
НАСЛЕДСТВЕННЫЕ 
БОЛЕЗЕНИ



ГЕМОФИЛИЯ

Гемофили́я — редкое наследственное заболевание, 
связанное с нарушением коагуляции (процессом 
свёртывания крови). При этом заболевании возникают 
кровоизлияния в суставы, мышцы и внутренние органы, 
как спонтанные, так и в результате травмы или 
хирургического вмешательства. При гемофилии резко 
возрастает опасность гибели пациента от 
кровоизлияния в мозг и другие жизненно важные 
органы, даже при незначительной травме.



ГЕМОФИЛИЯ ПОЯВЛЯЕТСЯ ИЗ-
ЗА ИЗМЕНЕНИЯ ОДНОГО ГЕНА В ХРОМОСОМЕ X. РАЗЛИЧАЮТ ТРИ ТИПА ГЕМ
ОФИЛИИ (A, B, C).

• ГЕМОФИЛИЯ A (РЕЦЕССИВНАЯ МУТАЦИЯ В X-ХРОМОСОМЕ) ВЫЗЫВАЕТ НЕДОСТАТОЧНОСТЬ 
В КРОВИ НЕОБХОДИМОГО БЕЛКА. ТАКАЯ ГЕМОФИЛИЯ СЧИТАЕТСЯ КЛАССИЧЕСКОЙ, ОНА ВСТРЕЧАЕТСЯ НАИБОЛЕЕ 
ЧАСТО, У 80—85 % БОЛЬНЫХ ГЕМОФИЛИЕЙ.

• ГЕМОФИЛИЯ B (РЕЦЕССИВНАЯ МУТАЦИЯ В X-ХРОМОСОМЕ) — НЕДОСТАТОЧНОСТЬ ФАКТОРА ПЛАЗМЫ IX. 
НАРУШЕНО ОБРАЗОВАНИЕ ВТОРИЧНОЙ КОАГУЛЯЦИОННОЙ ПРОБКИ.

• ГЕМОФИЛИЯ C (АУТОСОМНЫЙ РЕЦЕССИВНЫЙ ЛИБО ДОМИНАНТНЫЙ (С НЕПОЛНОЙ ПЕНЕТРАНТНОСТЬЮ) ТИП 
НАСЛЕДОВАНИЯ, ТО ЕСТЬ ВСТРЕЧАЕТСЯ КАК У МУЖЧИН, ТАК И У ЖЕНЩИН) — НЕДОСТАТОЧНОСТЬ ФАКТОРА 
КРОВИ XI, ИЗВЕСТНА В ОСНОВНОМ У ЕВРЕЕВ-АШКЕНАЗОВ. В НАСТОЯЩЕЕ ВРЕМЯ ГЕМОФИЛИЯ С ИСКЛЮЧЕНА ИЗ 
КЛАССИФИКАЦИИ, ТАК КАК ЕЁ КЛИНИЧЕСКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ ЗНАЧИТЕЛЬНО ОТЛИЧАЮТСЯ ОТ А И В.



СИМПТОМЫ

ВЕДУЩИМИ СИМПТОМАМИ ГЕМОФИЛИИ А И В ЯВЛЯЮТСЯ ПОВЫШЕННАЯ КРОВОТОЧИВОСТЬ С 
ПЕРВЫХ МЕСЯЦЕВ ЖИЗНИ; ПОДКОЖНЫЕ, МЕЖМЫШЕЧНЫЕ, СУБФАСЦИАЛЬНЫЕ, РАЗЛИЧНЫМИ 
ХИРУРГИЧЕСКИМИ ВМЕШАТЕЛЬСТВАМИ; ГЕМАТУРИЯ; ОБИЛЬНЫЕ ПОСТТРАВМАТИЧЕСКИЕ 
КРОВОТЕЧЕНИЯ; ГЕМАРТРОЗЫ КРУПНЫХ СУСТАВОВ, КОТОРЫЕ ПРИВОДЯТ К 
ФОРМИРОВАНИЮ КОНТРАКТУР И АНКИЛОЗОВ.
ОБЫЧНО БОЛЕЗНЬЮ СТРАДАЮТ МУЖЧИНЫ, ЖЕНЩИНЫ ЖЕ ОБЫЧНО ВЫСТУПАЮТ КАК 
НОСИТЕЛЬНИЦЫ ГЕМОФИЛИИ И МОГУТ РОДИТЬ БОЛЬНЫХ СЫНОВЕЙ ИЛИ ДОЧЕРЕЙ-
НОСИТЕЛЬНИЦ. ВСЕГО В МИРЕ ЗАДОКУМЕНТИРОВАНО ПОРЯДКА 60 СЛУЧАЕВ ГЕМОФИЛИИ 
(ТИПА A ИЛИ B) У ДЕВОЧЕК.
НАИБОЛЕЕ РАСПРОСТРАНЁННОЕ ЗАБЛУЖДЕНИЕ О ГЕМОФИЛИИ — ЭТО ТО, ЧТО БОЛЬНОЙ 
ГЕМОФИЛИЕЙ МОЖЕТ ИСТЕЧЬ КРОВЬЮ ОТ МАЛЕЙШЕЙ ЦАРАПИНЫ, ЧТО НЕВЕРНО. ПРОБЛЕМУ 
СОСТАВЛЯЮТ КРУПНЫЕ РАНЕНИЯ И ХИРУРГИЧЕСКИЕ ОПЕРАЦИИ, УДАЛЕНИЕ ЗУБОВ, А ТАКЖЕ 
СПОНТАННЫЕ ВНУТРЕННИЕ КРОВОИЗЛИЯНИЯ В МЫШЦЫ И СУСТАВЫ, ОБУСЛОВЛЕННЫЕ, ПО-
ВИДИМОМУ, УЯЗВИМОСТЬЮ СТЕНОК СОСУДОВ У БОЛЬНЫХ ГЕМОФИЛИЕЙ.

Гемофилия А.
Гемартрозы стопы 

и коленных суставов.



ИЗВЕСТНЫЕ НОСИТЕЛИ

САМОЙ ИЗВЕСТНОЙ НОСИТЕЛЬНИЦЕЙ ГЕМОФИЛИИ В ИСТОРИИ БЫЛА 
КОРОЛЕВА ВИКТОРИЯ; ПО-ВИДИМОМУ, ЭТА МУТАЦИЯ ПРОИЗОШЛА В ЕЁ ГЕНОТИПЕ DE 
NOVO, ПОСКОЛЬКУ В СЕМЬЯХ ЕЁ РОДИТЕЛЕЙ СТРАДАЮЩИЕ ГЕМОФИЛИЕЙ НЕ 
ЗАРЕГИСТРИРОВАНЫ. ТЕОРЕТИЧЕСКИ, ЭТО МОГЛО БЫ ПРОИЗОЙТИ И В ТОМ СЛУЧАЕ, 
ЕСЛИ БЫ ОТЦОМ ВИКТОРИИ ЯВЛЯЛСЯ В ДЕЙСТВИТЕЛЬНОСТИ НЕ ЭДУАРД АВГУСТ, 
ГЕРЦОГ КЕНТСКИЙ, А КАКОЙ-ЛИБО ДРУГОЙ МУЖЧИНА (БОЛЬНОЙ ГЕМОФИЛИЕЙ), 
ОДНАКО НИКАКИХ ИСТОРИЧЕСКИХ СВИДЕТЕЛЬСТВ В ПОЛЬЗУ ЭТОГО НЕ СУЩЕСТВУЕТ. 
ГЕМОФИЛИЕЙ СТРАДАЛ ОДИН ИЗ СЫНОВЕЙ ВИКТОРИИ (ЛЕОПОЛЬД, ГЕРЦОГ 
ОЛБАНИ), А ТАКЖЕ РЯД ВНУКОВ И ПРАВНУКОВ (РОДИВШИХСЯ ОТ ДОЧЕРЕЙ ИЛИ 
ВНУЧЕК), ВКЛЮЧАЯ РОССИЙСКОГО ЦАРЕВИЧА АЛЕКСЕЯ НИКОЛАЕВИЧА. ПО ЭТОЙ 
ПРИЧИНЕ ДАННОЕ ЗАБОЛЕВАНИЕ ПОЛУЧИЛО ТАКИЕ НАЗВАНИЯ: «ВИКТОРИАНСКАЯ 
БОЛЕЗНЬ» И «ЦАРСКАЯ БОЛЕЗНЬ».



ЦВЕТОВАЯ СЛЕПОТА (ДАЛЬТОНИЗМ)

Дальтони́зм, цветовая слепота, — наследственная, 
реже приобретённая, особенность зрения человека и 
приматов, выражающаяся в сниженной или полной 
неспособности различать все или некоторые цвета. 
Названа в честь Джона Дальтона, который впервые 
описал один из видов цветовой слепоты на основании 
собственных ощущений в 1794 году.
Джон Дальтон был протанопом (не различал красный 
цвет), но не знал о своей цветовой слепоте до 26 лет. У 
него были три брата и сестра, и двое из братьев 
страдали цветослепотой на красный цвет. Дальтон 
подробно описал свой семейный дефект зрения в 
небольшой книге. Благодаря его публикации и 
появилось слово «дальтонизм», которое на долгие годы 
стало синонимом не только описанной им аномалии 
зрения в красной области спектра, но и любого 
нарушения цветового зрения.



ПРИЧИНА НАРУШЕНИЙ ЦВЕТОВОГО ЗРЕНИЯ

У человека в центральной части сетчатки расположены светочувствительные рецепторы — 
нервные клетки, которые называются колбочками. Каждый из трёх видов колбочек имеет 
свой тип светочувствительного пигмента, характеризующийся определённым спектром 
поглощения. Первый тип пигмента, условно называемый "красным", имеет максимум 
чувствительности к спектру с максимумом 560 нм; другой, "зелёный" — с максимумом 
530 нм; третий, "синий" — с максимумом 430 нм.
Люди с нормальным цветным зрением имеют в колбочках все три пигмента (красный, 
зелёный и синий) в необходимом количестве. Их называют трихроматами. Сочетание 
красного, зеленого и синего цветов позволяет различать многочисленные тона. Когда 
отсутствует один или нескольких пигментов или пигмент присутствует, но в недостаточном 
количестве, возникают проблемы с восприятием цвета.



КЛИНИЧЕСКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ

Клинически различают полную и частичную цветовую слепоту.
• Ахроматопсия (ахромазия, ахроматопия, монохромазия) — полное отсутствие 

цветного зрения, наблюдается реже всего.
• Частичная цветовая слепота
• Нарушение восприятия красной и/или зелёной части спектра:
• Дейтераномалия — наиболее частый случай, встречающийся у ~5-6 % мужчин и 

~0,3-0,4 % женщин.
• Протаномалия, протанопия, дейтеранопия — по ~1 % и ~0,1 у мужчин и женщин 

соответственно.
• Нарушение восприятия синего и жёлтого участков спектра:
• Тританомалия, тританопия — нарушение цветовых ощущений в сине-

фиолетовой области спектра, встречается крайне редко — менее 1 % у мужчин 
и женщин. В отличие от красно-зелёной аномалии, данное нарушение не 
зависит от пола, так как вызвано мутацией в 7-й хромосоме.



КЛИНИЧЕСКИЕ 
ПРОЯВЛЕНИЯ
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