
 

Словарь генетических 
терминов 

Информация для пациентов  
и членов их семей 



Словарь генетических терминов 
 
амниоцентез. ʀʩʩʣʝʜʦʚʘʥʠʝ, ʢʦʪʦʨʦʝ ʠʩʧʦʣʴʟʫʝʪʩʷ ʜʣʷ ʪʦʛʦ, 
ʯʪʦʙʳ ʧʦʣʫʯʠʪʴ ʦʙʨʘʟʝʮ ʜʣʷ ʘʥʘʣʠʟʘ генов ʠ хромосом 
ʥʝʨʦʞʜʝʥʥʦʛʦ ʨʝʙʝʥʢʘ. ʈʝʙʝʥʦʢ ʥʘʭʦʜʠʪʩʷ ʚ матке 
ʦʢʨʫʞʝʥʥʳʡ ʞʠʜʢʦʩʪʴʶ. ʕʪʘ ʞʠʜʢʦʩʪʴ ʩʦʜʝʨʞʠʪ ʥʝʙʦʣʴʰʦʝ 
ʢʦʣʠʯʝʩʪʚʦ клеток ʢʦʞʠ ʨʝʙʝʥʢʘ. ʅʝʙʦʣʴʰʦʝ ʢʦʣʠʯʝʩʪʚʦ 
ʞʠʜʢʦʩʪʠ ʦʪʙʠʨʘʝʪʩʷ ʪʦʥʢʦʡ ʠʛʣʦʡ ʯʝʨʝʟ ʙʨʶʰʥʫʶ ʩʪʝʥʢʫ 
ʤʘʪʝʨʠ (ʞʠʚʦʪ). ɾʠʜʢʦʩʪʴ ʦʪʧʨʘʚʣʷʶʪ ʚ ʣʘʙʦʨʘʪʦʨʠʶ ʜʣʷ 
ʠʩʩʣʝʜʦʚʘʥʠʷ. ɼʣʷ ʧʦʣʫʯʝʥʠʷ ʙʦʣʝʝ ʧʦʜʨʦʙʥʦʡ ʠʥʬʦʨʤʘʮʠʠ 
ʩʤ. ʙʨʦʰʶʨʫ Амниоцентез. 
 
аутосомно-доминантное генетическое состояние. ʕʪʦ 
ʪʘʢʠʝ ʩʦʩʪʦʷʥʠʷ, ʜʣʷ ʨʘʟʚʠʪʠʷ ʢʦʪʦʨʳʭ ʚ ʪʝʯʝʥʠʝ ʞʠʟʥʠ 
ʯʝʣʦʚʝʢʫ ʥʝʦʙʭʦʜʠʤʦ ʫʥʘʩʣʝʜʦʚʘʪʴ ʦʜʥʫ ʠʟʤʝʥʝʥʥʫʶ ʢʦʧʠʶ 
(мутацию) гена.  
 
аутосомно-рецессивное генетическое состояние. ʕʪʦ 
ʪʘʢʠʝ ʩʦʩʪʦʷʥʠʷ, ʜʣʷ ʨʘʟʚʠʪʠʷ ʢʦʪʦʨʳʭ ʯʝʣʦʚʝʢʫ ʥʝʦʙʭʦʜʠʤʦ 
ʫʥʘʩʣʝʜʦʚʘʪʴ ʜʚʝ ʠʟʤʝʥʝʥʥʳʝ ʢʦʧʠʠ (мутации) гена (ʧʦ 
ʦʜʥʦʡ ʦʪ ʢʘʞʜʦʛʦ ʠʟ ʨʦʜʠʪʝʣʝʡ). ʏʝʣʦʚʝʢ, ʠʤʝʶʱʠʡ ʪʦʣʴʢʦ 
ʦʜʥʫ ʢʦʧʠʶ ʠʟʤʝʥʝʥʥʦʛʦ гена, ʙʫʜʝʪ ʷʚʣʷʪʴʩʷ ʟʜʦʨʦʚʳʤ 
носителем. ɼʣʷ ʧʦʣʫʯʝʥʠʷ ʙʦʣʝʝ ʧʦʜʨʦʙʥʦʡ ʠʥʬʦʨʤʘʮʠʠ 
ʩʤ. ʙʨʦʰʶʨʫ Рецессивное наследование. 
 
аутосомный. ʀʤʝʶʱʠʡ ʦʪʥʦʰʝʥʠʝ ʢ ʘʫʪʦʩʦʤʘʤ. 

 
аутосомы. ʋ ʥʘʩ ʝʩʪʴ 23 ʧʘʨʳ хромосом. ʇʘʨʳ ʦʪ 1 ʜʦ 22 
ʥʘʟʳʚʘʶʪʩʷ ʘʫʪʦʩʦʤʘʤʠ ʠ ʚʳʛʣʷʜʷʪ ʦʜʠʥʘʢʦʚʦ ʫ ʤʫʞʯʠʥ ʠ 
ʞʝʥʱʠʥ. ʍʨʦʤʦʩʦʤʳ 23-ʡ ʧʘʨʳ ʫ ʤʫʞʯʠʥ ʠ ʞʝʥʱʠʥ 
ʦʪʣʠʯʘʶʪʩʷ, ʠ ʥʘʟʳʚʘʶʪʩʷ половыми хромосомами.    
 
Биопсия ворсин хориона, БВП.  ʇʨʦʮʝʜʫʨʘ, ʧʨʦʚʦʜʠʤʘʷ ʚʦ 
ʚʨʝʤʷ ʙʝʨʝʤʝʥʥʦʩʪʠ, ʜʣʷ ʟʘʙʦʨʘ ʢʣʝʪʦʢ ʜʣʷ ʧʨʦʚʝʜʝʥʠʷ 
ʠʩʩʣʝʜʦʚʘʥʠʷ ʛʝʥʦʚ ʠʣʠ хромосом ʨʝʙʝʥʢʘ ʥʘ 
ʦʧʨʝʜʝʣʝʥʥʳʝ ʥʘʩʣʝʜʩʪʚʝʥʥʳʝ ʩʦʩʪʦʷʥʠʷ. ʅʝʙʦʣʴʰʦʝ 
ʢʦʣʠʯʝʩʪʚʦ клеток ʙʝʨʝʪʩʷ ʠʟ ʨʘʟʚʠʚʘʶʱʝʡʩʷ плаценты ʠ 
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яйцеклетка. ʇʦʣʦʚʘʷ ʢʣʝʪʢʘ ʤʘʪʝʨʠ, ʢʦʪʦʨʘʷ ʧʦʩʣʫʞʠʪ 
ʦʩʥʦʚʦʡ ʜʣʷ ʩʦʟʜʘʥʠʷ ʧʝʨʚʦʡ клетки ʥʦʚʦʛʦ ʨʝʙʝʥʢʘ. 
Яйцеклетка ʩʦʜʝʨʞʠʪ 23 хромосомы;  ʧʦ ʦʜʥʦʡ ʠʟ ʢʘʞʜʦʡ 
ʧʘʨʳ, ʠʤʝʶʱʝʡʩʷ ʫ ʤʘʪʝʨʠ. Яйцеклетка ʩʣʠʚʘʝʪʩʷ ʩʦ 
сперматозоидом ʜʣʷ ʬʦʨʤʠʨʦʚʘʥʠʷ ʧʝʨʚʦʡ клетки ʨʝʙʝʥʢʘ.  
 
de novo .  ʉʦʯʝʪʘʥʠʝ ʠʟ ʣʘʪʠʥʩʢʦʛʦ ʷʟʳʢʘ, ʦʟʥʘʯʘʶʱʝʝ 
«ʟʘʥʦʚʦ». ʀʩʧʦʣʴʟʫʝʪʩʷ ʜʣʷ ʦʧʠʩʘʥʠʷ ʛʝʥʦʚ ʠʣʠ ʭʨʦʤʦʩʦʤ, 
ʢʦʪʦʨʳʝ ʷʚʣʷʶʪʩʷ ʚʥʦʚʴ ʦʙʨʘʟʦʚʘʚʰʠʤʠʩʷ ʪ.ʝ. ʦʙʘ ʨʦʜʠʪʝʣʷ 
ʵʪʦʛʦ ʯʝʣʦʚʝʢʘ ʠʤʝʶʪ ʥʦʨʤʘʣʴʥʳʝ гены ʠʣʠ хромосомы.  
 
XY. ʊʘʢ ʦʙʳʯʥʦ ʧʨʝʜʩʪʘʚʣʷʶʪ ʥʘʙʦʨ половых хромосом 
ʤʫʞʯʠʥʳ. ʆʙʳʯʥʦ ʫ ʤʫʞʯʠʥ ʦʜʥʘ Х-хромосома ʠ ʦʜʥʘ Y-
хромосома. ʄʫʞʯʠʥʳ ʥʘʩʣʝʜʫʶʪ Х-хромосому ʦʪ ʤʘʪʝʨʠ, ʘ  
Y-ʭʨʦʤʦʩʦʤʫ ï ʦʪ ʦʪʮʘ.  
 
Y-ʭʨʦʤʦʩʦʤʘ. ʆʜʥʘ ʠʟ половых хромосом. ʆʙʳʯʥʦ ʫ 
ʤʫʞʯʠʥ ʦʜʥʘ Y- ʭʨʦʤʦʩʦʤʘ ʠ ʦʜʥʘ Х-хромосома. ʋ 
ʞʝʥʱʠʥʳ ʦʙʳʯʥʦ ʜʚʝ Х-хромосомы. 
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ʦʪʧʨʘʚʣʷʝʪʩʷ ʚ ʣʘʙʦʨʘʪʦʨʠʶ ʜʣʷ ʠʩʩʣʝʜʦʚʘʥʠʷ. ɼʣʷ 
ʧʦʣʫʯʝʥʠʷ ʙʦʣʝʝ ʧʦʜʨʦʙʥʦʡ ʠʥʬʦʨʤʘʮʠʠ ʩʤ. ʙʨʦʰʶʨʫ 
Биопсия ворсин хориона. 
 
влагалище. ʆʨʛʘʥ, ʩʦʝʜʠʥʷʶʱʠʡ матку ʩ ʚʥʝʰʥʝʡ ʩʨʝʜʦʡ, 
ʨʦʜʦʚʦʡ ʢʘʥʘʣ.    
 
ген. ʀʥʬʦʨʤʘʮʠʷ, ʥʝʦʙʭʦʜʠʤʘʷ ʦʨʛʘʥʠʟʤʫ ʜʣʷ 
ʞʠʟʥʝʜʝʷʪʝʣʴʥʦʩʪʠ, ʭʨʘʥʷʱʘʷʩʷ ʚ ʭʠʤʠʯʝʩʢʦʡ ʬʦʨʤʝ (ДНК) 
ʥʘ хромосомах. 
 
генетический. ɺʳʟʚʘʥʥʳʡ генами, ʠʤʝʶʱʠʡ ʦʪʥʦʰʝʥʠʝ ʢ 
генам. 
 
генетическое исследование. 
ʀʩʩʣʝʜʦʚʘʥʠʝ, ʢʦʪʦʨʦʝ ʤʦʞʝʪ ʧʦʤʦʯʴ 
ʫʩʪʘʥʦʚʠʪʴ, ʠʤʝʶʪʩʷ ʣʠ ʠʟʤʝʥʝʥʠʷ ʚ 
ʦʪʜʝʣʴʥʳʭ генах ʠʣʠ хромосомах. ɼʣʷ 
ʧʦʣʫʯʝʥʠʷ ʙʦʣʝʝ ʧʦʜʨʦʙʥʦʡ ʠʥʬʦʨʤʘʮʠʠ 
ʩʤ. ʙʨʦʰʶʨʫ Что такое генетическое 
исследование? 
 
генетическое состояние. ʉʦʩʪʦʷʥʠʝ ʠʣʠ 
ʟʘʙʦʣʝʚʘʥʠʝ, ʚʳʟʚʘʥʥʦʝ ʥʘʨʫʰʝʥʠʷʤʠ ʚ генах ʠʣʠ 
хромосомах. 
 
Делеция. ʇʦʪʝʨʷ ʯʘʩʪʠ ʛʝʥʝʪʠʯʝʩʢʦʛʦ ʤʘʪʝʨʠʘʣʘ; ʵʪʦʪ 
ʪʝʨʤʠʥ ʤʦʞʥʦ ʠʩʧʦʣʴʟʦʚʘʪʴ ʜʣʷ ʦʙʦʟʥʘʯʝʥʠʷ ʧʦʪʝʨʠ ʯʘʩʪʠ 
ʢʘʢ гена, ʪʘʢ ʠ хромосомы. ɼʣʷ ʧʦʣʫʯʝʥʠʷ ʙʦʣʝʝ ʧʦʜʨʦʙʥʦʡ 
ʠʥʬʦʨʤʘʮʠʠ ʩʤ. ʙʨʦʰʶʨʫ Хромосомные изменения.  
 
ДНК. ʍʠʤʠʯʝʩʢʘʷ ʩʫʙʩʪʘʥʮʠʷ, ʠʟ ʢʦʪʦʨʦʡ ʩʦʩʪʦʷʪ ʛʝʥʳ, ʠ 
ʢʦʪʦʨʘʷ ʩʦʜʝʨʞʠʪ ʠʥʬʦʨʤʘʮʠʶ, ʥʝʦʙʭʦʜʠʤʫʶ ʦʨʛʘʥʠʟʤʫ ʜʣʷ 
ʞʠʟʥʝʜʝʷʪʝʣʴʥʦʩʪʠ. 
 
дупликация. ɸʥʦʤʘʣʴʥʦʝ ʧʦʚʪʦʨʝʥʠʝ ʧʦʩʣʝʜʦʚʘʪʝʣʴʥʦʩʪʠ 
ʛʝʥʝʪʠʯʝʩʢʦʛʦ ʤʘʪʝʨʠʘʣʘ ʚ гене ʠʣʠ хромосоме. ɼʣʷ 
ʧʦʣʫʯʝʥʠʷ ʙʦʣʝʝ ʧʦʜʨʦʙʥʦʡ ʠʥʬʦʨʤʘʮʠʠ ʩʤ. ʙʨʦʰʶʨʫ 
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Хромосомные изменения. 
 
Измерение толщины воротникового пространства. 
Ультразвуковое исследование ʟʘʜʥʝʡ ʯʘʩʪʠ ʦʙʣʘʩʪʠ ʰʝʠ 
ʧʣʦʜʘ, ʢʦʪʦʨʦʝ ʟʘʧʦʣʥʝʥʦ ʞʠʜʢʦʩʪʴʶ  ʥʘ ʨʘʥʥʝʡ ʩʪʘʜʠʠ 
ʙʝʨʝʤʝʥʥʦʩʪʠ. ɽʩʣʠ ʫ ʨʝʙʝʥʢʘ ʝʩʪʴ ʚʨʦʞʜʝʥʥʦʝ ʟʘʙʦʣʝʚʘʥʠʝ 
(ʥʘʧʨʠʤʝʨ, ʩʠʥʜʨʦʤ ɼʘʫʥʘ),  ʨʘʟʤʝʨ ʚʦʨʦʪʥʠʢʦʚʦʛʦ 
ʧʨʦʩʪʨʘʥʩʪʚʘ ʤʦʞʝʪ ʙʳʪʴ ʠʟʤʝʥʝʥ. 
 
инверсия. ʀʟʤʝʥʝʥʠʝ ʧʦʩʣʝʜʦʚʘʪʝʣʴʥʦʩʪʠ генов ʚ 
ʦʪʜʝʣʴʥʦʡ хромосоме. ɼʣʷ ʧʦʣʫʯʝʥʠʷ ʙʦʣʝʝ ʧʦʜʨʦʙʥʦʡ 
ʠʥʬʦʨʤʘʮʠʠ ʩʤ. ʙʨʦʰʶʨʫ Хромосомные изменения. 
 
инсерция. ɺʩʪʘʚʢʘ ʜʦʧʦʣʥʠʪʝʣʴʥʦʛʦ ʛʝʥʝʪʠʯʝʩʢʦʛʦ 
ʤʘʪʝʨʠʘʣʘ ʚ ген ʠʣʠ хромосому. ɼʣʷ ʧʦʣʫʯʝʥʠʷ ʙʦʣʝʝ 
ʧʦʜʨʦʙʥʦʡ ʠʥʬʦʨʤʘʮʠʠ ʩʤ. ʙʨʦʰʶʨʫ Хромосомные 
изменения. 
 
кариотип. ʆʧʠʩʘʥʠʝ ʩʪʨʫʢʪʫʨʳ хромосом ʠʥʜʠʚʠʜʫʫʤʘ, 
ʚʢʣʶʯʘʶʱʝʝ ʯʠʩʣʦ ʭʨʦʤʦʩʦʤ, ʥʘʙʦʨ ʧʦʣʦʚʳʭ ʭʨʦʤʦʩʦʤ (XX 
ʠʣʠ XY) ʠ ʣʶʙʳʝ ʦʪʢʣʦʥʝʥʠʷ ʦʪ ʥʦʨʤʘʣʴʥʦʛʦ ʥʘʙʦʨʘ.  
 
Клетка.  ʏʝʣʦʚʝʯʝʩʢʦʝ ʪʝʣʦ ʩʦʩʪʦʠʪ ʠʟ ʤʠʣʣʠʦʥʦʚ ʢʣʝʪʦʢ, 
ʢʦʪʦʨʳʝ ʩʣʫʞʘʪ «ʩʪʨʦʠʪʝʣʴʥʳʤʠ ʙʣʦʢʘʤʠ». ʂʣʝʪʢʠ ʚ ʨʘʟʥʳʭ 
ʤʝʩʪʘʭ ʪʝʣʘ ʯʝʣʦʚʝʢʘ ʧʦ-ʨʘʟʥʦʤʫ ʚʳʛʣʷʜʷʪ ʠ ʚʳʧʦʣʥʷʶʪ 
ʨʘʟʣʠʯʥʳʝ ʬʫʥʢʮʠʠ. ʂʘʞʜʘʷ ʢʣʝʪʢʘ (ʟʘ ʠʩʢʣʶʯʝʥʠʝʤ 
ʷʡʮʝʢʣʝʪʦʢ ʫ ʞʝʥʱʠʥ ʠ ʩʧʝʨʤʘʪʦʟʠʦʜʦʚ ʫ ʤʫʞʯʠʥ) ʩʦʜʝʨʞʠʪ 
ʧʦ ʜʚʝ ʢʦʧʠʠ ʢʘʞʜʦʛʦ ʛʝʥʘ. 
 
кольцевая хромосома. ʊʝʨʤʠʥ, ʠʩʧʦʣʴʟʫʝʤʳʡ, ʢʦʛʜʘ ʢʦʥʮʳ 
хромосомы ʩʦʝʜʠʥʷʶʪʩʷ ʜʨʫʛ ʩ ʜʨʫʛʦʤ ʠ ʦʙʨʘʟʫʶʪ ʢʦʣʴʮʦ. 
ɼʣʷ ʧʦʣʫʯʝʥʠʷ ʙʦʣʝʝ ʧʦʜʨʦʙʥʦʡ ʠʥʬʦʨʤʘʮʠʠ ʩʤ. ʙʨʦʰʶʨʫ 
Хромосомные транслокации. 
 
Мазок. ʀʩʩʣʝʜʦʚʘʥʠʝ, ʨʝʢʦʤʝʥʜʫʝʤʦʝ ʚʩʝʤ ʞʝʥʱʠʥʘʤ,  ʜʣʷ 
ʚʳʷʚʣʝʥʠʷ ʘʥʦʤʘʣʴʥʳʭ  клеток ʚ ʦʙʣʘʩʪʠ ʰʝʡʢʠ ʤʘʪʢʠ. 
 
матка. ʏʘʩʪʴ ʪʝʣʘ ʞʝʥʱʠʥʳ, ʚ ʢʦʪʦʨʦʡ ʚʦ ʚʨʝʤʷ 
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ʨʘʩʧʦʣʦʞʝʥʥʦʤ ʥʘ ʍ-хромосоме. Х-сцепленные состояния 
ʚʢʣʶʯʘʶʪ ʛʝʤʦʬʠʣʠʶ, ʤʳʰʝʯʥʫʶ ʜʠʩʪʨʦʬʠʶ ɼʶʰʝʥʥʘ, 
ʩʠʜʨʦʤ ʣʦʤʢʦʡ ʍ-ʭʨʦʤʦʩʦʤʳ. ɼʣʷ ʧʦʣʫʯʝʥʠʷ ʙʦʣʝʝ 
ʧʦʜʨʦʙʥʦʡ ʠʥʬʦʨʤʘʮʠʠ ʩʤ. ʙʨʦʰʶʨʫ Х-сцепленное 
наследование.  
 
ХХ. ʊʘʢ ʦʙʳʯʥʦ ʧʨʝʜʩʪʘʚʣʷʶʪ ʥʘʙʦʨ половых хромосом 
ʞʝʥʱʠʥʳ. ʆʙʳʯʥʦ ʫ ʞʝʥʱʠʥʳ ʜʚʝ Х-хромосомы. ʂʘʞʜʘʷ ʠʟ 
Х-хромосом ʥʘʩʣʝʜʫʝʪʩʷ ʦʪ ʦʜʥʦʛʦ ʠʟ ʨʦʜʠʪʝʣʝʡ. 
Х-хромосома. ʆʜʥʘ ʠʟ ʧʦʣʦʚʳʭ хромосом. ʋ ʞʝʥʱʠʥ 
ʦʙʳʯʥʦ ʜʚʝ ʍ-хромосомы. ʋ ʤʫʞʯʠʥ ʦʙʳʯʥʦ ʦʜʥʘ Х-
хромосома ʠ ʦʜʥʘ Y-ʭʨʦʤʦʩʦʤʘ.  
 
эмбрион. ʈʘʥʥʷʷ ʩʪʘʜʠʷ ʨʘʟʚʠʪʠʷ ʯʝʣʦʚʝʢʘ. ʕʤʙʨʠʦʥ 
ʨʘʟʚʠʚʘʝʪʩʷ ʠʟ ʧʝʨʚʦʡ клетки ʥʘ ʩʘʤʳʭ ʨʘʥʥʠʭ ʩʪʘʜʠʷʭ 
ʙʝʨʝʤʝʥʥʦʩʪʠ. ʆʥ ʚʦʟʥʠʢʘʝʪ ʧʦʩʣʝ ʦʧʣʦʜʦʪʚʦʨʝʥʠʷ 
яйцеклетки сперматозоидом. ʆʥ ʝʱʝ ʥʝ ʚʳʛʣʷʜʠʪ ʢʘʢ 
ʨʝʙʝʥʦʢ, ʥʦ ʩʦʩʪʦʠʪ ʠʟ ʢʣʝʪʦʢ, ʠʟ ʢʦʪʦʨʳʭ ʨʘʟʦʚʴʸʪʩʷ 
ʨʝʙʝʥʦʢ. 
 
Яичник/яичники. ʆʨʛʘʥʳ ʚ ʪʝʣʝ ʞʝʥʱʠʥʳ, ʧʨʦʜʫʮʠʨʫʶʱʠʝ 
яйцеклетки. 
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ʧʦʢʘʟʳʚʘʶʱʝʝ, ʢʘʢʠʤʠ ʫʟʘʤʠ ʨʦʜʩʪʚʘ ʦʥʠ ʩʚʷʟʘʥʳ ʩ ɺʘʤʠ ʠ 
ʤʝʞʜʫ ʩʦʙʦʡ.  
 
состояние, сцепленное с полом. ʉʤ. Х-сцепленное 
ʩʦʩʪʦʷʥʠʝ. 
 
сперматозоид. ʇʦʣʦʚʘʷ ʢʣʝʪʢʘ ʦʪʮʘ, ʦʪʮʦʚʩʢʠʡ ʚʢʣʘʜ ʚ 
ʦʙʨʘʟʦʚʘʥʠʝ клетки, ʠʟ ʢʦʪʦʨʦʡ ʨʘʟʦʚʴʝʪʩʷ ʥʦʚʳʡ ʨʝʙʝʥʦʢ. 
ʂʘʞʜʳʡ ʩʧʝʨʤʘʪʦʟʦʠʜ ʩʦʜʝʨʞʠʪ 23 ʭʨʦʤʦʩʦʤʳ, ʧʦ ʦʜʥʦʡ ʠʟ 
ʢʘʞʜʦʡ ʧʘʨʳ ʭʨʦʤʦʩʦʤ ʦʪʮʘ. ʉʧʝʨʤʘʪʦʟʦʠʜ ʩʣʠʚʘʝʪʩʷ ʩ 
яйцеклеткой ʜʣʷ ʩʦʟʜʘʥʠʷ ʧʝʨʚʦʡ клетки, ʠʟ ʢʦʪʦʨʦʡ 
ʨʘʟʚʠʚʘʝʪʩʷ ʙʫʜʫʱʠʡ ʨʝʙʝʥʦʢ.   
 
Транслокация. ʇʝʨʝʩʪʨʦʡʢʘ хромосомного ʤʘʪʝʨʠʘʣʘ. 
ɺʦʟʥʠʢʘʝʪ, ʢʦʛʜʘ ʬʨʘʛʤʝʥʪ хромосомы ʦʪʨʳʚʘʝʪʩʷ ʠ 
ʧʨʠʢʨʝʧʣʷʝʪʩʷ ʚ ʜʨʫʛʦʝ ʤʝʩʪʦ. ɼʣʷ ʧʦʣʫʯʝʥʠʷ ʙʦʣʝʝ 
ʧʦʜʨʦʙʥʦʡ ʠʥʬʦʨʤʘʮʠʠ ʩʤ. ʙʨʦʰʶʨʫ Хромосомные 
транслокации.  
 
ультразвуковое исследование. ɹʝʟʙʦʣʝʟʥʝʥʥʦʝ 
ʠʩʩʣʝʜʦʚʘʥʠʝ, ʧʨʠ ʢʦʪʦʨʦʤ ʟʚʫʢʦʚʳʝ ʚʦʣʥʳ ʠʩʧʦʣʴʟʫʶʪʩʷ 
ʜʣʷ ʩʦʟʜʘʥʠʷ ʠʟʦʙʨʘʞʝʥʠʷ ʨʝʙʝʥʢʘ, ʨʘʩʪʫʱʝʛʦ ʚʦ ʚʨʝʤʷ 
ʙʝʨʝʤʝʥʥʦʩʪʠ ʤʘʪʝʨʠ. ʆʥʦ ʤʦʞʝʪ ʧʨʦʚʦʜʠʪʴʩʷ ʧʫʪʝʤ 
ʧʝʨʝʤʝʱʝʥʠʷ ʛʦʣʦʚʢʠ ʩʢʘʥʝʨʘ  ʧʦ ʧʦʚʝʨʭʥʦʩʪʠ брюшной 
стенки (ʞʠʚʦʪʘ) ʠʣʠ ʚʥʫʪʨʠ ʚʣʘʛʘʣʠʱʘ.   
 
унаследованное состояние. ʉʦʩʪʦʷʥʠʝ, ʢʦʪʦʨʦʝ 
ʥʘʩʣʝʜʫʝʪʩʷ (ʧʝʨʝʜʘʝʪʩʷ ʯʣʝʥʘʤ ʩʝʤʴʠ ʯʝʨʝʟ ʧʦʢʦʣʝʥʠʷ). 
 
Хромосомы. ʅʠʪʝʚʠʜʥʳʝ ʩʪʨʫʢʪʫʨʳ, ʨʘʟʣʠʯʠʤʳʝ ʧʦʜ 
ʤʠʢʨʦʩʢʦʧʦʤ, ʢʦʪʦʨʳʝ ʩʦʜʝʨʞʘʪ гены. ʂʘʢ ʧʨʘʚʠʣʦ, ʫ 
ʯʝʣʦʚʝʢʘ 46 ʭʨʦʤʦʩʦʤ. ʆʜʠʥ ʢʦʤʧʣʝʢʪ ʠʟ 23 ʭʨʦʤʦʩʦʤ ʤʳ 
ʥʘʩʣʝʜʫʝʤ ʦʪ ʤʘʪʝʨʠ, ʚʪʦʨʦʡ ʢʦʤʧʣʝʢʪ ʠʟ 23 ʭʨʦʤʦʩʦʤ - ʦʪ 
ʦʪʮʘ.  
 
Х-сцепленное состояние. ɻʝʥʝʪʠʯʝʩʢʦʝ ʩʦʩʪʦʷʥʠʝ, 
ʚʦʟʥʠʢʘʶʱʝʝ ʚ ʨʝʟʫʣʴʪʘʪʝ мутации (ʠʟʤʝʥʝʥʠʷ) ʚ гене, 
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ʙʝʨʝʤʝʥʥʦʩʪʠ ʨʘʩʪʝʪ ʨʝʙʝʥʦʢ. 
 
медико-генетическое консультирование. ʀʥʬʦʨʤʘʮʠʦʥʥʘʷ 
ʠ ʤʝʜʠʮʠʥʩʢʘʷ ʧʦʤʦʱʴ ʣʶʜʷʤ, ʦʙʝʩʧʦʢʦʝʥʥʳʤ ʥʘʣʠʯʠʝʤ ʚ 
ʩʝʤʴʝ ʩʦʩʪʦʷʥʠʷ, ʚʦʟʤʦʞʥʦ, ʠʤʝʶʱʝʛʦ ʥʘʩʣʝʜʩʪʚʝʥʥʫʶ 
ʧʨʠʨʦʜʫ.   

 

мутация. ʀʟʤʝʥʝʥʠʝ ʚ гене. ʀʥʦʛʜʘ ʠʟʤʝʥʝʥʠʝ 
ʧʦʩʣʝʜʦʚʘʪʝʣʴʥʦʩʪʠ гена ʧʨʠʚʦʜʠʪ ʢ ʪʦʤʫ, ʯʪʦ ʥʘʨʫʰʘʝʪʩʷ 
ʩʦʜʝʨʞʘʱʘʷʩʷ ʚ ʥʸʤ ʠʥʬʦʨʤʘʮʠʷ, ʠ ʦʥ ʥʝ ʤʦʞʝʪ ʨʘʙʦʪʘʪʴ 
ʧʨʘʚʠʣʴʥʦ. ʕʪʦ ʤʦʞʝʪ ʧʨʠʚʝʩʪʠ ʢ ʨʘʟʚʠʪʠʶ генетического 
состояния. 
 
невынашивание. ʇʨʝʞʜʝʚʨʝʤʝʥʥʦʝ ʧʨʝʢʨʘʱʝʥʠʝ 
ʙʝʨʝʤʝʥʥʦʩʪʠ, ʥʘʩʪʫʧʠʚʰʝʝ ʜʦ ʪʦʛʦ ʤʦʤʝʥʪʘ, ʢʦʛʜʘ ʨʝʙʝʥʦʢ 
ʩʧʦʩʦʙʝʥ ʚʳʞʠʪʴ ʚʥʝ матки.  
 
негативный результат. ʈʝʟʫʣʴʪʘʪ ʪʝʩʪʘ, ʢʦʪʦʨʳʡ 
ʧʦʢʘʟʳʚʘʝʪ, ʯʪʦ  ʦʙʩʣʝʜʦʚʘʥʥʳʡ ʯʝʣʦʚʝʢ ʥʝ ʠʤʝʝʪ ʠʟʤʝʥʝʥʠʷ 
(мутации) ʚ гене. 
 
несбалансированная транслокация. Транслокация, ʧʨʠ 
ʢʦʪʦʨʦʡ хромосомная ʧʝʨʝʩʪʨʦʡʢʘ ʧʨʠʚʦʜʠʪ ʢ ʧʨʠʦʙʨʝʪʝʥʠʶ 
ʠʣʠ ʫʪʨʘʪʝ ʥʝʢʦʪʦʨʦʛʦ ʢʦʣʠʯʝʩʪʚʘ хромосомного ʤʘʪʝʨʠʘʣʘ, 
ʣʠʙʦ ʦʜʥʦʚʨʝʤʝʥʥʦ ʢ ʧʨʠʦʙʨʝʪʝʥʠʶ ʜʦʧʦʣʥʠʪʝʣʴʥʦʛʦ ʠ 
ʫʪʨʘʪʝ ʯʘʩʪʠ ʠʩʭʦʜʥʦʛʦ ʤʘʪʝʨʠʘʣʘ. ʄʦʞʝʪ ʚʦʟʥʠʢʘʪʴ ʫ 
ʨʝʙʝʥʢʘ, ʨʦʜʠʪʝʣʴ ʢʦʪʦʨʦʛʦ 
ʷʚʣʷʝʪʩʷ ʥʦʩʠʪʝʣʝʤ 
сбалансированной транслокации. 
ɼʣʷ ʧʦʣʫʯʝʥʠʷ ʙʦʣʝʝ ʧʦʜʨʦʙʥʦʡ 
ʠʥʬʦʨʤʘʮʠʠ ʩʤ. ʙʨʦʰʶʨʫ 
Хромосомные транслокации. 
 
носитель (хромосомной 
перестройки). ʏʝʣʦʚʝʢ, ʫ ʢʦʪʦʨʦʛʦ 
ʝʩʪʴ ʩʙʘʣʘʥʩʠʨʦʚʘʥʥʘʷ 
ʪранслокация, ʧʨʠ ʢʦʪʦʨʦʡ 
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ʢʦʣʠʯʝʩʪʚʦ ʭʨʦʤʦʩʦʤʥʦʛʦ ʤʘʪʝʨʠʘʣʘ ʥʝ ʫʤʝʥʴʰʝʥʦ, ʠ ʥʝ 
ʫʚʝʣʠʯʝʥʦ, ʯʪʦ ʦʙʳʯʥʦ ʥʝ ʚʳʟʳʚʘʝʪ ʥʘʨʫʰʝʥʠʡ ʟʜʦʨʦʚʴʷ.  
 
носитель. ʏʝʣʦʚʝʢ, ʢʦʪʦʨʳʡ ʦʙʳʯʥʦ ʥʝ ʩʪʨʘʜʘʝʪ 
ʟʘʙʦʣʝʚʘʥʠʝʤ (ʚ ʥʘʩʪʦʷʱʝʝ ʚʨʝʤʷ), ʥʦ ʷʚʣʷʝʪʩʷ ʥʦʩʠʪʝʣʝʤ 
ʦʜʥʦʡ ʠʟʤʝʥʝʥʥʦʡ ʢʦʧʠʠ гена. ɺ   ʩʣʫʯʘʝ ʨʝʮʝʩʩʠʚʥʦʛʦ 
ʟʘʙʦʣʝʚʘʥʠʷ, ʥʦʩʠʪʝʣʴ ʦʙʳʯʥʦ ʟʜʦʨʦʚ; ʚ ʩʣʫʯʘʝ 
ʜʦʤʠʥʘʥʪʥʦʛʦ ʟʘʙʦʣʝʚʘʥʠʷ, ʯʝʣʦʚʝʢ ʤʦʞʝʪ ʟʘʙʦʣʝʪʴ ʧʦʟʜʥʝʝ. 
  
Оплодотворение. ʉʣʠʷʥʠʝ ʷʡʮʝʢʣʝʪʢʠ ʠ ʩʧʝʨʤʘʪʦʟʦʠʜʘ ʜʣʷ 
ʩʦʟʜʘʥʠʷ ʧʝʨʚʦʡ клетки ʨʝʙʝʥʢʘ. 
 
плацента. ʆʨʛʘʥ, ʧʨʠʣʝʞʘʱʠʡ ʢ  ʚʥʫʪʨʝʥʥʝʡ ʩʪʝʥʢe матки 
ʙʝʨʝʤʝʥʥʦʡ ʞʝʥʱʠʥʳ. ʈʝʙʝʥʦʢ ʧʦʣʫʯʘʝʪ ʯʝʨʝʟ ʧʣʘʮʝʥʪʫ 
ʧʠʪʘʪʝʣʴʥʳʝ ʚʝʱʝʩʪʚʘ. ʇʣʘʮʝʥʪʘ ʨʘʩʪʝʪ ʠʟ ʦʧʣʦʜʦʪʚʦʨʝʥʥʦʡ 
ʷʡʮʝʢʣʝʪʢʠ, ʧʦʵʪʦʤʫ ʦʥʘ ʦʙʳʯʥʦ ʩʦʜʝʨʞʠʪ ʛʝʥʳ ʨʝʙʝʥʢʘ.  

 
плод. ʊʘʢ ʥʘʟʳʚʘʝʪʩʷ ʤʣʘʜʝʥʝʮ ʚ ʧʝʨʠʦʜ ʦʪ ʢʦʥʮʘ 
ʵʤʙʨʠʦʥʘʣʴʥʦʛʦ ʧʝʨʠʦʜʘ ʜʦ ʥʦʚʦʨʦʞʜʝʥʥʦʩʪʠ, ʪ.ʝ. ʩ 9 ʥʝʜʝʣʠ 
ʧʦʩʣʝ ʦʧʣʦʜʦʪʚʦʨʝʥʠʷ ʜʦ ʨʦʞʜʝʥʠʷ.  
 
позитивный результат. ʈʝʟʫʣʴʪʘʪ ʪʝʩʪʘ, ʢʦʪʦʨʳʡ 
ʧʦʢʘʟʳʚʘʝʪ, ʯʪʦ ʫ ʦʙʩʣʝʜʦʚʘʥʥʦʛʦ ʯʝʣʦʚʝʢʘ ʚʳʷʚʣʝʥʦ 
ʠʟʤʝʥʝʥʠʝ (мутация) ʚ гене.  
 
половые хромосомы. ʍ-хромосома ʠ Yïхромосома. ʅʘʙʦʨ 
ʧʦʣʦʚʳʭ ʭʨʦʤʦʩʦʤ ʦʧʨʝʜʝʣʷʝʪ, ʷʚʣʷʝʪʩʷ ʣʠ ʠʥʜʠʚʠʜ 
ʤʫʞʯʠʥʦʡ ʠʣʠ ʞʝʥʱʠʥʦʡ. ʋ ʞʝʥʱʠʥ - ʜʚʝ ʍ-хромосомы, ʫ 
ʤʫʞʯʠʥ ï ʦʜʥʘ Х-хромосома ʠ ʦʜʥʘ Y-хромосома. 
 
предиктивное тестирование. Генетическое исследование, 
ʥʘʧʨʘʚʣʝʥʥʦʝ ʥʘ ʚʳʷʚʣʝʥʠʝ ʩʦʩʪʦʷʥʠʷ, ʢʦʪʦʨʦʝ ʤʦʞʝʪ 
ʨʘʟʚʠʪʴʩʷ ʠʣʠ ʨʘʟʦʚʴʝʪʩʷ ʚ ʪʝʯʝʥʠʝ ʞʠʟʥʠ. ʂʦʛʜʘ 
ʛʝʥʝʪʠʯʝʩʢʦʝ ʠʩʩʣʝʜʦʚʘʥʠʝ ʥʘʧʨʘʚʣʝʥʦ ʥʘ ʚʳʷʚʣʝʥʠʝ 
ʩʦʩʪʦʷʥʠʷ, ʢʦʪʦʨʦʝ ʧʦʯʪʠ ʥʝʠʟʙʝʞʥʦ ʨʘʟʦʚʴʝʪʩʷ ʚ ʙʫʜʫʱʝʤ, 
ʪʘʢʦʝ ʠʩʩʣʝʜʦʚʘʥʠʝ ʠʥʦʛʜʘ ʥʘʟʳʚʘʶʪ 
пресимптоматическим. 
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пренатальная диагностика. ʀʩʩʣʝʜʦʚʘʥʠʝ, ʧʨʦʚʦʜʠʤʦʝ ʚʦ 
ʚʨʝʤʷ ʙʝʨʝʤʝʥʥʦʩʪʠ, ʥʘ ʥʘʣʠʯʠʝ ʠʣʠ ʦʪʩʫʪʩʪʚʠʝ 
генетического состояния ʫ ʨʝʙʝʥʢʘ. 
 
пресимптоматическое исследование. ʉʤ. Предиктивное 
исследование. 
 
реципрокная транслокация. ʈʝʮʠʧʨʦʢʥʘʷ транслокация 
ʚʦʟʥʠʢʘʝʪ, ʢʦʛʜʘ ʜʚʘ ʬʨʘʛʤʝʥʪʘ ʦʪʨʳʚʘʶʪʩʷ ʦʪ ʜʚʫʭ ʨʘʟʥʳʭ 
хромосом ʠ ʤʝʥʷʶʪʩʷ ʤʝʩʪʘʤʠ. ɼʣʷ ʧʦʣʫʯʝʥʠʷ ʙʦʣʝʝ 
ʧʦʜʨʦʙʥʦʡ ʠʥʬʦʨʤʘʮʠʠ ʩʤ. ʙʨʦʰʶʨʫ Хромосомные 
транслокации. 
 
Робертсоновская транслокация. ʈʦʙʝʨʪʩʦʥʦʚʩʢʘʷ 
транслокация ʚʦʟʥʠʢʘʝʪ, ʢʦʛʜʘ ʦʜʥʘ ʭʨʦʤʦʩʦʤʘ ʦʢʘʟʳʚʘʝʪʩʷ 
ʧʨʠʢʨʝʧʣʝʥʥʦʡ ʢ ʜʨʫʛʦʡ. ɼʣʷ ʧʦʣʫʯʝʥʠʷ ʙʦʣʝʝ ʧʦʜʨʦʙʥʦʡ 
ʠʥʬʦʨʤʘʮʠʠ ʩʤ. ʙʨʦʰʶʨʫ Хромосомные транслокации. 
 
сбалансированная транслокация. Транслокация 
(ʭʨʦʤʦʩʦʤʥʘʷ ʧʝʨʝʩʪʨʦʡʢʘ), ʧʨʠ ʢʦʪʦʨʦʡ ʢʦʣʠʯʝʩʪʚʦ 
хромосомного ʤʘʪʝʨʠʘʣʘ ʥʝ ʫʤʝʥʴʰʝʥʦ ʠ ʥʝ ʫʚʝʣʠʯʝʥʦ, ʥʦ 
ʦʥ ʧʝʨʝʤʝʱʝʥ. ʏʝʣʦʚʝʢ ʩʦ ʩʙʘʣʘʥʩʠʨʦʚʘʥʥʦʡ 
транслокацией ʦʙʳʯʥʦ ʥʝ ʩʪʨʘʜʘʝʪ ʦʪ ʵʪʦʛʦ. ɼʣʷ ʧʦʣʫʯʝʥʠʷ 
ʙʦʣʝʝ ʧʦʜʨʦʙʥʦʡ ʠʥʠʬʦʨʤʘʮʠʠ ʩʤ. ʙʨʦʰʶʨʫ Транслокации. 
 
Семейное древо. ɼʠʘʛʨʘʤʤʘ, ʠʟʦʙʨʘʞʘʶʱʘʷ ʯʣʝʥʦʚ ɺʘʰʝʡ 
ʩʝʤʴʠ, ʫ ʢʦʪʦʨʳʭ ʠʤʝʝʪʩʷ ʠʣʠ ʥʝʪ ʛʝʥʝʪʠʯʝʩʢʦʝ ʩʦʩʪʦʷʥʠʝ, ʠ 
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