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Kipicne

NaTOJOTUSJIAPBIHBIH  JTAMYBIH 3€pPTTE€Yy MOCEIICIEPIHE Kol
KOHUI OemiHim aTelp. Cosl VIIIH MEIUKO-T€HETHUKAJbBIK
KOHCYJIbTALIMsl  OpTaJbIKTapbl allbUIFaH OosathiH. by
OpTajlbIKTa »acTapfa, OTOAChIHBI KypFaHFa JICHIH HEMECE
KYKTUIIKT1 >KOCIapjlaraHfa JACWlH KOHCYJIbTAllUSHBI ajifaH
aypeic. Con ke3hge raHa Oojamiakra naijga 0ojia ajaThbiH
NaTOJOTHSUIBIK ©3TepICTEp/lH, alAblH ajdyFa Hemece Iaija
00JTy MalbI3bIH TOMEHIETYTE 00J1a1Ibl.

* MenuKko-TeHeTUKAIbIK  KOHCYJIbTAIlUSHBIH ~ MakKcaTrbl  —
OoJlalllaK aTa-aHa MEH JI9pIrep apachiHIa MAIIMET ajaMacy.




» KaszakcraHia MeITUKO-TEHETUKAJIbIK KbI3MEeT
1979 »KbLIbI KypbLIbid, Kazak CCP-1x
JI€HCAYJIbIK CAKTay MUHHCTPJITIHIH aKyIIepPJIiK
»KoHe TMHEKOJIOTHS FhLJILIMU-3E€PTTEY
MHCTUTYTHIHBIH 0a3achIH/Ia 1979 KbLIbI
Kypbliral «Heke koHe 0TOACHI»
KOHCYJIbTAIIMAIaPhI 2KoHE 1€ MEANITNHAIIBIK
reHeTUKa JIJabopaTOPUSICHIHBIH 0Oa3achIHIA, 2
00JIBICTBIK MEeAUKO-T€HETUKAJIBIK
KabOMHeTTePMEH YCBHIHBLIABI. (AJIMATHI 3KoHE
Acrtana). byt 1abopaTopus kazipri ke3ae KP-ga
OChI TPOQUIBAET] 3KAJIFbI3 FHLJIBIMHA OPTAJIBIK
OOJIBIII TAOBLIAEI.



- KP ¥irTbik reneTukaibik peructpi (HI'P PK) monimeTrepi
OOMBIHIIIA »KbLJI CAalbIH 2500-3000 JieliH Oajtanap Tya maija 6osraH
namy akayaapbiMeH (BIIP)ripkesneni. ConbiMeH kaTap BIIP-men
TyraH OapJIbIK Oasaaap/bie 50-60% raHa JUarHOCTHUKAIaHAIbI.
Kbl caliblH epiH JKoHe TaHaak *KbIPbIKTapbIMEH KeMiHje 280 Oaia,
JlayH cuHApOMBIMEH 20006aj1a TybLIaibl. byl mpoduiakTuKa
I1apajiapbIHbIH TOMEH/ITH KopceTe/l.



|
[IpodmnNakTMKa HegeH Typaabi:

« Ocbsl 6asasmapAblH TYbLIy MYMKIH/IITIH ToMeHIETY. ArHU 013 MaTOJOTHUSHBI
YKYKTUTIKKe JIef1H »KoHe JKYKTUIIK Ke31H/e HbIKTaliMbI3. ¥ PhIK Iania
OoJsiraHra JIEHiHTI MeNKO-TeHETUKAJIbIK KOHCYIbTAIlNs aTa-aHajiapra
ecKkepTy MyMKIiH/IriH 6epesi. Osapra aypy 6ajia TyybIHBIH IIPOIIEHTTIK
KOPCETKIIIIIH aiTaJibl. 1000 KarJgauabl 3-4e Oosalrak 0aJTaHbIH
JleHCcayJIbIFBIMEH KUBIHIBIKTAP TYaThIHBI aHbIKTaIabl. HoTHkemepre
»KYT1He OTBIPBIII, He icTeyTe 00JIaThIHBIH anuTaAbl. KaHIbI 3epTTEY
naTosiorusira 6eHiMILTIKTI KepceTyl MyMKiH. JKyKTUTiKKe JietiiH
NHQEKIUIIBIK aypyJiap aHbIKTAIbII, eMAekai. by ke3se nuero-
BUTAMHUHOTepanusa MeH (POJIUN KBIKbLIBIH KAaObLIIAayAbI J1a *KYPri3ei.
by npodumakTrka 6osariak aHajgapra KayilTi Ke3zep/Al YakbIThIHAA
»Kotora MyMKIiHZIK Oepei. TykbIM KyasiaraH IaTOJIOTUSIAPAbl aHBIKTAY
kubIH. OJ1ap op/ialibIM ypIakTaH ypriakka oepiie oepmeiisi. Cebebi JlayH
aypysl KMl elIkaHAall KopiHeTiH cebeln OoiMaraH >karjaiia maiaa 60o1aabl.



[lapirep-reHeTUKTIH KOHCY/IbTauMuACHI
Ka>|<eT

Erep »kymta keMTap HeMece aybIp HayKacTaHFaH Oajia Tyca;
- Erep orbachiHzia TYKBIM KaJlaraH MaToJIOTUSJIAp KaliTasaHa 6epce;
- Erep xybaityiap/ia kaH/IbI TYBICTBIK 60JICa;

« Erep JKyKTUIIKTI KOocmapjiaraH/ia olies1 »kachl 18-71eH ToMeH jKoHe 35-TeH 3Korapbl 0osica. by
JKar/lali/la aTa-aHACKIHBIH YKBIHBIC KACYITIaJIapbIHA MyTaITUAHBIH Maiia 601y MyMKIH/IIT
’KOFaphl, «KAJIBIIITHI» TeHHIH NaTOJOTUSJIBIK KaKKa aybICYbI 2KOFaPhI;

 Erep oiiesnze 6ipiHIIUTIK aMmeHOpest 0oJica, acipece eKIHIITUTIK KBIHBIC OeJITiiepi JaMbIMaca;

- Erep olienze OipiHmIisik 6eseysrik, 6acka Jia maToJOTHUAIBIK OeJiriiepMeH OipiKKeH
JIUCILJIACTUKAIBIK OesriyiepAin 00s1ybl (MbIcaIbI, 00MBI ajsaca, KaJaabipay (CyI0pOKHBIN)
CUHZIPOMBI)balikasica;

 Erep xybaitnappin 6ipeyi 3usH oHAIPICTIK OPBIH/IA KYMBIC iCTETeH KarAan/a;
- Jlopinepre >koHe KelbOip Taram/iapra ajjieprus 0oJFraH/a;

 Erep oiiesnzie OypbIH »KYKTUTIKTIH »KarbIMChI3 HOTHKeJIepi 0oJica: e3/iTiHEH TYCiK TacTay
(caMOTTPOM3BOJIBHBIN BBIKHU/IBIII), IXKETUIMENTIH HKYKTUTIK (Hepa3dBUBamIas 0epeMeHHOCTD),
oJIi TybLITy (MEPTBOPOXKEHHE).

 Erep kazipri »KyKTuIiri Ke3inje xejies THOEKIUAIbIK aypyMeH aybIpca HEMECE CO3bLIMJIBI AYPYbI
eplIIice, 1opi-IOPMEKTED, AJTKOT0JIb, HADKOTHUKTED KaObLyjlaca, peHTTeH TUAarHOCTHUKA KacaJica.

 Kagipri xkykriniriaze Y3U, ypbIk IaTOJIOTHAChIHAH OMOXUMUSIIBIK Mapkepiiep — A®IT (aypda-
deronpotenn); XI' (xoproH 161 TOHAAOTPONNH); HY (HEKOHBIOTMPOBAHHBIN 3CTPHOJ);
nHOEKIUAFa aHAIN3/IEP KOPCETKIMITEPIH/E aybITKYyJIap aHbIKTAaJICA.



Tya nmaiiga 00JFaH NATOJIOTUAJIAPABIH MEANKO-T€HETUKAJIBIK
NPOPUIAKTUKACHIHBIH KOMILIEKCIH 2 0aFrbITTA XKYprizyre 00Jaabl:

 'eHOTHIITIK OAarbIT - MyTaHTTHI TeHHiH OepiTyiH HeMece
ypIiakTap Ti30eriHjieri XpoOMOCOM/IbI MyTalIUAHbBIH OepuIyiH (ArHU
aTa-aHajaH Oajara) ajJJIbIH ajyra OarbITTa/IFaH Iapajap
KOMILIEKCI.

 bacTbel Makcarsl — aypy Oajia Tyy Typalibl €CKEpTY.

« OCHOBHBIM IIO/IXO/IOM B 3TOM HaIIpaBJEHUH SIBJISETCSI MEIUKO-
reHeTH4YeCcKoe KOHCYJIbTUPOBAHHUE ceMel, OTATOIIEHHbBIX
HACJIeICTBEHHBIMU O0JIE3HAMH C UCIIOJIB30BAHUEM METO/IOB
IIpeHaTaJbHOMN INaTHOCTUKH, II03BOJISAIONIUX IIPOU3BECTH
IpeINMILIaHTAlIUOHHBIN (Ha YPOBHE SAUIIEKIETKH U
CIIEpPMAaTO30U/ia) WM BHYTPUYTPOOHBIN OTOOP reHETUUECKHU
nedeKTHBIX IJIOZIOB U UX 3JIMMUHAIIUIO C TOCIEAYIOTINMU
pEKOMEHIalUSAMU OTPaHNUYeHUs JeTOPOKAEHUA HOCUTEIIIO
IIATOJIOTUYECKUX I'€HOB.



Tya naiga 00raH MaToJOrusAJIaAPAbIH MeTUKO-
FeHETUKAJIBIK NMPO(PUIAKTUKACHIHBIH KOMILIEKCIH 2
OarbITTA JKYprizyre 001aabl:

o @EeHOTUINTIK OArbIT — 3THOJIOTUSIJIBIK (PAKTOPHIH
»KOMMal, OHbIH KOP1HICTEPIHIH aybIPJIbIFbIH
TOMEH/AETETIH aypy/IblH KJIMHUKAJIBIK JaMYybIH aJIIbIH
aJIaThIH PaKTOpJIap.

 Ocbl OarbITTarbl COTTI SPEKETTEP 0J1 Kelbip aimacy
aypyJlapbIHbIH NAaTOTHEHTUKAJIBIK ITPOMUIaKTUKAIIBIK
eMIH Kypridy. MpIcaj peTiH/e HopeCTEIEP/IIH
KJIMHUKara JeHiHT1 CKpUHUHTIH (HeOHATaIb/bI
CKPUHMHT) QEeHUJIKETOHYPpUAFa, Tya nanaa 0ojras
TUIIOTHPEO3 KoHE aHbIKTaIraH Oasajapra
[IaTOr€HETUKAJIBIK €M JKYPIi3y



Jlopirep — reHeTUK KOHCYJIbTalUACKHI OipHeIlle Ke3eH IeP/leH

Typajibl:
BipiHlIi Ke3eH aypy AUarHO3bIH TaKThLIAYAAH TyPabl.

By1 reHeTHK el 0TOaChI MaTOJIOTUACKIMEH ailHAIbICATHIH
apHaWbl MAaMaHHBIH THIFbI3 KAPhIM-KAThIHACHIH TaJIaIl eTeIl
(akyiiep, meguaTp, HEBPOMIATOJIOT, T.0.), cebebi
ANATHOCTUKAHBIH COHFbl MOMEHTI KJIMHUKAJIBIK JHUAarHo3
O0JIBII TAOBLIA/IbI.




ExkiHIIi Ke3enjae Jiopirep — reHeTHKTIH MakcaThl — aypy Oasa

TYy KayIllH aHbIKTay. by Ke3enJie 4 Macesiesiep/l LIenly KePeK:

BipiHiri Macesie — MOHOT€eH/I1 OeplieTiH NaToJI0THs,
TyBbICTAP/IbIH 1IITIH/IE KaWTalaHybl OChI 0TOACHI/Ia aypPYAbIH
Oeplty TypiH aHbIKTayFa MyMKIH/IIK Tyajibl. Byl karaiiia aypy
6asia TyyZbIH TEOPUSJIBIK KAyIIiH aHbIKTAU/IbI.

ExiHNIl 2KaFraan — IoJUreH 1l OepisieTiH maToIoTus. Aypy
TybICKaH/Iap apachIH/ia KalTaJaHCca Aa TEOPUAJIBIK €CEIITITY
oA1CTEP] TUIMCI3, TYYy KayIll SMOUPUSIbIK MAJIIMETTED HETI31HE
AHBIKTAJIA/IbI.

YuriHur xKaraau — xybaiiiap ypnarblHa Oejiek Oip
»KarJansap/ia KauTajlaHaThIH XPOMOCOM/IBI aypyJiap.
TepTiHIII skargaM — MaTOJOTHUAIAPAbI CIOPATUSIIIBIK
»Kargauaapsel. by skarmaugap TybICKAaHAAPbIHAA, 63/IEPIH/IE
»KOK, JIeH1 cay aTa-aHachIHAH aypy Oasia TybLIy KarJalbl.




e YHIiHIII Ke3enae Iapirep — reHeTUK KOHCYJIbTaluA aJIbIIl OTKAH
»kybaiiylapaaH aypy O6asa Tyy KayHiHiH JIopesKeCiH IIbIFapblll, aTa-
aHara KaykeTTi HyckayJsiap bepei.

o Conrpl Ke3eHIHe — Jopirep — reHeTUKTIH aKbLI KEHEeCl —
OGapbIHIIIA AYPHIC KAPBII KATHIHACTHI TaJIaM €TEI].

- KerrereH »kyItap reHeTUKAJIbIK MaJIIMeTTEP/l KaObLIiayra JalbIiH
b6osmaiiibl. bapabirbl KOHCYJIbTaIUsIra O0ajia CyHricl KeJIeTiHIH JKoHe
KOHCYJIbTAHTTAH >»KaKChl KayaIrTapbl KYTe/Il.

- backa ga 3epTreyJsiep *Kyprisei:

* 1. 1-2 TPUMECTPJIEP/IIH CaphICYJIbl MApKeEPJIEPIH aHBIKTAyFa
OHMOXUMUSIJIBIK T€HETUKAJIBIK CKDUHUHT.

e 2. HHBA3UBTI IpeHaTaJIbll IMarHOCTHUKA (XOpUOH, IIalleHTa

O6uoncusichl, YPhIK KIHAITI KAaHBIHBIH aHAJIN31)

3. 7KbIHbIC XpOMAaTHHI aHAIN3]



KopbITbIHADI

= ber->kaK anMMarbIHBIH Tya I1akja OOJFaH IaTOJOTHSHBIH
aNJbIH ally YIIIH, OHBIH JIaMybIHA OCEp €TETIH CceOemIl
(bakTOpJIapbIH aHBIKTAY KaKeT. [laTOJIOTMSHBIH HEri3ri
ceOenTeplH OUIMEM, allibIH aly IIapajapblH KYpPrizy
MYMKIH emec. IlaTojJorusiHelH HeErisri  ceOenTepiH
AHBIKTAY YIIIIH MEIUKO — F'€HETUKAJIBIK KOHCYJIbTAIHUsIFa
Oapkln, KeHec ainFaH aypbic. CoHJa FaHa, TOJIBIK aJIAbIH
ajny 1Iapajgapbl Kypri3uieal. I'eHeTHkanblK (aKTOpMEH
KaTap, CBIPTKbI (aKTOpaaplblH oCEpP €Ty YaKbITHIH,
Mep3iMiH OuireH aypeic. CoHma faHa, TOJBIK IABIH aly
[mapajiapblH KYprize ajgamebl3.



KongaHbliFaH agebueTTtep:

- http://medicalplanet.su/genetica/224.html

e http://www.astana-roddom3.kz/index.php?opti
on=com content&view=article&id=121&Itemid
=144&lang=ru

e http://www.imm.kz/gen-cons.html




