AHHOTANUA
NPOrpamMMbl NMOBbIIICHUS KBATH(PHKALUH
«IluToreHeTnyeckne MeTOAbI ANATHOCTUKH XPOMOCOMHBIX 00J1e3Hei»

1. TpynoemkocTs nporpammsl: 72 ax.u.

2.leneBasi ayaiuTOpPHA. Bpaun-1a60paTOpHbIE TEHETUKH U Bpaul KIMHUYECKOH 1ab0paTopHOil
JTUArHOCTHKY, MPOBOJISAINE LIUTOT€HETUUYECKHUE UCCIIeI0BAaHUS.

3. ®opma o0ydenusi: oyHas, B YopMe CTaKUPOBKH.

4, KaapoBblil COCTAB: CIIENMATUCTH B 00JIACTH KIMHUYECKON IIUTOTEHETHKH, MMEFOIME OIIBIT
npodeccuonanbHol nestenbHocTH He MeHee 10 et B PI'BHY «MI'HL» w/nium ydaenyro cTeneHb
KaHIUAaTa Wik JOKTOpa HayK.

5. AKTYaJIbHOCTh TPOrpaMMbl: TOBBIIICHUE 3(P(HEKTUBHOCTH JAHUATHOCTUKH XPOMOCOMHBIX
AHOMAJIMI TMO3BOJISIET ONTUMU3UPOBATH CIHEIHMATM3UPOBAHHYIO TIOMOIIL CEMBSIM C T€HETHYECCKH
00yCIIOBJIICHHBIMH 3200JICBAHUSMHU M COCTOSTHUASMU.

PyxoBogutens nporpammsl — 1.M.H., H.B. llInnosa.
6. Lles1b mporpaMmbI; GOpMUPOBAHKE CIOCOOHOCTH/TOTOBHOCTH Bpaueii-1ab0paTOPHBIX TeHETHKOB

W Bpauyeil KIMHUYECKOW J1abOpaTOpPHOW JMArHOCTUKH K BBIOOPY ONTHMAIBHOIO IMOIXOAa B
JUArHOCTHKE XpOMOCOMHOﬁ IMaTOJIOTMH U OLCHKE PE3YJIbTATOB HUTOICHCTUICCKOI'O UCCIICAOBAHUA.

7. Pa3jennl y4eGHOIO ILIAHA:

1. CranpaprHoe HHMTOreHeTHYeCKOe HCCJIeJOBAHME B JHATHOCTHMKE XPOMOCOMHBIX
anomanauii. Kiaccupukanmsi, TNPOUCXOXKICHHE M  MEXaHH3MBI  (DOPMHUPOBAHUS
XPOMOCOMHBIX aHOMaJui. [IpUroToBieHne XpOMOCOMHBIX IIPENAPATOB.

2. NpuHuunsl uaeHTHGUKATME HHIMBHIYAJbHBIX XPOMOCOM COTJIACHO JIelicTBYIOLIEi
Bepcuu MeKayHApOAHOH HOMeHKJIAaTypbl xpomocom 4esnaoBeka (ISCN). Awnanus
MeTadasHbIX xpoMocoM. Knaccudukaius xpomocom 1o rpymnmnam. COanaHcUpOBaHHbBIE U
HecOallaHCUPOBAHHbBIE XPOMOCOMHbBIE aHOMAJIUH.

3. 3anuch pe3yabTaTOB LHUTOICHETHYECKOI0 HCCIeJOBAHMSA B COOTBETCTBHU C
AeicTByOIIeld Bepcueid MexayHapoaHoii HoMeHKAaTypbl ISCN. Cniucok OCHOBHBIX
cuMBOJIOB. O0IIIMe MPUHIUIIBI 3aTTUCH KAPUOTHUIIOB. 3aMKUCh KapHUOTUIIA MTPH YHCIOBBIX U
MIPU CTPYKTYPHBIX aHOMAIIUSIX XPOMOCOM.

4. AHAIM3 W HHTepPHpeTanMs pe3yJbTATOB IUTOTeHETHYECKOI0 MCCIeJOBAHUS.
Knuauuyeckue mokasaHus [uid MpoBeAeHus wuccienoanus. OOmMe  alropuTMBI
MHTEPIIPETALMU pe3yNIbTaToB. [ [poTOKOI IMTOreHeTnUecKkoro ucciuenosanus. Hasnauenue
MOJIEKYJISIPHO-IIUTOT€HETUYECKOTO0 HMCCIIE0BAaHUs 110 pe3yjabTaTaM IUTOT€HETHYECKOIO
UCCJIEIOBAHMUS.

8. Pe3yabTaThl 00y4eHHsI: COBEPIIEHCTBOBAHME NPO(ecCHOHANBHBIX KommeTeniuii (ITK6) B
paMKax UMEOIIENCs CIIEUAIbHOCTH.

3HaHug:
— IMTOT€HETUYECKUX METOJIOB TUArHOCTUKU XPOMOCOMHBIX aHOMAJIUA;
— NPUHIMIOB OLIEHKU MaTOT€HHOCTH M MPOUCXOKIEHUS XPOMOCOMHBIX aHOMAJIUIA;

— OCHOB I/IILCHTI/I(I)I/IKaLII/II/I XPOMOCOMHBIX aHOMaJIMH 1)1 MpOBEACHUA MCAUKO-ICHCTUYCCKOT'O
KOHCYJIbTUPOBAHUSA CEMbHU.

YmMmenus:

— IOJIB30BaTbCA METOJaMU CBETOBOH MHKPOCKOIIMKU W COBPEMCHHBIMHU KOMIIBIOTCPHBIMU
nporpamMmmamMu, a TakKx€ XpoOMOCOMHBIMU U TCHOMHBIMU OazaMu JaHHBIX,

- pa6OTaTB C pasHbIMHU HCTOYHHKaAMH I/IH(i)OpMaI_II/II/I, FEHETHYECKUMH M TE€HOMHBIMH 0Oa3zamu



JTAHHBIX;

— CTPYKTYpUpOBaThb M aHAJIM3UPOBATh MNEPBUUHYIO HH(POpPMAIMIO, MOJTYYEHHYIO OT Bpaya-
reHEeTHUKa, /ISl BBIOOpa ONTUMAIBHOTO JUArHOCTUYECKOTO IMTPOTOKOJIA;

— OCYILECTBIISATH KOHTPOJIb KauecTBa Mpob Ouomarepuasna (KpoBb C remapruHoOM);
— OLEHUTH MATOr€HHOCTh U IIPOUCXO0XKIEHNE XPOMOCOMHON aHOMAJINH;

- O(l)OpMI/ITB MCIUIMHCKYIO AOOKYMCHTALMIO W MNPCAOCTABUTH 3aKJIKOUYCHUC 110 PC3yJibTaTaM
IMPOBEACHHOI'O UCCIICAOBaHUA.

Hasrnixu:
— cbopa u XxpaHeHHUs OMOJIOTHYECKOTO MaTepuaa;

— MPOBEAEHUS U UHTEPIPETAlUU PE3yIbTATOB [IUTOI€HETUUECKONW TUAarHOCTUKHA XPOMOCOMHBIX
Ooe3Hel Ha OMOIOrHYecKoM MaTepuaie (KpoBb C TemapruHOM);

— (opmynupoBaTh 3aKIIOYEHUS TIO pe3yabTaTaM [MTOTCHETHYECKOTO W  MOJICKYIISIPHO-
LIUTOT€HETUYECKOI0 UCCIIEIOBAHU.

OnBIT 1eATCALHOCTH:

— HHTEpHpeTaIys pe3yibTaToB IIUTOT€HETUYECKOT0 UCCIIeI0BAHUSI.
9. Atrecranus B gopMe 3a4eTa U TECTOBOIO KOHTPOJIL.

10. Oo6yuenne Ha 0aze kxadenpsl LUTOrEHETHKH M XPOMOCOMHBIX OonesHeiit MBuJIIIO
®I'BHY «MI'HLI».

11. BbizaBaemblii JOKYMEHT: YIOCTOBEPEHHE O MOBHIICHUI KBATH(DHKALWHY.



