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Кіріспе 
⚫ Ғасырлар бойы адамдарды тұқым қуалайтын ауруларды емдеу 

мүмкін болмады,себебі ,біріншіден –белгілердің тұқым 
қуалаушылық тетіктері белгісіз болды;екіншіден –
Мендельденуші тұқым қуалайтын белгілер ұрпақтарға қатып 
қалған күйінде , ешбір өзгеріссіз беріледі деген генетикалық 
тұжырым басым болды.

⚫ Емханаларда тұқым қуалайтын аурулармен  ауыратын 
адамдарға, осы патологиялары жоқтарға қарағанда ,5-6 рет жиі 
медициналық жəрдем көрсетіледі.Ауруханалардағы 
сырқаттардың 10-20% -ы əртүрлі тұқым қулалайтын 
патологиялары кездесетін балалар.Бұл популяциялардағы жалпы 
аурулар санынан 5-10 есе артық.



Гендік аурулардың түрлері

Мутационды процесс

Миграция 

Сұрыптау Гендер 
дрейфі

Қандас туысқан 
арасындағы неке

Негізгі 
эффект 



Мутационды процесс (латын тілінде mutatіo – өзгеру) – 
табиғи жағдайда кенеттен болатын немесе қолдан 

жасалатын генетикалық материалдың өзгеруі. Соның 
нəтижесінде ағзаның белгілері мен қасиеттері тұқым 

қуалайтын өзгергіштікке ұшырайды.

Миграция - [лат. migratio - көші- қон, 
қоныс аудару] - адамдардың 

(мигранттардың) қандай да бір 
аумақтардың шекарасынан өтіп, ұзақ 
уақытқа немесебіржолата қоныс тебу 

процесі

Сұрыптау  - жануарлар 
қолтұқымын, өсімдіктер 

іріктемесін жəне ұсақ 
ағзалардың таза 

дақылдарының жаңа 
туындыларын 

шығарудың теориялық 
негіздері жəне əдістерін 

жетілдірумен 
шұғылданатын ғылым.

Гендер дрейфі - по
пуляция санының 

азаюына 
байланысты 

болатын, келесі 
ұрпақтарда 
қайталанып 

отыратын аллельдер 
жиілігінің өзгерісі.

Қандас туыстар арасынд
ағы неке (тікелей ататегі 

бойынша жəне өзінен 
тарайтын жақын туыстар 
арасындағы  жеке қарым-

қатынас. 

Негізгі эффект-
Геннің 

позициясының 
əсері 

хромосомадағы 
гендердің 

орналасуына 
əсер етеді



Хромосомалық аурулардың пайда болу 
механизмдері

Көптеген хромосомалық аурулардың пайда болуының 
басты себебі - тарихи, эволюциялық қалыптасқан 
жүйенің — кариотиптің, өзгеруі, яғни хромосома 
сандарының не хромосомалардың құрылымының 
бұзылуы болып табылады.

Ағзалардың хромосома сандарының ауытқуы 
жасушаның дұрыс бөлінбеуінің не əр түрлі мутагендік 
факторлардың əсерінен жасуша бөлінуінде 
хромосомалардың бір-бірінен ажыраспауының 
салдарынан болады. Бұл хромосома  санының еселеп 
өсуіне (полисомия — Зп, 4хромосома п, 5п т.с.с), не 
калыпты кариотиптің бір немесе бірнеше хромосомаға 
көбейіп не кемуіне алып келеді (анеуплоидия) — 
моносомия 2п-1; трисомия 2п+1.



Алғашқы өнімдердің қызметіне 
байланысты гендік аурулар бөлінеді

 Энзимопатия- 
ферментті жүйенің 

тұқым қуалауы 

Коллагенез –
құрылымды 
ақуыздардың 

дефектісі

Гемоглобиноп
атия-қан 

дефектілері
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