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IIporpamma AMCHMIUIMEBL COCTaBNEHA B COOTBETCTBHM ¢ IIpaBuiamMu mprema Ha OOydeHHE 10
00pa30BaTENbHBIM [POTPaMMaM BBICIIEr0 00pa30BaHHs — MPOTPaMMaM MOATOTOBKH HAYYHBIX H
Hay4HO-NIEJarOrH4ecKuX KaJpoB B aclMpaHType B (elepalbHOM TOCYAapCTBEHHOM GHODKETHOM
00pa3oBaTeNbHOM yYPEXAEHHH BBICUIEr0 oOpasoBanus «CeBepo-3amajHblii TOCYHAPCTBEHHBIH
ME/IMIMHCKMH  yHuBepcuter umenn WM. Meunnkoa» MuHHCTEPCTBA  3paBOOXPAHEHHUS
Poccutickoit @enepanun B 2022/2023 yuebHOM roy

CocTaButenib NpOrpaMMbl BCTYIHUTENBHBIX UCHOBLITAHHH 110 CHENMATBLHON AMCIMIIHHE Hayumuprit
pykosoautens OIIOIT no nayuno# cnennansrocty 1.5.7. Feneruka

Kanypuna T.U. — 10KTOp MEIMIMHCKUX HAYK, OLEHT, TIpodheccop Kahenpbl MEAUIUHCKON
reseruku ®I'BOY BO C3IMY um. U.1. Meunukosa Munsapasa Poccun.

[IpuHsATa yUeHBIM COBETOM YHUBEPCUTETA
« 11 » anpens 2022 r.

Y4eHslif cekperapb, IM.H., fonesr E.A. Tpodumos




Pa3znen 1. ®DyngameHTAIbHAS TeHETHKA

Kiaccuueckas reneruka. Ilpeamer renetukn. Mcroku renetuku. [lonsaTus: res, reorun,
denoTumn, Mmyranuy. 3Ha4eHUE TeHETUKHU ISl PEIICHUS 3a/1a4 MEULIUHBI.

OcCHOBHBIE 3aKOHOMEPHOCTH HacienoBaHus. L{eny 1 NpUHLIUIIBI TEHETUYECKOIO aHAIN3a.
Metonpl:  THOPHIOIOTUYSCKUN, MYTAIlMOHHBIN, IIUTOTCHETUYCCKUH, TEHEATOTHYeCKHIA,
MONYJISIIIMOHHBIN, OJTU3HEIIOBBINA, OMOXUMHYCCKHIA.

3aKOHOMEPHOCTH HACJIEJJOBAaHUSI TPU MOHOTUOPUIAHOM CKPEUIMBAHUHU, OTKPHITHIE I
Meunpgenem: eauHooOpa3ue THOPUIOB IEPBOrO IOKOJEHUS, paclIelyIeHue BO BTOPOM
nokosieHuu. llpencraBneHue 00 amnensx M KX B3aUMOJCHCTBUSX: IOJIHOE U HEIMOJIHOE
JOMMHHUPOBAHHME, KOJOMMHHMPOBaHHE. 3aKOH «UUCTOTHI TIaMeT». ['OMO3UIOTHOCTH U
rerepo3urotHoctb. [loHsTHe o0 TeHeTnueckod uHPOpManuu. OTHOCUTENBHBIA XapakTep
JOMUHUPOBaHUA. Bo3MOXHbBIE OMOXMMHUYECKHE MEXaHU3Mbl JOMUHUPOBAHUS.

3aKOHOMEPHOCTH HACJICAOBAaHHUS MPH JU- W TNOJUTHOPUAHBIX CKpPEIIMBAHUSX U
MOHOT€HHOM KOHTPOJI€ KaXXJI0T0 NMPU3HAKa: eAMHO00pa3ue NepBoro MOKOJIEHUS U paclleIieHue
BO BTOPOM ITOKOJIEHUHU. 3aKOH HE3aBUCHUMOT0 HacjenoBaHus reHoB. CTaTUCTHUECKUN XapakTep
pacuierienuid. O6mas QgopMysia paciieruieHU Ipu HE3aBUCUMOM HACHEI0BaHUM. 3HaueHHE
Mel03a B OCYIIECTBIICHUH 3aKOHOB «4YHMCTOTHI FaMeT» U HE3aBUCHUMOI'O HACJIEAOBAHUSA. Y CIOBUS
OCYILIECTBIICHUS «MEHJIEJIEBCKUX) PACIICIIICHUH.

HeannenbHble  B3aMMOJEHCTBHSA:  KOMIUIEMEHTapHOCTb,  JIMCTA3,  IOJIUMMEPHUS.
broxuMmuueckrne OCHOBbI HeaUIEIbHBIX B3aUMOIEH CTBUH.

OcoOeHHOCTH HACNIE0BaHUS KOJIWYECTBEHHBIX MPU3HAKOB (TIOJIMTEHHOE HACIIEIOBAHNUE).
Hcnonp30BaHWE CTAaTUCTUYECKMX METOAOB IIPU H3YYEHHH KOJIMYECTBEHHBIX IPU3HAKOB.
IIpeacraBinenre O TEHOTHIE KakK CIOKHOW CHCTEME aUICJIBHBIX M HEAJUIEIbHBIX
B3auMOJeicTBUM reHoB. [IneioTponHoe neicTBue reHoB. [leHeTpaHTHOCTD U DKCIIPECCUBHOCTD.

Monekynsipabie ocHOBbl HacienctBeHHocTu. Ctpykrypa JHK u PHK. Monens JHK
Yorcona n Kpuka. @yHKINN HYKJIEMHOBBIX KHCIOT B PeaM3allii FeHETUYECKOM MHpOpMaLuu:
peruMKanys, TpaHCKpUNIMs U TpaHciasauusa. CBoiicTBa reHermyeckoro koja. /lokazarenbcTBa
TpPUILIETHOCTH Koja. PacmmgpoBka kojoHOB. BripoxaeHHocTh kona. TepMmuHupyromue
KOJIOHBI. [IOHATHE O FEHETHYECKON CYNIPECCHU. Y HUBEPCATBHOCTh KOJIa.

I'en kak enuHuna (QyHKOMM.  SIBIEHME  MEXaUIENbHOM  KOMILJIEMEHTAIUH,
OTHOCHUTEIIBHOCTb KPUTEPHUEB ajulesin3Ma. MHTPOH-PK30HHAs OpraHM3anus I'€HOB, CIUIAMCHUHI.
CrpykTypHast opraHu3anus resHoma. Knaccudukanus HOBTOPSIOLUIMXCS 3JEMEHTOB TIe€HOMA.
CewmelictBa reHoB. [lceBmorensl. PerynsTopHble 3J€MEHTH TeHOMa. MOJEKyIsIpHO-
TeHETUYECKHUEe METObl KapTUPOBaHUS reHoMma. [IpeeMCTBEHHOCTh MpoOIeM «KIacCU4ecKo» U
MOJIEKYJIIPHOM T€HETHKH.

I'enetnueckuit KOHTPOIIb u MOJIEKYJIIPHBIE MEXaHU3MBbI PEIUIMKALIAH.
[TonyxoncepBatuBHbIl  croco6 perumkanuu  JIHK.  ITloaureHHslf KOHTpodb — Ipoliecca
perukayy. CUCTEMBl PECTPUKIIMU U MOAU(DUKALUMHU. PeCTpUKIMOHHBIE SHIOHYKII€a3bl.

[IpoGnembl  CTaOMIBHOCTH  TEHETUYECKOro  Marepuasia. THIBl  CTPYKTYpPHBIX
nospexacHuil B JIHK u penapaunonnsie npoueccel. ['eHeTHUECKNH KOHTPOJIb M MEXAHU3MBbI
penapanuu. Ponb penapalMOHHBIX CHCTEM B OOECIEYEeHUH TE€HETUYECKUX IMPOIIECCOB.
Hapymenus B npoueccax penapaniy Kak IpU4rHa HACJIEACTBEHHBIX MOJIEKYJISPHBIX OOJIE3HEH.
PexomOunanums. [IpuHIMIBI peryasuuu AelcTBUs TeHOB. Peryssanus TpaHCKpUIIIMN Ha YpOBHE
npomotopa, ¢pynkuuit PHK-nonumepaspl. [IpuHIMNBI HEraTUBHOTO M TO3UTUBHOI'O KOHTPOJIL.
[TocTTpaHCKPUMIIMOHHBIA YPOBEHb PETYIISIIIUN CUHTE3a OEJIKOB.

[MuTomornyeckue OCHOBBI HACIEICTBEHHOCTH. CTpoeHHMEe XpoMOCOM: XpoMaTuia,
XPOMOMEPBI, IYXPOMATHUECKUE W TE€TEPOXpPOMATUYECKHE pPAalOHBI XpoMocoMm. M3meHeHus B
opraHu3ai Mop(}oJIOTHH XpOMOCOM B X0/1€ MUTO3a M Meiio3a. Permkarus XpoMocoM.

Monekynapuaas opranuzanuss xpomocoMm. Kommnonentsl xpomatuHa: JHK, PHK,
THCTOHBI, Jpyrue Oelku. YPOBHHM YIIaKOBKHM XpOMAaTHHA, HYKJIEOCOMBI. JlOKa3zaTenbCTBa POJH
Apa U XpOMOCOM B SBJICHUSAX HACIEACTBEHHOCTH. Jlokamm3anus reHoB B xpomocomax. Poib



[IUTOIUIa3MAaTHYECKUX (PaKTOPOB B Iepegade HACIEeICTBEHHOM MH(pOpManuu. 3aKOHOMEPHOCTH
HEXPOMOCOMHOI'0O HAaCJIEIOBaHUsS, OTJIIMYME OT XPOMOCOMHOT'O HACJIEIOBAHMS.

Marepunckuii  3pdexkr  nuromnmasmbel.  MUTOXOHIpHATIbHAS  HACIEICTBEHHOCTb.
B3aumopeiicTBue AEPHBIX U BHEAIEPHBIX T'€HOB.

JleneHue KJIETKU U BOCHpom3BeaeHHEe. MUTOTHUYECKHI MK U (a3sl MUTO3a. Meiio3 u
oOpa3oBanue ramer. Konbrorauus xpomocom. Penykius uncia xpomocom. ['eHeTnueckas posb
MuTO3a U Meno3a. Kapuorun. IlapHOoCTh XpOMOCOM B COMAaTHYECKUX KIIETKaxX. 1'oMosiorn4HbIe
xpomocombl. CriennpuyHOCTh MOP(HOIOTHH U YHCTIA XPOMOCOM.

IlonoBele XpOMOCOMBI, TOMO- M TE€TEPOraMETHBIA IIOJI; THIIBI XPOMOCOMHOTIO
onpeneneHus nosia. HacinenoBaHne NpU3HAKOB, CLEIJIEHHBIX ¢ mojoMm. HacnenoBanuwe mnpu
HEPaCcXOXKICHUU IIOJIOBBIX XpOMOCOM. baiancoBas Teopus omnpeneneHus nosna. KpoccuHrosep.
Jloka3zarenbcTBa MPOUCXOXKACHUS KPOCCHUHIOBEpAa B MEHMO3€ M MHUTO3€ Ha CTAaJuU YEThIPEX
Hutell. Lluronornueckue noka3aTenbcTBa KpoccuHropepa. OCHOBHBIE MOJIO0KEHUS XPOMOCOMHOM
TEOPHUH HACIIECTBEHHOCTH.

l'enernueckasds wu3MeH4YMBOCTh. [IOHSATHE O HACIEACTBEHHOM M HEHACIEACTBEHHOM
(MogudukanmoHHoi)  u3MeHyuBocTH.  DopmupoBaHHME  TPU3HAKOB  KaK  pe3yabTaT
B3aMMOJEHCTBUS TeHoTHna M (akTopoB cpeabl. Hopma peaknum reHotuna. AAanTHBHBIN
xapaktep monudukanmii. KomOnHaTHBHAsT ©3MEHYMBOCTH, MEXAHU3M €€ BOSHHUKHOBEHHUS, POJIb B
JBOJIIOLIUN.

I'enoMHble uW3MeHeHUs: mnonumouausi, aneymiouaus. OcoOeHHOCTH Melo3a H
o0pa3oBaHMs raMeT y aHEYyIJIOWJO0B, UX >KU3HECIIOCOOHOCTh U IIOJOBUTOCTb. XPOMOCOMHbBIE
NepecTporiKi. BHYTpU- U MEXXPOMOCOMHBIE MEPECTPOMKH; AENEIUH, NYIUIMKAIlU1, UHBEPCUH,
TpPaHCIOKAIMM, TPAaHCIO3ULUU. MexaHn3mbl UX BO3HMKHOBEeHHs OcoOeHHocTH Meilo3a mpu
Pa3IMYHBIX TUIIAX MEPECTPOCK.

Knaccupukanuss remneix Myrtanuii. IlpeacraBinenne o TpsAMBIX W OOpaTHBIX,
TEHEPaTUBHBIX M COMAaTHYECKUX, AJalTUBHBIX W HEUTPAJIbHBIX, JIETAIbHBIX U YCJIOBHO
JETANbHBIX, SJACPHBIX W HEAJEPHBIX, CHOHTAHHBIX W HWHAYUUPOBAHHBIX MyTauusx. OOmas
XapaKkTepUCTUKA MOJIEKYJISIPHOM IMPUPOABI BO3HMKHOBEHHUS TE€HHBIX MYyTallMii: 3aMeHa
OCHOBaHUH; BHITIAJICHUE WJIM BCTaBKa OCHOBAHUN (HOHCEHC, MUCCEHC U (PpauMindT TUma).

CrioHTaHHBI M WMHIYLHMPOBAHHBI MyTallMOHHBIA Ipouecc. KonuuecTBeHHas OICHKA
YaCTOT BO3HUKHOBEHHSI MyTaruil. PaguanioHHbIi 1 XUMHYECKUN MyTareHe3. 3aKOHOMEPHOCTH
«1o3a - >pdexT». DakToppl, MOIUPHUIMUPYIOIIME MYTAIMOHHBIA Mpouecc. AHTHUMYTareHsl.
MyTareHsl OKpYyKaroIle cpeaibl U METOAbl UX TECTUPOBAHUS

I'eHeTyeckuii  KOHTPOIb MYTALMOHHOIO Ipouecca. MexaHu3mbl CIOHTaHHOTO
MyTaresesa. @akTopsl, ONPEAEIAIOINE CTAHOBICHUE PU3HAKOB B OHTOI€HE3€: INUIEHOTPOITHOE
JENCTBUE T€HOB, B3aMMOJEHCTBUE I€HOB M KIIETOK, JeTepMHUHanusa. KomneHcanus 1036l TEHOB.
B3aumooTHoOIIEHNS KIETOK B MOp(oreHese.

I'enetnka  uMmyHuTera.  OHKOIeHbl, OHKOOENKH. ['eHeTHueckuil  KOHTpOJIb
muddepeHpoBKy noja. Posb reHoB Y-XpOMOCOMBI B OIIPEEIEHUH MY>KCKOTO TT0JIa.

[Monynsunonnass reneruka. IloHstue o Buzge wu  nonynsuud. llonymsamusa —kak
€CTECTBEHHO-UCTOpHYECKass CTpyKTypa. IloHATHe 0 d4acroTax TE€HOB M TE€HOTHUIIOB.
Marematnueckue MOJeNM B TOMYNAIMOHHOW TeHeTuke. 3akoH  Xapau-BaiinOepra,
BO3MOJKHOCTH €ro IpUMEHEHHs. [‘eHeTudeckas TeTepOreHHOCTh nomyisauuid. @axTopsl
JUHAMUKA TEHETHYEeCKOro cocTaBa MONysaiuu (Ipedd reHoB), MyTalMOHHBIA TMpoliecc,
MEXIMOMYJIAUUOHHBIE MHrpanuu, aelctBue oroopa. [loHsATHE O BHYTPUNONYISIUOHHOM
TeHETUYECKOM MOJUMOp(U3ME U T'eHETHYECKOM TIpy3e. MOJeKyIIpHO-TeHETHYECKUE OCHOBBI
HBOJIFOLIMY. 3HAYEHHUE T€HETUKH MMOMYJIALMMN 111 MEJUINHCKOW T€HETUKH.

Pa3nen 2. MeauuuHcKasi reHeTHKA

MeTtonpl TreHeTHMKH 4YenoBeka. (OCOOCHHOCTH 4YeIOBEKa Kak OO0bEeKTa TIeHETHYECKUX
WCcCIeOBaHU. MeTonbl M3Y4YCHHS TCHETHMKHM 4YeJIOBEKa: TIeHeaJOTHYeCKHil, OJM3HEIOBBIN,
[IUTOTEHETHYECKUN, OMOXUMUYECKUH, OHTOTEHETHUCCKUM, TIOMYIISIIIHOHHBIN.
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OOmast XapakTepUCTHKa METOJ0B OHWOXMMHYECKOro CKpuHUHTra. lVcnosibp3oBaHue
OMOXMMHUYECKUX M MOJEKYISIPHO-TEHETHUECKUX METOJOB JJs BBISIBIEHUS T'€TE€PO3UTOTHBIX
HOCUTEJIEN W JUAarHOCTMKM HACJIEJICTBEHHBIX 3aboneBaHMi. MeToabsl MOJEKYIsSpHOU
JIMarHOCTUKYU HACJIEICTBEHHBIX O0JIe3HEH.

HacneactBenHocTs W matojorus. Pojb TEHETHMYECKHMX M COIHMANBHBIX (aKTOPOB B
9BOJIIOLMM 4YeroBeka. OCOOEHHOCTH YeloBeKa Kak OOBEKTa T'€HETHMUYECKHX HCCIIEIOBaHUI.
Mertozpl U3y4yeHus: FTEHETUKH YEI0BEKA.

[TpoOnembl MEOUIMHCKON TIeHETUKU. BpokIeHHbIE M HacleACTBEHHbIE OO0JIE3HHU, HX
pacrpocTpaHeHHE B YENOBEYECKHX MOMysauusax. OmnperencHue HAcIeICTBEHHBIX OoJe3HEH.
BapuanTs! kinaccudukanuii HacieACTBEHHbIX 00J€3HEH B 3aBUCMMOCTH OT MX 3THUOJIOTUH, THIIA
MyTalu{, TUIIA HACICAOBAHMSA, IIATOT€HE3a, KIMHUYECKUX MposBicHUU. IIpuumubl
BO3HUKHOBEHUS HACJIEICTBEHHBIX M BPOXKIECHHBIX 3a00JI€BaHUM.

Teparorenes. Teparorennsie (hakTOpsl OKpysxatomiei cpeapl. OCOOEHHOCTH TEPAaTOr€HHOTO
necTBUs GU3NYECKUX, XUMUYECKUX U OMOJIOTHYECKUX (PAKTOPOB.

XpOoMOCOMHBIE U TeHHbIE 00Jie3HU. bose3Hu ¢ HacleCTBEHHON IPEapacIONOKEHHOCTBIO.

[lepcnekTuBBl JI€YeHHUsS HACJIEACTBEHHBIX Oosie3Hed. 3afgaud  MeIUKO-TeHETHYECKUX

KOHCYJIbTALUM.

Menuko-reHeTUYeCKOe KOHCYJIbTHpoBaHue. OpraHu3alMOHHbIE NpUHOMIBL MeTosl
pacyeta T€HETHYECKOIO pHCKA: HCIIOJIb30BAHME TE€HETHMYECKUX 3aKOHOMEPHOCTEH H
SMIIMPUYECKUX JAHHBIX.

KimHHMKO-TreHeanornyeckui METOLL. Tunel HAaCJICIOBAHUA u 0COOEHHOCTH
IeHeaJornYecKoro aHajiu3a Ipy HacleACTBEHHbBIX 0OJIE3HIX C Pa3HbIM TUIIOM HAcClIeOBaHUs (Ha
KOHKPETHBIX KIIMHUYECKUX MTPUMEPAX).

HacnencrBennsie Oosie3Hn oOMeHa BemiecTB. DTHojiorus u narorexe3. Kmaccudukarms.
[Tokazanus it 00CIIeAOBaHMSI HAa HACTIEICTBEHHbBIE 00JIe3HI 0OMEHa BEIeCTB

Posnp Haciae1CTBEHHOCTH B (JOPMHUPOBAHUY MOBEACHYECKUX MPU3HAKOB YEJIOBEKA.

[IpoGneMbl reHoTepanuu. 3HAUY€HUWE TE€HETUYECKOW WHKEHEPUHU MJs pelleHHs 3aaay
MEULUHBI.

Cnepmartorenes u ooreHe3. OCOOEHHOCTH FaMETOTE€HE3a Y UeIOBeKa.

Knaccugpukamus ~ xpomocoMHbIX — Oone3Hedl.  [lokazaHuss K  IIMTOT€HETUYECKOMY
ucciaenoBanuio. IIoHATHE O NOJNHBIX M YacTUYHBIX MOHO- M TPUCOMUAX. XPOMOCOMHBIN
nucOanaHc, Kak JIeTaJbHBIM (akTOp y 4eloBeKa: CIIOHTaHHble a0OpThl M MEPTBOPOXKICHHMS.
OcHOBHBIE METOIbI AUArHOCTUKN XPOMOCOMHBIX Oose3Helt. Kapuotunuposanue.

Oco0eHHOCTH TaTOreHe3a TEeHHBIX M XPOMOCOMHBIX OoJie3Hell. YpOBHM maroreHesa
HACJIEICTBEHHBIX OO0Je3Hel (MOJEeKyJIsSpHBIN, KIETOYHBIA, TKAHEBOM, OPraHHBIN, CUCTEMHBIM).
[TnefiorponHblit 3P PexT.

Mounorennsle 601e3H1. OCHOBHBIE TPUHIIUIIBI U METOJIbl TUATHOCTUKHU T€HHBIX O0JIe3HEH.

['enetnka ompeneneHus mojia y deinoBeka. ['eHeTHUecKHUN KOHTPOJb TU(GEpEeHIIMPOBKU
oJIa.

I'eneTnyeckast OMaCHOCTh pagualui U XUMUYECKUX BELIECTB. | €eHOTOKCUKOIIOTUS.

I'enetnka nMMmyHuTeTa. COBMECTUMOCTh H HECOBMECTUMOCTD TKaHEH.

OnpeneneHne M KIACCHMUECKHUE COCTABIIAIOIIME TIEHETHYECKOro rpysa. dDakTopsl,
BIMSIOIIME HA BEJIMYMHY TE€HETHYECKOro TIpy3a. BenuuumHa M OCHOBHBIE IIOKAa3aTelu
TE€HETUYECKOT0 I'Py3a B OTEYECTBEHHOM MOIMYIISAIUU.

[Tpodunaktuka HacneACTBEHHbIX Oone3Heil. CKpUHUHT TeHHbIX AedexToB. IlepBuunas
npopMIakTUKa HACJIEACTBEHHBIX Oose3Hed. Menuko-reHeTUYeckoe KOHCYJIbTHPOBaHUE.
[lepuxoHuenuroHHass npoduiakTuka. MaccoBblif ckpuHUHT. Kputepuu, npeabsBiseMble K
3a00JIeBaHUSAM, Ha KOTOPbIE TPOBOIUTCS] MACCOBBII CKPUHUHT.

DOyHIaMEHTAIBHBIE W NPUKIAJAHBIE  ACHEKThl  NPEHATAIBHOW  JUArHOCTHKH.
[TocnenoBarenbHbIe ATAINbl IPEeHATANbHON quarHocTuku. HeonartaneHelil ckpuHuHr. Kpurepun,
npeabsBisieMble K 3a00JIeBaHUAM, HAa KOTOPBIE POBOAUTCA CKPUHUHI. MeTOJUeCKue MOAX0/Ibl
U QJITOPUTMBI.



MapkepHble CHIBOPOTOUYHBIE OenkH. bruoXumMuueckuii mpeHaTanbHbIi CKPHHUHT.

KoHuenryanpHbple OCHOBBI NPEIUKTHBHOM MEIWLUHBL. TECTUPOBAaHUE aJUIEIBHOTO
noauMopdu3mMa KaKk ~ METOIMYECKHH 0a3uc MNPEeJUKTHBHOM  MenuuuHbl. bonesnn ¢
HACJIEICTBEHHOM MPeApacioyioKeHHOCThI0. CKPUHUHT T'€HHBIX 1€(EKTOB.
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