IIpuioxenune 1
Bonpocs! 1151 padoThl B MaJIbIX IPynnax

1- VI3y4nTh CTPYKTYpHO-JIOTHYECKYIO cxeMy 3aHaTus.- Chopmynuposats onpeneneane MI'K u
sTansl (B BUAE CTPYKTYPHO-JIOTUYECKON CXEMbl) MEIUKO-TEHETUYECKOTO KOHCYIbTUPOBAHUS.

2- ChopmynrpoBaTh OCHOBHBIC peKOMEHIAIMHU ¥ IpUHIUNBI K MI'K, onpeaenuTs KOHTHHTEHT,
noiexammi Kk MI'K

3CdopmynupoBaTh ornpeaesieHIe MPeHeTaIbHON AMarHOCTUKH U BHJIBI (B BHJIE CTPYKTYPHO-
JIOTUYECKOU CXEMBI)

4CocCTaBHUTh CTPYKTYPHO-JIOTHYECKYIO CXEMY PEKOMEHIYEeMbIX TECTOB U METOJIOB BO BpeMs
o6epemennoctu. ChopMyIMpoBaTh PEKOMEHIAIUH 10 TUIAHUPOBAHUIO CEMBH.

IIpuioxenue 2

JIromm ¢ u3ydaemMbplM IPU3HAKOM BCTPEYAKOTCA 4YacTO, B KaXXJIOM IIOKOJIEHUHU; YEJOBEK,
MMEIOLUN H3ydaeMblil MpHU3HAK, POXKIAETCS B CeMbe, IJIe 00s3aTelnbHO XOTs Obl OJMH W3
poauTesed uMeeT u3ydaeMblil pu3HaKk. [I03TOMy MOKHO cenaTh NEpBBIM MPeaBapUTEIbHBIN
BBIBO/I: U3y4aeMbIll IPU3HAK SIBJISIETCS JIOMUHAHTHBIM. B poocinoBHOM 7 KE€HIIMH U 6 MyX4UH
UMEIOT M3y4aeMblid mpu3Hak. MOXKHO CUMTaTh, YTO M3y4aeMbli NMPU3HAK C MPHOIU3ZUTEIHHO
PaBHOM YacTOTOW BCTPEYAETCA M CPEIM MYKYHMH, U CPEAM JKCHIIMH. JTO XapaKTE€pHO UL
MIPU3HAKOB, T€HBI KOTOPBIX PACIIOJIOKEHBI HE B MOJOBBIX XpOMOCOMAaxX, a B ayrocoMax. [loatomy
MOKHO CZEJIaTh BTOPOM IPEABAPUTEIBHBIA BBIBO: U3y4acMblid IPU3HAK SBJISETCA ayTOCOMHBIM.
Takum 00Opa3om, MO OCHOBHBIM OCOOEHHOCTSIM HACJIE€JOBAHUE H3y4yaeMOIo IMpH3HAKa B 3TOH
PONOCIIOBHOM MOXHO OTHECTH K ayTOCOMHO-IOMHHAaHTHOMYy tumy. Kpome Toro, nsra
podocioBHas He oOmamaer HAOOpPOM OCOOCHHOCTEHW, XapakTEpHBIX I JAPYTUX THUIIOB
HACJIeIOBaHUSI.

CuMBOJIBL, MCIIOJIB3YEMbIE IPHU COCTABJIEHUM TpapUuecKkoro Hu300pakeHHsl POAOCIOBHOM:

D- 0c00b MY’KCKOTIO I10JI1a, HC UMCIOIIAsA U3y4acMOT'O ITPHU3HAKA,
C. 0CO0B JKEHCKOTIO [1oJia, HC UMCIOIIas1 U3y4acMOI'O IIpU3HAKa,
. - 0c00B MY?KCKOTI'O I10JIa, UMCrolias HSY‘IaGMBIﬁ IIPU3HAK;

- 0CO0B JKEHCKOTO 110J1a, UMCro1Ias H3y‘laeMBII>i IIPpHU3HAK;
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- 6pa1< MYKYHHBI U KCHIIUHDBI;

L] - OJIM3KOPOJCTBEHHBIN Opak;
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- JIETH OJTHOM POJUTENHCKOM Maphl (CHOCHI);

- Oe3neTHBIN Opak;

- mpoOaHI.

3agaya 1 ¢ pemieHneM 1Jisi NpuMepa
bones3np Hacnenyercs Mo ayToCOMHO-pelieccuBHOMY TuIty. [Ipo6ana 6oseH, u ero poJocioBHas
UMEET CIIEAYIOUINI BUA:



oré  Bro
ShEbEehd

Puc. 1. I'paghuueckoe uzobpasicenue pooocio8HOU NO AyMOCOMHO-PEYECCUBHOMY MUNY
HACNe008aHUsI NPUSHAKA.

Xena npobana 370poBa U HE COJAEPKUT B CBOEM I'€HOTHIIE MTATOJOTHYECKUX ajuieneil. Uemy
paBHA BEPOSTHOCTH POXACHUS Y MpoOaHIa 310pOBOro pedeHka?
Pemenue:

I'ennas 3anuch CKpCHIMBaHU:
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SOOPOERIE

BeposTHOCTB poKaeHUS 310POBOTO peOeHKa (TEHOTHIT Aa):
P=1/1=1(100%).

OtBeT:

BepostHocTh poxknenus y mpobanja 3nopoBoro pedenka pasHa 1 (100%).

3agaua 2

OrnpenenuTh TUI HACTEAOBAHUS MTPU3HAKa. Y CTAHOBUTH BO3MOJKHBIE TEHOTHUITHI BCEX YJICHOB
POJOCIOBHOM.
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Puc. 2. I'paghuuecroe usobpasicenue pooociosHou no 201aHOpUYecKomMy muny Hacie008aHusl
npU3HaKa.
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3agaua 3
CocTaBUTh POAOCIOBHYIO, COCTOSALLYIO U3 MATH MOKOJIEHUH M0 AyTOCOMHO-IOMUHAHTHOMY TUITY



HacCJICJOBaHM.

Puc. 3. I'paghuueckoe uzoopasicenue pooocio8HoU no aymocoMHO-00MUHAHMHOMY MUNY
HAC1e008aHUI0 NPUSHAKA, COCMOAWell U3 NAmu NOKOJIeHULL.

3amaua 4

CocTaBUTb POJIOCIOBHYIO, COCTOSIIYIO U3 IISTH MOKOJIEHUH 0 ayTOCOMHO-PELECCUBHOMY TUITY
HacJIe/I0BaHUsL.



IIpuioxenne 3

B tabiumiie 3armotHATh OCTSIHUN CTONOCI TTOIXOISIIMMHE 110 CMBICITY IIOHSATUSIMA B BHJIE

udp, BHIOpAB UX U3 TIEPEUHS (CM HUXKE)

NToru:

OTBETHI:

MeTopn reHeTUKmn | Mayqaemsin MpepmeT PesynbTaT
YyesioBeKa YPOBEHb uccnepoBaHUa | MCCnefoBaHUS
opraHusauum
YyesioBeKa
[eHeaNornyecku |opraHuU3MeHHeln |YcTaHoBNEHUE
7 HacneaCTBEHHOr
0 XapaKTtepa
Nnpu3Haka
BansHeUoBLI OpraHu3MeHHbIn |3yyeHune
HacneACTBEHHbIX
MPU3HaKOB W
AeicTeune cpelsl
Ha HUX
LinToreHeTMYeCK | KNETOYHBI [narHocTuka
ni XPOMOCOM
buoxumuyecknin | MonekynsapHeln | bonesHn obmeHa
BeLLeCTB
MonyNALUMOHHLIA | NONYAALNOHHBEIA | V3yyeHune
4aCTOThI FEHOB ¥

1 Ha nosBiaeHue OIIPCACICHHBIX NCTCKUX I/IH(I)CKLII/IOHHLIX 3a00JIEBaHUS BIUSIOT (I)aKTOpLI

OKpYKarollen Cpeibl.

2 HamnpaBieHsl Ha yMEHbIIEHHE % pHUCKa M0 POXKAEHUIO AETEN ¢ XPOMOCOMHBIMU

3200JIEBAaHUAMU.

3. ITo3Bomser HU3y4aThb pacClpoOCTPAHCHUC OTACIbHBIX TCHOB UJIM XPOMOCOMHBIX aHOMAaJIUH B

YCIIOBCUCCKUX MOMYJIANAX.



4C moMoUIbI0 3TOT0 METOAA OTKPHITHI OoJiee 500 MoieKysIpHBIX 00JIe3HEH, KaK CIeICTBUE
MPOSABJICHUA MYTAHTHBIX T'CHOB.

5. C nmoMo1IbI0 3TOro METo1a JOKa3aHo HACIEeJOBaHNE MHOTUX 3a00JICBaHUN, HAIIPUMEP
caxapHbIii uaber, reMouius, me3oGpuHus. . .

Tect
1. YesioBek ¢ j1erkoii (popmoii cepnoBHAHOKJIETOYHOH AHEMHH HMeeT FeHOTHIT
a) AA0) AaB)aar) AB
2. XpoMOoCOMHAs aHOMAJIMS, KOTOPYI0 MOKHO 3aM0/103PUTh Y 00JIbHOI ¢ TAKUMH
CHMNITOMAMU, KAK HU3KHI POCT, 0KOBbIE KOKHBIE CKJIAJKHU HA 11Iee, Hepa3BUThIe
BTOPUYHBbIE M0JIOBbIe MPU3HAKH, HA3bIBAETCS
a) cuHapoM XXX
0) 6one3ns [layna
B) cunapowm lllepemesckoro-Tepuepa
r) cunapom Ilaray
3. @eHNIKETOHYPHS HACIEYETCS M0 CeyIomeMy THITY
a) CIICTUICHHBIN C TI0JIOM JOMHHAHTHBIN
0) CLEIUICHHBIH € MOJIOM PELECCUBHBIN
B) ayTOCOMHO-PEIICCCUBHBII
') ayTOCOMHO-IOMUHAHTHBINA
4. HaciiencTBeHHOe 3200/1€BaHNe, XapaKTepu3yloleecs 0TCYTCTBHEM B OpraHU3Me
00JIbHOT0 Kpacsilero NMrMeHTa MeJJaHuHA, Ha3bIBaeTCs
a) acTUrMaTU3M 0) aTbOMHU3M B) CaxapHBIA TUA0ET T') JATBTOHU3M
5. TsxkecTh 3200/1eBaHusl (MJIM CTeNEHb NMPOSIBJIEHUS TeHa) — ITO
a) SKCIPECCUBHOCTH 0) MICHOTPOIHUS B) IEHETPAHTHOCTH T') KOMILIEMEHTAPHOCTh
6. 1yxoHeMO0Ta OTHOCHTCSI K THIY 00JIe3Heil
a) MOHOT€HHBIE 0) XpOMOCOMHBIE B) HEHACIICICTBEHHBIC T') MYJIbTH(AKTOPHATHHBIC
7. 1sis1 60JIbHOTO ¢ CHHAPOMOM JBap/ca XapaKkTepeH KapuoTHI
a) 47(18+) 6) 47(21+) B) 47(13+) 1) 45(X0)
8. XpoMocomHoe 3a00/ieBaHHe, KOTOPOE MOKHO 3a110/I03PUTH Y IOHOIIHM BHICOKOI'0 POCTAa, ¢
’KEHCKHM THUIIOM CTPOeHMS TeJjia, ¢ HeIOPa3BUTHEM BTOPHYHBIX MOJIOBbIX IPU3HAKOB U
YMCTBEHHOH OTCTAJIOCTHI0, HA3bIBAETCH CUHIPOMOM
a) Tpuruio-X 0) lllepemeBckoro-Tepuepa B) Knaitndensrepa r) Mapdana
9. AnTbOMHM3M HaCJIeyeTCs MO CJIeAymeMy THITY
a) ayTOCOMHO-IOMUHAHTHBIH
0) CLEIUICHHBIH C MOJIOM TIOMUHAHTHBIN
B) ayTOCOMHO-PEIIECCUBHBIH
T') CLICTUICHHBIH C MOJIOM PElECCUBHBIN
10. leBouka ¢ cunapomom lllepemeBckoro-TepHepa numMeeT KApUOTHII
a) 47(XXX)
0) 46(XX)
B) 45(x0)
r) 47(XX,18+)
11. JaabTOHU3M HacJeAyeTcsl 0 cJeAyloleMy THILY
a) ayTOCOMHO-/IOMUHAHTHBIH
0) CIEIUICHHBIH C MOJIOM TOMUHAHTHBIN
B) CLIETIJICHHBIN C MOJIOM PeLleCCUBHBIN
I') ayTOCOMHO-PELIECCUBHBIH
12. IlpnyuHOIi ceprnOBHIHOKJIETOYHONH AaHEMHUH SABJISETCS
a) TOTIOJHHUTENbHAs X-XpOMOCOMa
0) nenenus 0JTHOrO HYKJIEOTHAA



B) BCTaBKa OJHOT'O HYKJIEOTH/1a

I') 3aME€HA OJIHOTO HYKJIEOTHa

13. BeposiTHOCTD poxkIeHHs1 00JBLHBIX JIeTeil 0T Opaka, rj1e OAUH U3 poauTeieil 00JieH u
HMeeT FeHOTHII AA, a IPyroi 310poB B OTHOLICHUH AAHHOI'0 NPU3HAKA, COCTABJIsIeT
a) 100%

0) 75%

B) 50%

) 25%

14. BeposiTHOCTH NPOsIBJIEHUS IPU3HAKA, BbIpaxKaeMasi B IPOLIEHTAX, HA3bIBaeTCS
a) meRoTponus

0) PKCIIPECCUBHOCTH

B) IIEHETPAHTHOCTh

I) 2IUCTa3

15. Kapuorun, xapaktepHblii 115 001bHOT0 ¢ cunapomomM Ilaray

a)47(21+)

0) 47(13+)

B) 47(XXY)

r) 45(X0)

16. KapuoTum, xapakTepHbIii 1j1 60JIbHOT0 ¢ CHHAPOMOM «KOIIAYbero KPUuKa»

a) 45(X0)

0) 46(5p-)

B) 47(21+)

r) 47(XXYVY)

17. llpusHaku (peHNJIKEeTOHYPHH MPOSIBJISIIOTCSA

a) B SOMOpHOHAIIBFHOM TMEPUOJIC

0) B 3peJIOM BO3pacTe

B) B MMOXHUJIOM BO3pacTe

T') B IEPBBIC HEACTHU KU3HU

18. HacaencrBeHHOe 3a00/ieBaHHe, XapaKTepu3ylolleecsi HeCBEPThIBA€eMOCTHI0 KPOBH Y
00JIbHOTI'0, HA3LIBAETCSH

a) remorutHst

0) peHMIKETOHYpHS

B) TaJacCeMus

T') AIbOMHU3M

19. Kapuorun 2n-1 — 310

a) TPUCOMHSI

0) MOHOCOMMUS

B) MOJTUILIOWTUS

20. BeposiTHOCTB pokIeHHs 00JIBHBIX JeTell Npu Opake ABYX reTepo3uroT-HoCHTe/ el reHa
€ ayTOCOMHO-PelleCCHBHBIM THIIOM HACJI€I0BAHUSI COCTABJISET

a) 100%

0) 75%

B) 50%

) 25%



