JAHATHUE Nel3

Tema: POJIb TEHETUHYECKHUX ®AKTOPOB B ITATOJIOI'NMN.
HACJIEACTBEHHBIE U BPOK/IEHHBIE BOJIE3HMU.

He.]'ll) JaHATHUA: I/I3Y‘II/ITB IIPUYNHBI 1 MCXaHU3MbI Pa3BUTHA
HaCJICACTBCHHbBIX 3360J'IGB3HI/IFI, THUIIbI HACJICAOBAHU, POJIb
HaCJIEACTBEHHOCTH B IIaTOJIOI'UH.

KOHTPOJUBHBIE BOIIPOCHI

1. TlonsitTue 006 OCHOBAaX HACIEJACTBEHHOCTHU (T€HOM, TeHO(DOHI,
reHoturn, Kapuotur, ¢eHotum). [loHsATHE O HACIEACTBEHHBIX W
BPOXKJEHHBIX 00JI€3HAX, (PEHOKOMUSIX.

2. MeTtopl n3y4eHusl U AUTHOCTUKHU HACIIEICTBEHHOW MAaTOJIOTHHU.

3. DTHONOTHSA HACIEICTBEHHBIX OoJie3HeH. MyTaluu U UX BUIBI.
Ponp ankorosis, KypeHusi, paauallui U JIPyruX MyTareéHHbIX (PaKTOPOB.
bosne3Hu ¢ HaclIeICTBEHHBIM IIPEAPACIIONOKEHUEM.

4. Knaccudukamust popm HaciaeACTBEHHON naTosoruu. [latorenes
HACJICJICTBEHHBIX OO0JIC3HEH.

5. 'eHOMHBIE HW XpPOMOCOMHBIE Oo0Jie3HH. MexaHu3Mbl UX
HacnenoBaHusi. CUHIPOMBI, CBSI3aHHBIE C W3MEHEHUEM KOJIMYECTBA U
CTPYKTYPBI MOJIOBBIX XPOMOCOM M ayTOCOM.

6. I'ennbie Oone3Hu. Tumbl HacIEIOBaHUS TEHHBIX OOJIE3HEH:
3a00JIeBaHUs C JOMUHAHTHBIM, PELIECCUBHBIM M CLETUIEHHBIM C MOJIOM
TUTIOM HacjeoBaHus. X XxapaKkTepucTHKa.

/. HacnegoBanue remoduiaun u  OOJE3HEW, CBSI3aHHBIX C
HapylieHueM OOMeHa aMUHOKHUCIOT ((heHunanaHuHa, TUPO3UHA U JP.).
Nx xapakTepucTHKa, TMarHOCTHKA.

8. IlaTomorust  BHYTpUyTpoOHOTO  pa3BuTua. [ameromaruu,
Oyslactonatuu, SMOpUonaTuu W (eTonaTuu. 3HAYCHHE KPUTHUYECKHUX
MIEPHOI0B B MATOJIOTUU BHYTPUYTPOOHOTO pa3BUTHAI.

9. llytn mpenynpexaeHuss U KOPPEKIMH HACICICTBEHHOW U
BPOX/ICHHOM MATOJIOTHH.

IHIPAKTUYECKHUE PABOTBI:



PABOTA 1. Onmnpegesenie MmMoJ0BOr0 XpOMATHHA B
IMUTEINAIBHBIX KJIETKAX CJU3UCTON 00010YKH MOJOCTH PTa

Xoa pa6othl: [Ipu nmomoiy CTEpUIBHOTO IINATENsI 0epeM COCKOO
CO CIM3UCTOM 000J04uKkK mojocTu prta. llepen B3siTHEM chemyer
THIATEIBHO MPOMOJIOCKATh POT BOJ0M. Cock00, MMEIOIINI BUA OEI0r0
HaJjieTa, HAHOCUM POBHBIM CJIOEM MPU MOMOIIM IINATENsd Ha TPEIMETHOE
cTtekino. OxpammBaeM oAHOM Karuied 2% pacTBopa YKCYCHOKHCIIOTO
opceuHa, a npu ero orcyrcteuu — 0,2-0,5% pacTBOPOM TOIYHAMHOBOM
(w1 MEeTUJICHOBOW) CHHBKM Wiu azypa 1, umeromumu pH 4,5-4,7,
HAaKpbIBAEM TOKPOBHBIM CTEKJIOM, CJIETKa NPMXKUMas €ro KyCOYKOM
GbuIbTpOBaNLHON OyMaru M NPOCMATPUBAEM TMOJ] MHUKPOCKOIIOM C
UMMEPCUOHHBIM 00BEKTUBOM (yBenudeHue 90).

[TonoBOM XpOMAaTHH OKpAIIUBAETCSd B TEMHO-(DHOJETOBBINA IIBET, a
HYyKJIeOIlJIa3Ma — B OJIETHO-PO30BBIN.

Puc. 13.1. Ilos10BOM XpoMAaTHH B Jeiikonure (B popme
«0apa0aHHOH NMAJIOYKH)

IToacuutsiBaem 100 kiI€TOK, OTMEYasi, CKOJIBKO M3 HUX COJIECPKHUT
Telblla TMOJOBOro xpomaTuHa. [l  wuccienoBaHust  oTOMpaem
HEMOBPEKJICHHBIC KJIETKH. YUYUTBHIBAIOTCA XPOMATHUHOBBIE TEJIbIIA
TOJBKO C POBHBIMU KOHTYpaMHu W MpHICKAIIUE K SASPHOU 00OJIOUKE.
OOBIYHO OHM UMEIOT (POPMY MOJYIYHHUS UK TPEYroibHUKA. B cpegHeM,
COZICpKAIME TIOJIOBOM XPOMATHH SApa, B DJIUTEIUUA CIA3UCTOU
O00OJIOUYKH IIEKU 3J0POBBIX KEHIIWH BcTpeudarorcss y 30% KIeTok, y
MY>KYHUH — OTCYTCTBYIOT.

B nportokone HeOOXOAWMO HapucOBaTh OJIHUTEIUAIBHBIE KIETKH C
SIpaMu, COJICPKAIMMHU TJIBIOKH «ITOJIOBOTO XpOMAaTHHAY.



[logcunTarh 4acCTOTY BCTPEUAEMOCTH KJIETOK, S/ipa KOTOPBIX COJEpHkKaT
TJIBIOKU «TIOJIOBOTO XPOMATHHA.

PABOTA 2. Omnpenesienne X-xpoMaTuHa B HelTpoduiax
KPOBH 4YeJIOBEKa

OxkpartieHHbII Ma3oK KpOBHU mpocMaTpruBaeM noj
UMMEPCUOHHBIM YBEJIIMYEHUEM MHUKPOCKOINA W BHUMATEIBHO H3Yy4YaeM
cerMeHTosIepHble HeUTpouibl. [IpocmaTprBaeM Ma30K U OTHICKUBAEM
100 HelTpoduaoB, oTMEyas KOJHUYECTBO KJIIETOK, cojaepKammx X-
XpoMatuH («6apabaHHbIEC MATIOYKN).

B  mnporokone  HeoOXOAMMO  HApUCOBaTh  HEUTPOQUIIBI,
cojepxkamue X-XpOMaTWH; TMOJICUATATh YacTOTy BCTPEYAEMOCTH
HEUTPOHUIIOB, CoJlepKaAITUX «OapabaHHbIE TATOUYKI
PABOTA 3. JlemoHcTpanus ciaioB M0 HACJIEICTBEHHBIM OOJIE3HSIM.

CurtyanuoHHBIE 32/1a4N:

1.

Y poautenel ¢ HOPMaJbHBIM IIBETOBBIM 3PEHUEM POIUIICS
peOeHOK, cTpajarolmuii  1BeToBOM  cienoto. KakoB  reHoTHI
poauTenen?

2.

KenmHa ¢ HOPMAJIBHBIM LBETOBBIM 3PEHHUEM, OTEL KOTOPOH
CTpajajd UBETOBOW CJIENOTOM, BBIILIA 3aMyX 334 MYXYHHY C
HOPMaJbHBIM 3peHuEM. BO3MOXKHO 1 poxkaeHHE peOeHKa C IBETOBOU
cinenoToil? Kakoil MeTOJ r€HETHYECKOro 0OCIeNOBaHUS JOJIKEH OBbITh
IIPUMEHEH B JITAHHOM CJIy4ae?

3.

B Meauko-reHeTH4ecKyr KOHCYJIbTAIUI0 OOpaTHiCs OOJBHON C
aHoOMajiMe pa3BUTUS KocTed Kuctu (OpaxujgakTuiauen), dYToOBI
BBISICHUTH, OYIyT JU €ro JeTh uMeTh Takor xe nedexr. Kak
HaCJIEAYIOTCS KOCTHBIE aHOMAaJIHH, HE HapYIIAfoIIIe
AKU3HECTIOCOOHOCTH YesioBeKa?

4.

Oren OoneH remodunue, MaTh 310poBa. MOTYT JiM YHAClIeI0BaTh



JTaHHYIO0 OO0JIe3Hb NIETM W BHYKHM 3THUX poauteneil? Kak Haciemyetcs
3a0oneBanue? MOXKHO JTU OKa3aTh MOMOIIb, YTOOBI POJUIICS 3I0POBBIi
pebenok? Kakoii MeToJ TeHETHYECKOro oOCleIOBaHus CJIEAyET
IIPUMEHUTB ?

S.

Ha xoHcynbpTaiuio Kk Bpauy-HEBPOIATOJIOTY OOpaTHIINCh POAUTENIN
foHoIM, 15 mer. MIX GecrnokouT BsJIOCTh, MHEPTHOCTh U YMCTBEHHAs
OTCTaNOCTh ChiHA. KOHOIIA yYuTCS B WIKOJIE JJISI YMCTBEHHO OTCTalbIX
nereil.  OOBEKTHUBHBIC  JlaHHBIE:  OOJIBHOM  BBICOKOTO  POCTAa,
€BHYXOHUJHOT'O TEJIOCIOKEHUS, KOHEUHOCTH JJIMHHBIE, [IOJIOBBIE OPTaHbI
Henopa3BuThl. CO CTOpPOHBI BHYTPEHHUX OPraHOB OTKJIIOHEHHH OT
HOPMBI HE YCTaHOBJIEHO. B KileTKax 3MuTenus MojJ0oCTH pTa OOHAPYKEH
moioBoil xpomatnH. Kakoi gmarHo3 MoxeTr ObITh mocTaBieH? Kakos
Ha0OP MOJIOBBIX XPOMOCOM?

6.

Pebenoxk, 8 net, mocTynuia B AETCKYIO OOJIBHUIY Ha 00CIeI0BaHUE
[0 TOBOAY YMCTBEHHOW OTCTalIOCTH, CYAOPOKHBIX MPHUIIAIKOB,
CHUKEHMS ciyxa. [Ipu BHemIHEM ocMOTpe 00paTuiu Ha ce0s BHUMAHHE
cabneBumHas (opMa TOJEHEW, HAIMYME TOJYJIYHHBIX BBIEMOK Y
nepenHux 3y0oB (pe3noB). Co CTOPOHBI BHYTPEHHHMX OpraHoOB
U3MEHEHUN He Obulo oOHapyxkeHo. Peaknusi Baccepmana pesko
noJIokuTeNbHaAsg (++++). Y MaTtepu TakKe MOJOXKHUTEIbHAS PeaKIus
BaccepMmana. SBnsieTcs i 3a00sieBaHNe y peOCHKa HACJIEICTBEHHBIM?

7.

C menpr0 yCTaHOBIIEHHSI OTLIOBCTBA OOCIENOBAHBI JKCHILMHA, €€
pebeHok u myx. I'pymnma kpoBu y pedbenka — 4 (AB), y KeHIIUHBI — 2
(A), y myxuunsl — 1 (0). Kak pemaerca Bonpoc 06 otioBctBe? Moryt
JU POJMTENIM U JIETH UMETh pa3Hyro Irpymiy kpoBu? Kak Haciemyercs
rpyImnma KpoBu?

8.
Y wmarepu | rpynma kpoBu, a y otua — IV. Moryr nu netu
YHACJIE0BATh TPYMIBI KPOBU POAUTEIICH?

9.

B skcnepuMeHTe OBUIO TMOKAa3aHO, YTO OOJIydeHHUE OepeMEHHBIX



CaMOK KpBIC OJIMHAKOBOW J030M PEHTTE€HOBCKHUX Jyded Ha 10-i 1eHb
OepeMEeHHOCTH BbI3BaJO aHdHUedamuio, Ha 11-f — wMuKpo- u
aHopraipbmuto, Ha 14-1 — aHoMamuio KoHeuHocteil. Ilouemy
OJIMHAKOBOE BO3JIEUCTBUE 00TyUYEeHHS BBI3BAIO HEOJUHAKOBBIN 3P heKT?

10.

N3BeCcTHO, YTO B KPUTHYECKHE IEPUOJBI PA3BUTHS 3aPOJbIII
BCTynaeT B HOBBIA 3Tanm Mopdorene3a. K kakum BO3ACUCTBUAM
OKpYy Karolllel cpeapl Hanbojiee yyBCTBUTEIEH 3apoapim? Ilouemy? B
KaKOW TepuoJ Pa3BUTHS 3apOJblllia MOBPEXKICHUS OynyT HauOosee
BBIPOXKCHHBIMU — B TMEPHUOJI UMIUIAHTAIIMN OJACTOLIMCTHI WM B MEPUO]T
opra”orenesa?

11.

Opna 13 GpopM HUCTUHYPUH HACIEAYETCSI Ay TOCOMHO-PELIECCUBHO,
HO y T€TEPO3UTrOT OTMEYAETCA TOJBKO LIMCTUHYPHUS, @ Y TOMO3UIOT IO
ne(eKTHOMY TeHY - IIMCTUHOBBIE KAMHU TTOYEK.

A. B cembe ouH Cylpyr UMEET IUCTUHOBBIE KAMHHU, a JPYrou -
LUCTUHYPUIO.

b. B cembe oauH Cynpyr 310pOB, a APYroil UMEET LUCTUHOBBIC
KaMHU.
Omnpenenute BO3MOKHbIE POPMBI MPOSABICHUS O0JIE3HU Y NETEMH.

12.

AHomanusa llenprepa y uyenoBeka 3akilO4YacTCsl B HapyLICHHUH
CErMEHTAllMU SAJep TPAHYJIOLMUTOB M HACIEAyeTCsd ayTOCOMHO, C
HEMOJIHBIM JOMUHUPOBAaHHWEM. ['OMO3UTOTHI MO MYTAaHTHOMY aJUIEIIIo
UMEIOT  TOJIBKO  MAJIOYKOSJAEPHBIE  TI'PAHYJOLUTBL, TE€TEPO3UTOTHI
o0pa3yloT TpaHyJOLMTHl C JIByMs AaTUINWYHBIMU CETMEHTaMH —
NEHCHEOOpa3HbIE KIIETKH.

Onpenenure XapakTep sA€p TPaHyJIOUWUTOB Yy HETEH B CEMbE, TAE Y
OJIHOTO CYTIpyra eHCHe0oOpa3Hble KJIETKH, a APYTOM 310pOB.

Kak pacnpenensrcst o 3ToMy NPU3HAKY JI€TH, €CJIM Y OJAHOIO CyIpyra
CEIrMEHTOSIACPHBIE TPAHYJIOUUTHl OTCYTCTBYIOT, a Yy JIPyroro OHH
HOPMAaJIbHBI?

13.
BO3MOXHO 1M POXIEHUE PpPE3yCOTPULATEINbHBIX JIETEH Yy
PE3YCHOJIOKUTEIBHBIX POAUTENCH?



14.
Ecnm nBe cecTphl - ONHOSMIEBBIC OJM3HEIBI BBIILIA 3aMYXK 3a
OJTHOSIMIIEBBIX OJIM3HEIOB-OpaTheB, TO OYAYT JU UX ACTH MOXOXKHU APYT
Ha Jpyra Kak OJIHOSUIIEBbIC OJIU3HEIbI?

15.

VY denoBeka ManbTOHU3M U Temoduiaus A 0OyCIOBIEHBI pelec-
CUBHBIMH T€HaMH X-XpPOMOCOMBI. Y JKEHIIMHBI BCEro POJWIOCH 6
CBIHOBEH, TpuueM 3 cTpajaiu reMopuineit mpu HOpMaJIbHOM I[BETOBOM
3peHuu, a 3 ObUIM JaJbTOHUKAMH, MPU HOPMAJIBLHOW CBEPTHIBAEMOCTH
KpoBu. KakoB reHOTHN MaTepu M IMOYEMY OHA POXKJAJIa ChIHOBEH C
NBYMS Pa3HBIMU BAPUAHTAMU F'€HOTUIIOB?

Tembl pedepatoB:

1. Menuko-reHeTuueckoe KOHCyJIbTUpoBaHuEe. Ponb B mpodunakTuke
HACJICICTBEHHOMW MMATOJIOTUU.
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