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AHHOTauus. [JaHHAs CTaThs MOCBSIIeHAa TEMe TeHeTUYEeCKOr0 MOHUTOPUHTA BPOXKOEHHBIX TTOPOKOB
pa3Butusa B PecriyOnuke KasaxcTaH. BpoxkIeHHbIE TOPOKHU PA3BUTHS IIPEOCTABIISIOT COO0M
Ccepre3Hyo MpobieMy 00IIeCTBEHHOT0 3TPAaBOOXPAHEHNsI, ¥ IOHUMaHNEe UX TEHETUYECKOM OCHOBHI
MMeEeT pelraplnee 3HaYaHue s TPoPUITakKTUKY, IUAaTHOCTUKY U JieueHus1. Pecry6nuka KasaxcTan
MIpPHU3HaJjia BaKHOCTb TEHETUYECKOTO MOHUTOPHUHTA AJIS PEIIeHUsT TPOOIeMbl BPOXKAEHHBIX TTIOPOKOB
pa3BUTHUSA CPEU CBOETO HACETEHUS.

OTOT MOHUTOPHUHT BKJTI0OYaeT cOOpP ¥ aHaIM3 FeHEeTUYECKUX JaHHBIX OT ITOCTPAOaBIINUX JIUI] U UX
cembu. M3ydyasi reHeTUYEeCKUE (PAKTOPHI, JIeKAIIe B OCHOBE 3THUX MOPOKOB Pa3BUTHUS,
HCCIIeOBaTeNN ¥ MeOUITMHCKIE PAaOOTHHUKYM MOTYT IIOJIy4YUTh IIPENCTaBlIieHre 00 UX IpUYUHAaxX U
pa3paboTaTh cTpaTeruu OoT NpoduIaKTUKA ¥ PaHHEr0 BMeIlaTeIbCTBa.

I[TporpaMMbl TeHETHYECKOTO MOHUTOPUHTa B KazaxcTaHe HaIlpaBIeHBI Ha BBISIBJIEHIE KOHKPETHHIX
TEeHOB ¥ T'eHeTUYEeCKUX Bapualliil, CBI3aHHBIX C BPOXKIOEHHBIMU ITOPOKAMU Pa3BUTUSA. ITO
IIpearonaraeT co3qaHue BCeoObeMIIOMINX 6a3 HaHHBIX O/Is1 cOopa M XpaHEHUS TeHeTUYeCKOHU
rHGOPMAIUY OT ITOCTPAAABIIUX JIUI. ITHU 0a3bl JAHHLIX 00/I€eTr4aloT UCCIIeHOBAHUSA U TO3BOISIIOT
BBHISIBIISITH 3aKOHOMEPHOCTH U TEHAEHIIUY BO3HUKHOBEHUS BPOXKAEHHBIX IIOPOKOB PA3BUTHUS B
Pa3nMYHBIX PETUOHAX ¥ I'PyIIlax HaceleHusa CTpaHbl. KpoMe TOTro, MHUIIMATUBEI 10 TEHETUYECKOMY
MOHUTOPUHTY B KaszaxcTaHe CIIOCOOCTBYIOT COTPYIHUUYECTBY MEXKAY MEAUIIMHCKUMU pabOTHUKAMH,
TeHEeTUKAaMM U MCCIeI0BATeIIIMU. DTOT MEXIUCIUIIJINHAPHBIN ITOOX0M I03BOISEeT 00MEHUBATHCS
3HAHUSMU U OIIBITOM, UTO IIPUBOOUT K VIIYUIIIEeHNUIO IIOHMMaHUS 1 JIeUEeHUSI BPOKIEHHBIX IIOPOKOB
pa3Butusa. KpoMme TOro, mocTpagaBIlInuM JIAIlaM U UX CEMbSIM IPENOCTaBIISAIOTCSA YCIYTH
TeHeTUYeCKOr 0 KOHCYJIbTUPOBaHMs, Ipeajaraillne nHpopMalluio, IoaaepKKy U peKoMeHaaluu Ha
OCHOBE T€HETUYECKUX Pe3yJIbTaTOoB.
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AKTyanbHOCTB: ['eHETHYECKUY MOHUTOPHUHT BPOXKAEHHBIX ITIOPOKOB Pa3BuTus B Pecmybnuke
KazaxcTaH ABIs€TCS aKTyaIbHOU TEMOW, OPUEHTUPOBAHHOM Ha HaOIIOMeHWE U aHAJTU3
TEeHETUYECKHUX HAPYIIeHUN, UMEIOMNXCS MPXU POKAECHUN. ITOT TUII MOHUTOPUHTA UMEET PelIaIee
3HAYEeHWe OJI TOHUMaHUS PAaCIPOCTPAHEHHOCTH, TEHOEHIINHN U TTOTEHIIMATbHBIX TPUYUH
BPOKIEHHBIX TOPOKOB PA3BUTHUS CPEAY HACEJIEHUs. ITO MOXKET IOMOYb BHIIBUTH I'PYIITIHI BEICOKOTO
pUCKa, OIeHUTh 3(PHEKTUBHOCTh TPOGUIAKTUIECKUX MEDP U OMMPEAEIUTDb MOMUTUKY U MEPHI
00IIIeCTBEHHOT0 37ipaBOOXpaHeHus. Mi3yudas TeHeTuYecKrue (GaKTOPHI, CITOCOOCTBYIOIIIME
BO3HUKHOBEHUIO BPOKIEHHLIX TIOPOKOB PA3BUTHS, CIIEITHAIUCTHI 3MPABOOXPAHEHUS U TTOJTUTUKHU
MOTYT paboTaTh HaJl CHUXKEHNEM UX BCTPe4YaeMOCTH U yJIydlleHreM OOIIHX IToKa3aTeslel 300POBhbs
roctpapaBIux mogel B KazaxcraHe.

IDenp ucciaenmoBanusi: llenpio uccaeqoBanus ObIJIO U3YyUYEHUE M MOHUTOPUHT PACITPOCTPAHEHHOCTH
BPOKIEHHBIX MTOPOKOB pa3BuTHs B PecriyOnmuke KasaxcTaH mOCpenCcTBOM T€HETUYECKOTO aHaIu3a.
BpoxXpmeHHbIE TTOPOKY PA3BUTHUS MTPEACTABIISIOT COO0M CTPYKTYPHBIE aHOMAJIUY, TPUCYTCTBYIOIINE
MIPU POKOEHUY, U OHU MOTYT UMETh 3HAUUTEIbHbIE JONTOCPOYHEBIE TTOCTIENCTBUS /IS OTHETbHBIX
JIIOOel U uX ceMbu. [IoHMMasi TeHeTUYecKrue GaKTOpPHI, CIIOCOOCTBYIOIINE 9TUM ITOPOKaM Pa3BUTHS,
MBI MOZKEM JIy4Ille TPOCBeIaTh HaceleHue, mpeajiaraTh rTeHeTHYeCckoe KOHCYIbTUPOBaHue U
IIOTEHUIMAIbHO OIIPeNeIsiTh IPodUIakKTUIeCKrue MepHI.

MeToambl: ['eHeTHYECKUN MOHUTOPHHI BPDOZKIOEHHBIX IIOPOKOB PA3BUTHUA B PeCHY6J'II/IKe KazaxcTaun
BKJIIO9a€eT PA3JIMYHbBIE METOOBI c6opa OAaHHBIX, OHEHKHX PACIIPOCTPAHEHHOCTHU U ITIOHNMAHUA
OCHOBHEIX T€EHETUYECKHUX (I)aKTOpOB, CHOCOGCTBYIOH.II/IX BO3HHUKHOBEHHNIO 3TUX IIOPOKOB PAa3BUTHUA.
HeKOTOpre U3 MEeTOOOB, UCIIOJIb3YyEMBIX IIPDU '€EHETUYECKOM MOHUTOPHWHI'€ BPO2KIOEHHBIX IIOPOKOB
Pa3BUTHUA B KazaxcTaHe, BKIIOUAOT:

1.PerucTphsl BpOXKIOeHHHIX OedeKToB. Co3maHue PeruCcTPOB BPOXKIEHHBIX He(eKTOB IIOMOoraeT
cobupaTh JaHHBIE 0 BOSHUKHOBEHUHY M PACIPOCTPAHEHHOCTU BPOXKIEHHBIX TOPOKOB PA3BUTUSI. ITH
PETUCTPHI OTCIIEKUBAIOT KOJIUYECTBO U TUIIH BPOXKOEHHBIX Ne(eKTOB, IPENOCTaBNAS IEHHYO
vH(opMaIuio Ojs 1meie MOHUTOPUHTA.

2.90UaeMHu0JIOTHYeCKHe NCCIeqoBaHus. [IpoBeeHNe SMUAEMUOJIOTNYEeCKUX UCCIIeJOBaHU N
IIOMOTaeT IIPOaHaIN3UPOBATh BO3HUKHOBEHME BPOXKIEHHBIX ITIOPOKOB PAa3BUTHUS Ha IOMYISIIHOHHOM
YPOBHE. DTU UCCIIE0BAHUS MOT'YT IIOMOYb BHIIBUTh (PaKTOPHI pPHUCKa, 3aKOHOMEPHOCTU U
reorpadryeckoe pacrnpepeseHne IOPOKOB pPa3BuUTHs, 00ecrieunBasi TIOHUMaHNUe TOTEeHIINATbHBIX
TeHeTUYEeCKUX UJIU 9KOJIOTUYECKUX BIIUSTHUMH.

3.'eHeTuyeckoe TeCTUpPOBaHUE. Hcnions3oBaHUE Pa3/IMYHBIX METOOOB Tr€HETUYECKOI' O
TECTUPOBaHUA, TaKUX KaK XpOMOCOMHbeI AaHaJIn3, MOJIEKYJIAPDHO-TEHETUYEeCKOe TECTUPOBAHNE U
HpeHaTaJ'IbHBIfI CKPHHUHT, IIO3BOJISAET BBIABIIATE T€HETUYECKHUE aHOMAJINK, CBA3aHHEIE C
BPOXKIOEHHBIMU IIOPOKaMHU Pa3BUTHA. OTHU TECTHI MOT'YT IIOMOYb JUArHOCTUPOBATE KOHKPETHEIE
TeHeTHu4YeCKHE COCTOSAHUSA U OJaTh IIPeaCTaBJIEHUE 00 OCHOBHLIX T€HETUYECKUX MEeXaHU3MaX.

4. AHannu3 ceMeMHOTr0 aHaMHe3a: aHallu3 CEMEeUWHBIX POIOCIIOBHBIX U ITPOBEeHNE T'eHETUYECKOT 0
KOHCYJIbTHUPOBAHUS IOMOTAIOT BHISIBUTH ITIOTEHIIMAIbHEIE TeHeTHUYeCKue GaKTOPHI, CIIOCOOCTBYIOIINE
BPOXK[EHHBIM ITOPOKaM pa3BUTUS. M3ydeHUe ceMeHOr0 aHaMHe3a MOXKEeT OaTh IpPeacTaBIeHUe O
XapaKTepe HacliegoBaHUS U OIEHUTh PUCK PEIUAUBA ITPU MOCIIEOYyOIINX 0epeMEeHHOCTSIX.

5. COTpyOHUYECTBO C reHeTuuecKumu nabdopaTtopusmu: COTPyOTHUYECTBO C TEHETUYECKUMHU
nabopaTopusMU IOMOTaeT Ipu aHanu3e 06pas3ioB [JHK 1 mpoBegeHUY reHeTHYECKUX
I/ICCJ'[eIIOBaHI/Iﬁ [JIs1 BEIABIIEHUS KOHKPETHHIX '€HETUYECKUX MYTaHHfI, CBsA3aHHEIX C BPO2XKIOEHHBEIMUA
IMOPOKaMU Pa3BUTHUSA. Takoe COTPYIHUYECTBO ObOIerdYaeT UAeHTUDUKAIIUIO CIIeIUDUIEeCKUX
TeHeTUYeCKHUX MapKepoB U T'eHOB, yYaCTBYIOIIUX B Pa3BUTUU IIOPOKOB pa3BUTHA. KpoMe TorO,
IMOTEHIINAIbHBIM (PaKTOPOM, CIIOCOOCTBYIOIIIUM 3TOMY, OBITI HPU3HAH OeduIuT (HOoIMeBOM KUCIIOTH U
OPYTUX HeOOXOOMMEIX ITUTATEJIbHBIX BEIIIECTB BO BpeMs 6epeMeHHOCTH. | eHeTu4ecKoe
TECTUPOBaHUE TaKXkKe ChIrpajio BasKHYIO POJIb B BEISIBIIEHUN KOHKPETHBLIX T€eHETUYECKUX MyTalluil u
CUHIPOMOB, CBSI3aHHBIX C BPOXKOEHHLIMHU ITOPOKaMU pa3BuTUs. Hammpumep, ucciegoBaHue,
IIpoBefieHHOe B AcTaHe, moka3asno, 4To 10% BPOKOEHHBIX ITIOPOKOB PA3BUTUS SIBJISIOTCS
TeHeTUYEeCKU JeTePMUHUPOBAHHLIMU, TPUYEM HauboJiee pacIpoOCTPaHEHHBIMU T'€HETUUEeCKUMU
CUHOPOMAaMHU SIBASIIOTCS cUHApoM [layHa U MblIevyHas nuctpodusi. KpoMe Toro, mpaBUTEILCTBO
KazaxcTaHa MpUHSIIO PO IPOoGUIaKTUYECKUX Mep OJIs CHUKeHUS 3a00/1eBaeMOCTU BPOKIEHHBIMHU



IMopoKaMu pa3BuTusa. K HUM OoTHOCSTCS 00s3aTesibHOEe oborallleHre MyKH (OJIeBON KHUCJIOTOH,
comercTBME KOHCYJTbTUPOBAHUIO M YXOOY IO 3a4YaTHsI, a TaKXKe CO3[aHue CIIPAaBOYHBIX IIEHTPOB IS
TEeHEeTUYeCKOT0 KOHCYJIbTUPOBAHUS U TECTUPOBAHUS.

IMonyuyeHHBIE pPe3yabTaThl: [ eHETUYECKUY MOHUTOPUHT BPOXKIEHHBIX IOPOKOB Pa3BUTUS B
Pecniy6nuke KazaxcTaH SBIsIeTCS BasKHBIM HallpaBIeHUEM UCCJIEJOBaHMM, HAllpaBIeHHBIM Ha
IIOHMMaHMe PacIpPOCTPaHEeHHOCTH, IPUYMH U 3aKOHOMEPHOCTEN BPOKIEHHEBIX IIOPOKOB Pa3BUTHUSA B
ronyssauuu. Ero 1ese - BRISBUTH (DAKTOPHI PUCKa U pa3paboTaTh CTpaTeruu NpoGuIakTUKU U
BMeIlaTeNbCcTBa. B Kazaxcrade 6bUI0 IPOBENeHO HECKOJIBKO UCCIIEIOBAHUM I OLIEHKU
pPacupoCTpPaHeHHOCTH BPOKAEHHEBIX IOPOKOB Pa3BUTHS U BHISIBIIEHUS IIOTEHIMAILHEIX (DaKTOPOB
pHuCKa. B 9TuX mccnenoBaHUSX UCIOIb3YIOTCA Pa3NuyHble METOAOJIOTHHY, BKIIIoUasi aHaIu3
MeOUITMHCKUX 3alliCcel, OIIPOCH HaceJIeHUsI U TeHeTUYeCKoe TecTupoBaHue. OOHO UCCliefoBaHUe,
IIPOBEOEHHOE B ropofe AJIMaThI, IT0Ka3ao, 4To 00Ias paclpoCTPaHEeHHOCTh BPOXKAEHHBIX TOPOKOB
pas3Butus coctasuia 14,5 Ha 1000 xxuBopoxkagenuii. Haubonee pacnpocTpaHeHHBIMY BUTAMU
IIOPOKOB Pa3BUTHUS OBLIN CepPOeYHO-COCYAUCTHIEe IOPOKY, 3a HUMU CJIej0Bajid IIOPOKMU OIIOPHO-
OBUTATEJILHOTO allllapaTa, XKeIyqouYHO-KHUIIIeYHOT'0 TpakKTa U HePBHOU TpyOKu. [Ipyroe
KcclenoBaHue, IPoBefeHHoe B ropone KaparaHye, BEISIBUIIO 60Jiee BRICOKYIO PACIIPOCTPaHEHHOCTh
BPOKIIEHHBIX TTOPOKOB pa3BuTusd - 21,6 Ha 1000 KUBOPOKOEHUN. AHATIOTUYHBEIM 00pa30oM, CepOedHo-
cocynucThie nedeKThl OblTu HanboJiee PacIpoCTPaHEHHBIM TUIIOM ITOPOKOB Pa3BUTHA, 3a HUMU
cnepoBanu gedeKTH OTIOPHO-ABUTATEIFHOTO allapaTa ¥ HEPBHOUM TPyOKU. B McciemoBaHusIX TaKkKe
M3y4asuch IOTeHIInanbHEle (aKTOPHl PHCKa BPOKIEHHEIX IOPOKOB pa3BuTus. OHU 0O0HAPYKUIH,
YTO BO3PAcCT MaTepy, KPOBHOE POACTBO (Opak Mexkay OIU3KUMU POOCTBEHHUKaMM) U BO3OeUCTBUE
TOKCHHOB OKPYZKaloIllel cpenbl ObIIN CBSI3aHEI C ITOBLIIIIEHHBIM PUCKOM cOOpa, aHaIn3a u
pacnpocTpaHeHUsI JaHHBIX. OTU MHUIIMATUBEL BKII0YAIOT YCTaHOBJIEHNE IIOPOKOB pa3Butusd. Kpome
TOTO, HEJOCTATK! B CIIEIMAIN3UPOBAHHBIX PETHUCTPAX, IPOrpaMMax 00y4eHus OJIsT MeOUITMHCKUX
pabOTHUKOB ¥ KOMIIQHUSIX 10 TTOBBIIIEHNIO OCBEIOMJIEHHOCTH IITUPOKOM OOIIIECTBEHHOCTH.
leneTuuecKull MOHUTOPUHT UMeeT PAO IPEUMYIIeCTB B KOHTEKCTE BPOXKIEHHEBIX IIOPOKOB Pa3BUTUS.
9TOo moMoTaeT BHISIBUTH I'PYIITHL U Teorpadudeckue palioHbI BLICOKOTO PUCKA, UTO MO3BOJISET
IpUHUMATH LeJIeHalpaBIieHHble MePhl U pacupenessaTh pecypchl. KpoMme TOro, reHeTUYeCKui
MOHUTOPUHT IIO3BOJISET Ha PaHHEU CTaJuM BHEISIBISATH IIOPOKU Pa3BUTHSA, IIO3BOJISIS IPOBOOUTH
npodunakTUYecKrue MEeOIUIIMHCKNE BMEIaTeNbCTBA U YIIYUIIaTh PE3YIbTaThl TeUeHUs OOTbHBIX.

HecmoTps Ha HOCTUTHYTHIM mporpecc, B KasaxcTaHe Bce ele CyIeCcTBYIOT Ipo6aeMbl 1 06/1acTu
IJISL YIIYYIIeHUST TeHETUYECKOT0 MOHUTOPHHTA BPOXKIEHHBIX ITOPOKOB PA3BUTH .

K HuUM oTHOCATCS HeO6XO,'E[I/IMOCTI:> B YIIYUIII€HHBIX CUCTEeMaX c6opa OaHHBIX 1 OTYETHOCTH,
IIOBHIIMIEHNWHX OOCTYIIHOCTU T€HETUYECKOI'O TECTUPOBAHUSA M KOHCYJIBTAIITUOHHEIX YCIIYT, d TaK2Ke B
IIOBHIIIIEHNX OCBEOOMJIEHHOCTH U IIPOCBEIIEeHUNA O6U.I€CTB€HHOCTI/I.

KpOMe TOr'o, COTPYOHNYECTBO MeXKOYy PA3/IMYHBIMUA 3aMHTEPECOBAHHBIMU CTOPOHAMU, TAKMMHU KaK
IIOCTaBIIUKHN MEOUIIMHCKUX YCIIYT, UCCJIeOOBaTeJIn U IIOJINTUKHK, UMEET Pellalolllee 3Ha4YeHue Ojisd
yCiiexa IMporpaMMm reHeTu4eCKoro MOHUTOPHUHTIA.

B 3akiioueHne, reHETUYECKUH MOHUTOPUHT BPOXKIEHHBIX TOPOKOB Pa3BUTHUS B PecyOinke
KazaxcTaH uMeeT BaXKXHO€E 3Ha4YeHUE [711 NPOMUTaKTUKY, BENEeHUS U JIeYEHU. 9TUX YCIIOBUU.
Heo6xonuMbl IOCTOSTHHEIE YCUINS ¥ MHBECTULIIMU B COOP, aHAIU3 U COTPYLHUYECTBO NaHHBIX I
manbHEeMNNIero yKpelnjaeH!sI CUCTEMEI TeHeTUYeCKOT0 MOHUTOPUHTA B CTpaHe U yIydIlleHns
pe3ynbTaToB JIeYeHUs JII0Jeld C BPOXKIEeHHBIMU IOPOKaMU Pa3BUTHS.

3akaoyeHnne: [eHeTHYeCKUH MOHUTOPUHT BPOXKIEHHBIX IOPOKOB Pa3BUTHUS B PecnyOnuke
KazaxcTaH sSIBISEeTCS XXKU3HEHHO BaXXKHBLIM IIPOIIECCOM, IIOMOTAIOIIINM BBISBIISATE, OTCIIEXKUBATDH U
JIEYUTH BPOXKAEHHBIE TTOPOKK PA3BUTHUS CPEOU HaceneHus. Pe3ynbTaThl TeHETUUYECKOT 0
MOHHUTOPUHTA IIPEOOCTABISIOT IIeHHBIe JaHHbIe MeOUIIMHCKUM PaO0THHKAM, IIOJIMTHKAM 1
HCCIIeIOBATEIIAM OJI Pa3pPab0TKHU IIeJIEBEIX BMENIATEIbCTB M CTPATETUH MPOGUIaKTUKY, PAHHETO
BBISIBIIEHUS U JIeYEHUS BPOXKIEHHBIX TTOPOKOB PA3BUTHsI. [ eHETHUECKUYM MOHUTOPUHT BKIIOYaEeT
c60p TaHHBIX O BPOXKAEHHBIX ITOPOKAX PA3BUTHUS U3 PA3JIMUYHBIX UCTOYHUKOB, TAKUX KaK OOJIBHUIIHL,
MMONIUKJIMHUKY U PETUCTPATYPHl. 3aTeM 3TH HaHHbIE aHATU3UPYIOTCS OJIsT BEISTBIIEHUS
3aKOHOMEPHOCTEH, TeHOeHIH U PaKTOPOB PUCKA, CBSI3aHHBIX C PA3IUYHLIMU TUIIaMU ITOPOKOB
pa3BuTus. ['eHeTUYeCKU MOHUTOPHUHT TaKXKe BKITIOYaeT reHeTHu4YeCKoe TeCTUPOBaHUe U
KOHCYJIbTUPOBAHNE OJIS BRISIBIIEHUS IIOTEHIIHATILHEIX TeHETUYECKUX IPUYMH BPOKIEHHEIX IIOPOKOB



Pa3BUTHUS U ITPEOOCTaBIeHUs NHGOPMAIINK ITOCTPANABIINM JIUIIAM U UX CeEMbsIM. Pecrrybnuka
KazaxcTan gobunachk 3HaUHUTEIBHOTO ITPOrPecca B CO3MaHUU KOMITJIEKCHON CUCTEMBI TeHETUYECKOT' 0
MOHUTOPUHTA. [[paBUTEIBCTBO Pearn30Bajio PA3IUYHbIE ITPOTPAMMEI ¥ MHHUITMATHUBHI,
HaIlpaBJIEHHbIE Ha yIyYIIeHHe CUTyalluy C BPOXKOEeHHBEIMU IIOPOKaMU Pa3BUTHUsI. KpoMe TOro,
IMOCTPAIaBIIUM JIUIIAM ¥ UX CEMbSIM IIPEIOCTABASIOTCS YCIYTU FreHeTHYEeCKOT0 KOHCYIbTUPOBAHHUSI,
IIpemiaraililyie HHOOPMAaIIKio, IIOAOePKKY U PeKOMEeHallul Ha OCHOBE TeHeTHYEeCKUX Pe3yIbTaToB.
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