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ПОЯСНИТЕЛЬНАЯ ЗАПИСКА

Пособие для самостоятельной работе студентов по дисциплине «Генетика человека с основами медицинской генетики» для специальности 33.02.01. Фармация составлено в соответствии с рабочей программой по дисциплине и соответствует требованиям Федерального государственного образовательного стандарта среднего профессионального образования.

Пособие включает темы: «Цитологические и биохимические основы наследственности», «Закономерности наследования признаков», «Решение генетических задач», «Размножение организмов», «Эмбриогенез», «Составление и анализ схем родословных», «Наследственные заболевания», «Итоговая контрольная работа».

При изучении дисциплины «Генетика человека с основами медицинской генетики» предусматривается самостоятельная работа студентов. В процессе самостоятельной работы студенты: осваивают материал, предложенный им на лекция, подготавливается к практическим занятиям и контрольным работам.

Такая работа дает возможность студентам получить навык работы с текстом лекций, учебника и дополнительной литературы. Следовательно, основными целями внеаудиторной самостоятельной работы студентов являются:

1. Формирование готовности к самообразованию, самостоятельности и ответственности

2. Развитие творческого подхода к решению поставленных вопросов
Выполнение студентами внеаудиторной самостоятельной работы способствует формированию общих компетенций: 

ОК 1. Понимать сущность  и социальную значимость своей будущей профессии, проявлять к ней устойчивый интерес.

ОК 2. Организовывать собственную деятельность, выбирать типовые методы и способы выполнения профессиональных задач, оценивать их эффективность и качество.

ОК 3. Принимать решения в стандартных и нестандартных ситуациях и нести за них ответственность. 

ОК 4. Осуществлять поиск и использование информации, необходимой для эффективного выполнения профессиональных задач, профессионального и личностного развития.

ОК 8. Самостоятельно определять задачи профессионального и личностного развития, заниматься самообразованием, осознанно планировать повышение своей квалификации.

Самостоятельная работа студентов по дисциплине «Генетика человека с основами медицинской генетики» составляет 25 часов. Основная часть времени отведена на подготовку к практическим занятиям и изучению дополнительной литературы. Рекомендации, предложенные в данном пособии, направлены на облегчение данной работы. В процессе выполнения самостоятельной работы, а именно при работе с различными источниками информации, студенты приобретут навык поиска информации и работы с ней, сформируют умения обобщать, выделять главное, систематизировать и делать выводы. 

Контроль и оценка выполненной внеаудиторной работы осуществляется преподавателем в пределах времени, отведенного на обязательные учебные занятия по дисциплине «Генетика человека с основами медицинской генетики».

Самостоятельные работы выполняются индивидуально в свободное от занятий время. 

При выполнении самостоятельной работы студент обязан:

1. Повторить теоретический материал, полученный на аудиторных занятиях

2. Выполнить работу согласно заданиям

3. По каждой самостоятельной работе представить преподавателю отчет о выполненной работе (тетрадь и альбом с выполненными заданиями. Тетрадь и альбом сдаются на проверку в день проведения практического занятия по соответствующей теме).

Если по ходу выполнения самостоятельной работы у студентов возникают вопросы и затруднения, он может консультироваться у преподавателя. Каждая работа оценивается по пятибалльной шкале.

Вернуться к оглавлению
Цитологические и биохимические основы наследственности

Значение изучения темы:

С момента открытия клетки Гуком в 1665 году, формирования теории клеточного строения всего живого Шванном и Шлейденом, проблема строения и организации клетки – элементарной единицы биологической системы, лежит в основе изучения всего живого на всех уровнях его организации.

По химическому составу клетки различных организмов различны, что зависит от выполняемых ими функций и ее морфологических особенностей. Однако, элементы, входящие в ее состав, одинаковы. Все химические элементы участвуют в образовании химических соединений. Наличие воды – обязательное условие жизненной активности клетки. Все физиологические процессы происходят только в водной среде. Чем выше содержание воды, тем интенсивнее жизнедеятельность клетки. Углеводы служат основным источником энергии в клетке. Нуклеиновые кислоты обеспечивают хранение, реализацию и передачу наследственной информации. Реализуется наследственная информация в виде белковых молекул.

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен  

Знать:

· Строение и химический состав клетки

· ДНК – носитель наследственной информации

· Строение и функции РНК

· Генетический код и его свойства

· Синтез белка

Уметь:

· Пользоваться кодовыми таблицами по составу аминокислот

· Решать задачи по молекулярной биологии

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен  овладеть общими компетенциями:

ОК 1. Понимать сущность  и социальную значимость своей будущей профессии, проявлять к ней устойчивый интерес.

ОК 2. Организовывать собственную деятельность, выбирать типовые методы и способы выполнения профессиональных задач, оценивать их эффективность и качество.

ОК 3. Принимать решения в стандартных и нестандартных ситуациях и нести за них ответственность. 

ОК 8. Самостоятельно определять задачи профессионального и личностного развития, заниматься самообразованием, осознанно планировать повышение своей квалификации.

Краткое содержание темы:

Существует два основных морфологических типа клеток, различающиеся по организации генетического аппарата: эукариотический и прокариотический. Эукариотическая клетка состоит из трех основных компонентов: ядра, плазмалеммы и цитоплазмы. Органоиды клетки делятся на три группы:

1. немембранные 

2. одномембранные 

3. двумембранные
В живых организмах содержится большое количество химических элементов. Они образуют два класса соединений – неорганические и органические. 

В клетках разных организмов обнаружено около 70 элементов периодической системы химических элементов Д.И. Менделеева, но лишь 24 из них имеют значение и встречаются во всех типах клеток – это макроэлементы, микроэлементы, ультрамикроэлементы.

К неорганическим соединениям относятся вода, минеральные соли, кислоты; к органическим – белки, липиды, углеводы, нуклеиновые кислоты.
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Углеводы представляют собой соединения, содержащие только С, О, Н. Углеводы, имеющие биологическое значение, делятся на три класса: моносахара, дисахара, полисахара. Моно- и дисахара имеют сладкий вкус, раство​римы в воде и могут кристаллизоваться. Полисахара не кристаллизуются. В зависимости от числа углеродных атомов в молекуле моносахарида различают триозы, пентозы, гексозы. Пентозы (рибоза и дезоксирибоза) входят в сос​тав нуклеиновых кислот. 

Углеводы - один из основных источников энергии в организме. Кроме, того они выполняют структурную функцию и, вступая в соединения с другими веществами, обусловливают коллоидные и осмотические свойства цитоплазмы.

Липиды - соединения, имеющие длинные углеводородные цели или бензоль​ные кольца. Многие липиды используются для накопления энергии. К ним относятся жиры - соединения глицерина и жирных кислот. 
Белки - это полимеры, мономерами которых являются аминокислоты.
Структуры белка:

1. Первичная структура - полипептидная цепь - линейное расположение АК.

2. Вторичная структура – имеет вид спирали

3. Третичная структура - глобула.
4. Третичная структура - несколько глобул образуют устойчивый комплекс.
Нуклеиновые кислоты открыты в 1869 г. Ф. Мишером. С нуклеиновыми кислотами связаны процессы синтеза белка, а этим в свою очередь определяются характер обмена веществ, закономерности роста и развития, явления наследственности и изменчи​вости.

В состав нуклеиновых кислот  входят углерод, кислород, водород, азот и фосфор. Известны два вида нуклеиновых кислот - это ДНК и РНК. Они отличаются химическим строением и свойствами. ДНК и РНК имеют в клетки разную локализацию. ДНК находится преимущественно в ядре, входит в состав хромосом. ДНК вступает в соединения с гистонами, образуя нуклеопротеиды. Основные хранители РНК - ядрышки, находящиеся в ядре и рибосомы, расположение в цитоплазме.
Нуклеиновые кислоты представляют собой биополимеры, мономерами которых служат нуклеотиды. В каждый нуклеотид входит молекулы фосфорной кислоты, моносаха​рида (пентоза)  и одно из азотистых соединений: А, Т, Г, Ц, У.

РНК содержит моносахарид рибозу, ДНК - дезоксирибозу. Азотистые основания А,Г,Ц входят в состав ДНК и РНК, но Т  входит в состав только ДНК, а У - только РНК.

Вопросы для самоподготовки:

1. Что такое мономеры и полимеры?

2. Почему белковую молекулу называют полимером?

3. Чем характеризуется первичная, вторичная, третичная и четвертичная структуры белка?

4. Что такое денатурация белка?

5. Какие функции белка вам известны?

6. Сколько аминокислот входит в состав белка?

7. Какие виды РНК имеются в клетке?

8. Какова роль ДНК в процессе биосинтеза белка?

9. Каким образом происходит передача (транскрипция) информации с ДНК на РНК?

10. Какова роль иРНК в процессе биосинтеза белка?

11. Какой процесс при биосинтезе называют трансляцией?

Задания для самостоятельной работы

1. Изучив конспекты лекций «Цитологические основы наследственности» и «Биохимические основы наследственности», составьте граф логическую структуру темы «Цитологические и биохимические основы наследственности».
2. Изучив конспекты соответствующих лекций и дополнительную литературу, заполните терминологический словарь:

	1.аминокислоты
	12.лизосомы
	23. репликация

	2.АТФ
	13.липиды
	24. рибосомы

	3.белки
	14. мезосомы
	25. РНК

	4.буферность
	15. митохондрии
	26. углеводы

	5. включения
	16. нуклеоид
	27. фагоцитоз

	6. денатрурация
	17. нуклеотид
	28.хромосома

	7. диффузия
	18. органеллы
	29.цитоплазма

	8. ДНК
	19. пиноцитоз
	30.ЭПС

	9. кариотип
	20. мембрана
	31.эукариоты

	10. клеточный центр
	21. пластиды
	32.ядро

	11. комплекс Гольджи
	22. прокариоты
	


3. Заполнить таблицу: «Строение эукариотической и прокариотической клетки»

	Части и органоиды клетки
	Рисунок 
	Функции 
	Эукариоти-ческая клетка
	Прокариотическая клетка

	
	
	
	
	


4. Зарисовать в альбом

1. Строение нуклеотидов ДНК и РНК
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Рис.1. Строение нуклеотидов ДНК и РНК

2. строение прокариотической клетки
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Рис.2. Строение прокариотической клетки

3. строение эукариотической клетки
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Рис.3. Строение эукариотической клетки 

4. Удвоение цепи ДНК
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Рис. 4. Репликация цепи ДНК

5. Схему биосинтеза белка
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Рис. 5. Процесс биосинтеза белка
Тест для самоконтроля

01. СТРОЕНИЕ И ФУНКЦИИ МИТОХОНДРИЙ
 1) содержат соединенные между собой граны; 

 2) имеют ферментативные комплексы, расположенные на кристах;  
 3) расщепляют биополимеры до мономеров; 

 4) окисляют органические вещества с образованием АТФ; 

 5) имет наружную и внутреннюю мембраны; 

02. СТРУКТУРЫ КЛЕТКИ, ИМЕЮЩИЕ СОБСТВЕННУЮ МОЛЕКУЛУ ДНК 
 1) цитоплазма; 

 2) ядро;  
 3) митохондрии;  
 4) рибосома;  
 5) хлоропласты;  
03. ОРГАНОИДЫ КЛЕТКИ, ОБРАЗУЮЩИЕСЯ ИЗ КОНЦЕВЫХ ПУЗЫРЬКОВ КОМПЛЕКСА

 1) лизосомы;  
 2) митохондрии;  
 3) пластиды;  
 4) рибосомы;  
04. ФУНКЦИИ ЯДРА В КЛЕТКЕ 

 1) синтез молекул ДНК;  
 2) окисление органических веществ с освобождением энергии;  
 3) синтез молекул иРНК;  
 4) поглощение клеткой веществ из окружающей среды;  
 5) образование большой и малой субъединиц рибосом;  
05.  ФУНКЦИИ КЛЕТОЧНОГО СОКА 

 1) биосинтез белка;  
 2) спирализация хромосом;  
 3) перемещение цитоплазмы;  
 4) образование веретена деления;  
06. СТРУКТУРА КЛЕТКИ, ИЗОБРАЖЕННАЯ НА МИКРОФОТОГРАФИИ 
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	1) комплекс Гольджи;  
2) митохондрия;  
3) хлоропласт;  
4) ядро; 


07. СТРУКТУРА КЛЕТКИ, ИЗОБРАЖЕННАЯ НА МИКРОФОТОГРАФИИ 
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	1) комплекс Гольджи;  
2) митохондрия;  
3) хлоропласт;  
4) эндоплазматическая сеть; 


08. НА РИСУНКЕ ЦИФРОЙ  7 ОБОЗНАЧЕНА СТРУКТУРА КЛЕТКИ 
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	1) клеточный центр;  
2) эндоплазматическая сеть;  3) комплекс Гольджи;  
4) митохондрии; 


09.  НА РИСУНКЕ МИТОХОНДРИИ ОБОЗНАЧЕНЫ ЦИФРОЙ
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	1) 1;  
2) 2;  
3) 6;  
4) 9; 


10.  НА РИСУНКЕ РИБОСОМЫ ОБОЗНАЧЕНЫ ЦИФРОЙ
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	1)1;  
2) 2;  
3) 8; 


11.  ПРАВИЛЬНАЯ ПОСЛЕДОВАТЕЛЬНОСТЬ РЕАЛИЗАЦИИ ГЕНЕТИЧЕСКОЙ ИНФОРМАЦИИ 

 1) ген-иРНК-белок-признак; 

 2) признак-белок-иРНК-ген-ДНК; 

 3) иРНК-ген-белок-признак-свойство;

 4) ген-признак-иРНК-белок;

12.  ГРУППА ХИМИЧЕСКИХ ЭЕЛЕМЕНТОВ, ОТНОСЯЩИХСЯ К МАКРОЭЛЕМЕНТАМ 

 1) F, I, Zn, Cu;  

 2) K, Na, Fe, Cl;  

 3) Ca, Mg, P, S;  

 4) H, O, C, N;  

13.  УТРАТА БЕЛКОВОЙ МОЛЕКУЛОЙ СВОЕЙ СТРУКТУРНОЙ ОРГАНИЗАЦИИ 

 1) ренатурация;  
 2) процессинг;  
 3) метаболизм;  
 4) денатурация;  
14.  ХАРАКТЕРИСТИКА МОЛЕКУЛЫ  ДНК: 

 1) имеет форму листа клевера;  
 2) состоит из двух спирально закрученных цепей;  
 3) доставляет аминокислоты к рибосомам;  
 4) является хранителем наследственной информации;  
15.  ХАРАКТЕРИСТИКА МОЛЕКУЛЫ  РНК: 

 1) имеет форму листа клевера;  
 2) состоит из двух спирально закрученных цепей;  
 3) доставляет аминокислоты к рибосомам;  
 4) является хранителем наследственной информации;  


Задачи для самостоятельного решения:

Пример решения задачи:

1. Фрагмент цепи ДНК имеет следующую последовательность нуклеотидов: ТТАЦАГГТГТАТ. Определите последовательность нуклеотидов на иРНК, антикодоны соответствующих тРНК и аминокислотную последовательность соответствующего фрагмента молекулы белка, используя таблицу генетического кода.

Решение. 
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Решите самостоятельно:

2. Последовательность нуклеотидов в фрагменте цепи ДНК: ГТГЦЦГТЦАААА. Определите последовательность нуклеотидов на иРНК, антикодоны соответствующих тРНК и аминокислотную последовательность соответствующего фрагмента молекулы белка, используя таблицу генетического кода.

3. В биосинтезе полипептида участвовали тРНК с антикодонами УУА, ГГЦ, ЦГЦ, АУУ, ЦГУ. Определите нуклеотидную последовательность участка каждой цепи молекулы ДНК, который несет информацию о синтезируемом полипептиде, и число нуклеотидов, содержащих аденин, гуанин, тимин, цитозин в двуцепочечной молекуле ДНК.

4. Фрагмент цепи ДНК имеет следующую последовательность нуклеотидов: ТЦАГГАТГЦАТГАЦЦ. Определите последовательность нуклеотидов на иРНК и аминокислотную последовательность соответствующего фрагмента молекулы белка, используя таблицу генетического кода. Как изменится аминокислотная последовательность в полипептиде, если второй и четвертый триплеты ДНК поменять местами?

Вернуться к оглавлению
Закономерности наследования признаков

Значение изучения темы:

Передача наследственных свойств осуществляется в процессе размножения. Элементарной единицей наследственности является ген, представляющий собой участок молекулы ДНК, в которой закодирована информация о структуре одно белка.

Грегору Менделю первому удалось выявить закономерности наследования признаков и подвергнуть их математической обработке.

Официальной датой рождения науки генетики считают 1900 г., когда были опубликованы данные Гуго де Фриза, Карла Корренса и Эриха Чермака, переоткрывших независимо друг от друга на разных объектах законы Менделя, и сделавшие их достояние науки. Генетика – одна из немногих научных дисциплин, у которых есть точная дата рождения.

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен  

Знать:

· Законы Менделя

· Типы наследования признаков человека

· Генотип

· Фенотип

· Множественные аллели

· Хромосомная теория Моргана

· Сцепленные гены.

· Карты хромосом человека

Уметь:
· Решать генетические задачи, моделирующие сцепленное аутосомное и сцепленное с полом наследование.

· Решать задачи на моно-, ди-, и полигибридное скрещивание, на  наследование групп крови.

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен  овладеть общими компетенциями:

ОК 1. Понимать сущность  и социальную значимость своей будущей профессии, проявлять к ней устойчивый интерес.

ОК 2. Организовывать собственную деятельность, выбирать типовые методы и способы выполнения профессиональных задач, оценивать их эффективность и качество.

ОК 3. Принимать решения в стандартных и нестандартных ситуациях и нести за них ответственность. 

ОК 8. Самостоятельно определять задачи профессионального и личностного развития, заниматься самообразованием, осознанно планировать повышение своей квалификации.

Содержание темы
Основные понятия генетики

Наследственность — свойство организмов сохранять генетическую информацию, детерминирующую признаки, особенности развития и жизнедеятельность потомков. Наследственность закрепляет признаки, характерные для вида.

Наследование — способ передачи наследственной информации от одного поколения к другому.

Изменчивость — свойство организмов изменять признаки, полученные от родителей, или приобретать новые в процессе индивидуального развития.
Ген — единица наследственности. В структурном отношении — это определенная последовательность нуклеотидов ДНК, кодирующая структуру полипептидной цепи. В функциональном отношении (как единица функции — цистрон) — это совокупность кодирующих и регуляторных последовательностей, одновременно участвующих в процессе транскрипции.
Гены располагаются в хромосомах линейно. Участок хромосомы, в котором расположен определенный ген, называется локусом. Гены одной хромосомы образуют группу сцепления и наследуются вместе. При кроссинговере сцепление генов нарушается.

Аллель — одно из возможных состояний гена (конкретное состояние кодирующей последовательности: определенный состав, последовательность и количество нуклеотидов в локусе).

Аллельные гены — гены, определяющие развитие одного и того же признака (цвет) в одинаковых или разных фенотипических проявлениях (желтый, зеленый); локализованы в одинаковых локусах гомологичных хромосом.
Неаллельные гены — гены, определяющие развитие разных при-знаков (цвет и форма). Могут быть локализованы в гомологичных хромосомах, но в разных локусах, или в негомологичных хромосомах.

Гомозигота — организм, в гомологичных хромосомах которого находятся одинаковые аллели одного гена (изоаллели) — аа, АА, ААВВ, ааВВ; образует один тип гамет.

Гетерозигота — организм, в гомологичных хромосомах которого локализованы разные аллели одного гена (Аа, АаВв); образует разные типы гамет.
Гемизигота — организм, содержащий только один аллель определенного гена (мужской организм гемизиготен по генам, локализованным в X- и Y-хромосомах). Гены, расположенные в участке Y-хромосомы, не гомологичном Х-хромосоме, называются сцепленными с Y-хромосомой, а наследование — голандрическим.
Гибридизация — скрещивание гомозиготных особей, отличающихся по генотипу (фенотипу).

Рецессивный аллель — аллель, проявляющийся только у гомозиготных организмов (аа); у гетерозиготных подавляется доминантным аллелем.
Доминантный аллель — аллель, проявляющийся у гомо- и у гетерозиготных организмов (АА, Аа).

Фенотип — совокупность всех признаков, свойств, особенностей развития и жизнедеятельности организма. Это результат реализации генотипа в конкретных условиях среды.

Генотип — система всех взаимодействующих аллелей организма.
Геном — количество генов в гаплоидном наборе, характерное для вида.

Г. Мендель разработал гибридологический метод, а также предложил специальную генетическую символику. Гибридологический метод — это анализ характера наследования признаков с помощью системы скрещиваний, суть которых состоит в получении гибридов и анализе их потомков в ряду поколений (анализ расщепления). Особенности гибридологического метода:
1. Подбор исходных родительских пар (гомозиготы с четкими альтернативными признаками).

2. Получение гибридов и последующее их скрещивание между собой.
3. Использование количественного учета потомков, различающихся по отдельным признакам в ряду последовательных поколений (результаты скрещивания анализируются статистически-математическим анализом).
Анализ проводится по фенотипу. Дальнейшее развитие генетики позволило определить генотипы исследуемых особей. Г. Мендель выбрал удачный объект исследования — горох (Pisum sativum), биологические особенности которого полностью отвечали условиям опыта. Выбор объекта и метода исследования способствовал выявлению основных закономерностей наследования в природе, которые оказались общими для растений и животных при половом размножении организмов. Г. Мендель предложил систему записи скрещивания, которая используется до настоящего времени (буквенная символика):

— Р — родители (от лат. слова Parenta);

— F с цифровым индексом (Fl7 F2, ..., Fn) — поколения гибридов (от лат. слова Filii — дети);

— х — знак скрещивания особей;

— женский организм записывается первым и обозначается символом «зеркало Венеры»; мужской организм — символом «щит и копье Марса»

— задатки (гены) обозначаются буквами латинского алфавита: доминантные — прописными (А, В, С), рецессивные — строчными (а, Ь, с).

Моногибридное скрещивание


Моногибридным называется скрещивание, при котором прослеживается наследование одного признака.

1. закон единообразия.

При скрещивании гомозиготных особей, отличающихся друг от друга по одной паре альтернативных признаков, гибриды первого поколения единообразны как по фенотипу, так и по генотипу.

2. закон расщепления.

При скрещивании гетерозиготных особей, отличающихся по одной паре альтер​нативных признаков, в потомстве ожидается расщепление по фенотипу в соотношении 1:3, по генотипу - 1:2:1.

Эти соотношения при расщеплении можно получить при следующих условиях:
— число потомков должно быть большим, так как это статистическая закономерность;

— между аллелями имеется полное доминирование.

При неполном доминировании расщепление по генотипу и фенотипу совпадает 1:2:1.

Изучая моногибридное скрещивание, Г. Мендель разработал разные типы скрещивания, в том числе и анализирующее.

Анализирующее скрещивание используют для выяснения генотипа исследуемого организма: организм с доминантным признаком скрещивают с рецессивной гомозиготой и анализируют потомство. При этом возможны два варианта:
— все потомство единообразно — организм с доминантным признаком гомозиготен;
— потомки различаются фенотипически — организм с доминантным признаком гетерозиготен.

Дигибридное скрещивание


Дигибридное скрещивание — это скрещивание, при котором анализируется наследование двух признаков одновременно. Мендель показал, что закон единообразия гибридов первого поколения справедлив для любого количества признаков, в том числе и для дигибридного скрещивания. 

3.  закон независимого комбинирования
При скрещивании гомозиготных особей, отличающихся двумя парами признаков, во втором поколении отмечается независимое комбинирование признаков, в результате чего проявляются гибридные формы, несущие признаки в сочетаниях, не свойствен​ных родительским и прародительским особям. Расщепление по фенотипу 9:3:3:1.

Закон соблюдается, если неаллельные гены находятся в разных парах гомологичных хромосом и отсутствует взаимодействие между ними.
Цитологические основы законов Менделя базируются на процессах гаметогенеза и оплодотворения.

Законы Менделя выполняются при определенных условиях.
Условия менделирования признаков:

• моногенное наследование;

• полное доминирование;

• равновероятное образование всех гамет;

• равновероятная встреча всех гамет при оплодотворении;

• равновероятная выживаемость всех зигот;

• отсутствие летальных мутаций;

• отсутствие взаимодействий между неаллельными генами (при полигибридном скрещивании);

• полная пенетрантность гена;

• выраженная стойкая экспрессивность гена. 

Взаимодействие генов


Генотип — это система взаимодействующих аллелей. Эти взаимо-отношения могут быть представлены в виде взаимодействия аллельных и неаллельных генов. Один ген может бьггь представлен двумя (чаще) или большим числом аллелей (множественные аллели), но в диплоидном организме содержится только два аллеля одного гена.

Взаимодействие аллельных генов


Взаимодействие аллельных генов — это взаимодействие между аллелями одного и того же гена. Взаимодействие осуществляется по типу: полного доминирования, неполного доминирования, сверхдоминирования, кодоминирования.

Полное доминирование — доминантный аллель полностью подавляет рецессивный; проявление доминантного аллеля не зависит от присутствия в генотипе другого аллеля; гетерозиготы и гомозиготы фенотипически не отличаются (желтый цвет горошин доминирует над зеленым, карие глаза — над голубыми).

Неполное доминирование — доминантный аллель неполностью подавляет рецессивный, а у гетерозигот формируется промежуточный фенотип (розовые цветки ночной красавицы).
Кодоминирование — два доминантных аллеля одного гена про-являются в фенотипе независимо друг от друга (организм с генотипом IA IB определяет синтез двух видов антигенов А и В).

Сверхдоминирование — у гетерозигот признак выражен сильнее, чем у гомозигот; доминантный аллель в гетерозиготном состоянии имеет более сильное проявление, чем в гомозиготном (гетерозисная сила). 

Взаимодействие неаллельных генов

При моногенном наследовании один ген определяет развитие одного признака, но иногда для формирования одного признака необходимо несколько генов, такой тип наследования называется по- лигенным. Неаллельные гены взаимодействуют друг с другом, при этом у потомков наблюдаются новые фенотипы в и необычное расщепление в F2, которое представляет собой видоизменение классической формулы наследования, так как признак не менделирует. Различают три основных типа взаимодействия неаллельных генов: комплементарность, эпистаз (качественные признаки), полимерия (количественные признаки).

Комплементарность — тип взаимодействия, при котором два неаллельных гена, обычно доминантных, находясь одновременно в генотипе, приводят к формированию нового проявления признака. У человека для образования некоторых признаков необходимо комплементарное взаимодополняющее действие генов (формирование нормального слуха, синтез гемоглобина).

Эпистаз — тип взаимодействия, при котором наблюдается подавление действия одного гена другим, неаллельным ему. Подавляющий ген называется эпистатическим геном (геном супрессором или ингибитором), а подавляемый — гипостатическим. Различают эпистаз доминантный (доминантный аллель одного гена подавляет проявление доминантных аллелей другого гена) и рецессивный (рецессивный аллель подавляет проявление доминантных аллелей другого гена только в гомозиготном состоянии).

Полимерия — тип взаимодействия неаллельных генов, когда при формировании признака важно количество доминантных генов, влияющих на степень его выраженности. Гены обозначаются одинаковыми буквами (цифровое обозначение с нижним индексом), чтобы подчеркнуть однонаправленность их действия А], А2, ..., А10. У человека по типу полимерии наследуются пигментация кожи (чем больше доминантных аллелей, тем больше образуется меланина и тем интенсивнее окраска кожи), а также большинство количественных признаков, которые можно измерить или подсчитать (вес, рост, артериальное давление). 

Вопросы для самоподготовки: 

1. Что служит предметом изучения генетики?

2. Что такое наследственность?

3. Что такое изменчивость?

4. Объясните термины:

· Ген

· Генотип

· Фенотип

· Аллельные гены

· Гомологичные хромосомы

· Доминантный признак

· Рецессивный признак

5. Сформулируйте и докажите первый закон Г.Менделя.

6. Сформулируйте и докажите второй закон Г.Менделя.

7. Сформулируйте и докажите третий закон Г.Менделя.

8. Сформулируйте гипотезу чистоты гамет.

9. Что такое неполное доминирование?

10. Что такое сверхдоминирование?

11. Что такое кодоминирование?

12. Что такое множественный аллелизм?

Самостоятельная внеаудиторная работа 

1. Изучив конспекты лекций «Основы генетики. Учение Г. Менделя» и «Хромосомная теория наследственности», составьте граф логическую структуру темы «Закономерности наследования признаков».

2. Изучив конспекты соответствующих лекций и дополнительную литературу, заполните терминологический словарь:

	1.аллель
	17.кодоминирование

	2.аллельные гены
	18.комплементарность 

	3.альтернативные признаки
	19.множественный аллелизм

	4.анализирующее скрещивание
	20.моногибридное скрещивание

	5.генетика
	21.наследственность

	6.генетика
	22.неполное доминирование

	7.генотип
	23.полигибридное скрещивание

	8.гетерогаметный пол
	24.полимерия

	9.гомогаметный пол
	25.правила частоты гамет

	10.группа сцепления
	26.признак

	11.дигибридное скрещивание
	27.признаки сцепленные с полом

	12.закон единообразия
	28.сверхдоминирование

	13.закон независимого комбинирования
	29.свойство

	14.закон расщепления
	30.фенотип

	15.закон сцепления
	31.эпистаз

	16.изменчивость
	


3. Вклеить в альбом фотографии кариотипа человека (мужской, женский)

4. Выполнить задания

1. К каждому термину подберите соответствующее определение.

	1. Признак.
	А – совокупность всех признаков и свойств организма;

	2. Ген.
	Б – какое​ либо качество организма, по которому можно отличить один организм от другого;

	3. Доминирование.
	В – скрещивание двух организмов, отличающихся альтернативными признаками;

	4. Рецессивный признак.
	Г – подавление у гибридных организмов одних признаков другими;

	5. Гибридизация.
	Д – совокупность наследственных генов одного организма;

	6. Гибрид.
	Е – организм, образующийся при скрещивании двух родительских форм, разнородных в генетическом отношении;

	7. Генотип.
	Ж – признак, развитие которого подавляется доминантным признаком;

	8. Фенотип.
	3 – участок молекулы ДНК, кодирующий первичную структуру одной молекулы белка.


2. Заполните пробелы в тексте.

Согласно первому закону Г.Менделя, все первое поколение _____________ . Согласно второму закону Г.Менделя, во втором поколении образуются __% особей с доминантным признаками и ___% особей с _________. 

3. Распишите генотипы на гаметы

	1)АА
	2)ССDD
	3)ААВЬ
	4)АаВЬ
	5)ААВЬСсDd
	6)АаРРNn
	7)МmРРКК
	8)АаBbDd

	
	
	
	
	
	
	
	


Тест для самоконтроля

01. КОЛИЧЕСТВО ГАМЕТ, ОБРАЗУЮЩЕЕСЯ В РЕЗУЛЬТАТЕ НОРМАЛЬНОГО ГАМЕТОГЕНЕЗА У ОСОБИ С ГЕНОТИПОМ CcDd:

 1) один; 

 2) два; 

 3) три; 

 4) четыре; 

 02.  ВЕРОЯТНОСТЬ РОЖДЕНИЯ ДЕТЕЙ С ВЕСНУШКАМИ У СУПРУЖЕСОЙ ПАРЫ, ЕСЛИ ГЕНОТИП ЖЕНЩИНЫ Аа, У МУЖЧИНЫ - аа (А - наличие веснушек):

 1) 0%; 

 2) 25%; 

 3) 50%; 

 4) 75%; 

 5) 100%; 

03. ОРГАНИЗМ С ГЕНОТИПОМ, ГЕТЕРОЗИГОТНЫМ ПО ДВУМ ПАРАМ АЛЛЕЛЕЙ 

 1) АаВв;

 2) АаВВ; 

 3) ааВВ; 

 4) ААВв; 

04. ДОЛЯ ГОМОЗИГОТ В ПОПТОМСТВЕ ПРИ СКРЕЩИВАНИИ ГЕТЕРОЗИГОТЫ С РЕЦЕССИВНОЙ ГОМОЗИГОТОЙ 

 1) 0%; 

 2) 25%; 

 3) 50%; 

 4) 100%; 

05. СООТНОШЕНИЕ РАСЩЕПЛЕНИЯ ПРИЗНАКОВ ПО ФЕНОТИПУ У ПОТОМСТВА, ПОЛУЧЕННОГО ОТ СКРЕЩИВАНИЯ ДИГЕТЕРОЗИГОТНЫХ ОСОБЕЙ

 1) 1:1; 

 2) 1:2:1; 

 3) 9:3:3:1; 

 4) 1:2:2:1; 

06. ОПРЕДЕЛЕИТЬ ВЕРОЯТНОСТЬ РОЖДЕНИЯ ГОЛУБОГЛАЗЫХ ДЕТЕЙ, ЕСЛИ В БРАК ВСТУПЯТ КАРЕГЛАЗЫЕ МУЖЧИНА И ЖЕНЩИНА, ГЕТЕРОЗИГОТНЫЕ ПО ДАННОМУ ПРИЗНАКУ
 1) 0%; 

 2) 25%; 

 3) 50%; 

 4) 75%; 

07. ОРГАНИЗМ, В ГЕНОТИПЕ КОТОРОГО СОДЕРЖАТСЯ РАЗНЫЕ АЛЛЕЛИ ОДНОГО ГЕНА

 1) рецессивный; 

 2) доминантный; 

 3) гетерозиготный; 

 4) гомозиготный; 

08. ПРИЗНАКИ, НЕ ПРОЯВЛЯЮЩИЕСЯ У ГИБРИДОВ ПЕРВОГО ПОКОЛЕНИЯ  

 1) гетерозиготные; 

 2) гомозиготные; 

 3) рецессивные; 

 4) доминантные; 

09. ПАРНЫЕ ГЕНЫ, РАСПОЛОЖЕННЫЕ В ГОМОЛОГИЧНЫХ ХРОМОСОМАХ
 1) аллельные; 

 2) доминантные; 

 3) рецессивные; 

 4) сцепленные; 

10.  ГЕНОТИПЫ РОДИТЕЛЕЙ, ИМЕЮЩИХ КАРИЕ ГЛАЗА, ЕСЛИ В ИХ ПОТОМТСТВЕ ТРИ КАРЕГЛАЗЫХ И ОДИН ГОЛУБОГЛАЗЫЙ РЕБЕНОК 

 1) аа*АА; 

 2) АА*Аа; 

 3) АА*АА; 

4) Аа*Аа; 

11. ЕСЛИ ПРИ МОНОГИБРИДНОМ СКРЕЩИВАНИИ ВО ВТОРОМ ПОКОЛЕНИИ ГИБРИДОВ НАБЛЮДАЕТСЯ РАСЩЕПЛЕНИЕ ПО ФЕНОТИПУ 1:2:1, ТО ЭТО СЛЕДСТВИЕ: 

 1) неполного доминирования; 

 2) полного домиированя; 

 3) взаимодействия генов; 

 4) сцепленного наследования; 

12. ЗАКОН, СОГЛАСНО КОТОРОМУ ГЕНЫ, ОТВЕЧАЮЩИЕ ЗА РАЗВИТИЕ НАСКОЛЬКИХ ПРИЗНАКОВ, РАСПОЛОЖЕНЫ В ОДНОЙ ХРОМОСОМЕ 

 1) расщепления; 

 2) сцепленного наследования; 

 3) неполного доминирования; 

 4) независимого наследования; 

13. СОВОКУПНОСТЬ ГЕНОВ, КОТОРУЮ ОРГАНИЗМ ПОЛУЧАЕТ ОТ РОДИТЕЛЕЙ 

 1) генофонд; 

 2) наследственность; 

 3) фенотип; 

 4) генотип; 

14. ГЕНОТИП ЧЕЛОВЕКА, ЕСЛИ ПО ФЕНОТИПУ ОН СВЕТЛОВОЛОСЫЙ И ГОЛУБОГЛАЗЫЙ (РЕЦЕССИВНЫЕ ПРИЗНАКИ) 

1) ААВВ; 

2) АаВв; 

3) аавв; 

4) Аавв; 

15. ОБОЗНАЧЕНИЕ ГЕНОТИПОВ ОСОБЕЙ ПРИ ДИГИБРИДНОМ СКРЕЩИВАНИИ 

 1) ВвВв*АаАа; 

 2) АаВв*АаВв; 

 3) АаАА*ВвВв; 

 4) Аааа*ВвВв; 

Вернуться к оглавлению
Решение генетических задач
Значение изучения темы:

Передача наследственных свойств осуществляется в процессе размножения. Элементарной единицей наследственности является ген, представляющий собой участок молекулы ДНК, в которой закодирована информация о структуре одно белка.

Грегору Менделю первому удалось выявить закономерности наследования признаков и подвергнуть их математической обработке.

Официальной датой рождения науки генетики считают 1900 г., когда были опубликованы данные Гуго де Фриза, Карла Корренса и Эриха Чермака, переоткрывших независимо друг от друга на разных объектах законы Менделя, и сделавшие их достояние науки. Генетика – одна из немногих научных дисциплин, у которых есть точная дата рождения.

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен  

Знать:

· Законы Менделя

· Типы наследования признаков человека

· Генотип

· Фенотип

· Множественные аллели

· Хромосомная теория Моргана

· Сцепленные гены.

· Карты хромосом человека

Уметь:
· Решать генетические задачи, моделирующие сцепленное аутосомное и сцепленное с полом наследование.

· Решать задач на моно-, ди-, и полигибридное скрещивание, на наследование групп крови.

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен  овладеть общими компетенциями:

ОК 1. Понимать сущность  и социальную значимость своей будущей профессии, проявлять к ней устойчивый интерес.

ОК 2. Организовывать собственную деятельность, выбирать типовые методы и способы выполнения профессиональных задач, оценивать их эффективность и качество.

ОК 3. Принимать решения в стандартных и нестандартных ситуациях и нести за них ответственность. 

ОК 8. Самостоятельно определять задачи профессионального и личностного развития, заниматься самообразованием, осознанно планировать повышение своей квалификации.

Содержание темы
Генетика – наука о законах наследственности и изменчивости. Датой рождения науки генетики принято считать 1900 год. Основы гибридологического метода были заложены работами Г. Менделя. Он скрещивал между собой сорта гороха, различающиеся теми или иными признаками, а затем следил, как наследуются признаки того или иного родителя их потомками в первом, втором и последующих гибридных поколениях. В ходе своей работы Г.Мендель сформулировал три закона наследования. 

1. закон единообразия.
При скрещивании гомозиготных особей, отличающихся друг от друга по одной паре альтернативных признаков, гибриды первого поколения единообразны как по фенотипу, так и по генотипу.

2. закон расщепления.
При скрещивании гетерозиготных особей, отличающихся по одной паре альтер​нативных признаков, в потомстве ожидается расщепление по фенотипу в соотношении 1:3, по генотипу - 1:2:1.

3.  закон независимого комбинирования
При скрещивании гомозиготных особей, отличающихся двумя парами признаков, во втором поколении отмечается независимое комбинирование признаков, в результате чего проявляются гибридные формы, несущие признаки в сочетаниях, не свойствен​ных родительским и прародительским особям. Расщепление по фенотипу 9:3:3:1.

Позднее Т. Морган и его ученики сформулировали четвертый закон наследования и хромосомную теорию наследственности.

Развитие любых признаков у организмов является следствием сложных взаимодействий между генами, как аллельными, так и неаллельными.

Взаимодействие аллельных генов.

Неполное доминирование - такой тип взаимодействия генов, при котором ни один из генов аллельной пары не подавляет полностью действие другого. В результате у гибридов первого поколения проявляется промежуточный признак, а во втором поколении расщеп​ление по фенотипу и генотипу совпадают - 1:2:1
Примеры у человека - талассемия - нарушение ферментативных систем крови; акаталазия - отсутствие каталазы в крови и тканях и др.

Сверхдоминирование наблюдается в том случае, когда в гетерозиготном состоянии генотипа доминантный признак проявляется ярче, чем в гомозигот​ном.

Кодоминирование - проявление в гетерозиготном состоянии признаков, опре​деляемых обеими аллелями.

Множественный аллелизм - иногда в популяции оказывается не два аллельных гена, а больше. Возникают они в результате разных мутаций одного участка ДНК

Взаимодействие неаллельных генов.

Комплементарность – взаимодействие неаллельных доминантных генов, при котором, присутствуя вместе в генотипе, они обуславливают развитие нового признака.

Эпистаз - взаимодействие неаллельных генов, при котором один ген полностью подавляет действие другого.

Расщепление по фенотипу во втором поколении 12:3:1, 13:3 

Полимерия - такой тип взаимодействия, при котором различные, неаллельные ге​ны могут оказывать влияние на один и тот же признак, и степень выражен​ности признака зависит от количества присутствующих в генотипе доминан​тных генов (чем больше генов, тем ярче признак).

Расщепление по фенотипу: 1:4:6:4:1, 15:1.

Вопросы для самоподготовки: 

1. Что служит предметом изучения генетики?

2. Что такое наследственность?

3. Что такое изменчивость?

4. Объясните термины:

· Ген

· Генотип

· Фенотип

· Аллельные гены

· Гомологичные хромосомы

· Доминантный признак

· Рецессивный признак

5. Сформулируйте и докажите первый закон Г.Менделя.

6. Сформулируйте и докажите второй закон Г.Менделя.

7. Сформулируйте и докажите третий закон Г.Менделя.

8. Сформулируйте гипотезу чистоты гамет.

9. Что такое неполное доминирование?

10. Что такое сверхдоминирование?

11. Что такое кодоминирование?

12. Что такое множественный аллелизм?

Самостоятельная внеаудиторная работа

Решить задачи

1. У человека имеются четыре фенотипа по группам крови: I(0), II(А), III(В), IV(АВ). Ген, определяющий группу крови, имеет три аллеля: IA, IB, i0, причем аллель i0 является рецессивной по отношению к аллелям IA и IB. Родители имеют II (гетерозигота) и III (гомозигота) группы крови. Определите генотипы групп крови родителей. Укажите возможные  генотипы и фенотипы (номер) группы крови детей. Составьте схему решения задачи. Определите вероятность наследования у детей II группы крови.

2. Группа крови и резус-фактор – аутосомные несцепленные признаки. Группа крови контролируется тремя аллелями одного гена – i0, IA, IB. Аллели IA и IB доминантны по отношению к аллелю i0. Первую группу (0) определяют рецессивные гены i0, вторую группу (А) определяет доминантный аллель IA, третью группу (В) определяет доминантный аллель IB, а четвертую (АВ) – два доминантных аллеля IAIB. Положительный резус-фактор R доминирует над отрицательным r. У отца первая группа крови и отрицательный резус, у матери – вторая группа и положительный резус (дигетерозигота). Определите генотипы родителей, возможные генотипы и фенотипы детей, их группы крови и резус-фактор. Составьте схему решения задачи. Какой закон наследственности проявляется в данном случае?

3. Группа крови и резус-фактор – аутосомные несцепленные признаки. Группа крови контролируется тремя аллелями одного гена – i0, IA, IB. Аллели IA и IB доминантны по отношению к аллелю i0. Первую группу (0) определяют рецессивные гены i0, вторую группу (А) определяет доминантный аллель IA, третью группу (В) определяет доминантный аллель IB, а четвертую (АВ) – два доминантных аллеля IAIB. Положительный резус-фактор R доминирует над отрицательным r. У отца третья группа крови и положительный резус (дигетерозигота), у матери вторая группа и положительный резус (дигомозигота). Определите генотипы родителей. Какую группу крови и резус-фактор могут иметь дети в этой семье, каковы их возможные генотипы и соотношение фенотипов? Составьте схему решения задачи. Какой закон наследственности проявляется в данном случае?
4. Цвет глаз и группа крови – аутосомные несцепленные гены. Карий цвет глаз доминирует над голубым. Группа крови контролируется тремя аллелями одного гена – i0, IA, IB. Аллели IA и IB доминантны по отношению к аллелю i0. Первую группу (0) определяют рецессивные гены i0, вторую группу (А) определяет доминантный аллель IA, третью группу (В) определяет доминантный аллель IB, а четвертую (АВ) – два доминантных аллеля IAIB. В семье, где мать имеет карие глаза и третью группу крови, а отец голубые глаза и вторую группу крови, родились два ребенка: кареглазый, у которого четвертая группа крови, и голубоглазый, у которого первая группа крови. Составьте схему решения задачи. Определите генотипы родителей и детей. Какие законы наследственности проявляются в данном случае.

5. В семье, где родители имеют нормальное цветовое зрение, сын – дальтоник. Гены нормального цветового зрения (D) и дальтонизма (d) располагаются в Х хромосоме. Определите генотипы родителей, сына-дальтоника, пол и вероятность рождения детей – носителей гена дальтонизма. Составьте схему решения задачи.

6. Атрофия зрительного нерва наследуется как рецессивный признак (а), сцепленный с Х-хромосомой. В семье родители здоровы, но мать жены имела этот дефект. Составьте схему решения задачи, определите генотипы родителей, возможного потомства, пол и вероятность рождения здоровых детей – носителей этого гена.
7. Женщина с нормальным цветом эмали зубов (гомозигота) вышла замуж за мужчину с темным оттенком эмали зубов (ген цвета эмали зубов сцеплен с Х-хромосомой). У них родились 4 девочки с темным оттенком эмали зубов и 3 мальчика с нормальным цветом эмали зубов. Составьте схему решения задачи. Определите, какой признак является доминантным, генотипы родителей и потомства.

8. Известно, что миопатия Дюшенна, сопровождающаяся дистрофией мышц, наследуется как рецессивный признак (а), сцепленный с Х-хромосомой. Родители здоровы, но отец матери был болен этим заболеванием. Составьте схему решения задачи. Определите генотипы родителей, ожидаемого потомства, пол и вероятность появления потомков, у которых будет отсутствовать ген, вызывающий развитие миопатии.

Тест для самоконтроля

01. ЗАКОН НЕЗАВИСИМОГО КОМБИНИРОВАНИЯ ПРИЗНАКОВ 

1) первый закон Менделя

2) второй закон Менделя

3) третий закон Менделя

4) закон Моргана

02. ТИП ОПРЕДЕЛЕНИЯ ПОЛА У МЛЕКОПИТАЮЩИХ 

1) ХХ – женский организм, ХУ – мужской организм

2) ХУ – женский организм, ХХ – мужской организм

3) ХХ – женский организм, Х0 – мужской организм

4) Х0 – женский организм, ХХ – мужской организм

03. У ЧЕЛОВЕКА ГЕН КАРИХ ГЛАХ ДОМИНИРУЕТ НАД ГОЛУБЫМ, А СПОСОБНОСТЬ ЛУЧШЕ ВЛАДЕТЬ ПРАВОЙ РУКОЙ НАД ЛЕВОРУКОСТЬЮ. ВЫБЕРИТЕ ГЕНОТИП КАРЕГЛАЗАГО ПРАВШИ, ГЕТЕРОЗИГОТНОГО ТОЛЬКО ПО ПРИЗНАКУ ЦВЕТА ГЛАЗ 

1) ААВВ

2) ААВв

3) АаВВ

4) аавв

04. ГЕНОТИП МУЖЧИНЫ, СТРАДАЮЩЕГО ДАЛЬТОНИЗМОМ 

1) ХУ

2) ХDУ

3) ХdY
4) Dd
05. ГЕНОТИП ЧЕЛОВЕКА С III ГРУППОЙ КРОВИ

1) J0J0
2) JAJB
3) JBJ0
4) JAJ0
06. ГЕНОТПЫ ГЕТЕРОЗИГОТНЫХ РОДИТЕЛЕЙ ПРИ ДИИБРИДНОМ СКРЕЩИВАНИИ 

1) Аа, Аа

2) ААВВ, аавв

3) Вв, Аа

4) АаВв, АаВв

07. ГЕНОТИП РОДИТЕЛЕЙ, ЕСЛИ ОНИ ПРАВШИ (ДОМИНАНТНЫЙ ПРИЗНАК), А ИХ РЕБЕНОК ЛЕВША 

1) АА*аа

2) Аа*аа

3) Аа*Аа

4) АА*ВВ

08. ФЕНОТИП МУЖЧИНЫ С ГЕНОТИПОМ ХhУ

1) страдает дальтонизмом

2) здоров

3) страдает гемофилией

4) носитель гена гемофилии

09. ВЕРОЯТНОСТЬ РОЖДЕНИЯ РЕБЕНКА С КАРИМ ЦВЕТОМ ГЛАЗ ОТ БРАКА ГОМОЗИГОТНЫХ ГОЛУБОГЛАЗЫХ РОДИТЕЛЕЙ 

1) 0%

2) 25%

3) 50%

4) 100%

10. ГЕНОТИПЫ ГОМОЗИГОТНЫХ РОДИТЕЛЕЙ ПРИ ТРИГИБРИДНОМ СКРЕЩИВАНИИ 

1) АаВвDd, AABBDD
2) AABBDD, aabbdd
3) AABbDd, aabbdd
4) АаВвDd, АаВвDd
11. ГИПЕРТРИХОЗ 

1) аутосомный рецессивный признак

2) рецессивный, сцепленный с У-хромосомой

3) рецессивный, сцепленный с Х-хромосомой

4) аутосомный доминантный признак

12. ГЕНОТИП ЖЕНЩИНЫ-НОСИТЕЛЯ ГЕНА ГЕМОФИЛИИ 

1) XHXH
2) Hh
3) XHXh
4) XhY
13. ГАМЕТЫ ОСОБИ С ГЕНОТИПОМ Аавв: 

1) Ав, вв; 

 2) Ав, ав; 

 3) Аа, вв; 

14. ГЕНОТИПЫ ГЕТЕРОЗИГОТНЫХ РОДИТЕЛЕЙ ПРИ ДИГИБРИДНОМ СКРЕЩИВАНИИ
 1) Аа, Аа; 

 2) ААВВ, аавв; 

 3) Вв, Аа; 

4) АаВв, АаВв;

15. ИЗ ЗИГОТЫ РАЗОВЬЕТСЯ МАЛЬЧИК, ЕСЛИ В НЕЙ ОКАЖЕТСЯ ХРОМОСОМНЫЙ НАБОР 

1) 44 аутосомы + ХХ

2) 23 аутосомы + Х

3) 44 аутосомы + ХУ

4) 22 аутосомы + У
Вернуться к оглавлению
Размножение организмов
Значение темы: В результате обмена веществ и энергии клетка изменяется, происходит ее онтогенез – жизненный цикл. В ряде случаев он приводит к размножению клеток и передаче генетической информации. С размножением клеток связан рост и обновление многих структур в многоклеточном организме. Как в многоклеточных, так и в одноклеточных организмах клетки размножаются делением. Основной способ размножения соматических клеток (клеток тела) – митоз.

Размножение — присущее всем живым организмам свойство воспроизведения себе подобных, обеспечивающее непрерывность и преемственность жизни. Половое размножение является уникальным процессом взаимодействия мужских и женских гамет. Образование половых клеток – гаметогенез, главным событием которого является процесс мейоза, обеспечивает формирование гаплоидных клеток и постоянную комбинацию генетического материала. Слияние половых клеток – оплодотворение – вместе с процессом мейоза лежат в основе комбинативной изменчивости.

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен  

Знать: 

· Основные формы размножения. 

· Особенности протекания каждой фазы митоза.

· Особенности протекания каждой фазы мейоза. 

· Биологическое значение митоза, мейоза. 

Уметь: 

· Работать со схемами

· Делать выводы 

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен  овладеть общими компетенциями:

ОК 1. Понимать сущность  и социальную значимость своей будущей профессии, проявлять к ней устойчивый интерес.

ОК 2. Организовывать собственную деятельность, выбирать типовые методы и способы выполнения профессиональных задач, оценивать их эффективность и качество.

ОК 8. Самостоятельно определять задачи профессионального и личностного развития, заниматься самообразованием, осознанно планировать повышение своей квалификации
Содержание темы

Размножение возникло в ходе исторического развития органического мира на самом раннем этапе вместе с клеткой. В процессе биологического размножения наряду со сменой поколений и поддержанием достаточного уровня внутривидовой изменчивости решаются также задачи увеличения числа особей, сохранения складывающихся в эволюции типов структурно-физиологической организации (путем воспроизведения себе подобного). Последнее связано с тем, что при размножении осуществляется передача в ряду поколений генетического материала (ДНК), т.е. определенной, специфичной для данного вида биологической информации.

Размножение - это воспроизведение генетически сходных особей данного вида, которое характеризуется увеличением числа особей в дочернем поколении по сравнению  с поколением родителей. 

В зависимости от характера клеточного материала, используемого в целях размножения, выделяют различные способы и формы последнего. Различают два способа размножения: бесполое и половое.
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В основе размножения лежит процесс деления клеток. Выделяют три способа деления эукариотических клеток: 

1. амитоз – прямое деление клетки
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Рис.6. Амитоз.

2. митоз непрямое деление клетки, кариокинез, наиболее распространенный способ репродукции эукариотических клеток. Биологическое значение митоза состоит в строго одинаковом распределении реплицированных хромосом между дочерними ядрами, что обеспечивает образование генетически идентичных дочерних клеток и сохраняет преемственность в ряду клеточных поколений.
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Рис.7А. Фазы митоза
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Рис.7Б. Фазы митоза

3. мейоз - это способ деления клеток, в результате которого происходит уменьшение числа хромосом вдвое и переход клеток из диплоидного состояния в гаплоидное.

Мейоз состоит из двух последовательных клеточных делений, которые соответственно называют мейоз I (редукционное деление) и мейоз II (эквационное деление).

Редукционное деление.ПРОФАЗА I.Самая продолжительная фаза, состоит из 5 стадий:

[image: image16.jpg]TIPO®A3A I MEMO3A

KpoccimHrosep
ey
 Chicmoscies ik ——e Synaptorerul »Clissmau
complex

Nentorena  3urotena | Maxutena Avnnoteda  [vakuHes

compiexes cotend

®|@e| ¢

Xnasmbl




Рис.8. Фазы митоза

[image: image17.jpg]’XPOMOCOMBI, COCTORILUME M3
AByx MATMA, CNPanmay-
loron, Patuniast opmnpo.
Saracn sopereno Aenem

H0 ADYT ApYTY, 0GpasyA
Gusanents (retpaasi)

Mexay romonormHiMun
XDOMOGOMAMY NIPOUCXORUT
OGMeH rOMOTIOTHHHbMI

Meracasa I

v

SinepHas 06onouka
paspyiuaeTon, Nawmaer
BopMMpOATLCH BopoTEHO
Renovian

XPOMOCOMI pacrionaraioTcs

NPUCOBAMHAIOTCA HUTU
BepeTena fenenus

UenTpomepsl nenstes,

1 GECTPHHCKVE XpOMATWA
PACXOSTCA K pasHbiM
noiocam KneTkn





[image: image18.jpg]—

©

BVBaIeNTH xpomocom
PACTIONAraloTCs B AKBATOPH-
aneHoi nockocTu. K uentpo-
MEpaM NPHCOSAMHAIOTCR HYTU
BepeTena AeneHus

TOMOROrM4HLIE XDOMOCOMS,
‘cocTORWME U3 ABYX
‘CECTPMHCKUX XPOMaTHA,
PacxoasTCA K noniocam

‘O6pa3yloTes KneTkw, ume-
Iole ranNoMAHbii HAGop
'YABOGHHLIX XPOMOCOM

PopumpyioTCa Hoske Raep-

0 0BON0NKH, PaspywaeTcs
BepeTeH neneHws. HawHa-
€TCA PACKDYMBZHHE XPOMO-
‘GOM W gerieHHe UTONnaIMb

113 0HOf UCXORHOR ANNTOWA-
HO¥i KeTKM 06paayIoTCs
HeTHipe rarnowaHHe KTk





Рис. 9. Фазы редукционного деления.
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Рис. 10. Фазы эквационного деления.
Эквационное деление протекает по типу митоза. В анафазу 2 к противопо​ложным полюсам клетки расходятся хроматиды каждой хромосомы.
В онтогенезе различают три периода - проэмбриональный, эмбриональный и постэмбриональный.

Проэмбриональный период предшествует образованию зиготы и связан с образованием гамет.

	Гаметогенез — это процесс образования половых клеток. Протекает он в половых железах — гонадах (в яичниках у самок и в семенниках у самцов). Гаметогенез в организме женской особи сводится к образованию женских половых клеток (яйцеклеток) и носит название овогенеза. У особей мужского пола возникают мужские половые клетки (сперматозоиды), процесс образования которых называется сперматогенезом.
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Стадии гаметогенеза
1. Стадия размножения
2.   Стадия роста. 

3.   Стадия созревания.
4.   Стадия формирования

Строение и функции половых клеток.

Яйцеклетка.
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	Яйцеклетка – крупная неподвижная клетка, обладающая запасом питательных веществ. Функции питательных веществ различны. Их выполняют:

1. Компоненты, нужные для процессов биосинтеза белка.

2. Специфические регуляторные вещества, которые контролируют все процессы.


3. Желток, в состав которого входят белки, фосфолипиды, различные жиры, минеральные соли. Именно он обеспечивает питание зародыша в эмбриональном периоде.

По расположению желтка яйцеклетка может быть:

1. Телолецитальной – желток смещен к вегетативному полюсу клетки. Противоположный полюс называется анимальным.
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Рис.11. Телолецитальная яйцеклетка.
2. Гомолецитальной (изолецитальной) – желток распределен равномерно.

3. Центролецитальной – желток расположен в центре яйцеклетки.

[image: image24.png]



Рис.12. Центролецитальная яйцеклетка

По количеству желтка в яйцеклетке она может быть:

1. Алецитальной, т.е. содержащей ничтожно малое количество желтка;

2. Полилецитальной, т.е. содержащей большое количество желтка;

3. Мезолецитальной, т.е. содержащей умеренное количество желтка;

4. Олиголецитальной, т.е. содержащей малое количество желтка.

Сперматозоид.
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Рис.13. Строение сперматозоида.

Вопросы для самоподготовки

1. Какие существуют типы деления клеток?

2. Что такое митоз? В чем его биологический смысл?

3. Какие процессы происходят в ядре в интерфазе?

4. Какие изменения происходят в профазе митоза в ядре?

5. Что характерно для метафазы митоза?

6. Какие хромосомы расходятся к полюсам клетки в анафазе?

7. Почему телофазу называют «профаза наоборот»?

8. Сколько клеток образуется в результате митоза и с каким набором хромосом?

9. Для каких клеток характерен мейоз?

10. Какие хромосомы называют гомологичными?

11. Как называются первый и второй этапы мейоза?

12. Сколько клеток получается в результате мейоза 1 и с каким набором хромосом в каждой?

13. Происходит ли синтез ДНК и удвоение хроматид после мейоза 1?

14. Что такое конъюгация хромосом, когда она происходит и каково ее значение?

15. Какие хромосомы расходятся к полюсам в анафазе 2?

16. Сколько клеток получается в результате мейоза?

17. Какова сущность мейоза1 и мейоза2?

18. В чем отличие митоза от мейоза?

19. Какие существуют формы размножения?

20. Чем отличается вегетативное, бесполое и половое размножение?

21. Какой способ деления клеток наблюдается во время роста организма?

22. Какой способ деления клеток предшествует образованию половых клеток?

23. Какое значение в эволюции организмов имеет половой процесс?

24. Какой процесс называют гаметогенезом?

25. Какие зоны выделяют в процессе прохождения сперматогенеза и овогенеза?

26. Сколько гамет образуется из одного сперматоцита и из одного овоцита 1 порядка?

27. Каково строение сперматозоида?

28. Как устроена яйцеклетка?

Самостоятельная внеаудиторная работа

1. Изучив конспекты лекций «Размножение клеток» и «Размножение организмов», составьте граф логическую структуру темы «Размножение организмов».

2. Изучив конспекты соответствующих лекций и дополнительную литературу, заполните терминологический словарь:

	1.акросома
	16.оогенез

	2.андрогенез
	17.партеногенез

	3.анизогамия
	18.половое размножение

	4.бесполое размножение
	19.почкование

	5.гаметогенез
	20.размножение

	6.гиногенез
	21.сперматогенез

	7.гологамия
	22.фрагментация

	8.изогамия
	23.шизогония

	9.конъюгация
	24.яйцеклетка алецитальная 

	10.копуляция
	25.яйцеклетка гомолецитальная

	11.кроссинговер
	26.яйцеклетка мезолецитальная 

	12.мейоз
	27.яйцеклетка олиголецитальная 

	13.мерогамия
	28.яйцеклетка полилецитальная 

	14.митоз
	29.яйцеклетка телолецитальная

	15.оогамия
	30.яйцеклетка центролецитальная


3. Изучить и записать в тетрадь строение светового микроскопа, правила работы с микроскопом.

Устройство микроскопа.

      Самый простой микроскоп состоит из:

1. Штатива (устойчивого основания к которому крепятся остальные части микроскопа), тубусодержателя, тубуса (трубка на противоположных концах которой расположены окуляры и объективы), держателя конденсатора, конденсатор (устройство концентрирующее свет на образце), ручек фокусировки для настройки четкости изображения. 
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Рис.14. Строение светового микроскопа
	2. Объектив - это самый ответственный узел микроскопа, от которого зависит качество изображений микроскопа в целом. 

3. Окуляр – состоит из системы луп, дающих промежуточное изображение, полученное от объектива и тубусной линзы. 




Правила работы с микроскопом
При работе с микроскопом необходимо соблюдать операции в следующем порядке:

1. Работать с микроскопом следует сидя;

2. Микроскоп осмотреть, вытереть от пыли мягкой салфеткой объективы, окуляр, зеркало;

3. Микроскоп установить перед собой, немного слева на 2-3 см от края стола. Во время работы его не сдвигать;

4. Открыть полностью диафрагму, поднять конденсор в крайнее верхнее положение;

5. Работу с микроскопом всегда начинать с малого увеличения;

6. Опустить объектив 8 х в рабочее положение, т. е. на расстояние 1 см от предметного стекла;

7. Глядя одним глазом в окуляр и пользуясь зеркалом с вогнутой стороной, направить свет от окна в объектив, а затем максимально и равномерно осветить поле зрения;

8. Положить микропрепарат на предметный столик так, чтобы изучаемый объект находился под объективом. Глядя сбоку, опускать объектив при помощи макровинта до тех пор, пока расстояние между нижней линзой объектива и микропрепаратом не станет 4-5 мм ;

9. Смотреть одним глазом в окуляр и вращать винт грубой наводки на себя, плавно поднимая объектив до положения, при котором хорошо будет видно изображение объекта. Нельзя смотреть в окуляр и опускать объектив. Фронтальная линза может раздавить покровное стекло, и на ней появятся царапины;

10. Передвигая препарат рукой, найти нужное место, расположить его в центре поля зрения микроскопа;

11. Если изображение не появилось, то надо повторить все операции пунктов 6, 7, 8, 9;

12. Для изучения объекта при большом увеличении сначала нужно поставить выбранный участок в центр поля зрения микроскопа при малом увеличении. Затем поменять объектив на 40 х, поворачивая револьвер, так чтобы он занял рабочее положение. При помощи микрометренного винта добиться хорошего изображения объекта. На коробке микрометренного механизма имеются две риски, а на микрометренном винте - точка, которая должна все время находиться между рисками. Если она выходит за их пределы, ее необходимо возвратить в нормальное положение. При несоблюдении этого правила, микрометренный винт может перестать действовать;

13. По окончании работы с большим увеличением, установить малое увеличение, поднять объектив, снять с рабочего столика препарат, протереть чистой салфеткой все части микроскопа, накрыть его полиэтиленовым пакетом и поставить в шкаф.

4. Вклеить в альбом схему строения микроскопа, подписать части микроскопа.

5. Зарисовать в альбом:

1. Схемы митоза и мейоза (подписать фазы)

2. Схема гаметогенеза

3. Строение половых клеток

[image: image27.jpg]CNEPMATO30MA





Рис.15. Строение половых клеток человека
Тест для самоконтроля

01. ХРОМОСОМНЫЙ НАБОР ПОЛОВЫХ КЛЕТОК

1) гаплоидный

2) диплоидный

3) триплоидный

4) тетраплоидный
02. ООГЕНЕЗУ НЕ СВОЙСТВЕННА ФАЗА

1) размножения

2) роста
3) созревания

4) формирования

03. ТИП ДЕЛЕНИЯ КЛЕТОК, В РЕЗУЛЬТАТЕ КОТОРОГО ИЗ ОДНОЙ ДИПЛОИДНОЙ КЛЕТКИ ОБРАЗУЕТСЯ ЧЕТЫРЕ ГАПЛОИДНЫЕ 
1) митоз

2) мейоз
3) амитоз

4) эндомитоз

04. ФАЗА МЕЙОЗА, В КОТОРОЙ ПРОИСХОДИТ КОНЪЮГАЦИЯ 

1) профаза 1

2) метафаза 1

3) анафаза 1

4) телофаза 1

05. ПРОЦЕСС ФОРМИРОВАНИЯ ПОЛОВЫХ КЛЕТОК 

1) гаметогенез

2) оплодотворение

3) эмбриогенез

4) постэмбриональный период

06. ФАЗА ЖИЗНИ КЛЕТКИ, В КОТОРОЙ ПРОИСХОДИТ САМОУДВОЕНИЕ ДНК 

1) профаза

2) метафаза

3) анафаза

4) интерфаза

07.ОТЛИЧИЕ МИТОЗА ОТ МЕЙОЗА  

1) образуются гаметы

2) происходят два последовательно идущих деления

3) отсутствие в профазе конъюгации и кроссинговера

4) дочерние клетки содержат одинарный набор хромосом
08. ОТЛИЧИЕ СОМАТИЧЕСКОЙ КЛЕТКИ ОТ ПОЛОВОЙ 

1) не способны к делению

2) содержат диплоидный набор хромосом

3) отсутствует ядро

4) образуются в процессе мейоза

09. ФАЗА МЕЙОЗА, В КОТОРОЙ ПРОИСХОДИТ РАСХОЖДЕНИЕ ХРОМАТИД К ПРОТИВОПОЛОЖНЫМ ПОЛЮСАМ 

1) анафаза II

2) анафаза I

3) профаза I

4) метафаза I

10. В РЕЗУЛЬТАТЕ МИТОЗА ОБРАЗУЕТСЯ 

1) две дочерние клетки с диплоидным набором хромосом

2) две дочерние клетки с гаплоидным набором хромосом

3) четыре гаплоидные клетки с диплоидным набором хромосом

4) четыре гаплоидные клетки с гаплоидным набором хромосом
11. ПРОЦЕСС ТЕСНОГО И ТОЧНОГО СБЛИЖЕНИЯ ГОМОЛОГИЧНЫХ ХРОМОСОМ В ПРОЦЕССЕ МЕЙОЗА 

1) кроссинговер

2) репликация

3) овогенез

4) конъюгация
12. БИОЛОГИЧЕСКОЕ ЗНАЧЕНИЕ МЕЙОЗА 

1) обеспечивает рост организма

2) лежит в основе регенерации

3) сохраняет постоянный видовой набор хромосом

4) лежит в основе комбинативной изменчивости

13. ФАЗА ДЕЛЕНИЯ КЛЕТКИ, В КОТОРОЙ ПРОИСХОДИТ ФОРМИРОВАНИЕ НИТЕЙ ВЕРЕТЕНА 

1) интерфаза

2) анафаза

3) профаза

4) метафаза

14.  РОЛЬ КОНЪЮГАЦИИ И КРОССИНГОВЕРА

 1) сохранение генофонда популяции  
 2) изменение численности популяции  
 3) повышение жизнеспособности потомства  
 4) возникновение новых сочетаний признаков у потомства  
15. ХАРАКТЕРИСТИКА ПРОЦЕССА МЕЙОЗА

 1) деление эукариотических клеток
 2) формирование прокариотических клеток  
 3) уменьшение числа хромосом вдвое  
 4) образование двух дочерних клеток  
 5) развитие четырех гаплоидных клеток  




Вернуться к оглавлению
Эмбриогенез

Значение изучения темы:

Эмбриология – наука о закономерностях развития зародышей. 

Знания эмбриологии человека необходимо всем медицинским работникам, особенно работающим в области акушерства и педиатрии. Это помогает в постановке диагноза при нарушениях в системе мать – плод, выявлении причин аномалий и заболеваний детей после рождения.

В настоящее время знания по эмбриологии человека используют для раскрытия и ликвидации причин бесплодия, трансплантации фетальных органов, разработки и применения противозачаточных средств. В частности, актуальность приобрели проблемы культивирования яйцеклеток, экстракорпорального оплодотворения и имплантации зародышей в матку.

В результате изучения эмбриогенеза человека и других позвоночных установлены основные механизмы образования половых клеток и их слияние с возникновением одноклеточной стадии развития – зиготы. Последующее развитие зародыша, имплантация, формирование зародышевых листков и эмбриональных зачатков тканей, внезародышевых органов показывают тесную эволюционную связь и преемственность развития представителей различных классов животного мира. Важно знать, что в развитии зародыша существуют критические периоды, когда резко возрастает риск внутриутробной гибели плода либо развитие по патологическому пути.

Знание основных закономерных процессов эмбриогенеза позволяет решать ряд проблем медицинской эмбриологии (предупреждение аномалий развития плода, лечение бесплодия), осуществлять комплекс мероприятий, предупреждающих гибель плодов и новорожденных.

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен  
Знать: 

· Закономерности эмбрионального развития, его цитологические основы; 

· Сущность и  проявление  биогенетического закона.  

· Этапы эмбриогенеза. 

Уметь: 

· Работать со схемами

· Делать выводы 

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен  овладеть общими компетенциями:

ОК 1. Понимать сущность  и социальную значимость своей будущей профессии, проявлять к ней устойчивый интерес.

ОК 2. Организовывать собственную деятельность, выбирать типовые методы и способы выполнения профессиональных задач, оценивать их эффективность и качество.

ОК 4. Осуществлять поиск и использование информации, необходимой для эффективного выполнения профессиональных задач, профессионального и личностного развития.

ОК 8. Самостоятельно определять задачи профессионального и личностного развития, заниматься самообразованием, осознанно планировать повышение своей квалификации
Краткое содержание темы

Онтогенез, или индивидуальное развитие,  состоит из двух периодов: эмбриональный и постэмбриональный. 

1. Эмбриональный период  начинается с образования зиготы и заканчи​вается рождением организма. Этот период делится на стадии: 

2. дробление 

3. гаструляция 

4. гисто- и органогенез. 

Начальный этап развития зиготы носит название ДРОБЛЕНИЯ. Характер дроб​ления зависит от типа яйцеклетки. 
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Рис.16. Бластула
	Дробление заканчивается образованием бластулы - однослойного зародыша. Зародыш имеет шаровидную форму. Бластомеры расположены в один слой, образуя - бластодерму. Полость внутри бластулы носит название бластоцеля, или первичной полости. 




Следующим за бластулой этапом является ГАСТРУЛЯЦИЯ - образование трех​слойного зародыша. В этом процессе различают два этапа:
1. образование экто- (наружный) и энтодермы (внутренний)
2. образование мезодермы (средний), образуется только у позвоночных.
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Рис. 17. Способы образования двухслойного зародыша

Третий зародышевый листок - мезодерма - образуется между наружным и внут​ренним листком.

Различают два основных способа образования мезодермы - телобластический и энтероцельный.

В дальнейшем зародышевые листки дают начало всем тканям и органам развивающегося зародыша.

Развитие главнейших из них - осевых органов - начинается уже в процессе гаструляции. В теле зародыша на дорзальной стороне из эктодермы формируется нервная трубка, под ней из мезодермы - хорда, ниже из энтодермы - пищеварительная трубка.

Каждый зародышевый листок дает начало только определенный органам. Из эктодермы формируется: нервная система, наружный покров кожи - эпидермис и его производные (ногти,  волосы, сальные, потовые, молочные железы), эма​ль зубов, органы чувств. 

Из энтодермы развивается пищеварительная система, легкие, частично мочеполовая система, печень, поджелудочная железа.

Из мезодермы образуется мускулатура, частично мочеполовая система, вторичная полость тела, хрящевая и костная ткань, собственно кожа - дерма,  дыхате​льные пути, сосудистая система, кровь и лимфатическая система, лимфа.

Во время эмбрионального развития формируются внезародышевые органы обес​печивающие связь зародыша со средой. После рождения организма эти органы отмирают. Такие вспомогательные органы называются провизорными. К ним относится желточный мешок, амнион, хорион, аллантоис.   

	Амнион представляет собой эктодермальный мешок, который отделяет полость заполненную жидко​стью, в которой находится зародыш. Амнион осуществляет функции обмена и защиты от высыхания и механиче​ских воздействий.


	[image: image31.png]




	[image: image32.png]



	Желточный мешок - это провизорный орган питания и кроветворения зародыша.

Аллантоис, или мочевой мешок, осуществляет обменные функции, через его стенки происходит газообмен. 



	Наружная зародышевая оболочка - хорион выполняет газообменную, трофическую и защитную функцию. 

Место наиболее плотного контакта хориона со слизистой оболочкой матки носит название плаценты. Связь тела зародыша с плацентой осуществляется через пуповину, содержащую кровеносные сосуды.
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      Экспериментально доказано, что во время эмбрионального развития есть периоды, когда зародыш наименее устойчив к факторам внешней среды. Это, так называемые, критические периоды.

В эмбриогенезе человека выделено 3 критически периода: период имплан​тации зародыша в стенку матки (6-7 день после зачатия); период плацентации (конец 2-й недели беременности); роды.

Изучение критических периодов показывает, что они совпадают с активной морфологической дифференцировкои, с переходом от одного периода развития к другому, с изменением условий существования зародыша.

После рождения начинается постэмбриональный период, в течение которого происходит дальнейшее развитие организма.  Этот период можно подразделить на следующие этапы:

1 - ювенильный (до полового созревания);
2 - зрелый, или пубертатный;
3 - период старости, заканчивающийся смертью.
Вопросы для самоподготовки

1. Что называется  размножением?

2. Какие Вы знаете способы размножения?

3. В чём различие между бесполым и половым размножением?

4. Что такое гамета?

5. Какие Вы знаете гаметы?

6. Где образуются гаметы?

7. Что называется оплодотворением?

8. При каких условиях происходит оплодотворение у животных?

9. В чём биологическое значение оплодотворения?

10. Что образуется в результате  оплодотворения?

11. Что такое зигота?

12. Что такое дробление?

13. Какие типы дробления Вам известны?

14. Что такое гаструляция?

15. Какие способы гаструляции Вам известны?

16. Что такое органогенез?

Самостоятельная внеаудиторная работа

1. Изучив конспект лекции «Онтогенез», составьте граф логическую структуру темы «Эмбриогенез».

2. Изучив конспект соответствующей лекции и дополнительную литературу, заполните терминологический словарь:

	1. аллантоис
	14. органогенез

	2. амнион
	15. перибластула

	3. амфибластула
	16. провизорные органы

	4. бластула
	17. пубертатный период

	5. гаструла
	18. регенерация репаративная

	6. гаструляция
	19. регенерация физиологическая

	7. деламинация
	20. смерть биологическая

	8. дискобластула
	21. смерть клиническая

	9. дробление
	22. хорион

	10. желточный мешок
	23. целобластула

	11. зигота
	24. эпиболия

	12. иммиграция
	25. ювенильный период

	13. онтогенез
	


3. Зарисовать в альбом схему дробления и образования зародышевых листков
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	а – оплодотворенное яйцо, 

б – 2 клетки бластомера, 

в – 4 клетки

г – 8 клеток

д – 16 клеток

е – 32 клетки

ж – 64 клетки

з - бластула

и – начало образования гаструлы

к - гаструла

л – ранняя нейрула

м - нейрула




Рис.18. Дробление и образование зародышевых листков:

1 – оплодотворение, 2 – бластоцель, 3 – эктодерма, 4 – энтодерма, 5 – полость первичной кишки, 6 – мезодерма, 7 – нервная пластинка, 8 – хорда.

Тест для самоконтроля

01. ПРОЦЕСС ДРОБЛЕНИЯ ЗИГОТЫ И ФОРМИРОВАНИЯ ЗАРОДЫША 

1) гаметогенез

2) оплодотворение

3) эмбриогенез

4) постэмбриональный период
02. ПЕРИОД ФОРМИРОВАНИЯ ТКАНЕЙ И ОРГАНОВ ЗАРОДЫША 
1) дробление

2) гаструляция
3) гисто- и органогенез

4) постэмбриональный

03. В ХОДЕ ОРГАНОГЕНЕЗА ИЗ МЕЗОДЕРМЫ ОБРАЗУЕТСЯ 
1) нервная система

2) дыхательная система
3) кровеносная система

4) пищеварительная система

04. ИНДИВИДУАЛЬНОЕ РАЗВИТИЕ ОРГАНИЗМА ОТ ЗАРОЖДЕНИЯ ДО КОНЦА ЖИЗНИ 

1) гаметогенез

2) партеногенез

3) филогенез

4) онтогенез

05. ПЕРИОД ОБРАЗОВАНИЯ БЛАСТУЛЫ 

1) дробление

2) гаструляция
3) гисто- и органогенез

4) постэмбриональный

06. ПЕРИОД ОБРАЗОВАНИЯ ДВУХ- ИЛИ ТРЕХСЛОЙНОГО ЗАРОДЫША 

1) дробление

2) гаструляция
3) гисто- и органогенез

4) постэмбриональный

07. В ХОДЕ ОРГАНОГЕНЕЗА ИЗ ЭКТОДЕРМЫ ОБРАЗУЕТСЯ 

1) нервная система

2) дыхательная система
3) кровеносная система

4) пищеварительная система

08. В ХОДЕ ОРГАНОГЕНЕЗА ИЗ ЭНТОДЕРМЫ ОБРАЗУЕТСЯ 
1) нервная система

2) дыхательная система
3) кровеносная система

4) пищеварительная система

09. ЗАРОДЫШЕВЫЙ ЛИСТОК, ИЗ КОТОРОГО ОБРАЗУЕТСЯ МЫШЕЧНАЯ ТКАНЬ 

1) эктодерма

2) энтодерма

3) мезодерма

4) эпидерма

10. СТАДИЯ ЭМБРИОНАЛЬНОГО РАЗВИТИЯ, КОТОРАЯ ПРЕДСТАВЛЕНА МНОЖЕСТВОМ НЕСПЕЦИАЛИЗИРОВАННЫХ КЛЕТОК 

1) гаструла

2) морула

3) нейрула

4) бластула

11. ПРОЦЕСС ДРОБЛЕНИЯ ЗИГОТЫ И ФОРМИРОВАНИЯ ЗАРОДЫША 

 1) гаметогенез 
 2) оплодотворение 
 3) эмбриогенез 
 4) постэмбриональный период;  
12. ПЕРИОД ФОРМИРОВАНИЯ ТКАНЕЙ И ОРГАНОВ

 1) дробление 
 2) гаструляция 
 3) гисто- и органогенез 
 4) постэмбриональный 


13.РАЗВИТИЕ ОРГАНИЗМА ИЗ НЕОПЛОДОТВОРЕННОЙ ЯЙЦЕКЛЕТКИ  

 1) гермафродитизм 

 2) партеногенез 

 3) почкование 

 4) клонирование 

14. ДВУХСЛОЙНЫЙ ЗАРОДЫШ

1. гаструла

2. бластула

3. нейрула

4. бластоцель

15. ОДНОСЛОЙНЫЙ ЗАРОДЫШ В ФОРМЕ ШАРА, ИМЕЮЩИЙ ПОЛОСТЬ

1. гаструла

2. бластула

3. нейрула

4. бластоцель

Вернуться к оглавлению
Составление и анализ схем родословных

Значение изучения темы:

Развитие молекулярной биологии, цитогенетических и биохимических методов сделала возможным получение, размножение и всестороннее изучение клеточного материала развивающегося плода с целью более ранней диагностики наследственной патологии у человека. В связи с отсутствием  действенных методов лечения, тяжелым поражением здоровья при многих наследственных заболеваниях их ранняя диагностика дает возможность предупредить появления потомства с наследственным нарушением путем прерывания беременности, а иногда начать лечение сразу после рождения или даже в пренатальном периоде.

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен  

Знать:

· Законы Менделя

· Типы наследования признаков человека

· Методы изучения генетики человека

· Генотип 

· Фенотип

Уметь:
· Составлять родословную 

· Анализировать и составлять родословные схемы. 

· Решать задачи по определению роли наследственности и среды.

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен  овладеть общими компетенциями:

ОК 1. Понимать сущность  и социальную значимость своей будущей профессии, проявлять к ней устойчивый интерес.

ОК 2. Организовывать собственную деятельность, выбирать типовые методы и способы выполнения профессиональных задач, оценивать их эффективность и качество.

ОК 3. Принимать решения в стандартных и нестандартных ситуациях и нести за них ответственность.

ОК 8. Самостоятельно определять задачи профессионального развития, заниматься самообразованием, осознанно планировать повышение своей квалификации.

Содержание темы
Применимость к человеку классического генетического анализа как основного метода изучения наследственности и изменчивости исключена из-за невозможности экспериментальных скрещиваний, длительности времени достижения половой зрелости и малого количества потомства на пару (семью). Поэтому для изучения нормальной и патологической наследственности используют другие методы.

1) Генеалогический метод.

Анализ закономерностей передачи признаков человека на основе составления родословных называют генеалогическим методом. Генеалогический метод не только даёт возможность объяснить появление нежелательного признака, но и служить целям диагностики степени риска в генетических ситуациях

2) Близнецовый метод

Изучение близнецов даёт много сведений о роли генотипа и среды в развитии конечных фенотипических признаков. Близнецовый метод позволяет с наибольшей точностью выяснить наследственную предрасположенность человека к ряду заболеваний: шизофрения, туберкулёз, рахит

3) Цитогенетический метод.

Метод позволяет изучать процессы мутагенеза (процесс возникновения наследственных изменений – мутаций) на уровне хромосом и кариотипа. Применение его в медико-генетическом консультировании для целей пренатальной диагностики хромосомных болезней позволяет путем своевременного прерывания беременности предупредить появление потомства с грубыми нарушениями развития

4) Популяционно-статистический метод.

Метод основан на исследовании наследственных признаков в больших группах населения. С его помощью изучается частота генов в популяции, включая частоту наследственных болезней.

5) Биохимический метод.

Этот метод заимствован из биохимии и широко используется при изучении обмена веществ. 

Вопросы для самоподготовки:

1. Особенности человека как объекта исследования.

2. Основные методы изучения генетики человека (сущность, показания к применению):

· генеалогический

· биохимический
· цитогенетический
· популяционно-статистический
3. Вспомогательные методы изучения генетики человека (сущность, показания к применению):

· близнецовый

· дерматоглифики

4. Медико-генетическое консультирование.

5. Типы наследования признаков у человека:
· аутосомно-доминантный

· аутосомно-рецессивный
· Х-сцепленный-доминантный
· Х-сцепленный-рецессивный
· У-сцепленный
Самостоятельная внеаудиторная работа

1. Изучив конспект лекции «Методы изучения наследственности и изменчивости», составьте граф логическую структуру темы «Методы изучения наследственности и изменчивости».

2. Изучив конспекты соответствующих лекций и дополнительную литературу, заполните терминологический словарь:

	1. амниоцентез
	8. летальный эквивалент

	2. близнецы дизиготные 
	9. наследование аутосомно-доминантное

	3. близнецы монозигоные
	10. наследование аутосомно-рецессивное

	4. закон Харди-Вайнберга
	11. пробанд

	5.инбридинг
	12. сибсы

	6. конкордантность
	13. эквивалент патологии

	7.коэффициент инбридинга
	


3. Записать правила составления родословной (см. рис. 19)

4. Зарисовать в альбом

1. символы для составления родословной
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Рис.19. Символы для составления родословной

2. зарисовать в альбом схемы родословных,  дать характеристику каждого типа наследования
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	А – аутосомно-рецессивный тип наследования; генотип пробанда - аа;

Б – доминантный, сцепленный с Х-хромосомой тип наследования; генотип пробанда - ХАY;

В – аутосомно-доминантный тип наследования;  генотип пробанда - Аа;

Г – сцепленный с Y-хромосомой, или голандрический, тип наследования;  генотип пробанда - ХYА (или ХYа)

Д – рецессивный, сцепленный с Х-хромосомой тип наследования; генотип пробанда - ХаY;


Рис.20. Графические изображения схем родословных при разных типах наследования изучаемого признака.
А) Аутосомно-рецессивное наследование:

1. признак встречается относительно редко, не в каждом поколении;
2. если признак имеется у обоих родителей, то этот признак имеют все их дети;
3. признак встречается и у детей, родители которых не имеют изучаемого признака;
4. мужчины и женщины с изучаемым признаком встречаются с приблизительно одинаковой частотой.
Б) Аутосомно-доминантное наследование:
1. признак встречается часто, в каждом поколении;
2. признак встречается у детей, у которых хотя бы один из родителей имеет изучаемый признак;
3. мужчины и женщины с изучаемым признаком встречаются с приблизительно одинаковой частотой.
В) Сцепленное с Y-хромосомой, или голандрическое,  наследование:

1. признак встречается часто, в каждом поколении;
2. признак встречается только у мужчин;
признак передается по мужской линии: от отца к сыну и т.д.
Г) Доминантное сцепленное с Х-хромосомой наследование:
1. признак встречается часто, в каждом поколении;
2. признак встречается у детей, у которых хотя бы один из родителей имеет изучаемый признак;
3. признак встречается и у мужчин, и у женщин, но женщин с таким признаком приблизительно в два раза больше, чем мужчин;
4. если изучаемый признак имеет мужчина, то все его дочери будут иметь этот признак, а у всех его сыновей этот признак будет отсутствовать
Д) Рецессивное сцепленное с Х-хромосомой наследование:
1. признак встречается относительно редко, не в каждом поколении;
2. признак встречается преимущественно у мужчин, причем у их отцов признак обычно отсутствует, но имеется у дедов (прадедов) по материнской линии;
3. у женщин признак встречается только тогда, когда он имеется и у их отца.

5. Пользуясь специальными символами и правилами составления родословных, составьте генеалогическое древо своей семьи (3-4 поколения)

Тест для самоконтроля
01. МЕТОД, СУЩНОСТЬ КОТОРОГО СОСТАВЛЯЕТСЯ СКРЕЩИВАНИЕ РОДИТЕЛЬСКИХ ФОРМ, РАЗЛИЧАЮЩИХСЯ ПО РЯДУ ПРИЗНАКОВ, АНАЛИЗ ИХ ПРОЯВЛЕНИЯ В РЯДЕ ПОКОЛЕНИЙ 

1) гибридологическим

2) цитогенетическим

3) близнецовым

4) биохимическим

02. МЕТОД, С ПОМОЩЬЮ КОТОРОГО ВЯВЛЯЕТСЯ ВЛИЯНИЕ ГЕНОТИПА И СРЕДЫ НА РАЗВИТИЕ РЕБЕНКА 

1) генеалогического

2) близнецового

3) цитогенетического

4) гибридологического

03. СУЩНОСТЬ ГИБРИДОЛОГИЧЕСКОГО МЕТОДА 

1) скрещивание организмов и анализ потомства

2) искусственное получение мутаций

3) исследование генеалогического древа

4) изучение этапов онтогенеза

04. МЕТОД, С ПОМЩЬЮ КОТОРОГО БЫЛО УСТАНОВЛЕНО НАСЛЕДОВАНИЕ ДАЛЬТОНИЗМА У ЧЕЛОВЕКА 

1) гибридологического

2) генеалогического

3) близнецового

4) биохимического

05. ПРИ СКРЕЩИВАНИИ ДВУХ РАСТЕНИЙ НОЧНОЙ КРАСАВИЦЫ С РОЗОВАМИ И БЕЛЫМИ (РЕЦЕССИВНЫЙ ПРИЗНАК) ЦВЕТКАМИ ПОЛУЧИЛИ 50% ПОТОМСТВА С БЕЛЫМИ ЦВЕТКАМИ. КАКОВЫ ГЕНОТИПЫ РОДИТЕЛЬСКИХ ФОРМ? 

1) ВВ х bb

2) Вb х bb

3) ВВх Вb

4) Вb х Вb

06.СОВОКУПНОСТЬ ВСЕХ ГЕНОВ ОРГАНИЗМА 

1) генотип

2) фенотип

3) геном

4) кодон

07. МЕТОД, ИСПОЛЬЗОВАННЫЙ Г. МЕНДЕЛЕМ В НАУЧНЫХ ИССЛЕДОВАНИЯХ 

1) биохимический

2) генеалогический

3) гибридологический

4) цитогенетический

08. С ПОМОЩЬЮ ГЕНЕАЛОГИЧЕСКОГО МЕТОДА МОЖНО ВЫЯСНИТЬ 

1) характер изменения генов

2) влияние воспитания на развитие психических особенностей человека

3) закономерности наследования признаков у человека

4) характер изменения хромосом

09. ХРОМОСОМНАЯ БОЛЕЗНЬ ЧЕЛОВЕКА – СИНДРОМ ДАУНА – БЫЛА ИЗУЧЕНА С ПОМОЩЬЮ МЕТОДА

1) генеалогического

2) близнецового

3) цитогенетического

4) биохимического

10. СОВОКУПНОСТЬ МОРФОЛОГИЧЕСКИХ И ФИЗИОЛОГИЧЕСКИХ ПРИЗНАКОВ ОРГАНИЗМА 

1) генотипом

2) фенотипом

3) генофондом

4) генетическим кодом

11. ТИП НАСЛЕДОВАНИЯ ПРИЗНАКА 
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	1) аутосомно-рецессивный

2) сцепленный с полом рецессивный

3) сцепленный с полом доминантный

4) аутосомно-доминантный




12. ТИП НАСЛЕДОВАНИЯ ПРИЗНАКА 
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	1) аутосомно-рецессивный 

2) сцепленный с полом рецессивный

3) сцепленный с полом доминантный

4) аутосомно-доминантный 




13. ТИП НАСЛЕДОВАНИЯ ПРИЗНАКА 
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	1) аутосомно-рецессивный 

2) сцепленный с полом рецессивный

3) сцепленный с полом доминантный

4) аутосомно-доминантный 




14. ТИП НАСЛЕДОВАНИЯ ПРИЗНАКА 
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1) аутосомно-рецессивный

2) сцепленный с полом рецессивный

3) сцепленный с полом доминантный

4) аутосомно-доминантный


15. ДЕРМАТОГЛИФИЧЕСКИЙ МЕТОД ОСНОВАН НА ИССЛЕДОВАНИИ 

 1) кожного рисунка концевых фаланг пальцев рук

 2) ладоней

 3) ушей

 4) стоп

Задачи для самостоятельного решения
1. Пользуясь текстом легенды (словесное описание родословной) составить схему родословной и ответить на вопросы.

Пробанд – мужчина, страдающий гемофилией. Две его старшие сестры, его младший брат и его родители имеют нормальную свертываемость крови. Два младших брата матери страдают гемофилией, а две ее младшие сестры здоровы. У ее первой сестры муж и сын здоровы. Бабушка и дедушка пробанда со стороны матери имели нормальную свертываемость крови.

1. Определить тип наследования признака

2. Определить генотип пробанда

3. Составить схему брака

4. Определить чему равна вероятность рождения у пробанда здорового ребенка в браке со здоровой женщиной, в генотипе которой нет патологических аллелей?
2. Изучите графическое изображение родословной.
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	Родословная 1
	Родословная 2


Ответьте на вопросы:

1. Сколько поколений людей представлено в графическом изображении родословной пробанда?

2. Сколько детей было у бабушки и дедушки пробанда со стороны отца?

3. Какой пол пробанда?

4. Имеется ли изучаемый признак у пробанда?

5. Сколько еще членов семьи имеют такой же признак, который есть у пробанда?

6. Рецессивным или доминантным является изучаемый признак?

7. Сцеплен ли с полом анализируемый признак? Если да, то с какой хромосомой?

8. Каковы генотипы: пробанда, брата пробанда, матери пробанда, отца пробанда?
Вернуться к оглавлению
Наследственные заболевания

Значение изучения темы:

Впечатляющие успехи медицины последних десятилетий по ликвидации ин​фекционных болезней послужили основой снижения детской смертности и увеличения продолжительности жизни человека в развитых странах. Это в свою очередь закономерно привело к увеличению частоты наследственных болезней и заболеваний с наследственным предрасположением. В настоящее время медицинской генетикой открыты более 750 хромосомных синдромов, обнаружены первичные биохимические дефекты около 300 наследственных патологий обмена, установлена роль генетической конституции в реализации предрасположения ко многим широко распространенным сердечно​сосудистым, нервным, психическим, аллергическим и другим болезням. 

Именно эти обстоятельства позволили значительно расширить возможности медицинской генетики, превратив ее с течением времени из науки медико-биологического профиля, обеспечивающей здоровье будущих поколений, в клиническую дисциплину, призванную, как и другие, помогать врачу в его практической деятельности и  главное,  в диагностике и профилактике многих наиболее широко распространенных болезней.

Наследственными называются заболевания, этиологическим фактором ко​торых являются  мутации. В зависимости от типа мутаций различают хромо​сомные и генные заболевания. 

Хромосомные болезни – это патологические состояния, причиной которых является изменение количества и/или структуры хромосом. 

Распространенность хромосомных болезней одинакова во всех национальностях и этнических группах и составляет в среднем 7-8 больных на каждую 1000 новорожденных.

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен  

Знать:

· Законы Менделя

· Типы наследования признаков человека

· Методы изучения генетики человека

· Генотип 

· Фенотип

Уметь:

· Выделять главное, обобщать, делать выводы

· Характеризовать кариотипы людей с наследственными заболеваниями

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен  овладеть общими компетенциями:

ОК 1. Понимать сущность  и социальную значимость своей будущей профессии, проявлять к ней устойчивый интерес
ОК 2. Организовывать собственную деятельность, выбирать типовые методы и способы выполнения профессиональных задач, оценивать их эффективность и качество.

ОК 3. Принимать решения в стандартных и нестандартных ситуациях и нести за них ответственность.

ОК 4. Осуществлять поиск и использование информации, необходимой для эффективного выполнения профессиональных задач, профессионального и личностного развития.

ОК 8. Самостоятельно определять задачи профессионального развития, заниматься самообразованием, осознанно планировать повышение своей квалификации.

Содержание темы:

Основные закономерности наследственности и изменчивости живых организмов были открыты благодаря разработке и применению гибридологического метода генетического анализа, основоположником которого является Г. Мендель. Наиболее удобными объектами стали горох, дрозофила, дрожжи, некоторые бактерии и другие виды, легко скрещивающиеся в искусственных условиях. Отличительной особенностью этих видов является достаточно высокая плодовитость, позволяющая применять статистический подход при анализе потомства. Короткий жизненный цикл и быстрая смена поколений позволяют исследователям в относительно небольшие промежутки времени наблюдать передачу признаков в последовательном ряду многих поколений. 

Человек как вид обладает целым рядом особенностей, не позволяющих применять гибридологический метод для изучения его наследственности и изменчивости. Во-первых, у человека не может быть произведено искусственного направленного скрещивания в интересах исследователя. Во-вторых, низкая плодовитость делает невозможным применение статистического подхода при оценке немногочисленного потомства одной пары родителей. В-третьих, редкая смена поколений, происходящая в среднем через 25 лет, при значительной продолжительности жизни дает возможность одному исследователю наблюдать не более 3—4 последовательных поколений. 

Для изучения генетики человека используют следующие методы: генеалогический, близнецовый, популяционно-статистический, метод дерматоглифики, методы генетики соматических клеток, цитогенетический, биохимический, амниоцентез. 

Аномалии, вызванные нарушением числа половых хромосом:

1. Синдром Шерешевского-Тернера – 45, Х0
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	Рис. 21. Синдром Шерешевского-Тернера(А – больная 13 лет. Крыловидные складки на шее – «голова сфинкса»; Б – больная 14 лет. Крыловидные складки на шее – «голова сфинкса», низкая линия роста волос на шее)


Девочки очень маленького роста 135-140 см. Отсутствуют вторичные половые признаки. Отсутствуют яичники. Менструации нет. Короткая шея, кожная крыловидная складка.

2. Трисомия Х

У больных нет четкой клинической картины. Ранняя вторичная аменорея. Каждая лишняя хромосома увеличивает количество пороков развития.

3. Синдром Клайнфельтера – 47,ХХУ
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Рис. 22. Синдром Клайнфельтера

Характеризуется четкой клинической картиной: гипоархидизм, гипогонадизм, гинекомастия, бесплодие, семенники заменены соединительной тканью.

Аномалии в системе аутосом.

1. Синдром Дауна – 47, ХХ, 21+
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Рис. 23. Ребенок с синдромом Дауна
	Синдром Дауна - самая распространённая генетическая аномалия, которая определяется наличием в клетках человека дополнительной 47-ой хромосомы. Мальчики и девочки с синдромом Дауна рождаются с одинаковой частотой, а их родители имеют нормальный набор хромосом. Ничьей вины в этом нет и быть не может. Это случайность, ошибка природы. Детей с синдромом Дауна «вылечить» нельзя, ведь это не болезнь. Но им можно помочь. 

	Причины и признаки
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Наличие дополнительной хромосомы, как правило, обуславливает ряд специфических черт, присущих большинству людей с синдромом Дауна. Однако, есть дети почти без проявлений внешних особенностей. Также как встречаются люди с обычным набором хромосом, но с внешними признаками, характерными для синдрома Дауна.

Наиболее характерные особенности детей с синдромом Дауна:
 1. Голова некоторых детей с синдромом Дауна сзади бывает немного уплощена, а шея - короче и шире, чем у обычных малышей.

2. Складочки сзади по обеим сторонам шеи, которые можно заметить у маленьких детей, со временем сглаживаются и исчезают.

3. Родничок закрывается несколько позже.

	4. Черты лица, как правило, немного мельче, рот меньше, а язык больше, поэтому он часто высовывается наружу. Когда малыш подрастет и постепенно, под руководством взрослых, научится контролировать себя, эта особенность исчезнет.

5. Нёбо уже, чем у обычных детей, - высокое и сводчатое.

6. Уши иногда располагаются чуть ниже, чем обычно.

7. Широко посаженные, немного раскосые глаза обычно имеют дополнительную складочку век у переносицы, которая называется эпикант. Он обычно виден до 12-13-летнего возраста, а потом постепенно исчезает.
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У многих малышей по краю радужной оболочки глаз присутствуют белые крапинки, они особенно заметны у детей со светлыми глазами. Внешние особенности глаз не имеют отношения к нарушениям зрения, но следует помнить, что дети с синдромом Дауна довольно часто нуждаются в коррекции зрения с помощью очков.
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	8. Волосы у детей с синдромом Дауна, как правило, негустые, мягкие и прямые, зубы мельче, появляются они позже, чем обычно, и чаще требуют стоматологического лечения.

9. Практически у всех детей с синдромом Дауна снижен мышечный тонус. В медицине это явление называется гипотонией. При гипотонии


мышцы расслаблены, и ребенку труднее активно двигаться. При регулярных занятиях, стимулирующих двигательное развитие, с возрастом гипотония компенсируется.

10. Кроме того, суставы детей с синдромом Дауна слишком подвижны из-за чрезмерно эластичных связок.

11. Конечности малыша с синдромом Дауна могут быть немного короче, чем у обычного ребенка.

12. Пальчики на руках и ногах тоже короче, расстояние между большими и остальными пальчиками ног увеличено. Иногда по подошвам ног от пространства между большим и остальными пальцами проходит заметная линия.

13. Ладошки довольно широкие, часто их пересекают сплошные поперечные линии-складки, мизинчики на руках могут быть немного изогнуты, однако никакого влияния на общее развитие эти признаки не оказывают.

	14. Новорожденные малыши с синдромом Дауна немного меньше, чем обычные детишки, и кривые роста для обычных детей, которыми пользуются в наших поликлиниках, им не подходят.

15. Ребенок с синдромом Дауна растет и набирает вес несколько иначе. Скорость роста варьируется в зависимости от возраста. В среднем, дети с синдромом Дауна в возрасте 6 лет приблизительно на 10-12 см ниже, чем их обычные сверстники.

В предподростковом и подростковом возрасте темпы роста и созревания скелета увеличиваются и почти не отличаются от нормы. Средний рост молодого человека с синдромом Дауна составляет около 154-160 см, а девушки - 150-154 см.
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Лейсан Зарипова – «танцевальная звездочка из Татарстана, которая доказала, что возможно все, главное - верить в свою мечту» (https://downsideup.org/ru/solnechnaya-tancovshchica-ili-kuda-privodyat-mechty )


2. Синдром Патау – 47, ХХ, 13+
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 Рис. 24. Ребенок с синдром Патау
	хромосомное заболевание, обусловленное наличием дополнительной копии 13-ой хромосомы (трисомия по 13-ой хромосоме). В структуру синдрома Патау входят множественные дефекты нервной системы (микроцефалия, голопрозэнцефалия), глаз (микрофтальмия, катаракта), костно-мышечной системы (полидактилия, расщелины губы и нёба, омфалоцеле), сердца, урогенитальной системы и др. 

	Для выявления и подтверждения синдрома Патау проводится пренатальный скрининг, исследование кариотипа ребенка после рождения. Детям с синдромом Патау необходима общеукрепляющая терапия; по показаниям – коррекция врожденных пороков развития
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3. Синдром Эдвардса – 47, ХХ, 18+
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Рис. 25. Синдром Эдвардса
	Синдром Эдвардса - хромосомное заболевание, обусловленное трисомией по 18-ой хромосоме и сопровождающееся множественными пороками развития. Для синдрома Эдвардса характерны своеобразные фенотипические признаки (долихоцефалическая форма черепа, микрофтальмия, недоразвитие ушных раковин, микроретрогнатия и др.), аномалии опорно-двигательной, сердечно-сосудистой, ЦНС,  пищеварительной,


мочеполовой системы. Синдром Эдвардса может быть диагностирован на этапе беременности (УЗИ-скрининг, инвазивная пренатальная диагностика) либо уже после рождения ребенка на основании внешних признаков и цитогенетического исследования. Дети с синдромом Эдвардса нуждаются в симптоматическом лечении и хорошем уходе.
Лечение наследственных заболеваний

Выделяют три подхода к лечению наследственных болезней: симптоматическое, патогенетическое, этиологическое.

Симптоматическое лечение - это лекарственная терапия, витаминотерапия, диетотерапия, хирургическое лечение, рентгено-радиологическое облучение.

Патогенетические подходы к лечению в зависимости от уровня биохимичес​кого дефекта можно представить следующим образом: 

1) коррекция обмена (ог​раничение или исключение вещества из пищи или среды; 

2) лечение продук​тами гена;

       3) возмещение фермента.

Этиологические подходы - это устранение первопричины наследственных болезней. Но это пока будущее.

Профилактика наследственных заболеваний должна быть направлена на три типа патологии:

 1) наследственные болезни, как результат мутации в поло​вых клетках родителей, 

2) болезни, унаследованные от предыдущих поколений, 

3) заболевания с наследственной предрасположенностью. 

Наиболее эффективным подходом к профилактике наследственных болезней является медико-генетическое консультирование. Главная цель консультирова​ния - предупреждение рождения больного ребенка. В связи с этим генетичес​кая консультация выполняет задачи: 

1) определение прогноза здоровья для будущего потомка, 

2) объяснение родителям смысла генетического риска и по​мощь им в принятии решения по поводу деторождения, 

3) помощь врачам в пос​тановке диагноза наследственной болезни, 

4) выявление групп повышенного риска.
Вопросы для самоподготовки:

1. Что такое мутации и причины их возникновения?
2. Классификация мутаций.
3. Что такое кариотип и его характеристика?
4. Классификация генных мутаций.
5. Методы диагностики генных заболеваний.
6. Классификация наследственных болезней
7. Классификация генных заболеваний
8. Особенности мультифакториальных заболеваний
9. Какие     методы     используют     для     диагностики     генных  заболеваний?
10. Особенности профилактики и лечения генных заболеваний
Самостоятельная внеаудиторная работа
1. Изучив конспекты лекций «Хромосомные заболевания», «Генные заболевания» и «Мультифакториальные заболевания», составьте граф логическую структуру темы «Наследственные заболевания».

2. Изучив конспект лекции «Наследственность и среда», заполните схему «Классификация мутаций»
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3. Изучив конспекты соответствующих лекций и дополнительную литературу, заполните терминологический словарь:

	1. аберрации
	16. мутации хромосомные

	2. анеуплоидия
	17. нулесомия

	3. делеция
	18. пенетрантность

	4. дупликация
	19. полиплоидия

	5. изменчивость
	20. полисомия

	6. изменчивость генотипическая
	21. транзиция

	7. изменчивость модификационная
	22. трансверсия

	8. инверсия
	23. транслокация

	9. модификации
	24. транслокация реципрокная

	10. мозаицизм
	25. транслокация робертсоновская

	11. моносомия
	26. транслокация нереципрокная

	12. мутагенны
	27. трисомия

	13. мутации
	28. фенокопии

	14. мутации генные
	29. экспрессивность

	15. мутации геномные
	


3. Подготовить презентацию или реферат на выбранную тему:

1. Синдром Шерешевского-Тернера.
2. Синдром трипло-Х.
3. Синдром Клайнфелтера
4. Синдром Дауна.
5. Синдром Патау
6. Синдром Эдвардса
7. Синдром «кошачьего крика»
8. Синдром Вольфа-Хиршхорна. 
9. Синдром Энгельмана. 
10. Синдром Вернера. 
11. Мукополисахаридоз.
12. Муковисцидоз. 
13. Ахондроплазия. 
14. Мышечные дистрофии.
План:

1. Этиология

2. Патогенез

3. Диагностика

4. Лечение

5. Профилактика

Тест для самоконтроля
01. ЧТО ТАКОЕ ХРОМОСОМНЫЕ БОЛЕЗНИ? 

1) изменение числа хромосом

2) изменение строения хромосом

3) изменение числа и строения хромосом

4) нет правильного ответа

02. КАРИОТИП ЧЕЛОВЕКА С СИНДРОМОМ ДАУНА 

1) 47, ХХ,21+

2) 47, ХХ,13+

в) 46, ХХ, 5р-

г) 47, ХХ, 18+

03. КАРИОТИП 47,ХХ,18+ ИЛИ 47,ХУ,18+

1) синдром Дауна

2) синдром Патау

3) синдром Эдвардса

4) синдром «Кошачьего крика»

04. ЧАСТОТА ЭТОГО СИНДРОМА ЗАВИСИТ ОТ ВОЗРАСТА МАТЕРИ 

1) синдром Патау

2) синдром Клайнфельтера

3) синдром Шерешевского-Тернера

4) синдром Дауна

05. ПРИЗНАКИ СИНДРОМА: СТОПА – КАЧАЛКА, ФЛЕКСОРНОЕ ПОЛОЖЕНИЕ КИСТЕЙ, ДЕФОРМАЦИЯ ЧЕРЕПА, ПОРОКИ ЖКТ 

1) синдром Эдвардса

2) синдром Шерешевского -Тернера

3) синдром Патау

4) синдром Клайнфельтера

06. УСТАНОВИТЕ СООТВЕТСТВИЕ МЕЖДУ СИНДРОМОМ И КАРИОТИПОМ, ЕМУ СООТВЕТСТВУЮЩИМ

	Синдром 
	Кариотип 

	1. синдром Шерешевского-Тернера

2. синдром Клайнфельтера

3. синдром Дауна

4. синдром «Кошачьего крика»
	А) 46,ХХ,5р-

Б) 47, ХХУ

В) 47,ХХ,21+

Г) 45,ХО


07. ГЕННЫЕ БОЛЕЗНИ, КОТОРЫЕ СВЯЗАНЫ С НАРУШЕНИЕМ АМИНОКИСЛОТНОГО ОБМЕНА. ВСТРЕЧАЕТСЯ В РАЗЛИЧНЫХ ПОПУЛЯЦЯХ ЛЮДЕЙ С ЧАСТОТОЙ 1:6000-1:10 000. В НОРМЕ АМИНОКИСЛОТА ФЕНИЛАЛАНИН С ПОМОЩЬЮ ФЕРМЕНТА ФЕНИЛАЛАНИГИДРОКСИЛАЗЫ ПРЕВРАЩАЕТСЯ В АМИНОКИСЛОТУ ТИРОЗИН, КОТОРАЯ В СВОЮ ОЧЕРЕДЬ ПОД ДЕЙСТВИЕ ФЕРМЕНТА ТИРОЗИНАЗЫ МОЖЕТ ПРЕВРАЩАТЬСЯ В ПИГМЕНТ МЕЛАНИН. ПРИ НАРУШЕНИИ АКТИВНОСТИ ЭТИХ ФЕРМЕНТОВ РАЗВИВАЮТСЯ НАСЛЕДСТВЕННЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ ЧЕЛОВЕКА: 

1) дальтонизм и гемофилия

2) фенилкетонурия и альбинизм

3) синдром Эдвардса и Патау

4) синдром Дауна и серповидноклеточная анемия

08. ТИП НАСЛЕДОВАНИЯ ФЕНИЛКЕТОНУРИИ 
1) аутосомно-доминантный

2) аутосомно-рецессивный

3) сцепленный с Х-хромосомой

4) сцепленный с У-хромосомой

09. АУТОСОМНО-ДОМИНАНТНОЕ ЗАБОЛЕВАНИЕ ИЗ ГРУППЫ НАСЛЕДСТВЕННЫХ ПАТОЛОГИЙ СОЕДИНИТЕЛЬНОЙ ТКАНИ. СИНДРОМ ВЫЗВАН МУТАЦИЯМИ ГЕНОВ, КОДИРУЮЩИХ СИНТЕЗ ГЛИКОПРОТЕИНА ФИБРИЛЛИНА-1, И ЯВЛЯЕТСЯ ПЛЕЙОТРОПНЫМ. ЗАБОЛЕВАНИЕ ХАРАКТЕРИЗУЕТСЯ РАЗЛИЧНОЙ ПЕНЕТРАНТНОСТЬЮ И ЭКСПРЕССИВНОСТЬЮ. В КЛАССИЧЕСКИХ СЛУЧАЯХ ИМЕЮТ УДЛИНЕННЫЕ КОНЕЧНОСТИ, ВЫТЯНУТЫЕ ПАЛЬЦЫ (АРАХНОДАКТИЛИЯ) И НЕДОРАЗВИТИЕ ЖИРОВОЙ КЛЕТЧАТКИ. ПОМИМО ХАРАКТЕРНЫХ ИЗМЕНЕНИЙ В ОРГАНАХ ОПОРНО-ДВИГАТЕЛЬНОГО АППАРАТА (УДЛИНЕННЫЕ ТРУБЧАТЫЕ КОСТИ СКЕЛЕТА, ГИПЕРМОБИЛЬНОСТЬ СУСТАВОВ), НАБЛЮДАЕТСЯ ПАТОЛОГИЯ В ОРГАНАХ ЗРЕНИЯ И СЕРДЕЧНО-СОСУДИСТОЙ СИСТЕМЫ
1) синдром Патау

2) синдром Эдвардса

3) синдром Дауна

4) синдром Марфана

10. ТИП НАСЛЕДОВАНИЯ: ХХУ СИНДРОМ. КЛИНИЧЕСКИЕ ПРИЗНАКИ: ВЫСОКИЙ РОСТ, ХРУПКОЕ ТЕЛОСЛОЖЕНИЕ, ГИПОПЛАЗИЯ ЯИЧЕК, ИМПОТЕНЦИЯ И БЕСПЛОДИЕ, НАБУХАНИЕ МОЛОЧНЫХ ЖЕЛЕЗ, ШИРОКИЙ ТАЗ, ПОПЕРЕЧНАЯ ЛАДОННАЯ СКЛАДКА, У ВЗРОСЛЫХ НАБЛЮДАЕТСЯ ОЖИРЕНИЕ И СКЛОННОСТЬ К АЛКОГОЛИЗМУ, НЕЗНАЧИТЕЛЬНОЕ СНИЖЕНИЕ УМСТВЕННОГО РАЗВИТИЯ 

1) синдром Шершевского-Тернера 

2) синдром Патау

3) синдром "Кошачьего крика"

4) синдром Клайнфельтера

11. ТИП НАСЛЕДОВАНИЯ: МОНОСОМИЯ Х-ХРОМОСОМЫ. КЛИНИЧЕСКИЕ ПРИЗНАКИ: НИЗКИЙ РОСТ, ПЕРВИЧНАЯ АМЕНОРЕЯ, БЕСПЛОДИЕ, СТЕРТЫЕ ВТОРЧНЫЕ ПОЛОВЫЕ ПРИЗНАКИ, КРЫЛОВИДНЫЕ СКЛАДКИ НА ШЕЕ, ВРОЖДЕННЫЕ ПОРОКИ СЕРДЦА, ГИПОПЛАЗИЯ НОГТЕЙ, СНИЖЕНИЕ ОСТРОТЫ ЗРЕНИЯ И СЛУХА, ПОПЕРЕЧНАЯ ЛАДОННАЯ СКЛАДКА, НЕЗНАЧИТЕЛЬНОЕ СНИЖЕНИЕ УМСТВЕННОГО РАЗВИТИЯ 
1) синдром Шерешевского-Тёрнера

2) синдром Клайнфельтера

3) прогерия

4) вампиризм

12. ТИП НАСЛЕДОВАНИЯ: МОНОСОМИЯ ПО 5 ПАРЕ ХРОМОСОМ. КЛИНИЧЕСКИЕ ПРИЗНАКИ: НЕОБЫЧНЫЙ ПЛАЧ, НАПОМИНАЮЩИЙ КОШЬЕ МЯУКАНЬЕ, МИКРОЦЕФАЛИЯ, АНТИМОНГОЛОИДНЫЙ РАЗРЕЗ ГЛАЗ, УМСТВЕННАЯ ОТСТАЛОСТЬ, ЛУНООБРАЗНОЕ ЛИЦО, АНОМАЛИИ ВНУТРЕННИХ ОРГАНОВ. УМИРАЮТ ЧАЩЕ ДО 10-ЛЕТНЕГО ВОЗРАСТА. 

1) гипертрихоз

2) синдром "Кошачьего крика"

3) гипотиреоз

4) порфириоз

13. АУТОСОМНО-ДОМИНАНТНЫЙ ТИП НАСЛЕДОВАНИЯ. КЛИНИЧЕСКИЕ ПРИЗНАКИ: ЧРЕЗМЕРНЫЙ РОСТ ВОЛОС НА ВСЕХ ЧАСТЯХ ТЕЛА, КРОМЕ ЛАДОНЕЙ И ПОДОШВ. ДРУГИХ ОТКЛОНЕНИ В РАЗВИТИИ НЕТ. 

1) гипертрихоз

2) "люди-волки"

3) трихонелез

4) верны ответы 1 и 2

14. АУТОСОМНО-ДОМИНАНТНЫЙ ТИП НАСЛЕДОВАНИЯ. КЛИНИЧЕСКИЕ ПРИЗНАКИ: СРАЩЕНИЕ ПАЛЬЦЕВ КИСТЕЙ ИЛИ СТОП. НА КИСТЯХ ЧАЩЕ ВСТРЕЧАЕТСЯ МЕЖДУ 3 И 4 ПАЛЬЦАМИ, А НА СТОПАХ – МЕЖДУ 2 И 3. 

1) полидактилия

2) синдактилия

3) арахнодактилия

4) брахидактилия

15. АУТОСОМНО-ДОМИНАНТНОЕ НАСЛЕДОВАНИЕ. КЛИНИЧЕСКИЕ ПРИЗНАКИ: НЕДОРАЗВИТИЕ ИЛИ ОТСУТСТВИЕ ОДНОГО ИЛИ НЕСКОЛЬКИХ ПАЛЬЦЕВ СТОП ИЛИ КИСТЕЙ. 

1) брахидактилия

2) эктродактилия

3) полидактилия

4) неодактилия
Вернуться к оглавлению
Итоговая контрольная работа

Цель:  закрепить полеченные практические и теоретические знания по темам дисциплины.

Вопросы для самоподготовки:

1. Место генетики в практической медицине

2. Исторические этапы развития генетики

3. Предмет изучения медицинской генетики

4. Основные положения клеточной теории

5. Единство и разнообразие клеточных типов

6. Химический состав клетки

7. Неорганические вещества клетки

8. Органические вещества клетки

9. Лекарственные препараты белковой природы

10. Ген и его роль в биосинтезе белка.

11. Общая характеристика биосинтеза белка.

12. Основные этапы биосинтеза белка.

13. Роль ферментов в биосинтезе белка.

14. Способы и формы размножения.

15. Чередование поколений с бесполым и половым размножением.

16. Основные типы деления эукариотических клеток.

17. Жизненный цикл клетки.

18. Гаметогенез.

19. Развитие половых клеток.

20. Строение и функции яйцеклеток.

21. Строение и функции сперматозоида.

22. Биологическое значение митоза и мейоза.

23. Учение об онтогенезе.

24. Эмбриональный период.

25. Провизорные органы зародышей позвоночных.

26. Механизмы онтогенеза.

27. Критические периоды онтогенеза.

28. Классификация врожденных пороков развития.

29. Значение нарушения механизмов онтогенеза в формировании пороков развития.

30. Постэмбриональный период.

31. История возникновения генетики, как науки

32. Учение Г. Менделя

33. Хромосомная теория наследственности

34. Взаимодействие аллельных генов

35. Взаимодействие неаллельных генов

36. Особенности человека как объекта генетических исследований.

37. Методы генетики человека.

38.  Генеалогический метод

39.  Анализ близкородственных браков

40. Близнецовый метод

41. Популяционно-статистический метод

42. Метод дерматоглифики

43. Методы соматических клеток

44. Цитогенетический метод

45. Биохимический метод

46. Амниоцентез

47. Просеивающие программы

48. Медико-генетическое консультирование

49. Модификационная изменчивость.

50. Наследственная изменчивость.

51. Классификация мутаций.

52. Комбинативная изменчивость.

53. Трансформационная изменчивость.

54. Общая характеристика хромосомных заболеваний. Правила записи  кариотипа больного
55. Аномалии, вызванные нарушением числа половых хромосом

56. Аномалии, вызванные нарушением числа аутосом.

57. Аномалии, вызванные структурными изменениями хромосом.

58. Общая характеристика генных заболеваний.

59. Классификация генных заболеваний.

60. Мультифакториальные заболевания

Тест  для самоконтроля
01. ПЕРИОД МИТОТИЧЕСКОГО ЦИКЛА
1. пресинтетический

2. образование гамет

3. гаструляция

4. образование зиготы

02. МЕЙОЗ ЛЕЖИТ В ОСНОВЕ ИЗМЕНЧИВОСТИ 
1. модификационной

2. мутационной

3. комбинативной

4. онтогенетической

03. ОСОБЕННОСТЬ ООГЕНЕЗА 
1. завершается образованием одной гаметы

2. завершается образованием четырех гамет

3. начинается в период полового созревания

4. включает 4 периода

04. ПРОЦЕСС, ПРОИСХОДЯЩИЙ В ИНТЕРФАЗЕ 
1. репликация

2. транскрипция

3. трансляция

4. рекомбинация

05. ОТЛИЧИЕ МИТОЗА РАСТИТЕЛЬНОЙ КЛЕТКИ ОТ МИТОЗА ЖИВОТНОЙ КЛЕТКИ 
1. цитоплазма делится путем образования перегородки из пузырьков Гольджи

2. образуется веретено деления

3. в профазе исчезает ядерная оболочка

4. хромосомы спирализуются

06. В ПРОЦЕССЕ СПЕРМАТОГЕНЕЗА ОБРАЗОВАНИЕ ГАМЕТ ПРОИСХОДИТ НА СТАДИ 
1. роста

2. созревания

3. формирования

4. размножения

07. ОТЛИЧИЕ ПРОЦЕССА СПЕРМАТОГЕНЕЗА ОТ ООГЕНЕЗА 
1. образуется четыре гаметы

2. уменьшается число хромосом

3. сохраняется диплоидный набор хромосом

4. образуется одна гамета  и три направительных тельца

08. ХРОМОСОМНЫЙ НАБОР КЛЕТОК КОЖИ ЧЕЛОВЕКА В ПРОФАЗЕ МИТОЗА 
1. 1п1с

2. 2п2с

3. 2п4с

4. 1п2с

09. В РЕЗУЛЬТАТЕ ЦИТОКИНЕЗА ОБРАЗУЕТСЯ 
1. дочерние клетки

2. дочерние хроматиды

3. гаметы

10. ПРОЦЕСС, ПРОИСХОДЯЩИЙ В ПРОФАЗЕ 1 МЕЙОЗА 
1. удвоение ДНК

2. конъюгация и кроссинговер

3. расхождение хромосом

4. расхождение хроматид

11. НА СТАДИИ СОЗРЕВАНИЯ В ООГЕНЕЗЕ ПРОИСХОДИТ 
1. митоз

2. формирование акросомы

3. образование яйцеклетки

4. рост направительных телец

12. ХРОМОСОМНЫЙ НАБОР ЯЙЦЕКЛЕТКИ МЛЕКОПИТАЮЩИХ ПЕРЕД ОПЛОДОТВОРЕНИЕМ 
1. 1п2с 

2. 1п1с 

3. 2п2с 

4. 2п4с 

13. ОБРАЗОВАНИЕ НОВОГО ОРГАНИЗМА БЕЗ ОПЛОДОТВОРЕНИЯ ПРОИСХОДИТ В ПРОЦЕССЕ 
1. копуляции

2. партеногенеза

3. конъюгации

4. изогамии

14. ХРОМОСОМНЫЙ НАБОР СОМАТИЧЕСКОЙ КЛЕТКИ ПОСЛЕ МИТОЗА 
1. 1п1с

2. 1п2с 

3. 2п4с 

4. 2п2с

15. В ПРОЦЕССЕ МИТОЗА У ЧЕЛОВЕКА ОБРАЗУЮТСЯ КЛЕТКИ 
1. половые

2. соматические

3. гаметы

4. с одинарным набором хромосом

16. КАРИОТИП ЧЕЛОВЕКА С СИНДРОМОМ ДАУНА 
1.47, ХХ,21+
2. 47,ХХ,13+
3. 46,ХХ,5р-

4. 47,ХХ,18+
17. ПЕРИОД ОБРАЗОВАНИЯ БЛАСТУЛЫ
1. дробление

2. гаструляция
3. гисто- и органогенез

4. постэмбриональный

18. ОРГАНОИД КЛЕТКИ, В КОТОРОМ ОСУЩЕСТВЛЯЕТСЯ ПРОЦЕСС СИНТЕЗА ЛИПИДОВ 
1. митохондрии

2. пластиды

3. гладкая ЭПС

4. шероховатая ЭПС

19. СТАДИЯ ЭМБРИОНАЛЬНОГО РАЗВИТИЯ, КОТОРАЯ ПРЕДСТАВЛЕНА МНОЖЕСТВОМ НЕСПЕЦИАЛИЗИРОВАННЫХ КЛЕТОК 
1. гаструла

2. морула

3. нейрула

4. бластула 

20. ГЕНОТИП МУЖЧИНЫ, СТРАДАЮЩЕГО ДАЛЬТОНИЗМОМ 
1. ХУ

2. ХDУ

3. ХdY
4. Dd
21. ГЕНОТИП ЧЕЛОВЕКА С III ГРУППОЙ КРОВИ
1. J0J0
2. JAJB
3. JBJ0
4. JAJ0
22. ГЕНОТИПЫ ГЕТЕРОЗИГОТНЫХ РОДИТЕЛЕЙ ПРИ ДИГИБРИДНОМ СКРЕЩИВАНИИ 
1. Аа, Аа

2. ААВВ, аавв

3. Вв, Аа

4. АаВв, АаВв

Вернуться к оглавлению
Эталоны ответов

Цитологические и биохимические основы наследственности:

	1
	245
	4
	135
	7
	1
	10
	3
	13
	4

	2
	235
	5
	4
	8
	1
	11
	1
	14
	24

	3
	1
	6
	2
	9
	3
	12
	4
	15
	13


Закономерности наследования признаков:

	1
	4
	4
	3
	7
	3
	10
	4
	13
	4

	2
	3
	5
	3
	8
	3
	11
	1
	14
	2

	3
	1
	6
	3
	9
	1
	12
	2
	15
	2


Решение генетических задач:

	1
	3
	4
	3
	7
	3
	10
	2
	13
	2

	2
	1
	5
	3
	8
	3
	11
	2
	14
	4

	3
	3
	6
	4
	9
	1
	12
	3
	15
	3


Размножение организмов:

	1
	1
	4
	1
	7
	3
	10
	1
	13
	3

	2
	4
	5
	1
	8
	2
	11
	4
	14
	4

	3
	2
	6
	4
	9
	1
	12
	4
	15
	135


Эмбриогенез: 

	1
	3
	4
	4
	7
	1
	10
	4
	13
	2

	2
	3
	5
	1
	8
	4
	11
	3
	14
	1

	3
	3
	6
	2
	9
	3
	12
	3
	15
	2


Составление и анализ схем родословных:

	1
	1
	4
	2
	7
	3
	10
	2
	13
	3

	2
	2
	5
	2
	8
	3
	11
	4
	14
	2

	3
	1
	6
	1
	9
	3
	12
	1
	15
	124


Задачи:

1. 1.рецессивный Х-сцепленный признак, 2. ХаУ, 4. 100%

2. Родословная 1.: 1-3, 2-5, 3-женский, 4-да, 5-8, 6-доминантный, 7-несцеплен, 8-пробанд Аа, брат пробанда аа, мать пробанда аа, отец пробанда Аа.

Родословная 2.: 1-4, 2-6, 3-мужской, 4-да, 5-6, 6-рецессивный, 7-сцеплен с Х-хромосомой, 8-пробанд ХаУ, брат пробанда 1-ХАУ 2-ХаУ, мать пробанда ХАХа, отец пробанда ХАУ

Наследственные заболевания
	1
	3
	4
	4
	7
	2
	10
	4
	13
	4

	2
	2
	5
	1
	8
	2
	11
	1
	14
	2

	3
	3
	6
	1г, 2б, 3в, 4а
	9
	4
	12
	2
	15
	2


Итоговая контрольная работа
	1
	1
	4
	1
	7
	2
	10
	1
	13
	2
	16
	1
	19
	4
	22
	4

	2
	3
	5
	3
	8
	1
	11
	2
	14
	2
	17
	1
	20
	3
	
	

	3
	1
	6
	1
	9
	3
	12
	3
	15
	4
	18
	3
	21
	3
	
	


Вернуться к оглавлению
Приложение 1

Рекомендации по написанию рефератов

Реферат — письменная работа объемом 10-18 печатных страниц, выполняемая студентом в течение длительного срока (от одной недели до месяца).
В настоящее время, помимо реферирования прочитанной литературы, от студента требуется аргументированное изложение собственных мыслей по рассматриваемому вопросу. Тему реферата может предложить преподаватель или сам студент, в последнем случае она должна быть согласованна с преподавателем.
В реферате нужны развернутые аргументы, рассуждения, сравнения. Материал подается не столько в развитии, сколько в форме констатации или описания.
Содержание реферируемого произведения излагается объективно от имени автора. Если в первичном документе главная мысль сформулирована недостаточно четко, в реферате она должна быть конкретизирована и выделена.
1.Структура реферата:

1. Титульный лист (заполняется по единой форме)
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2. После титульного листа на отдельной странице следует оглавление (содержание), в котором указаны названия всех разделов  реферата и номера страниц, указывающие начало этих разделов в тексте реферата.

3. После оглавления следует введение. 

4. Основная часть реферата может иметь одну или несколько глав, состоящих из 2-3 параграфов (подпунктов, разделов) и предполагает осмысленное и логичное изложение главных положений и идей, содержащихся в изученной литературе. В тексте обязательны ссылки на первоисточники. В том случае если цитируется или используется чья-либо неординарная мысль, идея, вывод, приводится какой-либо цифрой материал, таблицу - обязательно сделайте ссылку на того автора у кого вы взяли данный материал.



1. Абзац включает в себя не менее 3-х предложений.

2. Название каждой главы начинается с новой страницы, объем главы не может быть меньше 2 страниц.

3. В тексте должны отсутствовать сокращения, кроме общепринятых, общепринятые или необходимые сокращения при первоначальном употреблении должны быть расшифрованы.

4. Каждая цитата, каждый рисунок или график, каждая формула, каждый расчет должны иметь сноску. Если рисунок или расчет являются авторскими, тогда это необходимо отразить в тексте сноски.

5. Сноска может быть сделана двумя способами:
— традиционный вариант (через «вставка / сноска»)
— «построчная» способом [5.210], где первая цифра означает порядковый номер источника из списка литература, а вторая - номер страницы.

6. Работа предоставляется как в рукописном виде (почерк читаемый, т.е. разборчивый), так и в напечатанном виде через 1.5 интервала. Размер шрифта - 12-14 Вся работа должна быть напечатана в одном виде шрифта, если это не смысловое выделение по тексту.

7. Сносок должно быть не меньше, чем источников литературы.



5. Заключение содержит главные выводы, и итоги из текста основной части, в нем отмечается, как выполнены задачи и достигнуты ли цели, сформулированные во введении.

6. Приложение может включать графики, таблицы, расчеты.

7. Библиография (список литературы) здесь указывается реально использованная для написания реферата литература. Список составляется согласно правилам библиографического описания 



Список использованной литературы и других источников составляется в следующей последовательности:

1. Законы, постановления правительства.

2. Нормативные акты, инструктивные материалы, официальные справочники.

3. Специальная литература.

4. Периодические издания.

При составлении списка использованной литературы указываются все реквизиты книги: фамилия и инициалы автора, название книги, место издания, название издательства и количество страниц. Для статей, опубликованных в периодической печати, следует указывать наименование издания, номер, год, а также занимаемые страницы (от и до). Литературные источники должны быть расположены в алфавитном порядке по фамилиям авторов, в случае, если количество авторов более трех - по названию книги, остальные материалы в хронологическом порядке. Сначала должны быть указаны источники на русском языке, затем на иностранном.
3. Требования, предъявляемые к оформлению реферата.
Объемы рефератов колеблются от 10-18 машинописных страниц. Работа выполняется на одной стороне листа стандартного формата. 

Формат А4 (210x297) мм. 

Шрифт Times New Roman, размер 14.

Межстрочный интервал – одинарный.

Абзацный отступ – 1,25 см.

Нумерация  страниц внизу справа

Верхнее, нижнее - 2 см.

Левое - 3 см.

Правое - 1,5 см.

Все листы реферата должны быть пронумерованы. Каждый вопрос в тексте должен иметь заголовок в точном соответствии с наименованием в плане-оглавлении. 


Приложение 2

Рекомендации по решению и оформлению генетических задач

Для того, чтобы правильно решить задачу, нужно прежде всего внимательно прочитать и осмыслить ее условие.

Чтобы определить тип задачи, необходимо выяснить:

- сколько пар признаков рассматривается в задаче;

- сколько пар генов контролируют развитие признаков;

- какие организмы (гомозиготные, гетерозиготные) скрещиваются;

- какой тип скрещивания (прямое, возвратное, анализирующее и т.д.);

- сцеплено или независимо наследуются гены, контролирующие развитие признаков;

- связано ли наследование признака с половыми хромосомами;

- сколько классов фенотипов (или генотипов) образуется в потомстве, полученном от скрещивания, и каково их количественное соотношение.

Если в задаче требуется определить, какой из рассматриваемых признаков является доминантным, а какой – рецессивным. Для этого достаточно помнить, что доминантный признак всегда проявляется фенотипически (за исключением доминирования).

При решении задач с определением числа гамет необходимо учитывать нижеследующее:

1. Соматические клетки – диплоидны, поэтому каждый ген представлен двумя аллелями гомологичной пары (по одной аллели в каждой хромосоме).

2. Гаметы всегда гаплоидны. Так как во время мейоза происходит равномерное распределение хромосом между образующимися гаметами, каждая гамета содержит только по одной хромосоме из каждой гомологичной пары.

3. Так как каждая гамета получает только одну хромосому из каждой гомологичной пары, она получает и одну аллель из каждой аллельной пары генов.

4. Число типов гамет равно 2n, где n – число генов, находящихся в гетерозиготном состоянии. Например, особь с генотипом АаВвСс образует 2³ = 8 типов гамет, генотипом АаВв – 4 типа (2² = 4).

5. При оплодотворении происходит слияние мужской и женской гамет, поэтому дочерняя особь получает одну гомологичную хромосому (одну аллель гена) от отца, а другую (другую аллель) – от матери.

По условию многих генетических задач генотип скрещиваемых особей неизвестен. Умение определять генотипы – одно из главнейших умений, которым необходимо овладеть. Решение задач такого типа начинается с анализа родителей по потомству. Анализ можно проводить как по фенотипу, так и по генотипу.

Анализ генотипа родителей по фенотипу потомства

а) Анализ начинают с особей у которых фенотипически проявляется рецессивный признак. Такие особи всегда гомозиготны, и их генотип однозначен (аа, аавв).

б) Особи, несущие доминантный признак, могут быть как гомозиготными, так и гетерозиготными (при полном доминировании)

В) Если потомство, полученное от скрещивания, единообразно и несет доминантный признак, то точно определить генотип родителей невозможно, так как возможны два варианта:

· обе родительские особи гомозиготны;

· одна из родительских особей гомозиготна, а другая гетерозиготна.

Анализ генотипа родителей по генотипу потомства

а) Потомство с гомозиготным генотипом можно получить только от скрещивания  таких же родителей.

б) Единообразное гетерозиготное потомство можно получить только от скрещивания родителей, один из которых гомозиготен по доминантному признаку, а другой – по рецессивному.

в) Если в потомстве наблюдается расщепление, то возможны два варианта (в зависимости от формулы расщепления):

· одна родительская особь гетерозиготна, другая – гомозаготна по рецессивному признаку;

· обе родительские особи гетерозиготны.

При определении генотипов родительских особей всегда следует помнить, что один ген из аллельной пары дочерняя особь получает от материнского организма, а другой – от отцовского.

Некоторые задачи по генетике имеют несколько вариантов решения (например, в случае, когда генотип особи, несущей доминантный признак, неизвестен). При решении таких задач необходимо рассмотреть все возможные варианты скрещиваний.

Основные этапы решения задач по генетике

1. Внимательно прочтите условие задачи.

2. Сделайте краткую запись задачи.

3.  Запишите фенотипы и генотипы скрещиваемых особей.

4. Определите и запишите типы гамет, которые образуют скрещиваемые особи.

5. Определите и запишите генотипы и фенотипы полученного от скрещивания потомства.

6. Проанализируйте результаты скрещивания. Для этого определите количество классов потомства по фенотипу и генотипу и запишите их в виде числового соотношения.

7. Запишите ответ на вопрос задачи.

Примеры решения и оформления генетических задач, моделирующих типы взаимодействия аллельных генов

Полное доминирование
Задача. Синдактилия наследуется как доминантный аутосомный признак. Какова вероятность рождения детей со сросшимися пальцами в семье, где один из родителей гетерозиготен по анализируемому признаку, а другой имеет нормальное строение пальцев?

Пример записи при решении:

	Дано:

А-синдактилия

а-норм. строение пальцев
	Схема брака:

P:        ♀Аа       x         ♂аа



G: 


F1:    Аа                 аа

	F1 - ? 
	


Ответ: расщепление по фенотипу 1:1, значит 50% детей в этой семье будут иметь сросшиеся пальцы, 50% - нормальное строение пальцев.

Неполное доминирование
Задача.

Цистинурия наследуется как рецессивный признак. У гетерозигот наблюдается повышенное содержание цистина в моче, у гомозигот - цистиновые камни в почках. Определить возможные формы цистинурии у детей в семье, где у супругов наблюдается повышенное содержание цистина в моче.

Пример записи при решении:

	Дано:

А - норма

а- цистинурия

аа – камни

Аа - повыш. цистина I
	Схема брака:

P:        ♀Аа       x         ♂Аа



G: 


F1:    АА              Аа      Аа           аа

	F1 - ? 
	


Ответ: 25% детей – здоровы, 50% - повышенное содержание цистина в моче, 25% - камни в почках.

Множественный аллелизм

	Группа
	Генотип

	I(0)
	j0j0

	II(А)
	JAJA, JAj0

	Ш(В)
	JBJB, JBj°

	IV(AB)
	JAJB


Задача.

У родителей II и Ш группа крови. Известно, что оба родителя гетерози​готны по этому признаку. Определить возможные группы крови детей.

Пример записи при решении:

	Дано:

♀ – JAj0
♂ – JBj°
	Схема брака:

P:        ♀ JAj0       x         ♂ JBj°

G: 


F1:    JAJB            JAj0     JBj°        j0j0

	F1 - ? 
	


Ответ: 25% детей c IV группой крови, 25% - cо II группой крови, 25% - c III группой крови, 25% - c I группой крови.
Примеры решения и оформления генетических задач, моделирующих типы взаимодействия неаллельных генов

Комплементарность
Задача. 

У человека врожденная глухота может определяться двумя генами. Для нормального слуха необходимы в генотипе доминантные аллели обоих генов. Определить генотипы родителей в семье, где оба родители глухи, а их семь детей имеют нормальный слух.

Пример записи при решении:

	Дано:

А – глухота I
а – норма

В - глухота II 

в – норма
	Схема брака:

Здоровые дети глухих родителей могут быть только в том случае, когда каждый из родителей страдает разными формами глухоты и имеют гомозиготный генотип, тогда дети будут гетерозиготны, а по фенотипу здоровы.

P:     ♀ ААвв       x     ♂ ааВВ


G: 


F1:                    АаВв

	Генотипы родителей - ? 

Ответ: все дети в семье будут здоровы
	


Эпистаз

Задача.

 Так называемый бомбейский феномен состоит в том, что в семье, где отец имел I группой крови, а мать III , родилась девочка с I группой крови. Она вышла замуж за мужчину со II группой, у них родилось две девочки с IV группой и с I группой.  Появление девочки с IV группой от матери с I группой крови вызвало недоумение. Учёные объясняют это действием редкого рецессивного эпистатического гена, подавляющего группу крови А и В. Определить генотип указанных родителей.

1) Определить вероятность рождения детей с I (0) гр. от дочери с IV (АВ), от мужчины с таким же генотипом.

2) Определить вероятные гр. крови детей от брака дочери с 1 группой крови, если мужчина будет с IV (АВ) группой, гетерозиготный по эпистатическому гену.

 В этом случае группа крови будет определяться таким образом:

	 Признак
	Ген
	Генотип

	I (0)
	jo, Х
	jojoХХ, jojoХх, jojoхх

	
	JA, х
	JAJAхх, JAjoхх

	
	JB, х
	JBJBхх, JBjoхх

	II (A)
	JA, Х
	JAJAХХ, JAJAХх, JAjoХХ, JAjoХх

	III (B)
	 JB, Х
	JBJBХХ, JBJBХх, JBjoХХ, JBjoХх

	IV (AB)
	JA,JB, Х
	JAJBХХ, JAJBХх


 

 Пример записи при решении:

	Дано:

JA, JB, j0
Х – не подавляет гены  групп крови

х – эписта-тичный ген
	Схема брака:

Рецессивный эпистатический ген проявляет своё действие гомозиготном состоянии. Родители гетерозиготны по этому гену, так как у них родилась дочь с I (0) гр. крови, у которой от брака с мужчиной со II (А) гр. родилась девочка с IV (АВ) гр. крови. Значит, она носительница гена JB, который подавлен неё рецессивным эпистатическим геном.

1 поколение

P:     ♀ JBJBХх    x      ♂ jojoХх


G: 


F1: JB j°Хх    JBj°Хх  JB j°Хх    JB j°хх

          3            3          3             1

2 поколение

P:     ♀ JB j°хх    x      ♂ JAjoХХ


G: 


F1: JBJАХх    JBj°Хх   JАj°Хх    j0j°Хх

          4            3          3             1

Ответы на вопросы:

1. P:     ♀ JBJАХх    x      ♂ JBJАХх

G: 

F1: составляем решетку Пеннета

JBХ
JАХ
JBх
JАх
JBХ
JBJBХХ - 3
JАJBХХ - 4
JBJBХх - 3
JАJBХх - 4
JАХ
JАJBХХ - 4
JАJАХХ - 2
JАJBХх - 4
JАJАХх - 2
JBх
JBJBХх - 3
JАJBХх - 4
JBJBхх - 1
JАJBхх - 1
JАх
JАJBХх - 4
JАJАХх - 2
JАJBхх - 1
JАJАхх - 1
Ответ: вероятность рождения ребенка с 1 группой крови 25%.

2.  P: ♀ jojoХх    x      ♂ JBJАХх

G: 

F1: 
JBХ
JАХ
JBх
JАх
joХ
JBjoХХ - 3
JАjoХХ - 2
JBjoХх - 3
JАjoХх - 2
joх
JBjoХх - 3
JАjoХх - 2
JBjoхх - 1
JАjoхх - 1
Ответ: вероятность рождения ребенка с 1 группой крови 25%.

	F1 - ? 
	


Полимерия

Задача.

Цвет кожи человека определяет взаимодействием нескольких пар генов. Цвет кожи тем темнее, чем больше доминантных генов в генотипе. Потомка белого и негра называют мулатом.

1. Если негритянка (ААВВ) и белый мужчина (аавв) имеют детей, то в какой пропорции можно ожидать детей полных негров, мулатов и белых?

2. Какого потомства можно ожидать от брака двух мулатов?

Пример записи при решении:

	Дано:

А, В – темная окраска кожи

а, в – светлая окраска кожи
	1. Схема брака:

P:    ♀ ААВВ       x     ♂аавв


G: 


F1:                    АаВв

Ответ: все дети будут мулатами.

2. Схема брака:

P:     ♀ АаВв    x      ♂ АаВв


G: 

F1: составляем решетку Пеннета

АВ
Ав
аВ
ав
АВ
ААВВ - н
ААВв 
АаВВ 
АаВв - м
Ав
ААВв 
ААвв 
АаВв - м 
Аавв 
аВ
АаВВ
АаВв - м
ааВВ 
ааВв 
ав
ааВв
Аавв 
ааВв 
аавв - б
Ответ: от такого брака можно ожидать 1 негра (6,2%), 1 белого (6,2%), все остальные дети будутиметь темный цвет кожи, и кожа будет тем темнее, чем больше доминантных генов в генотипе.

	F1 - ? 
	


Сцепленное наследование
Задача.

Ген катаракты сцеплен с геном полидактилии. Оба признака доминантные. Определите вероятные фенотипы детей в семье, где мать страдает катарактой, а отец – полидактилией, оба родителя гетерозиготны.

Пример записи при решении:

	Дано:

А – катаракта

а -  норма 

В - полидактилия

в - норма

F1 - ? 
	Схема брака:

P:    ♀ Ав       x     ♂аВ
           ав                  ав


G: 

F1:   Ав         Ав          ав           ав
        ав          аВ          аВ          ав

Ответ: в данной семье с вероятностью 25% могут родиться: больные катарактой, больные полидактилией, больные катарактой и полидактилией, здоровые.


Наследование сцепленное с полом
Задача.

Здоровая женщина, отец которой страдал дальтонизмом, выходит замуж за здорового мужчину. Определите вероятные фенотипы детей.

Пример записи при решении:

	Дано:

D – норма
d – дальтонизм

Х-сцеплен
	Схема брака:

P:        ♀ ХDХd       x         ♂ ХDУ


G: 


F1: ХDХD            ХDУ     ХDХd        Хd У

	F1 - ? 


	


Ответ: от такого брака могут родиться: здоровая девочка (50%), здоровый мальчик (25%), больной мальчик (25%).
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