BOITPOCHI K KAHJIUJIATCKOMY 3K3AMEHY IO CHIENUAJBHON JUCIHUATIJIMHE
03.01.07 - MOJIEKYJIAPHASA TEHETUKA (BUOJIOI'MYECKUE HAYKN).

1. C ueM cBsi3aHBI OTKJIOHEHHUS OT MEH/IETICBCKUX PACUIEIICHUH P MOHOTHOPHTHOM,
JUTUOPHUITHOM M TPUTHOPUIHOM CKpPEIINBaHUSIX?

2. Ha ocnoBe xkakux OKCIICPUMEHTaX CJIOXKUINCH ITPEACTABICHUA O JIMHEWHOM PpacIiojioKCHUU I'CHOB
B xpoMocoMe? Ha oCHOBaHMHM Pe3yJIbTaTOB TPUTHOPUIHOIO aHAIM3UPYIOLIETO CKPEIIMBAHUS Y
JP030(HIIBI TOCTPONTE MPOCTEHIITYIO TeHETHUYECKYIO KapTy.

3. Kak u3MeHHJIUCH MPEICTABICHUS O T'eHE KaK SIUHHUIIC MyTalliy, PEKOMOWHAIIUYN U (QDYHKIHH CO
BpeMeH Moprana 70 Halllux JTHei?

4. TlpuBeauTe npUMEpPbI HACICACTBEHHBIX OOJIC3HEH UeIOBEKa C IOMHUHAHTHBIM U PELECCCHBHBIM
XapakTepoM HaciienoBaHus. [ kakux 3a0oneBaHnil XapakTepeH MexaHusM loss-of-function, a
I Kakux — gain of function?

5. Kakue Gnonoruveckue QyHKIIUN BHITOTHSIOT TUIA3MHJIBI TPOKAPUOT?

6. OmnummuTte CBONCTBA IUIa3MU, HA KOTOPBIX OCHOBAHO MX MCIOJIH30BAHHUE B KaUECTBE
KJIOHHUPYIOUINX BEKTOPOB B TE€HETHYECKONW HWHKEHEPUH?

7. OnuimTe OTIMYHS MIPOKAPHUOTUYCCKOT'O OT 3YKaPUOTUUCCKOI'o TCHOMOB.

8. Kak ananm3 xpuBbIX AeHaTypaiuu — peHatypaunn JIHK mo3Bonui BEISIBUTE KIacChl BBICOKO
HOBTOpS[IOH_[I/IXCH, YMepeHHO HOBTOp;HOHIPIXC;I nu YHI/IKaJ]BHLIX HOCJ]eI[OBaTeJ]LHOCTCfI TCHOMaA
yemoBeka? Uro takoe Cot?

9. Yo Takoe cruraiicuar?
10. Kak sKcriepuMeHTaIbHO MOXKHO ONPEICIUTh YK30H-HHTPOHHYIO OpTaHU3aIUI0 U3yIaeMOoro reHa?
11. PacckakuTe 0 reHETUYECKMX MeXaHU3MaxX (OPMHUPOBAHMsI pa3HO00pa3us aHTHUTEIL.

12. Yto Takoe romeobokcHbIe rerbl? Pacckaxute o pynknusx HOX u PAX reHoB B amOpuorenese
W, B YaCTHOCTH, B OpraHOTeHE3e.

13. Yem oTnamgaercs peryssius SKCIPECCHH TEHOB “ZIOMAITHEr0 X03SMCTBa” OT PEryJIsIuu
TKaHECI CIU(UIHBIX TEHOB?

14. OnuiuTe 001K e 3aKOHOMEPHOCTH HHUITUAIIMHM TPAHCKPHUIILMK Y IPOKAPUOT U SYKAPHOT.
15. Pacckaxxute 0 reHHBIX cemeiicTBax. JlaiiTe onpeneneHre TOMOJIOTHYHBIX U TTAPaIOrMYHBIX T€HOB.
16. [aiite knaccudukalio MOOUIBHBIX 3JIEMEHTOB IPO- M 3YKAPHOT.

17. latiTe 0030p KJIACCOB MOOMJIBHBIX BJIEMEHTOB TeHOMa yenoBeka. OMHUIINTE CTPYKTYPY H
MeXaHHU3M TPaHCIO3UINH Alu — BIIEeMEHTOB.

18. KakoBbI TeHETHYECKUE TTPEATIOCHUTKH KaHIeporenes3a’?

19. UTto Takoe OHKOTEHBI M OITyXOJIEBBIC CYIPECCOPHI?
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Pacckaxkute 0 pyHKIIMU 00paTHOM TPAHCKPUIITA3bl B OPraHU3Me >KMBOTHBIX M O €€ IPUMEHEHUU
B T€HETUYECKON MHKEHEPUH.

Pacckaxxute 0 QyHKIMSAX TETOMEpPa3bl H TIOCIEACTBUAX YTPATHI €€ aKTHBHOCTH TIPH
HAaCJICACTBEHHBIX CUHAPOMaX.

B 4em omimume myTanuit ot nonmumopdusmos B JIHK? [IpuBenuTe npuMepsl MOTUAIINX MyTaIHH
1 QYHKIIMOHAILHO 3HAYUMBIX TTOJTUMOP(PHU3MOB B TEHOME YEIOBEKA.

UYro Takoe nonmumMopdu3M JUINH pecTpuKIHOHHBIX GparmenToB JJHK? Kakoe 3HaueHne umeno
nzydenue [1/IPO® nis cekBeHnpoBaHMs reHOMa YelloBeka?

UTo Takoe MO3UITMOHHOE KJIOHUPOBAHUE, KaK B HeM HCTIONB3yIOTCs [TJIPD-mapkepb1?
[IpuBenuTe NpuUMeEpsI MOMYISAIHOHHO-CIICHU(DUYHBIX MEHICICCBCKUX 3a00ICBaHUH YeIOBEKa.

Kak mccieqoBaHms TEHOB YeTOBEKa MO3BOIMIIN MTOITBEPANTE appUKAHCKYIO PHPOIY BHIA
Homo sapiens?

Kak ocymecrrisiercs pusnueckoe kaptupoanue JJHK? [TpuBennte npumepsi.
Packaxkure 00 ypOBHSIX OpraHU3aIMHd XPOMOCOM.

Uro Takoe rucToHOBBINA Koa? PacckaxxuTe 0 MO3UIIHOHUPOBAHIH HYKJIEOCOM B PETYIISIIHH
AKTHUBHOCTH I'€HOB.

UYro takoe JHK-pyrnpuaTHHT?

Pacckaxxute 0 TOnmonornyeckux rnpobdiaeMax BozHUKaromux npu perumikanuu JJHK u myTeit nx
peLIeHUs KIETKOW MPOo- U 3yKapHOT.

Pacckaxxute 00 SKcriepuMenTax JHUBepH.

Pacckaxute 00 skcniepumenTax Xepiu-Yeiis. [louem nMEHHO OHH, a HE ONBITH DiBepH
yOenunu uccnenopareneit B ToM, uro JJHK siBisieTcss reHeTHYeCKUM MaTepUaIOM.

Kak 6b11 pacmmgpoBan reHeTHIeCKUi Koa?

Kak Obu1a 0Ka3aHa TPUIIETHOCTh TEHETHYECKOro Kojaa?

Kak MoXHO pacmmdpoBath 1 SKCIIEPUMEHTATIBHO ITOKa3aTh CYIECTBOBAHUE HOHCEHC-KOJOHOB?
Kaxk mokazathb MoryKOHCEpBaTHUBHBIN MexaHW3M perumkaiuu JJHK?

Uro Ttaxoe “OpuUKUHB PEIUTMKAIMY U KaK MPOUCXOIUT MHULMAIMS PeIUIMKALUU Y IPO- U
JyKapuor?

UYeM 00BsCHSIETCS BRICOKASI TOYHOCTD U OOJIBIIIASI IPOIIECCUBHOCTH KOITMPOBAHUS MATPHIIBI Y
sykapuot JAHK-nonumepazamu?

[Ipusenute npumepsr JJHK-nonnmepas ¢ pa3nuuHbIMUA CBOWCTBAMHU M OIHUIINTE OCHOBHBIC
MOJMMEPa3bl MPUMEHSEMbI B TCHETUYECKUX MaHUMYIALUAX in vitro?

CpaBHUTE CTpOCHHE U (YHKIIMIO TPOMOTOPA U SHXAHIIEPa TPAHCKPHUIIITUH.

Pacckaxxure 00 n3BeCcTHBIX MexaHu3Max cruiaiicuara PHK.
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[Toyemy sykapuoTHI TIpH OOJBIIEH CIOKHOCTH CTPOEHHS 110 CPABHEHHIO ¢ IPOKAPHOTAMU UMEIOT
OTHOCHTEIBHO HEMHOTUM OOJIbIIIE TEHOB?

[IpuBeanTe MpUMeEpHI aTbTEPHATHBHOTO CIUIAHCHHTA B HOPMAJIbHOM (DYHKIIHOHHPOBAHUH T'CHOB
YeJI0BeKa U MpH 3a00JICBaHUAX.

Uro takoe pegaktupoBanue PHK?
B yem otnnune ctpoennst MPHK mpo- u aykapuot?
Pacckaxwute o crpoennn PHK sykapuor. Uro Takoe k31 1 HeTpaHcnupyeMbie oonactu MPHK?

[Toyemy HOHCEHC-MyTallMK OOBIYHO PEATH3YIOTCS Ha JIOTPAHCIAIIMOHHOM YPOBHE U TIPUBOIST K
nerpanaiuu PHK-tpanckpumnrta?

PacckaxuTe 0 Mozenu JakTo3Horo onepona XKakoba u MoHo.

CpaBHHTE ONEepOHBI KaTabonu3Ma 1 aHabonu3ma y Oakrepuil. [louemy y 3yKapuoT reHbl
PEryIupYIOTCS MO-IAPyTromMy?

UTto Takoe aTTeHyaIus?

Pacckakute 0 TpaHCIAIUK Y TIPOKAPUOT U 3YKApHOT. UTO 00IIEro v B YeM pasjinuus 3TUX
poieccoB?

Uro takoe wobble-rumnoresa (rumnoresa “kadanus” ) @psncuca Kpuka?

Pacckaxxute 00 0COOEHHOCTSIX MHHITUAIINN TPAHCIALNH Y TPO- U 3YKapHOT.

KakoBa OMO3HEpreHTHKa TPAHCIISAIMN?

Pacckaxkute 0 mpobiemax OenkoBoro ¢onaunra. Yro Takoe KOHGOpMaIMOHHBIC 00Ie3HM?
Kaxkue Bbl 3HaeTe BU/IBI TOCTTPAHCISAIMOHHON MOIU(BUKAIIUN OCIKOB?

KakoBbI ()yHKIIUHM CUCTEMBI PECTPUKIIMH-MOANDUKAINH y OakTepuii?

Haiite knaccu(UKayio peTPUKIIMOHHBIX SHAOHYKIIEA3 U OMUIIUTE MEXaHU3MbI CIIEU(UIHOCTH
3THX (EepMEHTOB.

Kak M0o>xHO M30/1MpOBaTh TeH?
Yro takoe oubmmoreku JJHK?
PacckaxuTre 0 reHorepanuu.

Pacckaxxure 1o FI/I6pI/I)Z[I/I3aHI/II/I o CarzepHy u HO3epH-FI/16pI/I)Z[I/ISaHI/II/I, B YEM CXOJCTBa U
paznuunsa’?

Pacckaxute mpunuun cexksenuposanus JJHK no Canmxkepy.
Kakue metonsr cexkBennpoBanus JJHK HoBoro nmokonenus: Bel 3naere? Ha uem oHM OCHOBaHBI?
Pacckaxute o nupocexkBenupoBanuu JJHK.

[Moyemy mnardopma kommanuu [llumina/Solexa HiSeq Gimxke Bcero mojapena 4eoBe4ecTBO K
peleHunto 3a1aun pacuupoBKky HHIMBHIya bHOro TeHoMa 3a 1000 mommapos?
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Onwumure npunimmn [TLP.
Kaxue ocnoBubie npunoxxenus [1LIP Brl 3naere?

UYro Takoe [1I[P B pexume peanbHOro Bpemenu? B yem ortnmunst qurutaibHoi (mudposoit) [THP
OT 3TOro Merona?

Uro Takoe JJHK-punrepnpunTHHT?

Kaxk mpon3BonnTCs yCTaHOBIICHHE TEHETUYECKOTO POJCTBA B KPUMHHAIIMCTUKE?
Omnumute ocHOBHBIE MeToabl MedeHust JJHK.

B gem otnmuume renoMa MUTOXOHJIPHH OT SAEPHOr0 TeHoMa?

Ha gem ocHOBaHBI TOCTpOEHUS TeopuH cuMOuoreHe3a? B yeM omiinuns OelnoK-CHHTE3UPYIOLIETO
armapara dyKapuoTUYECKON KIETKH, MUTOXOHIPUI U IIPOKAPHOT.

Pacckaxunte o MHUTOXOHJAPHUAJIbHBIX 60J'Ie3H51X.

Pacckaxxute 0 60JIe3HAX HIKCIAHCHH TPEXHYKIICOTUIHBIX TIOBTOPOB.

Kaxk momy4JaroT TpaHCTEeHHBIX )KHBOTHBIX? B ueM ux monb3a st MeAUITHHCKON TeHETUKH ?
Pacckaxxute o renHOM HOKayTe. UTto Takoe Cre-pexoMOnHaza?

Pacckaxute o PHK-unTepdepennnm u npumenennn antTucmbicioBbix PHK B neuennn
HACJIEACTBEHHBIX 3a00JI€BaHUM.

OmpenerneHne YUTEHETHKH, CBSI3b ¢ TCHETUKON

OCHOBHBIE SITUTCHETUYECKUE MEXAHU3MBI

depMeHTHI M OENTKH, YUaCTBYIOIIUE B dnUreHeTrndecknx Moanpukanusax JJHK u xpomaTrHa.
ONHUTeHeTHKa 1 KJICTOYHAs MaMATh

OCHOBHBIE SITUTCHETHYECKHE ()CHOMECHBI.

ONUTeHeTHKA U TEHOMHBIN HMIIPUHTHHT

NuaktuBaius X XpOMOCOMBI Y MIICKOITUTAIOIINX, POJIb MUTCHETHUCCKUX MOAM(PUKAIUI.
BHerHss cpena 1 3MUreHeTHYeCKUe MOIU(BUKALIUN

Juuamuka metunupoBanus JIHK B ramero- u amOpuorenese.

DyXpOMaTHH U TeTepOXpOoMaTHH. Poib STUreHeTHYeCKIX MOAN(UKAINN B KX CTPYKTYpE U
(GyHKIMH



