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HEWPOTEHETUKA (Bif Helpo... i reHeTnKa) — HayKa, LU0 BUBYAE PONib FEHETUUYHMX (haKTOPiB
(inausiayanbHUx a6o BugocneundiuHux BapiaLin HyKNeoTUAHOI NOCNiAOBHOCTI Ta
enireHeTUYHMX 3MiH reHOMY MeBHOro OpraHiamy) y po3BUTKY Ta OYHKLLIOHYBAHHI HEPBOBOT
CUCTEMU B HOPMI Ta NPM Pi3HUX MATONMOTIYHMX CTaHax. H. — BIAHOCHO Monoja Hayka, Lo
YyTBOPWACS Ha NePeTUHI reHeTukun, Herpobionorii Ta 6ionorii po3BUTKY. Y KOHTEKCTI H.
AOCNIAKYIOTb HEPBOBI 3aXBOPOBAHHSA, 0CO6NMBOCTI MOBEAiIHKM, peakKLito Ha CTpec,
XapaKTepPUCTUKN 0COBUCTOCTI, IHTENEKT, 34aTHICTb A0 HABY. | Nam’ATb. MiArpyHTAM Ans
BMOKPEM/IeHHS H. K CaMOCT. HAyKM CTaB PO3BMTOK TEXHOJONi Ta AOCATHEHHA 1-1 non. 20 CT. y
ranysi Knacuu. reHeTukm (xpomocomHa Teopis cnagkosocTi T. MopraHa, BiaKpuTTa reHa B.
MoraHHceHoM), HayK NPo BULLY HEPBOBY AiANbHICTb Ta NCMXOreHeTUKy (nocnimkeHHA pednekcis
Y. LeppiHrToHOM, |. aBnoOBKUM, BIAKPUTTA CNAAKOBOCTI MOBEAIHKN Y LypiB A. EPKC),
Henpob6ionorii Ta em6pionorii (aus. EM6pionoria TBapuH i NOAWHK; HeMpoHHa Teopia I
Banbaeepa Ta C. PamoH-i-Kaxans, BigkpuTTsa HepomepaiaTopis O. /leBi, 3aCHyBaHHA 6ionorii
PO3BUTKY Ta BiAKpUTTA em6pioHan. HelpoiHayKuii . LUnemaHHom, C. TONBOHEHOM, /1. CakCceHoM),
a TaKOX YCBIIOM/IEHHA TOrO, WO HeBpos. npouecu (pednekcu, noBeiHKa, MO3KOBA AKTUBHICTb)
MaloTb CNafk. CKNagoBy. 3Hau. po3BUTOK H.y 2- non. 20 — Ha NoY. 21 CT. NOB'A3aHUN i3
BIAKPUTTAM MONEKYNAPHO-TEHET. MeXaHI3MIB CNaAKOBOCTI Ta HEMPOBIOXiM. MexaHI3MiB perynauil
NPOLECiB XUTTEQIANDHOCTI, FEHOM. Ta enireHeT. 40CNiAXeHb HEBPOJI. NATONOTIN:
po3wndpysaHHa cTpykTypu AHK Ta reHeT. koay k. BoTcoHoMm i ®. Kpikom, BiAKPUTTS reHiB
HenpogereHepar., HEMPONCUXiy., HEMPOM'I30BUX 3aXBOPOBAHb, OTPUMAHHSA MOBHOT HYKNEoTUA.
NOCNiAOBHOCTI reHOMIB AKX OPraHi3MiB, 30KpemMa reHoMy fANHN Ta po3po6ieHHN
MEeTOA0/Ori KOMMNEKC. MOBHOrEHOM. AOCNIAXeHb. Y Len nepioa HanBaromilmii BHECOK y
pO3BUTOK H. 3po6unu naypeatu Hobenis. npemii amep. yueHun C. beHsep (3acH. reHeTUKU
noBefiHKW, aBTOP KOHLUENUiT «Bifl reHa — 40 NnoBeaiHKU»), aBCTpin. 300nor K. lopeHL (3acH.
300Mcmxonorii), amep. reHetuk E. ibtoic (oaunH i3 3acH. 6ionorii po3BUTKY), AKUN OTPUMAB
npemito «3a BiAKPUTTSA, LLO CTOCYHOTbCSA FEHETUUYHOIO KOHTPO/IIO Ha PaHHin cTagil
eM6pPioHaNnbHOrO PO3BUTKY», amep. Henpobionor M. I'piHrapa, AKUIA AOCTIAKYBAB MONEKYNAPHO-
reHeT. perynauio HempoHis. 3a gaHumm BOO3, Big noy. MoHiTopuHry (1990) cnocTepiraeTbes
3POCTaHHA KiNIbKOCTI NALIEHTIB i3 HEPB. 3aXBOPIOBAHHAMU. HUHI BHACNIAOK LUX 3aXBOPIOBAHb
LLLOPOKY BMUPAIOTb 9 M/H 0Cib (16,5 % Bif 3ar. KinbKOCTi cMepTen), 276 M/IH 0Ci6 MaloTb



iHBanigHicTb (11,6 %). Lien Knac naTtonorii 3aMMae 2-e M. 38 CMePTHICTIO Nicnsa cepu.-CyaunH.
3aXBOPlOBaHb Ta 1-e M. 3a iHBaniau3auiew. NMpn6bn. 25-50 % HepB. 3aXBOPIOBAHb MalOTb CMAaK.
npupoay: MoHoreHHy (pigKicHi naTonorii, nopylweHHs y NeBHOMY reHi maixe y 100 % BUNaakis
acouinoBaHe 3 PO3BUTKOM MaToNOrii), NofireHHy (3axBoptoBaHHA BUHWUKAE NPW NaToNoril
AEKiNbKOX reHiB) i MynbTudakTopHy (MacoBi NnaTonorii, 3aXBOPIOBAHHA € HACMIAKOM Ail reHeT.
(hakTopiB Ta AOBKiNNA). HannowmpeHilwi cnafgkoBo 06yMoBAeHi MynbTU(AKTOPHI HepB.
3aXBOPIOBAHHA: iHTeNeKT. ANChYHKLiA Ta PO3aamn ayTucTuy. cnektpa (nowwvpenicts 3-5 %),
XBOpo6a Anblranmepa Ta iH. AemeHuil (43,8 mnH XBOPUX, NOLWMNPEHICTb 0,71 %), XBopo6a
NapkiHcoHa (6,1 mnH xBopux, 0,09 %), eninencia (24 maH xBopux, 0,33 %), HeBpon. pak (7,7 MnH
XxBopux, 0,11 %). Cepea HepB. 3aXBOPIOBAHb MOHOreH. MPMPOAM — NOJMiHEBPONaTisA
lWapko-Mapi-TyTa, M’A30Ba Anctpodia [oweHHa, CMHAPOM NAMKOI X-XpPOMOCOMM, CRiHar.
m’'30Ba aTpodis, xopes FeHTIHITOHA. Meplli reHW MOHOreH. CNaaK. HePB. 3aXBOPIOBaHb NOANHN
6ynu igeHTugikoBaHi HaNpuUKiHLi 1980-X — Nou. 90-x pp. We A0 OTPUMAHHS NOBHOI HYKeoTua.
NOCNiAOBHOCTI FeHOMY NTIOANHN 3 BUKOPUCTAHHAM cerperauin. aHanisy T1a No3uLin. KNOHYBaHHA:
1987 — reH DMD, m'si30Ba guctpodia JoweHHa; 1991 - reH FMR1, cuHAPOM NnaMKol X-XpoMoCcoMu;
1993 - reH HDD, xopesi FeHTIHI'TOHA. MiXkHap. NpoeKT «FeHOM NoaAnHU», Ak 2003 3aBepLINBCA
OTPVMAHHAM NOBHOI HYKNEOTWA. NOCNIAOBHOCTI, NPU3BIB 40 Pi3KOr0 3pOCTaHHA KiNbKOCTI
BIAKPUTUX FeHiB NOANHU, 30KPEMA FeHiB HepB. 3aXBOPtOBaHb. HUHI Bigomo 611. 6600 HepB.
NaTonorin NANHKN, ANS AKNX i4eHTUIKOBAHO reHn-geTepmiHaTopu, noHag 2000 reHis
acoLinoBaHi 3 HepB. 3aXBOPIOBaHHAMU. B YKpaiHi MONeKynsapHO-reHeT., Heipobion. Ta 6ioxim.
MexaHi3mu hyHKLIOHYBaHHSA, NaTodi3ionN. i reHeT. (haKTOpW HePB. 3aXBOPIOBAHb AOCNIAKYIOTb Y
NpoBiA. cneuianis. HayK. ycTaHoBax: IHCTUTYTI Monekynap. 6ionorii i reHeTukn HARY, LleHTpi
opthaHHMX 3axBOpPOBAHb Hal, AUT. cneuianis. nikapHi «OXmaTanuT», IHCTUTYTI disionorii HAHY,
IHCTUTYTI negiaTpil, akywepcTea i rinekonorii HAMHY, IHcTuTyTi repoHTonorii HAMHY, Hau. meg.
akagemii nicnagunnom. oceitu (yci — Kuis), IHCTUTYTi HeBponorii, NcuxiaTpii Ta HapKonorii
HAMHY (XapkiB), YKp. iIHCTUTYTi KNiH. reHEeTUKM XapKiB. Medl. yHiBepcUTeTy, IHCTUTYTI cnaak.
natonorii HAMHY (/1bBiB), Cx.-yKp. cneuianis. LeHTPi MeAl. TeHeTUKU Ta NpeHaTas. 4iarHoCTUKM
(M. Mapiynonb [loHew, 061.). 30Kpema, B IHCTUTYTI Mmonekynap. 6ionorii i reHeTnkn HAHY
AOCNIAXYIOTb MONEKYNIAPHO-TEHET. UNHHUKK CNAJK. MOHOTeH. Ta MynbTUaKTop. HepB.
3axBoploBaHb (cniHan. m'a3oBa atpodisa, M'a3oBa ancTpodia [loweHHa, NoniHeBponarii,
cuHgpomm PeTTa, NMpagepa-Binni, AHrenbmaHHa, MapTiHa—-benn, nopyweHHs iHTeNneKkTy, XBopoba
Anburavmepa Towo). CyyacHi NpuknagHi Ta gyHaam. HanpsAMKU Knid. H. HepB. 3aXBOPIOBaHb
AOCUTb WMPOKO NpeacTaBfieHi B IHCTUTYTI HeBpoOnoril, ncuxiaTpii Ta Hapkonoriit HAMHY:
renaToNeHTIKyNapHa aereHepalis, Cnagk. HerlponegiaTp. po3nagun, 30Kkpema 3 eninenTuu.
CUHAPOMAMU. B OCTaHHI POKM CUCTEMHO BMBYAOTb Ta HaAAKTb NPAKT. AONOMOrY NPU CNajK.
HepB.-M'A30BiN NATONOrIil, BUKOPUCTOBYIOTb IK KNACUYHI, TAK | HOBITHI NiKyB.-AiarHOCT. 3aco6bu,
po3p0o6NsATb HOBITHI NiAXOAN NEePCOHaNi30BaHOT MeANLMHN HEPB. 3aXBOPOBaHb. Baromuin
BHECOK Y PO3BUTOK BiTUM3H. Ta CBIT. H. 3po6unu nikap-HeBponaTosnor, reHeTuk C. laBUaeHKOB;
6ionor, 3acH. cyyac. couiobionorii @. JobpxaHcbkui; disionor, Henpodizsionor, 6iogisnk M.



KocTiok; nikap-ncuxiatp /1. bBynaxosa; monekynsp. 6ionor B. KaBcaH; nikap-Hesponatonor C.
€BTYLWEHKO; HeBponoru /1. Kupunosa, B. MapTuHiok. DeHOTUNOBA MIHNNBICTb Ta FEHET.
reTeporeHHiCTb YCKNAAHIOTb AOCNIAXEHHA HEPB. 3aXBOPIOBAHb Ta HE JO3BONSAIOTb YiTKO
BMOKPEMUTU NeBHi Ho30n0r. dopmUu. PO3BUTOK MOMEKYNAP. FEHETUKU NOANHN Ta H. npu3Benu
[0 NEBHUX 3pYyLUEHb Y AaHi Npo6emMi — KapTyBaHHSA reHiB-KaHAMAATIB, a B 6araTtbox BUNagKax i
BUSIBNEHHS KOHKPET. MyTaLii 4O3BONUIN YTOUHUTU Knacudikauito HepB. 3aXBOpPIOBaHb Ta, AK
HacnigoK, NPOBOANUTY PaHHIO AnchepeHLinHY AiIarHOCTUKY LMX NATONOrin. 3aBAAKN BUBUEHHIO
HepB. 3aXBOPIOBAHb HA MOJNIEKYNAP. PiBHI 6YNK BIAKPUTI reHHi mepexi Ta 6araTOKOMMNOHEHTHI
6ioxiM. naHuorn YHKLIOHYBaHHA HEPB. 3aXBOPOBaHb. BNpOBaXyoTb KOMNAEKCHI Nigxoan ans
BMBUEHHSA (PYHKLLIOH. B3AEMOJiIN HepB. cucTemMu: enireHomHi (Moaudikauii perynarop.
NOCNifOBHOCTEN FreHOMy), TPAHCKPUNTOMHI (Npodini ekcnpecii reHiB Ha piBHi PHK), npoTeoMmHi
(npodhini ekcnpecii 6inkis) Ta meTareHoMHi (B3aEMOfiT AEKiNbKOX reHOMIB B OJJHOMY OpraHi3mi,
Hanp., 6akrepian. MiKpo6ioTu 3 reHoMOM «xa3ssdiHa»). Cyyac. cTaH H. NoanHN 103BONUB
po3po6NATK NiAXOAN A0 FreHHOoI Tepanil cnajK. HePB. 3aXBOPKOBaHb Ta BNPOBaAMTM nepuli
TepaneBT. npenapaTu, CNPsIMOBAHI HA BHECEHHS 3MiH Yy reHeT. anapar KAiTUH OpraHi3my 3 MeToto
nikyBaHHa (Hanp., «Spinraza®» ana nikyBaHHA cniHan. m'a3oeoil aTpodii, «Exondys 51» Ta iH.
npenapaTu Ans NikyBaHHA M'A30B01 ANCTPOdii [lloleHHa).
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