O630P 1 OCHOBHbIE TEeMbi:
reHeTuKa nona wm
cuenneHHoe C NoNOoM
HacnepoBaHue

U3UH€HUQ MeXdHU3MOB MoJ1a U HACJ1IegOBAHUYA

reHoB HA INOJ1I0OBblIX XOLOMOCOMAX | HeJ10BEeKA U
XKHUBOMMHDbIX.




NcTtopua oTKpbITUA
reHeTuKU nona u
KNtoueBble NOHATUSA

B Ha4vane XX Beka ToMac MopraH HaO Myxe-
gpo3odusie BrnepBble ornucas cuernseHue
reHOB C NMoJ1IOM. PA3fiu4yuya B cucmeMax rnoJsia
BCMpeydaromca Yy pA3HbIX BUJOB, BKJTHOUAH
XY, ZWJ u XO. BBegeHUe mepMUHOB
NnoMoyXkem NoHaMb OCHOBbI HAOC/1IegOBAHUY
NMOU3HAKOB, CBA3AHHbIX C MO/TOBbIMU
XPOMOCOMAMU.

/\/\_———\



[lonoBble XpOMOCOMbI U UX PONbL B

onpepeneHnn nona

l Yenoseueckaa XY-cucrema

Y uenoBeka nos onpegengemca HabopoMm XX gng
XeHWUH U XY gna MUxK4uH. X-xpoOMOCOMAa cogepxXum
MHOYXeCMBO reHoB, d Y — Heboblloe YUucso,
BK1OYAOA BOXXHeuLWwuu reH SRY, ompBeyatoLwuu 3a
MUMXCKOe pa3Bumue.

©

2 ZW-cucrtema y ntuy,

Y nmuuy cywecmByem cucmema ZUWJ, rge caMku
umetom ZWJ, a camubl — ZZ. Ocobble y4acmku Ha
SMUX XPOMOCOMAX YnpaBgomM 3aK/1AgKoU MoJSI0BbIX
NMOU3HAKOB Y MOMOMCMBA.



Baplllal-lTbl 6bunonornyecKknx cUCTeMm
onpeapeneHnag

XO-cucrema y HaceKoMbIX

B HeKoOMopbiXx HOCEKOMbIX,
HaMNpuMep Yy CapaH4uU,
NnpuMeHaemca XO-cucmemda:
COMLbl UMetoMm OogHYy X-
XPOMOCOMY, O CAMKU — gBe. 2Mmo
Budem HA ocobeHHoCcMuU
HAC/TegOoBAHUYSA MOJTOBbIX
MOU3HAKOB U PA3MHOYXeHU4q.

g

NMNoJjia B "XMBOTHOM

ZW-cucrtema y ntuy, un pblib

Y mmuL, U HEKOMOPEbIX Pbld
BCMpeyaemca cucmema ZWJ,
rge COMKU remeporamMemHtol
(ZUJ), a camMubl roMoraMemeHboil
(ZZ). Mo popMupyem
YHUKQTbHble 30KOHOMepHOCMU
nepegayu reHoB, CBA3AHHbIX C
MosioM.

fanno-gnnnonaHbIK MEXaHU3M Y
NYEN U MypaBbLEB

Y nyuén u MypaBbEeEB MO 3aBUCUM OM
onsiogompBopeHuUs auLa:
OMNJI0OgOMBOPEHHbIEe AULIa gatom
CAMOK (gunsiougos), a
HeOon/I0goOMBOPEHHbIE — CAMLIOB
(ranmougoB). 9Mom MexXaHU3M
YHUKAeH cpegu >XUBOMHUbIX.



Bupabl reHoB, nokann3oBaHHbIX Ha

XPOMOCOMaX

X-cuenneHHble reHol
pacrojiararomecg
UCKTtoYUMenbHO HA
X-XpoMocoMe U
omBeYyatrom 3a
OOMNbLLUUHCMBO
MNO/10BbIX
NOU3HAKOB,
HanMpuMep, reH
ga/lbMoHU3MAQ.

Y-cuenneHHble reHol
HAXOgAMCH MObKO
Ha Y-xpomMocomMe U
nepegaromcsa no
MU>XCKOU JTUHUU,
BKJ1HOYUOE KTOYeBOU
redH SRY, BnugatoLuu
HQO NMosioBoOEe
pa3BuMuUeE.

[lceBgoaymMOCOMHbI
e obnacmu
npucymcmBaytom
HO 06eux MoMoBbIX
XPOMOCOMAX, rge
BO3MOXeH obMeH
reHeMmu4yecKUM
MaMepuasioM
(KpOoCCcuHroBep),
HAMPuUMep, reH
SHOX.

MNOJTOBbLIX

PacrnonoxeHue reHa
Ha onpegeneéHHou
XPOMOCOMe
ornpegerngem
ocobeHHoCMU
HACnegoBAHUSA U
NEOABIEHUS
CBA30HHOIO C MNOJIOM
MOU3HAKA.



OcobeHHOCTHN cuenneHHoOro ¢ nosaoMm

HacnenosaHmA

[TOU3HAOKU, CBA3OHHbIE C
MOSIOM, MPOABNAKOIMCY
HePAdBHOMEPHO |
MUXXYUH U »XeHLLUH u3-3a
PA3/1U4UU B cocmaBe
MOJTOBbIX XPOMOCOM.

PeueccuBHble X-
cuenneHHole
3060M1eBaHUS YaLle
HabngatoMmeca y
MU>YUH, MAOK KAK Y HUX
Hem BMOopPOro X-
XQOMOCOMbl,
KOMMEeHCUpyroLLero
gedpeKmouoil.

Y-cuenneHHble NPU3HAKU
Hacnegytomcg
UCKJ/TIOYMUMENTbHO Mo
MU>XCKOU JTUHUU, YMo
orpaHU4yuBaemM UXx
pacnpocmMmpaHeHue
cpegu YXeHLLUH.



MexaHn3Mbl n ocobeHHOCTU X-
cuenneHHoOro HacnenoBaHUA

S

X-cuenneHHble
NMOU3HAKU
Nnepegarmecsa
BMecme C X-
XpoMocoMou U
NOOABIAOMCA
NnpeumMyllecmpBeHHO
Y MUXXYUH C OgHUM X-
aneneM.

Y >KeHLWUH Hanu4yue
gBYXx X-XPOMOCOM
no3Bosigem
3g0opOBOMY annento
KOMMEeHCUpPOBAMb
gedpeKmMHbIU, CHUXXO4
BepOoAMHOCMb
NooaBeHUd
NMOU3HAKA.

[TouMepbl X-
cLerneHHblX
3a06o0neBaHUU
BKJTIOYAOM
ga/ToMOHU3M,
remMopunuto U
MblLLUEYHYIO
gucmpoduto
AroLLeHHQa.

NaXxe oguH
gedpeKmMHbIU anneno
Y MUXXYUHbI
gocMmamoYHO gng
PA3BUMUSA
MAaMOooru4ecKoro
COCMOFHU4,
MOCKO/MbKY
KOMMeHCAMOPHOro
annensg Hem.



OcobeHHOCTUN HacneaoBaHUA Y-cuenneHHbIX

NPU3HAaKOB

Y-cuenneHHble NPU3HAKU
BCMpPeyaromcad MmoJibKo Y
MUXXYUH U nepegatomcy
HacnegCmMBEHHO Mo
MU>XXCKOU JTUHUU OMm omtLia
K ColHY.

Y-XpoMocoMa cogepxxum
OorpaHuU4YeHHoe
Kou4ecmBO MreHoB,
6ONbLLUHCMBO U3
KOMOPbIX CBA3AHbI C
MU>CKUM MOJSI0OBbIM
pa3BUMUEM U
penpogykmMmuBHOU
PyHKLUUeU.

[TouMepbl BKTIOUAKOM
runepmMpPuUxo3 YLLUHbIX
POKOBUH U HEKOMoOpEble
POPMbl MUXCKOIO
becnnogug,
obycnoBfieHHble
MymMmauyuamMu B Y-
XPOMOCOMe,.




PacnpocTtpaHeHHOCTb
cuenneHHbIX C NONOM
3a6oneBaHU B NONYNALUN @

reMOCIDUJ-IUS:I U gCU_ImeHUBM yavle - PacnpocTpaHeHHOCTb HacieCTBEHHbIX 3aboneBaHuii, cuenaeHHbIX C T(

BbIABIAOMCA Y MUXKYUH, B MO BpeM§ KAK >0
Y-cuenneHHble mamornoruu KpadHe 40
OegKuU.

3.0

2.0
NaHHble mMogmBepEXXgatom, Ymo X- 1.0
cuenneHHole 306o0n1eBaHuUsA bonee
pACNpPOCMPAHEeHbl, d Y-cuenneHHble — 0
OegKuU, YUMo CBA3AHO ¢ buosiorudyeckumu o
MexXaHU3MaMU HOC/TegoBAHUS. remﬂ@“n

MeguuUuuHCKUe cmamucmuku, 2023



[MpuMepbl cuenneHHbIX C NONOM
NPU3HaKoB U 3aboneBaHNN y YenoBeKa

ﬂ,afleOHI/IBM Y HenoBekKa

AaNbMOHU3M — X-cuenneHHoe
peLeccuBHOe cocmogdaHue, Yyalle
BCMpeyakuleeca y MUKYUH. OHO
npoaBngemcsa HapyLleHueM
BOCMpUAMUEA LIBEMOB U3-3d
crneyudpuyeckou MymaLuu Ha X-
XpoOMocoMe.

P S

OkKpac wepcTu y Kowek

Y KolleK oKpdac Wwepcmu
onpegenaemca X-cuenjieHHbIMU
reHaMuU. TpexuBemHble KOLLKU
OObIYHO YXEHCKOro MoJsid, MAK KAK
KOXXgad X-XpOMOCOMA Hecem
PA3Hble asiieniu oKPaAca.

[MonoBoe onepeHue y Kyp

B mmuu c ZUJ-cucmemMou,
HanpuMep Yy KYyp, HeKkomopble
MOU3HAKU OoNnepeHuUda CBA3AHbl C
MNOJIOM U MymaLugaMu HA
MOJIOBbIX XPOMOCOMAX, YMO
BiUAemM HA noBegeHue u
BHellHUU BUg.
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,D,afleOI-lI/IBM: npumMmep cuenneHHoOro C

noaoMm HacnenoBaHumA

: —
MexaHm3M HacnenogaHMMA 0a1IbTOHNU3MA qepe3 X-
XpOMOCOMY

NanbMoHU3M obycnoBneH Mmymaduued B reHe,
PACMOMOX¥EHHOM HA X-XpoMocome. My»K4uHbl,
nonyyatoue MymaHmubolU annenb om Mamepu,
npoaBnaomM 3ab6oneBaHUE U3-30 omcymcecmauga BmMoporo X
C HOPMAbHLIM FeHOM. Y »eHLUH Mymauua npoasagemcs
NULLb MPU HOUYUU gBYX gedekmHblix annenedu.

g

[eHeTUYecKaqa cxeMa nepegayvin gaabToHN3Ma

[Mpu CKpelUuBAHUU remepo3uromyol Mmamepu u
HOPMAJTbHOMO OMUA CbiHOBbA uMetom 50%
BepoadmMHOCMb 3a601emb, a godyepu — Cmamb
HocumenamMmu. TaKUM o6pa3oM, 6one3Hb Nepegaemcs
npeuMylLlecmBeHHO Mo MAMepPUHCKOU JTUHUU, Ymo
ompaykaemcsa B POgOC/IOBHbIX.

11



11310000

MOTbYUKOB poXxgaemcs ¢ reMmodusnued,
4MO OMPAXaem PegKoCMb, HO
cepbe3HOoCMb aMmou X-cuenjeHHoU
Oone3Hu.

MegulLUHCKUe reHemu4ecKkue Uucc/1egoBaHUY

[eModunuga — HaclegCmMBeHHOe HapyLleHue
CBepMmblBAeMOCMU KOOBU, BbI3BOHHOE MUymauuaMu B reHax
F8 U F9 Ha X-xpoMocoMe. MU»X4uUHbl 0OblYHO CMPAagatom
3060n1eBaHUEM, d XXeHLUHbl Yalle aBAgtomMmca Hocumesnamu. 12



CpaBHeHMe: ayToOCOMHOE U cuensieHHoe C NOYIOM
HacnepnoBaHue

Tabnuua geMoHCMpPpuUpyem pa3nuyusd Tun HacegoBAHUA Biugem HA BepOoAMHOCMb
MexXaHU3MOB HAC/MegoBAHUA U UX BJIUAHUE HAO NOOABMEeHUA MPU3HAKA Y PA3HbIX MOJSTOB U UX
npodaBeHuUe MPU3HAKOB Y MUXXYUH U XXeHLLUH. nepegaye no rnokKos1IeHUaMuU.

Tun HacnepgoBaHus 3aBMcMMoOCTb OT noJsa I'Ipmmep Nnpnu3Haka

AyTOCOMHOe OTcyTCcTBYET [pynna KpoBwu

X-cuenneHHoe Halle y My>X4uH NansTOHN3M

Y-cuensieHHoe TONBKO Y MY>XUMH [MNepTPUX03 YLWHbLIX PakoBUH

CoBpeMeHHble YYebHUKU reHemuKu



Y-cuenneHHble NPU3HaKkn: npuMepbl v
OocobeHHOoCTU

Y-cuenneHHble NPU3HAKU
Nnepegaromecs
UCKro4YUMenbHO Mo
MU>XCKOU JTUHUU,
MOCKOJ1bKY Y-xpomMocoma
Hacnegyemca CbIHOM om
omua 6e3 yyacmus
Mamepu.

[unepMPUxXo3 YLUHbIX
POKOBUH — KJlaccu4yeckuu
npuMep Y-cuenneHHoro
MOU3HAOKA, KOmopblU
nooaB/igemca B BUge
MOBbILUEHHOro pocMa
BOJSIOC Y KPAF YXa Nullb y
MUXXYUH.

Hekomopble opMbl
MUXXCKOro 6becrnnogus
CBA3AHblI C MymavuusaMu HA
Y-XxpoMocomMe, d reH SRY
urpaem Kro4YeBYro POJb B
ornpegerieHUU MUxXCcKoro
Mnosna B aMbpuoreHese.
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[eHHble MyTauunun, CBA3aHHDLIE C NOJTIOBbIMA
XPOMOCOMaMW

MollleyHaa gucmpodus CuHgpoM Nella-HuxaHa : PeLeccuBHble U
AoWeHHa BO3HUKaem Bbl3blBOEMCH : JOMUHOHMHble

u3-3a Mymauuu B reHe . gedpeKmoM reHa HPRT, 1 MymaLwuu HA nooBblX
DIMD Ha X-xpomMocome u . NNOKATU30OBAHHOIO HA X- : XPOMOCOMOX

nopaxkaem : XpOMOCOMe, NPuUBOgA K : ornpegendatom
noeumMyLlecmBeHHO : HOPYLLUEeHUO O6MeHa OA3/TUYHbIe Mubl
MQATbYUKOB C YHOCcMomou : NMYPUHOB U MsXKebiM NOOABMEHUSA U MaXeCcmb
okono 1 Ha 5500 : HeBPOJIOTU4eCKUM cLensieHHbIX C MO/IOM

HOBOPOXJgEeHHDbIX. 2 CUMTTMOMAdM. MNOU3HAKOB.



B npouecce melo3d
KQOCCUHIroBep
Mexxgy X-
XPOMOCOMAMU
crocobcmByem
obMeHYy reHamu,
0600a3y4a HOBbIe
KOMOUHALUU
MOU3HAOKOB Yy
MoMOoMCMBA.

[lceBgOoaymMOCOMHblI
e obnacmu, obLue
gna XuyY,
obecrneyuBaomM
PeKoOMOBOUHALULO
reHoB, YMmo
ycaoxxHaem
KJTOCCuYecKyto
KAPMUHY
cuensjieHHoro ¢
MOJSIOM
HOCegoBAHUA.

Kpoccvmrosep NncuenineHme C NoNoMm.
3HAYYEHUWUE ANnd HacnenoBsaHUA

KpooCcCcUuHroBep
yMeHbllaem
cLensieHuUe reHos,
4Mo 0bbACHaIEeM
nosaBrieHUe pegKuxX
UCKJ/TtoYMeHUU U
BAQPUOMUBHOCMb
NEOABIEHUS
HEeKOMOoOPEbIX
MOU3HAOKOB.

[ToHUMAOHUEe
MEeXOHU3MOB
KOOCCUHIroBepa
BAXXHO MpPu
usyyeHuu
reHemu4yecKuUx
Kapm u
MNEOrHO3UpPOBAHUU
HacnegcmMmBEeHHDbIX
30601eBaHUU,
CBA30HHDbIX C
No/10BbIMU
XPOMOCOMOMU.

16



BBOJ'II'OLI,IAFI NnoNnoBbIX XPOMOCOM N FEHETUYECK

6anaHc

Y-XxpomMocomMa B xoge
3BOJIFOLLUU 3HAYUMESTbHO
COKPAOMUJMA KoJlu4yeCcmBO
reHOB, COXPAHUB OKOJ10 50,
B MO BpeM§a KAK X-
XPOMOCOMA cogepyXKum
cBbllwe 1000 reHoB,
obecrneyuBOa BAXKHble

PYHKLUU.

Ang KoMNeHcaLuuu
PA3HULbl B Yucsie Konuu X-
XPOMOCOM Y YXeHLUH
nooucxogum
UHAOKMUBU3ALLUA OgHOU U3
HUX — OPMUPOBAHUE
MmeneLy, bappa, YMmo
BblpOBHUBOEeM
SKCMPEeCccuro reHos.

IMom reHemudeckuu
OANaHC MeXXgy nonamMu
obecneyuBaem
HOPMATbHOE Pa3BUMuUE,
YU3HecrnocobHoCcMb U
npenamcmayem
gucbanaHcy B
PeHoOMuUNnuU4ecKuUx
MNOoAaABNEHUSAX.

17




Pacno3HaBaHue cuenneHHoOro ¢ NnosoMm
HacnepoBaHUA NO POAOCNOBHbLIM

KnioueBble npunsHakn X-cuenneHHOro HacnenoBaHUSA
B POAOCNOBHOU

[TpoaBeHUda peleCCUuBHbIX X-cLUern/IeHHbIX
30601eBaHUU MOYMU BCerga Bcmpeyatromeca y
MUXXHYUH. B MaKuUX pOgOC/TOBHbIX MPU3HAK He
Mnepegaemcd om omLua CblHY, HO BO3MOXHO
noaBfieHUe Hocumersneu cpegu godepe.
XAapaKMepHa guaroHanbHA4 nepegaya no
MAMepPUHCKOU STUHUU.

P S

NMpumep aHannsa popocNoBHOU C HacNepoBaHUEM
DANbTOHN3MaA

PaccMompeHue ceMeUuHoOU ucmopuu
MOKA3biBAemM, KOK MU»X4YUHbl bonetom
BC/legCcMmBUe nepegadyu MymaLwuu om Mmamepu,
A YXeHLUHbl YaLle aBnaromcs
6eccuMMMOMHbIMU HOCUMeNnaMu, Ymo BUgHO
Mo XApAKMepPHbIM OMMEeMEKAM B
reHeanorud4eckom gpese.
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I'IpaK'mquKoe 3HaYeHUNne reHeTukm nojsia n cuenneHHoOro C non

HacnenpoBsaHA

B MeguLlUHe reHemuKad
nosa nomMoraem secmu
KOHCYTomMupoBAHUE
ceMeu, BblgB19Mb
HOoCUuMeNbCMBO U
MEOrHO3UPOBAMb PUCK
PACMPOCMPAHEeHUS
HacnegcmMmBEHHDbIX
306o0neBaHUU.

B )kuBomHoBOgCMBe
3HOHUE O MO/TI0BOM
HaCcnegoBAHUU
no3Bosigem ynpasnameo
ceneKLUoHHbIMU
NnEorpaMMamMu, NMNoBbILLAS
NEOgyYKMUBHOCMb U
COXPAHASA »XenameSloHble
KayecmBad nonynsgLuu.

B buomexHonoruax u
reHOMHbIX UCCegoBaHUAX
uccnegytom cuerneHHble C
MOJSIOM reHbl gng
PA3paBOMKU MeMOgoB
KOPPEeKLUU U ynyylieHus
NMOHUMOHUSA MexXaHU3Mda
HOC/TIegoBAHUS.

19



3aKnueHne m
NepcneKTUBbLI B NU3yYeHUNU
reHeTUKWM Nona

[eHeMmuKa Nona urpaem KayeByto poslb B
06bACHEeHUU MexXaHU3MOB HAC/TIegoBAHUSA U
MeguLUHCKUX 3ab6oneBaHul. CoBpeMeHHble Memogbil
OACLLUUPAOM BO3MOXHOCMU gUATHOCMUKU U
Meparnuu, BNugaa Ha buonorudyeckoe u
ob6pa30BAMENbHOE pa3BUMUE.




