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ВВЕДЕНИЕ

Генетика человека -  наука и фундаментальная, и прикладная. Как 
фундаментальная наука -  это область генетики, которая изучает за
коны наследственности и изменчивости у самых интересных организ
мов -  людей. Научные результаты, полученные при этом, ценны для нас 
не только в теоретическом отношении, но и в практическом плане. Вот 
почему генетика человека -  это также и прикладная наука. Со времени 
переоткрытия законов Г. Менделя началось изучение генетических ме
ханизмов. Оно привело к расшифровке генетического кода, описанию 
процессов транскрипции, трансляции и функционирования белков, ко
дируемых определенными генами. В настоящее время уточняется тон
кая структура генов, активно проводятся исследования по регуляции 
активности генов в ходе развития и функционирования организмов.

Генетика человека -  обширная наука с неопределенными граница
ми. Развитие различных подходов и методов привело к появлению мно
жества отдельных специальных разделов этой науки: биохимическая ге
нетика человека, цитогенетика, иммуногенетика, клиническая генетика, 
популяционная генетика, генетика поведения, генетика развития, гене
тика размножения, фармакогенетика и ряда других.

Введение 5
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Глава I. 
МЕТОДЫ ИЗУЧЕНИЯ НАСЛЕДСТВЕННОЙ 

ПАТОЛОГИИ

Генетика человека изучает явления наследственности и изменчи
вости в популяциях людей, особенности наследования нормальных 
и патологических признаков, зависимость заболеваний от генетиче
ской предрасположенности и факторов среды. Известно более 6000 
наследственных заболеваний. Одним из разделов генетики человека 
является медицинская генетика, объектом изучения которой служит 
больной человек. Около 13.000.000 людей поражены наследственны
ми заболеваниями. Ежегодно 4-6% детей рождаются с аномалиями 
развития, и каждый пятый ребенок умирает от врожденного порока 
развития, 20-25% стационарных больных оказываются с отягощенной 
наследственностью. Поэтому, одна из главнейших задач медицинской 
генетики -  раннее выявление и профилактика наследственных болез
ней. Одним из основоположников медицинской генетики считается 
выдающийся советский невропатолог С.Н. Давиденков. Он впервые 
применил идеи генетики в клинике, дал анализ ряда наследственных 
заболеваний и разработал методы медико-генетического консультиро
вания.

Исследование генетики человека связано с определенными трудно
стями: невозможностью экспериментального скрещивания, медленной 
сменой поколений, малочисленностью потомков в каждой семье, значи
тельным количеством хромосом и групп сцепления.

При изучении наследственных признаков у человека можно исполь
зовать все методы, применяемые в медицине: биохимические, морфо
логические, иммунологические, клинические, электрофизиологические 
и другие, т.е. любые методы, которые дают возможность регистриро
вать признак как дискретную единицу или выражать его количествен
но. Для решения сугубо генетических задач применительно к человеку 
в настоящее время разработаны следующие методы: генеалогический, 
близнецовый, цитогенетический, молекулярно-цитогенетический, био
химический, генетики соматических клеток и моделирования, популя
ционно-статистический, дерматоглифический, иммуногенетический, 
ДНК-диагностики.
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1.1. Клинико-генеалогический метод
Клинико-генеалогический метод -  метод родословных, основан на 

прослеживании какого-либо нормального или патологического при
знака в ряду поколений с указанием родственных связей между члена
ми родословной. Метод основан в конце Х К  века Ф. Гальтоном и от
носится к наиболее универсальным методам в генетике человека. Он 
широко применяется при решении теоретических и прикладных про
блем, таких как: 1) установление наследственного характера признака;
2) определение типа наследования; 3) выяснение зиготности пробанда, пе- 
нетрантности и экспрессивности признака; 4) вычисление вероятности 
рождения детей с той или иной наследственной патологией у пробанда.

Метод включает два этапа: сбор сведений о семье и составление ро
дословной с последующим генеалогическим анализом. Сбор сведений 
начинается от пробанда, которым называют лицо, первым попавшее 
в поле зрения исследователя (обратившееся за консультацией). Затем 
делают графическое изображение родословной, используя стандартные 
символы (рис. 1).
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Рис. 1. Символы, используемые для составления родословной.
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Генеалогический метод тем информативнее, чем больше имеется до
стоверных сведений о здоровье родственников больного. После состав
ления родословной начинается генеалогический анализ, целью которого 
является установление генетических закономерностей.

В дополнение к описанию родословной (рис. 2) следует подчеркнуть 
следующее: 1) поколения обозначаются римскими цифрами слева от 
родословной; 2) арабскими цифрами нумеруется потомство одного по
коления слева направо последовательно (весь ряд); 3) братья и сестры 
(сибсы) располагаются в родословной в порядке рождений в один ряд; 
4) каждый член родословной имеет шифр, например, III-7 -  пробанд.

□ — г ®

■ й  <5 $  5

6о<*> йсю ий Ж 55 
/

3 4 5 6 *  7 8 9  10 11 12 13

W й о ©
1 2 3

Рис. 2. Пример составления родословной.

Выделяют несколько типов наследования: аутосомно-доминантный, 
аутосомно-рецессивный, Х-сцепленный доминантный, Х-сцепленный 
рецессивный, Y-сцепленный или голандрический и митохондриальный.

Для аутосомно-доминантного типа наследования (рис. 3) харак
терно:

1. Проявление болезни в каждом поколении.
2. Лица мужского и женского 

пола поражаются одинаково ча
сто и в одинаковой мере.

3. Если один из родителей 
болен, то вероятность рождения 
больного ребенка составляет 50%.

4. Наблюдается вертикаль
ный характер передачи заболева
ния в родословной, т.е. больной „ „ „г Рис. 3. Родословная с аутосомно-доминантным
ребенок имеет больного родителя. типом наследования.
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Примерами аутосомно-доминантного типа наследования являются 
шерстистые волосы, близорукость, полидактилия, белый локон в волосах, 
брахидактилия, синдром Марфана и др.

Одна из характерных особенностей доминантных признаков -  это 
изменчивость их выражения -  экспрессивность (степень проявления 
признака). В родословных семей с доминантным признаком иногда 
встречаются так называемые «проскакивающие поколения». У индиви
дуума из такого поколения выражение гена настолько незначительно, 
что по фенотипу не удается его обнаружить, т.е. признак в данном случае 
не пенетрантен. Пенетрантность подчиняется принципу «все или ниче
го». Генетический признак иногда настолько изменяется в силу модифи
цирующего влияния других генов или факторов среды, что он вовсе не 
проявляется, несмотря на присутствие обычно вызывающего его гена.

Выделяют несколько причин отклонения от правил аутосомно-до- 
минантного наследования. Одна из основных -  вновь возникающие 
мутации в отдельных половых клетках одного из родителей (в боль
шинстве случаев новые мутации появляются в гаметогенезе у м уж 
чин), тогда заболевание будет единственным случаем в семье. Вторая 
причина отклонения -  мозаицизм зародышевых клеток. Следствием 
этого может быть появление в семье здоровых родителей нескольких 
больных детей с аутосомно-доминантными заболеваниями. Именно 
этим явлением объясняю тся повторные случаи ахондроплазии, несо
вершенного остеогенеза и др. Еще одна из причин отклонения от пра
вил аутосомно-доминантного наследования -  возрастная зависимость. 
Многие болезни проявляю тся в юношеском или даже взрослом возрас
те. Примером может служить моторно-сенсорная нейропатия типа 1а, 
которая проявляется с 5 и до 50 лет.

Для аутосомно-рецессивного типа наследования (рис. 4) характерно:
1. Родители больного ребенка, как правило, здоровы.

2. Лица мужского и женского 
пола поражаются одинаково часто 
и в одинаковой мере.

3. Повторный риск рождения 
больного ребенка составляет 25%.

4. Отмечается «горизонтальное» 
распределение больных в родослов
ной, т.е. пациенты чаще встречают
ся в рамках одного сибства.

5. Если оба родителя больны, то
Рис. 4. Родословная с аутосомно- все дети имеют этот признак.рецессивным типом наследования. м г
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