHTHOE, ayTOCOMHO-PELIECCUBHOE, CLIEIUIEHHOE ¢ X-XPOMOCOMOM
JIOMUHAHTHOE U PELIECCUBHOE, CLIEIUIEHHOE C Y.

3.Pacckaxure, B 4€M 3aKIIOYAETCSA LIUTOJOTMYECKUN aHAJIN3 HACJIEICTBEHHOCTH U KaK
MIPOU3BOAAT FEHETUYECKOE ONpeAeseHre noya. B uéM 3akiirouaercst MEAMIMHCKOE 3HaUYECHUE
JJaHHOT'0 MeToja?

4.0numuTe, 4TO MPEJICTAaBIAET COOON CTPYKTYypa U CBOWCTBa reHOB. Pacckakure, 4TO MOTYT
IPEACTABIATh COOON IeHHbIE EePECTPONKH.

5.00bsicHUTE, B YEM COCTOUT IPUHIIMIT COCTABJICHUS POJAOCIOBHBIX. Kakoi MeTo 3Tum
3aHUMaeTca? B uéM 3akiirouaercs MeJMLIMHCKOE 3HaY€HUE JaHHOT0 MeToaa?

6.00BsicHUTE, YeM OTiauWYalTcs (eHoTun  u reHoTun. Pacckaxurte O 3HaYeHUE TeHa B
BO3HUKHOBEHHUU HACJIEICTBEHHOW MaTOJIOTUH.

7.Pacckaxxute 0 KOJMYECTBEHHBIX M CTPYKTYPHBIX BHJax aHOMalIHil XxpomocoM. OObsicHUTE,
KaKMMHU MOTYT OBITh BHJIbI B3aUMOJIEHCTBUS aJIEJIbHBIX U HE aJVIEJIbHBIX T'€HOB.

8./laliTe XapaKTepHUCTHUKY T'PYIII KPOBU U pe3yc GaKkTopa U MOJTHBIM MEXaHU3M MX HACJIeI0BaHUS
MX HaclieJIOBaHUeE.

9.JlaiiTe 0OmIyI0 XapaKTEpUCTUKY T€HHBIX OoJsie3HEeW uenmoBeka. [lepednciuTe W ONMUIINTE
METO/[bl MU TEXHOJIOTUH NIPEHATATIbHON JUAarHOCTHUKH.

10. ITonpo6HO oxapakTepu3yiiTe ayTOCOMHO-PELIECCUBHOE HACIEA0BaHUE IIPU3HAKOB.
[IpuBenute mpumepsl HACIEICTBEHHBIX 3a00neBannii. KopoTko oxapakTepusyiTe XOoTsi ObI OJTHO
3a00J1€BaHME.

11. TTogpoOHO oXapakTepu3yuTe ayTOCOMHO-JIOMHHAHTHOE HACIEOBAHNE TPU3HAKOB.
[IpuBenute mpumepsl HACIEICTBEHHBIX 3a00neBannii. KopoTko oxapakTepu3yiTe XOoTsi ObI OJHO
3a0oJIeBaHueE.

12. [lepeuncinure U ONMUIIMTE METOJBI U3YUCHUS] T€HETHUKH.

13. JlaiiTe xapakTepuCTUKY KaxaoMy 3akoHy W.I'. Mengaens.

14. OnumuTe MynbTU()AKTOPHATIbHBIE 3a00JI€BaHUS TPUUYHMHBI, (PAKTOPBI CIIOCOOCTBYIOIIHE
pa3BUTHIO 3a00JICBAHHIA.

15. JlaiiTe onpenenenue KpoccuHroBepy. OObsICHUTE, YEM OTIIMYAIOTCS AJIeNIbHBIE U
HEaJUIEJIbHBIE T€HbI U KAKOE 3HAYEHUE OHU UMEIOT.

16. OxapakTepu3yuTe Meiio3 — Kak croco0 JeIeHus OJIOBBIX KIeToK. [lepedncinuTe n onumure
CcTaauu Meno3sa.

17. [laiiTe CpaBHHUTEIBHYI0 XapaKTEPUCTHKY CIIEPMATOIE€HE3a M OBOICHE3A.

18. OxapaxTepu3yiTe KapHOTHIIBI YEJIOBEKa B HOPME M MATOJOTUU. PacckakuTe MPUHIIUII
MPUTOTOBJICHUSI KAPUOTPAMM.

19. OxapakTepu3yiiTeé OCHOBHbIE MPUHIMUIIBI JIEYEHHs] HACIEJICTBEHHBIX 3abosieBaHuil. B uém
OyJAeT 3aKiIoYaThCsi CHMIITOMAaTHYECKOE JieueHue?

20. Pacckaxute moapoOHO MPO MEIUKO-TEHETHYECKOEe KOHCYJIbTUPOBAHHUE.

21. OTBeTHTE HA BOIPOC: U3 YETO CKJIAABIBACTCS NMPOGUIAKTHKA HACIEICTBEHHBIX 3a00JIeBaHU?
Kakyto ponb OyayT urparh nepuHaTagabHasi AIMarHOCTUKA?



22. Pacckaxkxute  mpo = aepMarornuduyeckuii,  NOMYJSIIUOHHO-CTATUCTUYECKUH U
MMMYHOJIOTUYECKUH METOAbl MCCIEAOBAaHMS TE€HEeTUKM uYelaoBeka. B uém 3akirodaercs
MEIUIMHCKOE 3HAY€HUE JaHHBIX METOI0B?

23. OOBsicHUTE, B 4éM OyAYT COCTOSATh OCOOCHHOCTH yXOJZia 32 OOJIbHBIMU C HacCJIEICTBEHHOM
MaTOJIOTUEH.

24. Oxapakrepusyire, U30JIMPOBAHHBIE U MHOXXECTBEHHbIE IOPOKHU PAa3BUTHS.

25. PacckakuTe Ipo NaTOreHeTHUECKOe, 3THOJIOIMYECKOe U XUPYPTrUUecKoe JeUeHue
HACJIEACTBEHHBIX 3a00JIeBaHUI.

26. B 4ém CyTh U 3HAUYEHHE NPEHATATFHON JUAarHOCTUKH, NPEUMILUIAHTALIMOHHOW THArHOCTHKH U
HEOHATAIBHOTO CKPUHUHTA HACIEACTBEHHBIX 00IE3HEH.

27. JlaiiTe XapaKTepUCTUKY TaKUM XpOMOCOMHBIM 3a0oseBaHusiM kak: Cunapom [layHa,
cunnpom Ilaray, Cuanpom DaBapana. K kakoil KaTeropuu XpoMOCOMHBIX 3a001eBaHUMA
OTHOCSTCS JaHHbIE 00se3HN?

28. JlaiiTe XxapaKTEpUCTUKY TaKUM XpPOMOCOMHBIM 3aboJieBaHUusIM Kak CHHIpOM
Knaitngpensthepa, Cunapom llepemeBckoro-Tepuepa, CHHAPOM MOIMCOMHU MO X XPOMOCOME.
K kakolf kaTeropuu XpoMOCOMHBIX 3a00JIeBaHUN OTHOCSTCS AaHHbIE 00sie3HN?

29. OnummuTe CTaauy KIETOYHOTO IIUKJIIA KIETKH. PacckaxuTe o ciocobax aeneHus KieTku. B
4éM 0COOEHHOCTH Mel03a KaK JIeJIeHUs U ero 3Ha4eHHe.

30. O6o3HaubTe MpeaMeT MenUIMHCKON reHeTUKU: 00JacTh U3yUeHHUs] U pOJib B MEIHULIMHE.
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