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JonoaHuTEe1bHASA NPOdeCCHOHAIBHASA
INPOI'PAMMA
no8blUeHUs KeaTUupuKrayuu

«C()BpeMeHHble METOAbI THATHOCTUKH XpOMOCOMHOﬁ
naTroJjgorum mnjaoaa»

IIpocpamma npedycmampusaem nogviuleHue YpoeHs MNOO020MOBKU 6pavel No
OUACHOCMUKE XPOMOCOMHOU NAMON02UU NIOOA.

Karteropus ciayumareen: Bpaun aKyuepbl THHEKOJIOTH.

IpoaoxuTe IbHOCTH 00yUeHust: 36 4acoB.
®opma 00y4eHHs — OYHAasl.

Ilo umozam obyuenus gvidaemcs y0ocmosepeHue nosblieHUU K8AIUDUKAYUL.

COJIEP)KAHUE YYEBHOM ITPOT' PAMMBI

1. Knaccupukanus NpuyvH NPeHATAJIbHON MaTOJIOTUH MJI0/A.

Bynet npencraBiieH COBpEMEHHBIN B3IJIs11 HA MPUYUHBI T€HETUYECKUX HAPYIIEHUHN y
wioga. Cpend HUX — HOCUTEIBCTBO COATaHCUPOBAHHBIX XPOMOCOMHBIX MEPECTPOEK
OIHUM W3 pOJAUTENEH, HOCUTEIbCTBO MYTallMii, BO3HUKHOBEHHE MYTalMA WU
XPOMOCOMHBIX MHKporepecTpoek de novo, HepacxokJIeHue XpomocoM. byaer
PAcCMOTPEH BKJIa/l HET€HETUYECKUX (aKTOPOB.

2. Knaccngukanusi XpoMOCOMHBIX AHOMAJIHIA.

Bbyner mpoBeneH 0030p BO3MOXHBIX XPOMOCOMHBIX HapylIEeHUI (aHEYIIOUIUH,
ITOJIUIUIONTHH, JEeNEeH, TyTUITMKALIWH, VHBEPCUH, TPAHCIIOKALUH,
MUKPOJEICIIMI/ MUKPOAYIUIMKAUN,  OJHOPOJUTENbCKUE  JAUCOMHUH) U HUX
MOTEHLMAJIBHOTO BIUSHUS Ha T€UCHHE OEPEMEHHOCTH U Pa3BUTHUE MIIOJA.

3. CymecTBywIIMi MOAX0J K MNPEHATAJIbLHOM JIHATHOCTHKE XPOMOCOMHOM
NMaTOJOTHH IJI0/A.

bynyt pa3oOpaHbl TuUNHUYHBIE OIIMOKM MpPErpaBUAAPHON MOArOTOBKU. byaer
PacCMOTPEH MOAXOJ K CKPHUHUHTY XPOMOCOMHOM MAaTOJIOTHH ILUI0AA, OCHOBAHHOMY
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Ha aHanu3e Omoxumuueckux U Y3M wmapkepoB. Bynmer mpoBedena oreHka ux
IIPEMMYLIECTB M HENOCTATKOB. TaKTMKa aKylepa-rMHEKOoJIOra NpPU MOJy4eHUHU
BBICOKOT'0/HU3KOTO PUCKA MO pe3yJibTaTaM OMOXUMHUYECKOTO CKPUHUHTA.

4. HennBa3uBHbiil npeHataabubliid JIHK TecT.

byner nman 0030p METOAOB, HUCIOJB3YEMBIX B HACTOSIIEE BpeMs B KIMHHKE,
npuUBeAeHa UX CpaBHUTENIbHAs XapakTepuctuka. byner pazoOpaH npuHIMI METO/a,
OCHOBAaHHOTO Ha aHaju3€ OJHOHYKJICOTHAHBIX mnoiaumopdusmoB (SNP). byxer
IPOBEJEHO CPABHEHUE PE3YJIbTATOB HEMHBA3MBHOrO npeHaraipHoro JJHK Tecta u
pe3yNbTaTOB OMOXMMHUYECKOTO CKPUHHUHIA. BynyT paccMOTpeHbl MOKa3aHUs K
HUIIT. Beioop HUIIT npu muorommogHo 6epeMeHHOCTH. [IpUYnHBI OTCYTCTBUS
pesynbTata npu nposeaeann HUIIT. I[IporuBonoka3zanusa k HUIIT

5. Y31 mapkepbl XpOMOCOMHOM NATOJIOTHH IJIOAA.
TakTrka Bpauya akyliepa-ruHexosiora npu BeisiBaeHun Y3UW mapkepos XII mioaa.
TakTrka Bpaua-reHeTrka rnpu BeisiBiaeHud Y 31 mapkepos XII mona

6. InBa3uBHAs NPEHATAIbHASA AUATHOCTHKA XPOMOCOMHOM NMATOJIOIMMH IVI0JA.

Bynyr mnpencraBieHbl oOHIME CBENEHUS O pOJIM WHBAa3UBHOM JMArHOCTUKHU B
JUArHOCTUKE IPEHATaJIbHOW IATOJIOTMM IUIoJa. Buasl marepuana, ucCieIyemMoro
IpU NPEHATAIbHON JUArHOCTHKE (BOPCHHBI XOPHMOHA, aMHUOTHYECKAsl >KUIKOCTb,
IYIIOBUHHAs KpOBb). Meroabl uccienoBaHus Matepuana, coaepxaiuero JJHK
wioga. CraHAapHTOE KapUOTUIIMPOBAHUE: BO3MOXHOCTH METOJA, IIOKa3aHMS,
IIPOTHUBOIIOKA3aHUS. FISH JMarHOCTHKA: BO3MOXHOCTH, [IOKA3aHMs,
IIPOTUBOIIOKA3aHNUsl. XPOMOCOMHBIM MHUKPOMATPUYHBIA AHAJIW3: BO3MOYKHOCTH,
IIOKA3aHMs, IIPOTUBONIOKA3aHus. Jlpyrue MeTonbl, IPUMEHSIEMbIE B IIPEHATAJIbHOU
auarnoctuke. OOCyKAeHHe Pe3yIbTaTOB MHBA3WBHOM MpEHATATbHON TUArHOCTHKHY.

7. IlpopunakTuka XpoMOCOMHOM MMATOJIOTUH ILJI0/A.

HccnenoBanne aOOpTUBHOTO MaTepuayia: LEAHM U MeTolbl. MoleKyisipHoe
KApPUOTUIIMPOBAHUE — HOBBIM MOAXOJ K JUArHOCTUKE XPOMOCOMHBIX MEPECTPOEK B
OpOAyKTax 3adatvsi. TakTHka Bpaya aKyliepa-TMHEKOJIOra U I'€HETHKA NP MOTepe
OepeMEHHOCTH.

8. Caoxubie cayyam Y3U aHArHOCTHKM XPOMOCOMHOM MATOJIOTHM ILIOJAA.
Knunuueckue npuMepsl. 3aKII0OUCHHE.
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IMPAKTUYECKHUE HABBIKHN

1. Ouenka knroueBbix Y31 MapkepoB XpOMOCOMHOM NaTOJIOTMH IIJI0/1A.

2. OrmeHka 1 UHTEPHIPETAUS JaHHBIX OMOXUMHYECKOTO CKPUHHUHTA.

3. UreHue 3aKiIrO4YEHHH MO pe3yJpTaTaM aHalu3a KapUOTHUIIA, XPOMOCOMHOIO
MUKpPOMATPUYHOI'O aHaJIn3a, HEMHBa3UBHOro npeHaranbHoro JIHK tecra.

4. OmnpeneneHne NoKa3aHUM K pa3IMYHbIM METOJIaM IPEHATaIbHON AUATHOCTUKH.
5. 3HaHuUE OCHOB KOHCYJIbTHPOBAHMsS INAIlUEHTOB C PUCKOM XPOMOCOMHOM
[ATOJIOTUH Y IUIOAA.



