
Введение

в генетику.

Семиотика и принципы 

клинической диагностики 

наследственных болезней.



Историческая справка
1865 г. - открытие законов Менделя
1900 г. – переоткрытие законов Менделя
1953 г. – открытие двойной спирали ДНК Дж.Уотсоном

     и Ф. Криком
1956 г. – определено количество хромосом у человека
1959 г. – обнаружена лишняя 21-я хромосома у детей

     с с-м Дауна
1961 г. – расшифровка генетического кода
1968 г. – дифференцированная окраска хромосом
1993 г. – К. Мюллис получил Нобелевскую премию

     за изобретение ПЦР
2003 г. – завершена программа «Геном человека»
2007 г. – расшифрованы два первых индивидуальных      

генома



• Генетика человека изучает 
закономерности наследования 
нормальных и патологических 
признаков в зависимости от генотипа и 
факторов внешней среды.

• Задачей медицинской генетики 
является выявление, лечение, 
профилактика наследственных 
болезней, а также прогнозирование 
потомства с наследственной 
патологией.



Генетика человека имеет ряд особенностей:

• а) на людях запрещены 
экспериментальные браки;

• б) рождается малое количество потомков; 
в) наблюдается позднее половое 
созревание и большая продолжительность 
смены поколений (25—30 лет);

• г) у человека сложный кариотип (много 
хромосом и групп сцеплений);

• д) невозможность создания одинаковых 
условий жизни исследуемых.



Основные методы изучения 
наследственности человека

• Клинико-генеалогический метод. 

• Близнецовый метод. 

• Цитогенетический метод. 

• Биохимические методы. 

• Популяционно-статистический метод. 

• Методы пренатальной диагностики. 

• ДНК-диагностика



КЛАССИФИКАЦИЯ МУТАЦИЙ
(по Инге-Вечтомов С. Г., 1989)

Универсальные принципы классификации мутаций

• А. По характеру изменения генома:
• Геномные мутации - изменение количества 

хромосом.
•  Хромосомные мутации (перестройки ) -изменение 

структуры хромосом.
• Генные мутации - изменения генов.
• Б. По проявлению в гетерозиготе:
• Доминантные мутации
• Рецессивные мутации.
• В. По уклонению от нормы или так называемого 

дикого типа:
•  Прямые мутации
•  Реверсии (часть из них - обратные, супрессорные)



Г. В зависимости от причин, вызывающих мутации:
Спонтанные
Индуцированные
Более частные подходы к классификации мутаций
Д. По локализации в клетке:
 1. Ядерные
 2. Цитоплазматические
Е. По отношению к  возможности наследования:
 1. Генеративные, происходящие в половых клетках.
 2. Соматические
Ж. По фенотипу (летальные, морфологические, 
биохимические, поведенческие, устойчивости или 
чувствительности к повреждающим агентам и т.д.)

Мутации - это наследуемые изменения генетического 
материала.



Классификация болезней человека
по участию наследственных и средовых факторов

в их этиологии, патогенезе и рекреации (Бочков, 1984)

I - собственно наследственные болезни (моногенные и 
хромосомные)

II - наследственные болезни для проявления которых 
необходимо специфическое воздействие среды 
(экогенетические реакции)

III - болезни с наследственным предрасположением 
(подавляющее большинство распространённых болезней, 
особенно болезни зрелого и преклонного возраста)

IV - формы патологии с исключительной ролью в этиологии 
факторов среды (травмы, ожоги, обморожения, инфекции - 
генетические факторы определяют особенности 
клинического течения болезни и её исход)



Классификация наследственных болезней
(по Nora и др., 1994, с дополнениями)

1. Синдромы, обусловленные хромосомными 
нарушениями

2. Болезни, вызванные мутацией отдельного гена 
(менделевские)

3. Мультифакториальные заболевания как результат 
взаимодействия генетических и средовых факторов

4. Болезни с нетрадиционным типом наследования
– митохондриальная наследственность
– геномный импринтинг,
– однородительская дисомия, 
– экспансия тринуклеотидных повторов 

5. Генетические болезни соматических клеток 
(новообразования, старение, аутоиммунные болезни)



Митохондриальная

наследственность







Особенности митохондриального генома

1. мтДНК передается от матери всем ее потомкам и от ее 
дочерей всем последующим поколениям, но сыновья 
не передают свою ДНК (материнское наследование).

2. Отсутствие комбинативной изменчивости
3. Отсутствие в мтДНК интронов, защитных гистонов и 

эффективной ДНК-репарационной системы — и как 
следствие в 10 раз более высокая скорость 
мутирования, чем в ядерной ДНК.

4. Внутри одной клетки могут сосуществовать 
одновременно нормальные и мутантные мтДНК —
явление гетероплазмии

5. Генетический код мтДНК отличается от универсального



Геномный импринтинг

Однородительская дисомия



Синдром Прадера-Вилли
• маленький и ослабленный ребенок 

при рождении, резкое усиление 
аппетита в 2-3 года, умственная 
отсталость, мышечная гипотония, 
ожирение, гипогонадизм, низкий 
рост, акромикрия – 
непропорционально короткие 
дистальные участки конечностей

• 75-80 % случаев связаны с 
микроделецией 15q11-q13 отцовской 
хромосомы

• 20-25% случаев связаны с одно 
родительской дисомией по 
хромосоме 15 (материнской)

• кандидатный ген импринтирован на 
материнской хромосоме



Синдром Энгельмана
или «счастливой куклы»

•До года диагностируется 
редко

•Гипоплазия средней трети 
лица

•Прогения

•Макростомия

•Недоразвитие речи

•Частые продолжительные 
приступы смеха

•Характерная атактическая 
подпрыгивающая походка



Синдром Энгельмана
• Косоглазие

• Слюнотечение

• Стереотипные игры

• Импульсивное поведение

• Малая потребность в сне

• Гиперактивность

• Стремление к социальным 
контактам

• Нет периода деградации



• носители семейных сбалансированных 
транслокаций или центрических слияний 
(робертсоновских транслокаций)

• носители мозаичных трисомий

• плоды с пренатально подтвержденным 
диагнозом ограниченного плацентарного 
мозаицизма.

Группы повышенного риска
возникновения ОРД:



Болезни экспансии 

тринуклеотидных 

повторов



Синдром Мартина-Белл
или ломкой Х-хромосомы

•Высокий рост
•Акромегалия
•Гипергонадизм
•Большие оттопыренные уши
•Умственная отсталость

•Гиперподвижность
 суставов

•Деформация зубов
Аутизм или сходные 
изменения





Микросаттелитный полиморфизм

PCR

Фрагменты ДНК разделяются по размеру с помощью электрофореза



Заключение СМЭ о биологическом родстве



Заключение 
СМЭ о 

биологическом 
родстве



http://www.ncbi.nlm.nih.gov/Omim/



• Геном человека 3,000,000,000 пн

• Хромосома 150,000,000 пн

• Ген 50,000 пн

• Кодирующая часть гена 3,000 пн

• Кодон                        3 пн

• В геноме человека около 30 000 генов

• Эти гены кодируют свыше 100 000 белков

Размеры основых элементов генома



Генетика – философия современной 
медицины и биологии

Единство бесконечного числа признаков 
и конечного числа генов

Закончена программа Геном человека

На очереди Протеом и Феном человека



Благодарю за внимание


