HacnepcrtBeHHas npeagpacnosioXXeHHOCTb

He meHee 25-30% reHeTnyeckumx NOKyCcOB NpeacTasneHo B NOnynsunm Yyenoseka OByMs U
6onee annenamu. IHgnBuayanbHble KoMOUHaAUMK annenein HeBEPOSTHO MHOroobpasHbl. OHK
obecneynBaloT reHeTUYECKYH YHNUKANbHOCTb YENOBEKA, B TOM YMACNE, peakLun opraHnama Ha
naToreHHble pakTopbl cpebl. CywecTByeT MHOroobpasHas rpynna 60n1e3Hei, BO3HMKAOWMNX
non OencTemeM HacneacTBEeHHbIX (PakTOPOB U (PakTOPOB cpedbl. DTy rpynny Ha3biBaT
60ne3HAMM C HaCNeACTBEHHOW NPEAPACNONOXEHHOCTbLIO, N MYNIbTUMPAKTOPMANbHBIMU.
MeHeTUYEeCKMI KOMMOHEHT HacneaCcTBEHHOM NpeapacrofioXEeHHOCTN MOXET NMETb
MOHOTME€HHYIO UM NONUreHHY0 OCHOBY. COOTBETCTBEHHO BblAENAIOT MOHO- U MONUTEHHbIE
60ne3HN ¢ HaCNenCTBEHHOW NPeLpPaCcnoNoXEeHHOCTbIO.

MoHoreHHble HacneacTBeHHble 3aboneBaHnst 06ycnoBneHbl MyTaumneli 0AHOro reHa, Ho Anst
NaToNOrM4yeckoro NpPosiBfieHns MyTauumn obsa3aTenbHO OeCTBUE BHELWHEro doakTopa.
HacnepnosaHue atmx 6onesHei, kak npaBnio, MPOMCXOANT No peueccuBHoMy Tuny. K
HacTosiweMy BpeMeHn n3BecTHo 6onee 100 NOKYCOB, MyTaLMM B HUX MOTYT Bbl3biBaTb 60N€3HM
npv 4OMNONHUTENIbHOM YC/IOBUN — OENCTBUN «MPOSABNSAIOWEro» goaktopa, KOHKPEeTHOro ans
atoro reHa. Npumep 601€3HN C MOHOTEHHOW HAacNeACTBEHHOW NPeapacnofioX eHHOCTbIO —
HeOO0CTaTOYHOCTb I/10K030-6-gbocdraTtaermoporeHasbi.

970 peLeccuBHoe cuenneHHoe ¢ X-xpoMocomoii 3abonesaHve. Odecuumnt hepmeHTa
NPUBOAMT K HAPYLWEHNIO

rekco3oMoHodocdaTHOro wyHta

, HepocTaToyHoMy cuHTe3dy HALL® n B pesynbTate — HefocTaTo4yHOMYy 06pa3oBaHuio
BOCCTAHOB/IEHHOrO rAlOTATUOHA. Y Takmx 60NbHbBIX MPU MHAEKLMOHHbBIX 3a60N1eBaHNSX UMK
nprnéme psioa nekapCTBEHHbIX Npenaparos (Hanpumep, cynbaHnnaMmnaHblX) pa3smsatoTCs
reMmonmTuyeckme Kpuabl. Mpumepbl opyrux 3abonesaHnii U COCTOSHWIA, MPOSIBNSIOWNXCS NPW
NeNCTBMM (PaKTOPOB OKpYXarlein cpenbl (9KOreHeTU4eCckKnx peakumni)

MonureHHble 60NEe3HN C HACNEACTBEHHOW NPeapPacnoNioXEHHOCTbI0O — pe3ynbTaT coYeTaHUs
annenei Heckonbkunx reHoB. Kax ablih annenb Kak, npaBnio, HOpManeH, HO onpenenéHHoe Mx
coyeTaHue npenpacnonaraet K 3abonesaHuto. OHO, B CBOIO OYEPELb, MPOSBASETCS NPW
BO3[ENCTBUM KOMMNIEKCa BHEWHNX 0akTopoB. MNpn Taknx 3aboneBaHnsix posib FEHETUYECKUX 1
BHELWHMX (PaKTOPOB pas/ninyHa He TONbKO ANst faHHOW 60Ne3HW, HO 1 ANs KaX40ro naumeHTa.
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HacnepcrtBeHHast npeapacnonoXxXeHHOCTb

n HTepeCHble MedULIMHCKUEe CTaTbun:

1) OHOOMETPMO3 B NoYKax

2) O6CTPYKLMN MOYETOYHUKOB

3) [lopokn pas3BmMTUS NOYKK
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