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 . 
В преддверии праздника 8 марта студенты 3 курса организовали сладкий 
стол для своих однокурсниц  
Поздравили преподавателей и подняли себе и окружающим  праздничное 
настроение. 



 

 

  Генетические заболевания – это большая группа болезней человека, вызванных 
патологическими изменениями в генетическом аппарате. В настоящее время известно 
более 6 тысяч синдромов с наследственным механизмом передачи.  

Виды генетических заболеваний человека 
Основу наследственных заболеваний составляют генные, хромосомные и митохон-
дриальные мутации. 

 Аутосомно-доминантные. При данном виде мутации человек наследует одну 
нормальную и одну изменённую копию гена, однако последняя форма подавляет 
первую. Одни доминантные генетические заболевания могут появиться сразу по-
сле рождения, другие – в более зрелом возрасте, и тогда их называют «заболевания 
с поздним дебютом». Примеры: поликистозная болезнь почек, синдром Гентингто-
на, ахондроплазия, хорея Хантингтона. 

 

 Аутосомно-рецессивный. В этом случае происходит полная замена здоровых ге-
нов на мутантные. Ребёнок должен получить по одной копии рецессивного му-
тантного гена от каждого из родителей. У отца и матери может не наблюдаться 
данного заболевания, но это не исключает их как носителей гетерозиготной мута-
ции. Вероятность, что у пары появится ребёнок с аутосомным рецессивным забо-
леванием равна 25%. Примеры: альбинизм, муковисцидоз. 

 

 Кодоминантный. Этот тип наследования подразумевает проявление и доми-
нантного, и рецессивного гена, поэтому заболевание наследуется частично. Яркий 
пример: серповидно-клеточная анемия. 

 

 Наследование, сцепленное с полом. Означает, что наследование признаков пере-
даётся только определенному полу. Например, гемофилией болеют исключительно 
мужчины. 

Генные мутации 
Генные (точечные) мутации – это те, что возникают в результате изменения химиче-
ской структуры гена и представляют собой замену, удаление или вставку нуклеотида. 
Возникают чаще, чем хромосомные и геномные, однако в меньшей степени меняют 
структуру ДНК. Также к генным мутациям относятся транслокации (перенос), дупли-
кации (повторение), инверсии (переворот на 180°) участков гена, но не хромосомы. 

Пример 1: 

рассмотрим мутацию ГТТ ЦЦЦ ГГТ → ГТЦ ЦЦЦ ГГТ. 

В первом триплете произошла тимина заменился на цитозин. Триплеты ГТТ и ГТЦ 
кодируют глутаминовую кислоту, поэтому данная мутация не вызвала изменений в 
структуре белка: глу-гли-про → глу-гли-про. 

В других же случаях замена нуклеотида может изменить порядок аминокислот в 
молекуле белка и привести к фенотипическим последствиям. 
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Пример 2: 

ГТТ ЦЦЦ ГГТ → ГТГ ЦЦЦ ГГТ. 

В первом триплете тимин заменился на гуанин. ГТТ кодирует глутаминовую кислоту, 
а ГТГ — гистидин. Соответственно, первичная структура белка изменяется: глу-гли-
про → гис-гли-про. Существует большая вероятность появления фенотипических из-
менений. 

Мультифакториальные генетические болезни 
Мультифакториальными генетическими заболеваниями называют патологии, возника-
ющие при сочетании генетической предрасположенности и влиянии окружающей 
среды. Простой пример: пациент предрасположен к раку лёгких + в течении несколь-
ких лет злоупотребляет курением. Соответственно, риск возникновения заболевания 
увеличивается в 2 и более раз. 

К наиболее часто встречающимся мультифакториальным болезням относятся псори-
аз, цирроз печени, ревматоидный артрит, ишемическая болезнь сердца, бронхиальная 
астма. 

Диагностика наследственных болезней 
Жизнь человека начинается с момента зачатия. Чтобы уточнить состояние плода, важ-
но провести пренатальную диагностику во втором триместре беременности. Тест по-
может рассчитать риски различных синдромов (Дауна, Эдвардса, Корнели де Ланге) и 
дефектов. 
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