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[image: hello_html_mc1a7648.png]Рабочая тетрадь к практическим занятиям предназначена для аудиторной и внеаудиторной работы обучающихся.
Тетрадь включает основные темы: Биохимические и цитологические основы наследственности. Биосинтез белка. Закономерности наследования. Методы изучения человека в норме и патологии. Медико-генетическое консультирование. Наследственная патология. Мультифакториальные болезни. 
Выполнение студентами самостоятельной работы по курсу «Генетика человека с основами медицинской генетики» способствует более эффективному усвоению теоретических знаний курса, а также формированию практических навыков в данной области науки.
Приступая к выполнению самостоятельной работы, следует внимательно прочитать задания к самостоятельной работе, по необходимости проконсультироваться с преподавателем и только после этого начать выполнение работы.
Полученные результаты оформляются в рабочей тетради и служат показателем проделанной студентом работы на занятии. Кроме того, тетрадь дает возможность студентам использоваться ее для внеаудиторной самостоятельной работы в процессе подготовки к практическим занятиям. Оформленная рабочая тетрадь должна быть проверена и подписана преподавателем. В конце освоения курса заполняется рейтинговая таблица и выводится средний бал. 
В результате освоения учебной дисциплины обучающийся должен освоить следующие умения и знания предусмотренными ФГОС СПО по специальности: 
Уметь: 
У1: проводить опрос и вести учет пациентов с наследственной патологией; 
У2: проводить беседы по планированию семьи с учетом имеющейся наследственной патологии; 
У3: проводить предварительную диагностику наследственных болезней;
Знать:
З1: биохимические и цитологические основы наследственности;
З2: закономерности наследования признаков, виды взаимодействия генов;
З3: методы изучения наследственности и изменчивости человека в норме и патологии;
З4: основные виды изменчивости, виды мутаций у человека, факторы мутагенеза;
З5: основные группы наследственных заболеваний, причины и механизмы возникновения;
З6: цели, задачи, методы и показания к медико-генетическому
Изучение данной дисциплины направлено на формирование у обучающихся следующих общекультурных (ОК) и профессиональных (ПК) 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 выполнение 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 5. Использовать информационно-коммуникационные технологии в профессиональной деятельности.
ОК 8. Самостоятельно определять задачи профессионального и личностного развития, заниматься самообразованием, осознанно планировать и осуществлять повышение квалификации.
ОК 11. Быть готовым брать на себя нравственные обязательства по отношению к природе, обществу и человеку.
ПК 1.1. Проводить мероприятия по сохранению и укреплению здоровья населения, пациента и его окружения.
ПК 2.1. Представлять информацию в понятном для пациента виде, объяснять ему суть вмешательств.
ПК 2.2. Осуществлять лечебно-диагностические вмешательства, взаимодействуя с участниками лечебного процесса.
ПК 2.3. Сотрудничать с взаимодействующими организациями и службами.
ПК 2.5. Соблюдать правила использования аппаратуры, оборудования и изделий медицинского назначения в ходе лечебно-диагностического процесса.
ПК 2.6. Вести утвержденную медицинскую документацию


«Мы раньше думали, что нашу судьбу определяют звёзды. Сейчас мы знаем, что во многом наша судьба - это наши гены», 
нобелевский лауреат Джеймс Уотсон
[bookmark: _Toc77589628]

ТЕМА ЗАНЯТИЯ 1. «БИОХИМИЧЕСКИЕ ОСНОВЫ НАСЛЕДСТВЕННОСТИ»
Значение темы: Генетика человека - одна из важнейших теоретических основ современной медицины. Академик И. П. Павлов, признавал важное значение генетики для физиологии и медицины, писал: «Наши врачи должны как азбуку знать законы наследственности… Воплощение в жизнь научной истины о законах наследственности поможет избавить человечество от многих скорбей и горя». В состав клетки входит около 70 химических элементов периодической системы Д. И. Менделеева» встречающихся и в неживой природе. Это одно из доказательств общности живой и неживой природы. Однако соотношение химических элементов, их вклад в образование веществ, составляющих живой организм, и в какой-либо объект неживой природы резко различаются.
[image: модель молекулы kelmesine uyğun şekilleri pulsuz yükle bedava indir]Важнейшей составной частью клеточного тела являются жиры (липиды) и углеводы. Данные вещества играют важную энергетическую и структурную функцию в клетке. Необходимой составной частью любого живого организма являются нуклеиновые кислоты, обеспечивающие хранение наследственной информации. Главным источником энергии в клетке является АТФ. За счет энергии АТФ осуществляются все основные процессы в клетке – биосинтез, движение и т.д.

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен 
знать: 
· историю развития генетики;
· значение генетики для медицины; 
· место генетики в практической медицине; 
· биохимические основы наследственности; 
· химический состав клетки; 
· биологическая роль микро- и макроэлементов, углеводов и липидов;
· особенности строения нуклеиновых кислот;
· процессы репликации ДНК и репарации ДНК;
· генетический код и его свойства;
· генетическою роль нуклеиновых кислот; 
· механизм реализации наследственной информации; 

уметь: 
· отличать особенности репликации ДНК от репарации ДНК, транскрипции от трансляции; 
· работать с генетическим кодом;  
· решать задач на определения аминокислотного состава.

Формирование компетенциями: ОК 4., ПК 1.1., ПК 2.1., ПК 2.5, ПК 2.6

План изучения темы:
Контроль исходного уровня знаний.
Ответьте на вопросы: 
1. [image: ]Введение в медицинскую генетику.
1. Место генетики в практической медицине.	
1. Исторические этапы развития генетики.
1. Предмет изучения медицинской генетики.
1. Биологическая роль микро и макроэлементов.
1. Углеводы их классификация и функции.
1. Белки их структура и функции.
1. Этапы синтеза белка.

Самостоятельная работа по теме 
Исторические этапы развития генетики как наука.
Задание 1. Заполнить таблицу: Ученые их открытие и характеристика.
	Ученые
	Открытие
	Характеристика

	[image: ]
Аристотель
	
	

	[image: ]
Ч.Дарвин
	
	

	[image: ]
Френсис Гальтон
	
	

	[image: ]
Август Вейсман
	
	

	[image: ]
Грегор Мендель
	
	

	[image: https://cf.ppt-online.org/files/slide/v/v7GRlTuV3Dsa6Az0WdM25PBQrgNFXjiJfLoZSy9HE/slide-4.jpg]
	
	

	[image: ]
	
	

	[image: ]
	
	

	[image: ]
Уильям Бэтсон
	
	

	[image: ]
Вильгельм Людвиг Иогансен
	
	

	[image: ]
Томас Хант Морган
	
	

	[image: ]
Александр Сергеевич Серебровский
	
	

	[image: ]
Николай Иванович Вавилов
	
	

	[image: ]
Николай Константинович Кольцов
	
	

	[image: ]
Сергей Сергеевич Четвериков
	
	

	[image: ]
Юрий Александрович Филипченко
	
	

	[image: ]
Георгий Дмитриевич Карпеченко
	
	

	[image: ]
Георгий Адамович Надсон
	
	



Задание 2. Перечислите предмет, объект и задачи медицинской генетики. 
Предметом медицинской генетики является ____________________
__________________________________________________________________

Объектом исследования медицинской генетики является _________
__________________________________________________________________

Задачи медицинской генетики _________________________________
__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Биохимические основы наследственности
[image: https://ds05.infourok.ru/uploads/ex/011f/0005e106-b986a61e/hello_html_m6ba2679b.jpg]Химические элементы, которые входят в состав живых организмов и при этом выполняют биологические функции, называются биогенными. Даже те из них, которые содержатся в клетках в ничтожно малых количествах, ничем не могут быть заменены и совершенно необходимы для жизни. В основном это макро- и микроэлементы. Физиологическая роль большинства микроэлементов не раскрыта.
Задание 3. Заполните таблицу: «Атомный состав клетки и роль биогенных элементов в живых организмах»
	Название элемента
	Символ элемента
	Роль в живых организмах

	Углерод
	
	



	Кислород
	
	



	Водород
	
	



	Азот
	
	



	Фосфор
	
	



	Сера
	
	



	Хлор
	
	



	Натрий
	
	



	Калий
	
	



	Кальций
	
	



	Магний
	
	



	Железо
	
	



	Медь
	
	



	Цинк



	
	



	Марганец
	


	



	Молибден
	
	



	Кобальт
	
	



	Фтор
	
	



	Йод
	
	



	Бром
	
	



	Бор
	
	





Неорганические вещества клетки и их роль в клетке

Задание 4. Опишите свойство воды, ее роль в клетке и укажите ее функции, дав им характеристику.

	[image: https://cdn2.hubspot.net/hubfs/432082/Hydrogen.jpg]
	Вода _______________________________________
____________________________________________
____________________________________________
____________________________________________
____________________________________________
____________________________________________
____________________________________________



Заполните таблицу: Функции воды

	Функция
	Характеристика

	Вода как растворитель
	




	Вода как реагент


	




	Транспортная
	



	Вода как термостабилизатор и терморегулятор
	



	Структурная
	







Задание 5. Опишите свойство минеральных солей в клетке и дайте характеристику функциям

Минеральные соли ________________________________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________

Наиболее важные катионы — _________________________________________
Наиболее важные анионы — __________________________________________

Заполните таблицу: Функции минеральных веществ

	Функция
	Характеристика

	Поддержание кислотно- щелочного равновесия
	




	Участие в создании мембранных потенциалов клеток
	




	Активация ферментов
	





	Создание осмотического давления в клетке
	




	Строительная (структурная)
	






[image: ]Органические вещества
Задание 6. Опишите основные понятия, приведите примеры, приведите классификацию органических соединений и опишите характеристику функций заполнив при этом таблицы.

Полимер — __________________________________________
__________________________________________________________________

Биологические полимеры — _______________________________________
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Углеводы — ______________________________________________________
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Заполните таблицу: Характеристика углеводов
	Группа
	Строение
	Характеристика и пример

	Моносахариды (или простые сахара)
	
[image: ]

	





	Олигосахариды
	[image: ]
	






	Полисахариды
	[image: ]
	







Заполните таблицу: Функции углеводов
	Функция
	Характеристика и пример

	Энергетическая
[image: https://fs.znanio.ru/d5af0e/b8/eb/be4df741a2a03529bf8e717c8fae0695c6.jpg]
	





	Запасающая
[image: https://fs.znanio.ru/d5af0e/12/ed/1a38005a03453c3ed2ed7220b7c3fc1b41.jpg]
	





	Строительная (структурная)
[image: https://fs.znanio.ru/d5af0e/37/6b/1001bea58bd6e5be029b9dc85dbc490fe8.jpg]
	





	Рецепторная
[image: https://lampx.tugraz.at/~hadley/nanoscience/week4/membrane.jpg]
	





	Защитная
[image: https://cf2.ppt-online.org/files2/slide/3/3OikqIwLmWh2PF5GpMdnbHa8glBAQUj4JECR1vtD7/slide-75.jpg]
	







Дайте краткую характеристику веществам.
	Липиды — 
	[image: https://ds04.infourok.ru/uploads/ex/0e8f/001989fe-3ab1883c/img0.jpg]

	[image: https://airees.ru/img/16575842_1920.jpg]
	Жиры —

	Воска —
	[image: http://podoinstitut.ru/pict/ingredients/big/152.jpg]

	[image: ]
	Фосфолипиды

	Липопротеины — 
	[image: https://ic.pics.livejournal.com/albionka/13913911/1226973/1226973_original.jpg]

	[image: https://thepresentation.ru/img/thumbs/0da4724ba2c8c1d620041bc936b4f42f-800x.jpg]
	Гликолипиды —



Заполнить таблицу: Функции липидов
	Функция
	Характеристика

	Строительная (структурная)
[image: ]
	





	Гормональная (регуляторная)
[image: C:\Users\1\Pictures\тестостерон.jpg]
	





	Энергетическая
[image: https://static.rosuchebnik.ru/upload/iblock/a4e/a4efb1ba74a36f537ae948c2caab7b67.jpg]
	





	Запасающая[image: http://sister.net.ua/wp-content/uploads/2015/02/verblyudy-gorbatye-korabli-pustyni_1.jpg]
	





	Защитная
[image: https://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/9/9c/B%C3%A9b%C3%A9_Phoque_de_Weddell_-_Baby_Weddell_Seal.jpg]
	








Дайте характеристику органическому веществу.
	Белки — ____________________________________
_____________________________________________
_____________________________________________
	[image: https://fs00.infourok.ru/images/doc/194/221416/img0.jpg]



Заполнить таблицу: Уровни организации белков
	Уровень
	Характеристика

	Первичная структура
[image: https://biochemix.files.wordpress.com/2014/02/primary-structure.jpg]
	





	Вторичная структура
[image: https://cf.ppt-online.org/files/slide/d/duo0xabtgypXLYjvFHWV41KTqUB687N2I3zrfn/slide-25.jpg]
	






	Третичная структура
[image: http://www.ejonok.ru/nature/biology/big/36.jpg]
	






	Четвертичная структура
[image: http://900igr.net/up/datas/112315/017.jpg]
	








Конфигурация белка зависит от последовательности аминокислот, но на неё могут влиять и конкретные условия, в которых находится белок.
Утрата белковой молекулой своей структурной организации называется денатурацией.
Денатурация_________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Ренатурация белка — ______________________________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________
Простые белки ____________________________________________________
__________________________________________________________________
Сложные белки ___________________________________________________
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Заполнить таблицу: Функции белков
	Функция
	Характеристика и пример

	Каталитическая (ферментативная)
[image: https://fs.znanio.ru/methodology/images/1f/02/1f020b6f3ce0563d42ce664a4df8ba2504ae3e43.jpg]
	


Например, 
каталаза 
липаза 
трипсин 
нуклеаза 
ДНК-полимераза 

	Строительная (структурная)
[image: http://biolog25.narod.ru/olderfiles/1/2b.jpg]
	


Например, 
кератин 
коллаген —
эластин — 

	Транспортная
[image: https://fs.znanio.ru/methodology/images/1f/02/1f020b6f3ce0563d42ce664a4df8ba2504ae3e43.jpg]
	

Например, гемоглобин 


	Гормональная (регуляторная)
[image: ]

	Напимер, 
соматропин 
инсулин 
глюкагон 


	Защитная
[image: https://fs.znanio.ru/methodology/images/1f/02/1f020b6f3ce0563d42ce664a4df8ba2504ae3e43.jpg]
	Например, 
иммуноглобулины 
интерфероны 
фибрин и тромбин 

	Сократительная (двигательная)
[image: https://fs.znanio.ru/methodology/images/1f/02/1f020b6f3ce0563d42ce664a4df8ba2504ae3e43.jpg]
	Например, 
актин и миозин 
тубулин 

	Рецепторная (сигнальная)

[image: Рецепторная функция]
	Например, 
гликопротеины 
опсин — 


	Запасающая
[image: https://present5.com/presentation/67831798_427057887/image-40.jpg] [image: https://present5.com/presentation/67831798_427057887/image-40.jpg]
	Например, 
альбумин 
миоглобин 


	Энергетическая
[image: https://fs.znanio.ru/methodology/images/1f/02/1f020b6f3ce0563d42ce664a4df8ba2504ae3e43.jpg]
	При расщеплении 1 г белков _____







Опишите вещество
	[image: https://kartinkin.com/uploads/posts/2021-03/thumbs/1616078019_3-p-fermenti-krasivie-foto-3.jpg]
	Ферменты.













Напишите отличие ферментов от катализаторов неорганической природы:
1. ________________________________________________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________
2. ________________________________________________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________
3. ________________________________________________________________
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Нуклеиновые кислоты
Мононуклеотиды. ________________________________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Заполнить таблицу: Функции мононуклеотидов
	Функция
	Характеристика

	Строительная (структурная)
	





	Энергетическая
	




	Транспортная
	







Полинуклеотиды. Нуклеиновые кислоты (полинуклеотиды) — _________
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Нуклеотиды ДНК и РНК состоят из следующих компонентов:
1. _______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
2. __________________________________________________________________________________________________________________________
3. _____________________________________________________________
Опишите строение молекулы ДНК и укажите ее функцию
	ДНК (дезоксирибонуклеиновая кислота) —__________________________
	[image: https://www.fonstola.ru/download.php?file=201604/1600x900/fonstola.ru-230230.jpg]

	________________________________________________________________________________________________________________________
	

	_______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________




Функция ДНК: 
____________________________________________________________________________________________________________________________________
__________________________________________________________________

	[image: https://ru-static.z-dn.net/files/d3b/42639091f9a29b3f3160107934c5ceaf.jpg]
	Самоудвоение ДНК.
________________________________________________________
____________________________
____________________________
____________________________
____________________________

	________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________




Репарация. _______________________________________________________
__________________________________________________________________
__________________________________________________________________

Опишите строение молекулы РНК и укажите ее функцию

	РНК (рибонуклеиновые кислоты) _______________________________________________________________________________________________________________________________________
	[image: https://cf.ppt-online.org/files/slide/c/COQdvhV5ePxRFyoSl6ZIp241KUGX9qnM3jNYEw/slide-14.jpg]

	______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________


Заполнить таблицу: Виды РНК
	Вид
	Характеристика
	Доля в клетке, %

	Информационная РНК (иРНК), или матричная РНК (мРНК)
	




	

	Транспортная РНК (тРНК)
	





	

	Рибосомная РНК (рРНК)
	





	



Функции РНК: ____________________________________________________

Заполнить таблицу: Сравнительная характеристика ДНК и РНК
	Признаки
	ДНК
	РНК

	Местонахождение в клетке
	
	

	Местонахождение в ядре
	
	

	Строение макромолекулы
	
	

	Мономеры
	
	

	Состав нуклеотида
	
	

	Типы нуклеотидов
	
	

	Свойства
	
	

	Функции
	
	Информационная (иРНК) — ______________________________________________________________________________
Транспортная (тРНК) — ________________________________________________________________________________________________________
Рибосомальная (рРНК) — ____________________________________________________ Митохондриальная________________________________________________________________________________________



Биосинтез белка

Задание 7. Опишите процессы биосинтеза белка

Биосинтез белка — _________________________________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

[image: Перевод РНК в ДНК]
Возьмем 3 абстрактных нуклеотида ДНК (триплет) - АТЦ. На иРНК этим нуклеотидам будут соответствовать - УАГ (кодон иРНК). тРНК, комплементарная иРНК, будет иметь запись - АУЦ (антикодон тРНК). Три нуклеотида в зависимости от своего расположения будут называться по-разному: триплет, кодон и антикодон. Обратите на это особое внимание.
Репликация ДНК - удвоение, дупликация (лат. replicatio — возобновление, лат. duplicatio - удвоение)
	[image: C:\Users\donguzova\Pictures\репликация.jpg]7
6
4
5
3
2
1

	Опишите рисунок и укажите основные компоненты
__________________________________
__________________________________
__________________________________

1.
2.
3.
4.
5.
6.
7.


Рассмотрите рисунок и опишите основные процесс транскрипции.
Транскрпиция (лат. transcriptio — переписывание)
Транскрипция ___________________________________________________
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
[image: Транскрипция]
Укажите основные этапы транскрипции и опишите процессы.
1 ______________________________________________________________
2. ______________________________________________________________
3. _____________________________________________________________
[image: Фазы транскрипции]
Трансляция (от лат. translatio — перенос, перемещение) ________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
[image: Трансляция]
Перед процессом трансляции происходит подготовительный этап, на котором аминокислоты присоединяются к соответствующим молекулам тРНК. Трансляцию можно разделить на несколько стадий:
Опишите процессы, указанные на рисунках.
	Инициация _________________
___________________________
___________________________
___________________________
___________________________


	[image: https://fs00.infourok.ru/images/doc/161/185325/img23.jpg]

	Элонгация _________________
___________________________
___________________________
___________________________
	[image: Трансляция]

	Транслокация. ______________
___________________________
___________________________
	[image: Полисома]

	Терминация ________________



___________________________
	[image: https://cf2.ppt-online.org/files2/slide/z/zwZd7rYbvxuPFoAQ6CH0IRp5j39BSDKWqMEOskmV8l/slide-3.jpg]



Правила работы с таблицей генетического кода.
Существует специальная таблица для перевода кодонов иРНК в аминокислоты. Пользоваться ей очень просто, если вы запомните, что кодон состоит из 3 нуклеотидов. Первый нуклеотид берется из левого вертикального столбика, второй - из верхнего горизонтального, третий - из правого вертикального столбика. На пересечении всех линий, идущих от них, и находится нужная вам аминокислота :)
[image: https://cf2.ppt-online.org/files2/slide/s/sNv2FQnDG9VwpgAyP6H0CKRjiWtbkT7J1flYc3LdS/slide-5.jpg]
Давайте потренируемся: кодону ЦАЦ соответствует аминокислота Гис, кодону ЦАА - Глн. Попробуйте самостоятельно найти аминокислоты, которые кодируют кодоны ГЦУ, ААА, УАА.
Кодону ГЦУ соответствует аминокислота - Ала, ААА - Лиз. Напротив, кодона УАА в таблице вы должны были обнаружить прочерк: это один из трех нонсенс-кодонов, завершающих синтез белка.
Задание 8. Решите задачи на биосинтез белка.
[image: ]
Обучающая задача. Известно, что все виды РНК синтезируются на ДНК-матрице. Фрагмент молекулы ДНК, на которой синтезируется участок центральной петли тРНК, имеет следующую последовательность нуклеотидов (верхняя цепь смысловая, нижняя транскрибируемая).
5’-ЦГААГГТГАЦААТГТ-3’
3’-ГЦТТЦЦАЦТГТТАЦА-5’

Установите нуклеотидную последовательность участка тРНК, который синтезируется на данном фрагменте, обозначьте 5’ и 3’ концы этого фрагмента и определите аминокислоту, которую будет переносить эта тРНК в процессе биосинтеза белка, если третий триплет с 5’ конца соответствует антикодону тРНК. Ответ поясните. Для решения задания используйте таблицу генетического кода.
Решение

Схема решения задачи включает:
1. Нуклеотидная последовательность участка тРНК (верхняя цепь по условию смысловая):
ДНК: 3’-ГЦТ-ТЦЦ-АЦТ-ГТТ-АЦА-5’
тРНК: 5’-ЦГА-АГГ-УГА-ЦАА-УГУ-3’

2. Нуклеотидная последовательность антикодона УГА (по условию третий триплет) соответствует кодону на иРНК УЦА;
3. По таблице генетического кода этому кодону соответствует аминокислота -Сер, которую будет переносить данная тРНК.

Примечание.
1. По фрагменту молекулы ДНК, определяем нуклеотидную последовательность участка тРНК, который синтезируется на данном фрагменте.
ДНК: 3’-ГЦТ-ТЦЦ-АЦТ-ГТТ-АЦА-5’
тРНК: 5’-ЦГА-АГГ-УГА-ЦАА-УГУ-3’
На ДНК с 3' конца строится тРНК с 5'— конца.
2. Определяем кодон иРНК, который будет комплементарен триплету тРНК в процессе биосинтеза белка.
Если третий триплет соответствует антикодону тРНК 5’- УГА-3’ , для нахождения иРНК сначала произведем запись в обратном порядке от 3’→ к 5’ получим 3’-АГУ- 5’, определяем иРНК: 5'–УЦА–3'.
3. По таблице генетического кода кодону 5'-УЦА-3' соответствует аминокислота -Сер, которую будет переносить данная тРНК.
Пояснение к строению ДНК в условии:
Двойная спираль ДНК. Две антипараллельные (5’- конец одной цепи располагается напротив 3’- конца другой) комплементарные цепи полинуклеотидов, соединенной водородными связями в парах А-Т и Г-Ц, образуют двухцепочечную молекулу ДНК. Молекула ДНК спирально закручена вокруг своей оси. На один виток ДНК приходится приблизительно 10 пар оснований.
Смысловая цепь ДНК — Последовательность нуклеотидов в цепи кодирует наследственную информацию.
Транскрибируемая (антисмысловая) цепь по сути является копией смысловой цепи ДНК. Служит матрицей для синтеза иРНК (информацию о первичной структуре белка), тРНК, рРНК, регуляторной РНК.

Задачи для самоконтроля

Задача 1.
Фрагмент начала гена имеет следующую последовательность нуклеотидов (верхняя цепь— смысловая, нижняя— транскрибируемая):
5’ − ТААТГАЦЦГЦАТАТАТЦЦАТ −3’
3’ − АТТАЦТГГЦГТАТАТАГГТА −5’
Ген содержит информативную и неинформативную части для трансляции. Информативная часть гена начинается с триплета, кодирующего аминокислоту Мет. С какого нуклеотида начинается информативная часть гена? Определите последовательность аминокислот во фрагменте полипептидной цепи. Ответ поясните. Для выполнения задания используйте таблицу генетического кода.
Пояснение:
1. По принципу комплементарности находим цепь иРНК:
_________________________________________________________________

2. Информативная часть __________________________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________
3. Последовательность аминокислот находим по кодонам иРНК в таблице генетического кода: _________________________________________________
Алгоритм выполнения задания.
1. По принципу комплементарности на основе транскрибируемой цепи ДНК находим цепь иРНК:
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

2. По условию сказано, ___________________________________________
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Ответ: ___________________________________________________________
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________


Задача 2. Исходный фрагмент молекулы ДНК имеет следующую последовательность нуклеотидов (верхняя цепь— смысловая, нижняя — транскрибируемая):
5’ − ГЦГГГЦТАТГАТЦТГ − 3’
3’ − ЦГЦЦЦГАТАЦТАГАЦ − 5’

В результате замены одного нуклеотида в ДНК четвёртая аминокислота во фрагменте полипептида заменилась на аминокислоту Вал. Определите аминокислоту, которая кодировалась до мутации. Какие изменения произошли в ДНК, иРНК в результате замены одного нуклеотида? Благодаря какому свойству генетического кода одна и та же аминокислота у разных организмов кодируется одним и тем же триплетом? Ответ поясните. Для выполнения задания используйте таблицу генетического кода.
Пояснение.
1. ___________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
2. ___________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

3. ___________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Примечание. Алгоритм выполнения задания.
1. _____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

2. _____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

3. ___________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Ответ: ____________________________________________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

	[image: ]
	


Оценка
	


Роспись преподавателя


[bookmark: _Toc77589629]ТЕМА ЗАНЯТИЯ 2. «ЦИТОЛОГИЧЕСКИЕ ОСНОВЫ НАСЛЕДСТВЕННОСТИ»
[image: https://polit.ru/media/photolib/2013/02/07/ps_eucaryotic_cell_wellcome_images.jpg]
Значение темы: Клетка – основная структурная, функциональная, генетическая единица организации живого, элементарная живая система. Клетка может существовать как отдельный организм (бактерии, простейшие), или в составе тканей многоклеточных организмов. Термин «клетка» был предложен английским исследователем Робертом Гуком в 1665 г. Основные положения клеточной теории сформулировали ботаник Шлейден (1838) и зоолого-физиолог Шванн (1839). В 1858 г. Вирхов дополнил положения утверждением о делении клеток.
Существует направление общей генетики, получившее название «цитогенетика». Молодая наука исследует цитологические основы генетики, то есть микроскопическое строение генетических структур клетки, функции материальных носителей наследственной информации.

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен 
знать: 
· строение эукариотической клетки;
· строение и функции хромосом человека, 
· кариотип человека;
· биологическую роль митоза и амитоза;
· биологическое значение мейоза;

уметь: 
дать морфофункциональную характеристику эукариотической клетки;
определять пол по сочетанию половых хромосом; 
определять кариотип по набору хромосом;

Формирование компетенциями: ОК 4., ПК 1.1., ПК 2.1., ПК 2.5, ПК 2.6

[image: ]План изучения темы:

Контроль исходного уровня знаний.
Ответьте на вопросы: 
1. Основные положения современной клеточной теории.
2. Строение и функции клеточной мембраны, цитоплазмы, органоидов: эндоплазматической сети, комплекса Гольджи, лизосом, рибосом, митохондрий, клеточного центра.
3. Строение и функции клеточного ядра.
4. Строение и функции хромосом.
5. Кариотип человека: определение, количество, хромосом. Классификация хромосом. Аутосомы и половые хромосомы.
6. Клеточный цикл. Интерфаза: основные периоды.
7. Митоз: фазы, биологическое значение.
8. Мейоз: фазы, биологическое значение.
9. Гаметогенез: сперматогенез и овогенез.

Самостоятельная работа 
Задание 1. Перечислите основные положения клеточной теории:
1. _______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
2. __________________________________________________________________________________________________________________________
3. __________________________________________________________________________________________________________________________
4. __________________________________________________________________________________________________________________________
5. __________________________________________________________________________________________________________________________
Задание 2. Заполните таблицу: Характеристика структур эукариотической клетки
	Название
	Строение
	Функции

	I. Поверхностный аппарат клетки

	1. Плазматическая мембрана
	
[image: https://liveposts.ru/upload/articles/education-articles/biologiya/plazmaticheskaya-membrana-harakteristiki-stroenie-i-funktsii/5ccaeb45c3131.jpg]
	

	2. Надмембранный комплекс:

	а) гликокаликс
	[image: https://fb.ru/misc/i/gallery/83577/2937261.jpg]
	

	3. Субмембранный комплекс
	[image: ][image: ][image: ]
	

	II. Цитоплазма

	1. Гиалоплазма
	
[image: https://www.syl.ru/misc/i/ai/368310/2213145.jpg]
	

	2. Одномембранные органеллы:

	а) эндоплазматический ретикулум:
	[image: https://sprint-olympic.ru/wp-content/uploads/fc6dcf929d6c819cde2c651cb3017244.jpg]
	

	гладкий
	[image: https://ds05.infourok.ru/uploads/ex/06cf/0012a46e-2d714a2d/img11.jpg]


	

	шероховатый
	[image: https://ds05.infourok.ru/uploads/ex/06cf/0012a46e-2d714a2d/img11.jpg]

	

	б) аппарат Гольджи
	[image: bio_1_7]
	

	в) первичные лизосомы
	[image: https://present5.com/presentation/3/96179143_182795656.pdf-img/96179143_182795656.pdf-19.jpg]
	

	г) вторичные лизосомы:


	пищеварительные вакуоли
	[image: https://dogcatdog.ru/wp-content/uploads/c/6/5/c658a12af14e43f709fbb209f2d2298a.jpg]

	

	остаточные тельца
	[image: https://dogcatdog.ru/wp-content/uploads/c/6/5/c658a12af14e43f709fbb209f2d2298a.jpg]
Вторичная лизосома, содержащая непереваренный материал
	

	аутолизосомы
	[image: https://ankon-perm.ru/wp-content/uploads/370.jpg]
Первичная лизосома + разрушенные органеллы клеток
	

	д) вакуоли
	[image: https://ds05.infourok.ru/uploads/ex/06e9/00033b38-b0f1594b/img14.jpg]
	

	е) пероксисомы
	[image: https://present5.com/presentforday2/20161230/lektsia_6_vakuolyarnaya_sistema_images/lektsia_6_vakuolyarnaya_sistema_17.jpg]
	

	3. Двумембранные органеллы:

	а) митохондрии
	[image: https://ds02.infourok.ru/uploads/ex/06dc/0003eaf3-a66ade84/img10.jpg]
	

	4. Немембранные органеллы:

	а) рибосомы
	[image: https://cf2.ppt-online.org/files2/slide/q/QpC1H2yxeD7bSFtlB6KjiWRowdJAXg8cakhLE5uNsv/slide-15.jpg]
	

	б) микротрубочки
	
[image: https://ds04.infourok.ru/uploads/ex/0552/000d5f49-52925d9e/img28.jpg]

	

	в) микрофиламенты
	[image: https://studfile.net/html/14952/812/html_l5rRwatTFW.UFYq/img-hxntel.png]
	

	г) клеточный центр
	
[image: https://cf2.ppt-online.org/files2/slide/s/SXKthqQ2GcfDoPOUzIbBiJujnTACRyHNsp63ge/slide-2.jpg]
	

	д) реснички и жгутики
	[image: https://www.ok-t.ru/studopediaru/baza9/1239879912280.files/image071.jpg]


	

	5. Включения
	[image: https://cf.ppt-online.org/files/slide/k/KogQA7xfz4N5spC3LnHawvWh1GJ96PjrIMyX0Y/slide-18.jpg]
	



Задание 3. Обозначьте органоиды клетки.

	[image: Изображение:Biological cell.svg]
	1._____________________
2.______________________
3.______________________
4. ______________________
5.______________________
6. ______________________
7. ______________________
8.______________________
9. ______________________
10. _____________________
11. _____________________
12. _____________________
13._____________________


Задание 4. Обозначьте элементы клеточного ядра
[image: ]
Задание 5. Обозначьте части хроматина
	
[image: ]6
5
4
3
2
1

	1._____________________________
2._____________________________
3._____________________________
4._____________________________
5._____________________________
6. _____________________________

Эухроматин ___________________
_______________________________
_______________________________
_______________________________

Гетерохроматин ________________
_______________________________
_______________________________
_______________________________
_______________________________



Задание 6. Дать определение «митоз», «мейозу» «конъюгация», опишите последовательно фазы митотического цикла, митоза и мейоза, заполнить таблицу.

Митоз – ___________________________________________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________

Заполните таблицу: Фазы митоза

	Фаза митоза, набор хромосом (n-хромосомы,с - ДНК)
	Рисунок
	Характеристика фазы, расположение хромосом

	Профаза
2n4c
	[image: ]
	

	Метафаза
2n4c
	[image: ]
	


	Анафаза
4n4c
	[image: ]
	


	Телофаза
2n2c
	[image: ]
	




Биологический смысл митоза ______________________________________
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Дать определения «мейоз», «кроссинговер», заполнить таблицу.

Мейоз – ___________________________________________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________

Кроссинговер – это _________________________________________________
__________________________________________________________________

Конъюгация – это__________________________________________________

Заполните таблицу: Фазы Мейоза

	Фаза мейоза
	Характеристика фазы, расположение хромосом

	Профаза 1
2n4c
	[image: https://otvet.imgsmail.ru/download/45481701_d472fb648908fc529a38c3554896e3fe_800.jpg][image: https://otvet.imgsmail.ru/download/45481701_d472fb648908fc529a38c3554896e3fe_800.jpg][image: https://otvet.imgsmail.ru/download/45481701_d472fb648908fc529a38c3554896e3fe_800.jpg][image: https://otvet.imgsmail.ru/download/45481701_d472fb648908fc529a38c3554896e3fe_800.jpg][image: https://otvet.imgsmail.ru/download/45481701_d472fb648908fc529a38c3554896e3fe_800.jpg]
[image: https://otvet.imgsmail.ru/download/45481701_d472fb648908fc529a38c3554896e3fe_800.jpg]
	


	Метафаза 1
2n4c
	[image: ][image: ]
	


	Анафаза 1
2n4c
	[image: ][image: ]
	


	Телофаза 1
в обеих клетках по 1n2c
	[image: ][image: ]
	

	Профаза 2
1n2c
	[image: ][image: ]
	


	Метафаза 2
1n2c
	[image: ][image: ]

	


	Анафаза 2
2n2c
	[image: ][image: ]
	


	Телофаза 2
в обеих клетках по 1n1c
	[image: ][image: ]
	




[image: ]Пояснение
При решении задач на определение числа хромосом и числа молекул ДНК нужно помнить:
· До начала мейоза в интерфазе происходит удвоение ДНК, поэтому число хромосом 2п, число ДНК-4с. 
· В профазе, метафазе 1, анафазе 1 - 2п 4с - так как деления клетки не происходит. 
· в телофазе - остается п2с, так как после расхождения гомологичных хромосом в клетках остается гаплоидный набор, но хромосомы двухроматидные. 
· В профазе 2, метафазе 2 так же, как и телофазе1 - п2с. 
· Особое внимание обратить на анафазу 2, так как после расхождения хроматид число хромосом увеличивается в 2 раза (хроматиды становятся самостоятельными хромосомами, но пока они все в одной клетке) 2n 2с
· в телофазе 2 - пс (в клетках остаются однохроматидные хромосомы). 

Обучающая задача. Хромосомный набор соматических клеток речного рака равен 116. Определите хромосомный набор и число молекул ДНК в одной из клеток в профазе митоза, в метафазе митоза и телофазе митоза. Поясните, какие процессы происходят в эти периоды и как они влияют на изменение числа ДНК и хромосом.



	Дано: 
Хр-й набор = 116
	Решение

	Найти 
n и c профазе митоза, 
n и c метафазе митоза 
n и c телофазе митоза

	1. В профазе, набор хромосом и количество ДНК =  - 2п 4с - так как деления клетки не происходит. 
116*2=232.
2. В Метафаза: набор хромосом и количество ДНК =  - 2п 4с - так как деления клетки не происходит. 
 116 хромосом и 232 ДНК.
3. В Телофаза: набор хромосом и количество ДНК =  - 2п 2с - так как происходит уменьшение числа молекулы ДНК
2n2c  = 116 хромосом и 116 ДНК



Ответы: Хромосомный набор в профазе 232. Метафаза: 116 хромосом и 232 ДНК. Телофаза: 116 хромосом и 116 ДНК.

Задание 7. Решите ситуационные задачи.

Задача 1. В клетках одного из видов пшеницы содержится 28 хромосом. Определите число хромосом и молекул ДНК при образовании пыльце в тычинке на стадиях профазы мейоза 1, профазы 2 и телофазы мейоза 2. Объясните полученные результаты.
Ответ: ____________________________________________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 2. В клетках эндосперма семян лилии 21 хромосома. Как изменится число хромосом и молекул ДНК в конце телофазы мейоза1 и мейоза2 по сравнению с интерфазой у этого организма? Ответ поясните.
Ответ: ____________________________________________________________
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 3. Проанализируйте таблицу «Колличество генетического материала»

		Фазы митоза
	Количество хромосом
	Колличество ДНК

	Интерфаза (пресинтетический период)
	2n
	2c

	Интерфаза (синтетический период)
	2n
	4c

	Интерфаза (постсинтетический период)
	2n
	4c

	Профаза
	2n
	4c

	Метафаза
	2n
	4c

	Анафаза
	2n
	2c

	Телофаза
	2b
	2c



	[image: ]



Выберете утверждение, которые можно сформулировать на основании анализа полученных результатов:
1. Восстановление диплоидного набора хромосом происходит в анафазе митоза.
2. Удвоение молекул ДНК происходит в интерфазе в синтетическом периоде.
3. В профазе первого деления происходит конъюгация и кроссинговер
4. В результате деления образуется 4 клетки.
5. В конце телофазы образуются клетки с диплоидным набором хромосом

Ответ: ____________________________________________________________
__________________________________________________________________

Задача 4. Какое количество хромосом (n) содержится в половых клетках и гладких мышечных клетках человека? Из каких клеток и в результате какого деления образуются эти клетки?
Ответ: ____________________________________________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Задача 5. В кариотипе домашней кошки 38 хромосом. Определите число хромосом и молекул ДНК при сперматогенезе в клетках в конце зоны роста и в конце зоны созревания гамет. Объясните, какие процессы происходят в этих зонах.
Ответ: ____________________________________________________________
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________


Задача 6. Определите хромосомный набор (n) и число молекул ДНК (c) в соматической клетке животного в пресинтетический период (G1) и постсинтетический (G2) период. Объясните результаты в каждом случае.
Ответ: ____________________________________________________________
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
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Оценка
	


Роспись преподавателя






[bookmark: _Toc77589630]ТЕМА ЗАНЯТИЯ 3. «ЗАКОНОМЕРНОСТИ НАСЛЕДОВАНИЯ»

[image: Архив материалов - Персональный сайт]Значение темы: Генетика – наука о наследственности и изменчивости - представляет собой один из важнейших разделов биологии. Генетика объясняет закономерности наследования различных признаков живых организмов, в том числе и наследование многих заболеваний. Особенности передачи признаков от предков к потомкам характеризуют законы Менделя

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен  
знать: 
· закономерности наследования признаков;
· виды взаимодействия генов;
· хромосомную теорию.
уметь: 
· составлять генетические схемы наследования менделирующих признаков при моно - ди- полигибридном скрещивании;
· определять генотип и фенотип потомков по генотипу родителей, а также генотип родителей по фенотипу детей; 
· моделировать генетические схемы наследования признаков при различных формах взаимодействия аллельных и неаллельных генов;
· решать генетические задачи, моделирующих сцепленное аутосомное и сцепленное с полом наследование.

Формирование компетенциями: ОК 4., ПК 1.1., ПК 2.1., ПК 2.5, ПК 2.6
[image: ]
План изучения темы:

Контроль исходного уровня знаний. 
1. Законы Менделя. 
2. Виды взаимодействия генов. 
3. Типы наследования менделирующих признаков. 
4. Хромосомная теория наследственности.



Самостоятельная работа 

[image: ]Ознакомьтесь с правилами оформления задач
Задание 1. Составьте генетические схемы наследования менделирующих признаков при моно - и дигибридном скрещивании;
Задача 1.1. Фенилкетонурия (нарушение обмена фенилаланина, в результате которого развивается слабоумие) наследуется как аутосомно- рецессивный признак. Какими будут дети в семье, где родители гетерозиготны по этому признаку? Какова вероятность рождения детей, больных фенилкетонурией?
__________________________________________________________________
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 1.2. Альбинизм - наследственная аутосомно-рецессивная патология. Женщина-альбинос вышла замуж за здорового мужчину и родила ребенка альбиноса. Какова вероятность, что второй ребенок тоже окажется альбиносом?
__________________________________________________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Задача 1.3.  Организм имеет генотип АаВbССddEE. Написать типы гамет, которые он образует, учитывая то, что каждая пара генов расположена в разных парах гомологичных хромосом.
__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 1.4. Карий цвет глаз, темные волосы и владение правой рукой – доминантные признаки, которые наследуются независимо. Отец – кареглазый темноволосый левша, мать – голубоглазая светловолосая правша. В семье имеются: сын – голубоглазый светловолосый левша, и дочь – кареглазая темноволосая правша. Определить генотипы всех членов семьи.
__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задание 2. Определите генотип и фенотип потомков по генотипу родителей, а также генотип родителей по фенотипу детей.

Задача 2.1 У человека доминантный ген D вызывает аномалию развития скелета - черепно-ключичный дизостоз (изменение костей черепа и редукция ключиц). Женщина с нормальным строением скелета вышла замуж за мужчину с черепно-ключичным дизостозом. Ребенок от этого брака имел нормальное строение скелета. Можно ли по фенотипу ребенка определить генотип его отца?
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Задача 2.2. Синдактилия (сращение пальцев) обусловлена доминантным геном, нарушающим разделение пальцев во время эмбриогенеза. Женщина, имеющая этот дефект, вступала в брак дважды. У обоих мужей пальцы были нормальными. От первого брака родилось двое детей, один из которых имел сросшиеся пальцы, от второго брака родилось трое детей, двое из которых имели сросшиеся пальцы. Каков генотип женщины и ее мужей?
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 2.3. "Куриная" слепота в ряде случаев наследственно обусловлена и определяется доминантным геном N. Женщина, страдающая "куриной" слепотой, вышла замуж за здорового мужчину. Все шесть детей унаследовали это заболевание. Родная сестра женщины, также страдающая "куриной" слепотой, вышла замуж за здорового мужчину, и от этого брака родилось трое здоровых детей и один с "куриной" слепотой. Каков генотип сестер и их родителей, если они оба страдали "куриной" слепотой?
__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задание 3. Смоделируйте генетические схемы наследования признаков при различных формах взаимодействия аллельных и неаллельных генов

Задание 3.1. Заполнить схему: впишите название взаимодействия генов и его пример.[image: ]

Ознакомьтесь с правилами оформления
[image: ]
Задача 3.1. У отца IV группа крови, у матери – I. Может ли ребенок унаследовать группу крови своего отца?
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 3.2. Родители имеют II и III группы крови. Какие группы следует ожидать у потомства?
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 3.3. В родильном доме перепутали двух детей. Первая пара родителей имеет I и II группы крови, вторая пара – II и IV. Один ребенок имеет II группу, а второй – I группу. Определить родителей обоих детей.
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Задача 3.4. В одной семье у кареглазых родителей (доминантный признак) имеется четверо детей. Двое голубоглазых детей (рецессивный признак) имеют I и IV группы крови, а двое кареглазых - II и III группы крови. Определите вероятность рождения следующего ребенка кареглазого с I группой крови.
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 3.5. В медико-генетическую консультацию обратилась семейная пара, обеспокоенная здоровьем будущих детей. Их тревога объясняется тем, что оба супруга страдают легкой формой талассемии. Кроме того, у женщины резус-фактор – отрицательный, а у мужчины – положительный.
Примечание. Анемия микроцитарная, или анемия Кули, или талассемия, обусловлена расстройством синтеза нормального «взрослого» гемоглобина. Кроме нарушения морфологии эритроцитов (мишеневидная форма), наблюдаются в различной степени выраженная желтуха, изменения в скелете и др. Гомозиготы в 90–95% случаев гибнут в раннем возрасте, у гетерозигот талассемия протекает в относительно легкой форме. Наследование аутосомное с неполным доминированием. Резус-фактор – один из множества антигенных свойств крови. В простейшем варианте резус-положительность доминирует над резус-отрицательностью.
Определите вероятность рождения здорового резус-отрицательного ребенка, если мать мужчины была резус-отрицательной. Дайте рекомендации в отношении риска повторного рождения детей с такой патологией.
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Задание 4. Решите генетические задачи, моделирующих сцепленное аутосомное и сцепленное с полом наследование.

[image: ]Познакомьтесь с правилами оформления


Задача 4.1. Написать возможные типы гамет, образующиеся у организма с генотипом [image: AB-ab] при наличии кроссинговера.
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 4.2. Написать возможные варианты гамет, образующиеся у организма с генотипом [image: AB-ab] [image: CD-cd]при наличии кроссинговера.
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________


Задача 4.3. При анализирующем скрещивании тригетерозиготы АаВbСс были получены организмы, соответствующие следующим типам гамет:
	ABC– 47,5%
abc– 47,5%
Abc– 1,7%
aBC– 1,7%
ABc– 0,8%
abC– 0,8%
	[image: фигурная скобка]
	Построить карту этого участка хромосомы.


Решение
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 4.4. Отсутствие потовых желез у людей – рецессивный признак, сцепленный с Х-хромосомой. Мужчина, у которого отсутствуют потовые железы, женился на женщине, в семье которой никогда не встречалось это заболевание. Какова вероятность рождения у них детей с подобной аномалией?
__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 4.5. У человека гемофилия детерминирована сцепленным с Х-хромосомой рецессивным геном. Какова вероятность рождения больного ребенка от брака с генотипически здоровым партнером: а) мужчины, брат которого страдает гемофилией; б) здоровой женщины, имеющей такого брата?
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 4.6. Гипертрихиоз (повышенная волосатость ушной раковины) передается через Y-хромосому. Полидактилия – доминантный аутосомный признак. В семье, где отец страдал гипертрихиозом, а мать – полидактилией, родилась нормальная дочь. Какова вероятность рождения в этой же семье ребенка с обеими аномалиями?
__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
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[image: Как сделать герб семьи для школы]Значение темы: Основные генетические законы и закономерности имеют универсальное значение и в полной мере приложим к человеку. Человек как объект генетических исследований имеет ряд особенностей. Как у объекта исследования у него есть свои достоинства и свои трудности. Трудности: большое число хромосом в кариотипе человека; продолжительность цикла развития до наступления половозрелости, человека – одноплодная особь (за одну беременность, как правило, рождается один ребенок), исключение – рождение близнецов; малое количество детей в браке (обычно, один ребенок); невозможно формировать необходимую схему брака, так как люди свободно скрещиваются (в основе браков лежат любые мотивы, кроме научно-исследовательских целей).

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен
знать: 
· методы изучения наследственности и изменчивости человека в норме и патологии.
уметь: 
· анализировать родословные, 
· прогнозирование риска проявления признака в потомстве;
· решать ситуационные задач.

Формирование компетенциями: О К. 11. П К. 1.1. П К. 2.1. П К. 2.2. П К. 2.5. П К. 2.6. 

План изучения темы:

[image: ]Контроль исходного уровня знаний.
1. Перечислите основные фактора человека как объект генетических исследований;
2. Перечислите трудности изучения человека как генетического объекта;
3. Генеалогический метод и его сущность, задачи;
4. Близнецовый метод. 

Самостоятельная работа
[image: ]Ознакомьтесь с материалом
Клинико-генеалогический метод был предложен в 1865 г. Ф. Гальтоном, однако, как метод изучения наследственности человека его стали применять только с начала XX столетия. Клинико-генеалогический метод дает возможность:
· выявлять наследственный характер признака;
· определять тип наследования;
· определять пенетрантность гена;
· изучать закономерности мутирования отдельных генов;
· устанавливать носительство мутантного гена тем или иным членом семьи;
· определять вероятность генетически обусловленных событий и рассчитывать риск наследования патологического гена (признака) при медико-генетическом консультировании.
Клинико-генеалогический метод лежит в основе медико-генетического консультирования и включает 3 этапа:
1. этап – сбор генетической информации;
2. этап – составление родословной;
3. этап – генетический анализ родословной.

Сбор генетической информации
Сбор генетической информации проводится путем опроса, анкетирования, личного собеседования. При составлении родословной сбор сведений о семье начинается с человека, которого называют пробанд (обычно это больной с изучаемым заболеванием или признаком). Чем больше поколений удается проследить и чем более полно охватить членов родословной при сборе сведений, тем больше вероятность получения достоверных сведений о характере наследования изучаемого признака.
В родословную вносят сведения о выкидышах, абортах, мертворожденных, бесплодных браках, внебрачных детях и др. При сборе информации необходимо внимательно анализировать сообщения об инфекциях и травмах, следует учитывать гетерогенность и варьирующую экспрессивность наследственных заболеваний. Необходимо выяснять акушерский анамнез, учитывать наличие и характер профессиональных вредностей, возраст, национальность, место жительства семьи, профессию, наличие хронических заболеваний в семье, причину смерти умерших и др. 

Составление родословной
На основании полученных данных составляется графическое изображение родословной.

На рисунке изображены стандартные символы, применяемые при составлении родословных (предложено в 1931 г. Г. Юстом).
 [image: https://ok-t.ru/mydocxru/baza2/4446317489.files/image002.gif]
Рис. 3.3. Символы, используемые при составлении родословных 


Задание 1. При составлении графического изображения родословной важно соблюдать следующие правила. Напишите правила. __________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Определение типа наследования признака. Для этого учитывают:
1) во всех ли поколениях и как часто среди членов родословной встречается признак;
2) одинакова ли частота признака у обоих полов и если нет, то у какого пола встречается чаще;
3) детям какого пола передается признак от больного отца и от больной матери;
4) есть ли семьи, в которых от больных родителей рождаются здоровые дети, или, наоборот, от здоровых родителей рождаются больные дети;
5) какая часть потомства имеет наследуемый признак в семьях, где болен один из родителей.

Задание 2. Напишите признаки аутосомно-доминантного типа наследования.
1. ______________________________________________________________________________________________________________________________________________________
2. ______________________________________________________________________________________________________________________________________________________
3. ______________________________________________________________________________________________________________________________________________________
4. ______________________________________________________________________________________________________________________________________________________
5. ______________________________________________________________________________________________________________________________________________________
6. ______________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Пример: [image: ]
Задание 3. Напишите признаки аутосомно-рецессивного типа наследования.

1. __________________________________________________________________________________________________________________________
2. __________________________________________________________________________________________________________________________
3. __________________________________________________________________________________________________________________________
4. __________________________________________________________________________________________________________________________
Пример: [image: ]

Задание 4. Напишите признаки Х-сцепленного доминантного типа наследования.
1. __________________________________________________________________________________________________________________________
2. __________________________________________________________________________________________________________________________
3. __________________________________________________________________________________________________________________________
4. __________________________________________________________________________________________________________________________
5. __________________________________________________________________________________________________________________________
6. _______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Пример: [image: ]
Задание 5. Напишите признаки Х-сцепленного рецессивного типа наследования. 
1. __________________________________________________________________________________________________________________________
2. __________________________________________________________________________________________________________________________
3. __________________________________________________________________________________________________________________________
4. __________________________________________________________________________________________________________________________
Пример: [image: ]

Задание 6. Напишите признаки Y-cцепленного (голандрического) типа наследования. 
1. __________________________________________________________________________________________________________________________
2. __________________________________________________________________________________________________________________________
3. __________________________________________________________________________________________________________________________
4. __________________________________________________________________________________________________________________________
[image: ]Пример: 

Задание 7. Напишите признаки митохондриального типа наследования.
1. ________________________________________________________________________________________________________________________
2. ________________________________________________________________________________________________________________________
3. ________________________________________________________________________________________________________________________
Пример: [image: ]
Задание 8. Решите ситуационные задачи.

Задача 1. Пробанд - больной миопатией Дюшенна (атрофия скелетной мускулатуры) мальчик. По данным собранного у родителей анамнеза, сами родители и две сестры пробанда здоровы. По отцовской линии два дяди, тетка, дед и бабка пробанда - здоровы. Две двоюродные сестры от дяди и двоюродный брат от тетки пробанда - здоровы. По линии матери пробанда один из двух дядей (старший) болел миопатией. Второй дядя (здоровый) имел двух здоровых сыновей и здоровую дочь. Тетя пробанда имела больного сына. Дед и бабка - здоровы.
Составьте родословную. Определите: тип наследования и генотипы лиц родословной; вероятность рождения больного ребенка в семье, если пробанд женится на здоровой женщине, отец которой болен миопатией Дюшенна;

	























Задача 9. Проведите анализ следующих родословных человека и определите характер наследования признака.
[image: ]
[image: ]
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задание 10.  Изучите формулы и проанализируете задачу на близкородственный брак.

[image: ]

Задача 10. 1. Здоровые муж и жена – двоюродные сибсы, имеют дочь, больную атаксией Фридрейха. Мать мужа и отец жены – родные сибсы, они здоровы. Брат мужа и две сестры жены здоровы. Общий дядя супругов тоже здоров. Их общая бабка была здорова, а дед страдал атаксией. Все родственники со стороны отца мужа, в том числе два дяди, двоюродная сестра, дед и бабка здоровы. Все родственники матери жены, в том числе две тетки, двоюродный брат, дед и бабка здоровы. Составьте родословную, отметьте всех членов родословной, гетерозиготность которых по гену атаксии не вызывает сомнения. Определите тип наследования болезни.
	













[bookmark: _Toc77587853][bookmark: _Toc77588799][bookmark: _Toc77589632][image: ]БЛИЗНЕЦОВЫЙ МЕТОД
Близнецовый метод применяется для оценки соотносительной роли наследственности и среды в развитии разнообразных признаков, аномалий строения, мультифакториальных заболеваний и особенно при изучении наследственных болезней с низкой пенетрантностью. 
Близнецовый метод изучения генетики человека введен в медицинскую практику Ф. Гальтоном в 1876 г.
Монозиготные (однояйцевые) близнецы развиваются из одной зиготы вследствие ее дробления с образованием двух эмбрионов, поэтому они генетически идентичны. В связи с этим различия между однояйцевыми близнецами определяются главным образом факторами внешней среды (рис. 21).
Дизиготные близнецы (разнояйцевые) возникают при одновременном оплодотворении двух яйцеклеток двумя разными спермиями, поэтому они существенно различаются генетически. Дизиготные близнецы могут быть как однополыми, так и разнополыми.
[image: ]
Степень количественной оценки влияния наследственности (H) и среды (Е) часто оценивается по формуле Хольцингера: 
[image: ]
Считают, что при значениях H от 1 до 0,7 возникновение признака обусловлено наследственными факторами. 
При значениях H, близких к 0, на развитие признака влияют только факторы среды.
Значение H от 0,4 до 0,7 рассматривают как свидетельство того, что развитие признака имеет наследственную предрасположенность, которая реализуется под влиянием факторов среды.
Формула Хольцингера дает ориентировочные показатели, не учитывая многих других важных факторов (например, степень экспрессивности фенотипического признака), которые могут оказывать существенное влияние на формирование признака, тем не менее, она может использоваться на практике.
Определение степени конкордантности позволяет прогнозировать риск возникновения того или иного заболевания у второго партнера по близнецовой паре. В таблице 1 приведены показатели конкордантности у близнецов при ряде наследственных и ненаследственных заболеваниях.

Таблица 1
Показатели конкордантности у близнецов при ряде наследственных и ненаследственных заболеваний
	Заболевание
	Показатели конкордантности у близнецов

	
	монозиготные близнецы
	дизиготные
близнецы

	Сахарный диабет
	65
	18

	Эпилепсия
	67
	3

	Врожденный стеноз привратника желудка
	67
	3

	Расщелина неба
	33
	5

	Врожденная косолапость
	32
	3

	Ревматизм
	47
	17

	Корь
	98
	94

	Коклюш
	97
	93

	Эпидемический паротит
	82
	74

	Туберкулез
	67
	23



Задание 11.  Решите ситуационные задачи
Задача 11. 1. Конкордантность монозиготных близнецов по массе тела составляет 80%, а дизиготных близнецов – 30%. Каковы доля наследственности и доля среды в формировании этого признака.
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 11. 2. Изучены 40 пар монозиготных и 80 пар дизиготных близнецов. Во всех этих парах хотя бы у одного из близнецов имелся изучаемый признаков. При этом в 32-х парах монозиготных близнецов и в 16-и парах дизиготных близнецов этот признак имелся и у второго близнеца. Определите коэффициент наследуемости изучаемого признака.
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 11. 3. Конкордантность монозиготных близнецов по шизофрении составляет 67%, а дизиготных близнецов – 12,1%. Каковы доля наследственности и доля среды в развитии шизофрении?
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 11. 4 В одной из популяций изучали наследуемость бронхиальной астмы. Были изучены 46 пар монозиготных и 120 пар дизиготных близнецов. Во всех этих парах хотя бы один из близнецов страдал бронхиальной астмой. При этом в 23-х парах монозиготных близнецов и в 6-и парах дизиготных близнецов второй близнец тоже страдал бронхиальной астмой. Определите коэффициент наследуемости бронхиальной астмы.
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 11. 5. Конкордантность монозиготных близнецов по туберкулёзу составляет 66,7%, а дизиготных близнецов – 23%. Каковы доля наследственности и доля среды в развитии туберкулёза.
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Задача 11.6. Учёные-генетики провели массовое исследование распространённого признака - косолапости на примере близнецов. Изучены 200 пар монозиготных и 500 пар дизиготных близнецов. Во всех этих парах хотя бы у одного из близнецов имелся изучаемый признак. При этом в 91-ой парах монозиготных близнецов и в 91-ой парах дизиготных близнецов этот признак имелся и у второго близнеца. Определите коэффициент наследуемости изучаемого признака.
__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Задача 11.7. Конкордантность монозиготных близнецов по ревматизму составляет 47,3%, а дизиготных близнецов – 17,3%. Каковы доля наследственности и доля среды в развитии шизофрении.
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Задача 11. 8. В одной из популяций изучали наследуемость сахарного диабета. Были изучены 50 пар монозиготных и 120 пар дизиготных близнецов. Во всех этих парах хотя бы один из близнецов страдал сахарным диабетом. При этом в 29-ти парах монозиготных близнецов и в 24-х парах дизиготных близнецов второй близнец тоже страдал сахарным диабетом. Определите коэффициент наследуемости сахарным диабетом в данной популяции.

________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
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[image: https://cf2.ppt-online.org/files2/slide/s/sWk3U071dilExIZeyVvRpF5mGMo4hS8OgqNb9n/slide-6.jpg]Значение темы: Одной из основных фундаментальных задач современной медицинской генетики является изучение закономерностей строения и функционирования материальных носителей наследственной информации – хромосом человека в норме и патологии. Наука, занимающаяся изучением функционирования хромосом на всех уровнях их организации (микроскопическом, субмикроскопическом, молекулярном), называется цитогенетикой. Среди многих методов изучения наследственной патологии человека цитогенетический метод занимает важное место. С помощью цитогенетического исследования в генетике человека можно провести анализ кариотипа в норме и патологии, изучить закономерности мутационного и эволюционного процессов. Все хромосомные болезни у человека были открыты с помощью цитогенетического метода. 
Биохимические методы в генетике человека используются для диагностики наследственных болезней обмена веществ (НБО). Они направлены на выявление аномальных белковых продуктов генов или патологических метаболитов внутри клетки и во внеклеточных жидкостях больного. 
[image: https://fs.znanio.ru/d5aff2/16/b9/249da3ff41a17e4bcf089e673cac68dea7.jpg]Объектами биохимической диагностики могут быть моча, пот, плазма и сыворотка крови, форменные элементы крови.
Предметом биохимической диагностики могут быть различные классы органических и неорганических веществ (аминокислоты, углеводы, липиды, мукополисахариды, ионы металлов и др.) и их метаболиты, концентрация и отклонения в активности ферментов. 
Методы дерматоглифики предложены Ф. Гальтоном в 1892 г., хотя основы для классификации кожных узоров были разработаны Я. Пуркинье в 1823 г.
[image: https://thepresentation.ru/img/thumbs/d475bdcc75d4d262cff890a35ba29f61-800x.jpg]Кожные узоры на пальцах, ладонях и стопах закладываются, начиная с третьего месяца внутриутробной жизни. К концу четвертого месяца их формирование заканчивается полностью, и в течение всей дальнейшей жизни узоры остаются неизменными. В настоящее время установлена наследственная обусловленность кожных узоров. Вероятно, этот признак наследуется по полигенному типу. На характер пальцевого и ладонного рисунков организма большое влияние оказывает мать через механизмы цитоплазматической наследственности.

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен
знать: 
· основы цитогенетического метода;
· основные методы биохимического анализа, применяемые в генетике человека;
· каритирование локусов;
· дерматоглифический метод.
уметь: 
· классифицировать хромосомы человека по Денверской и Парижской классификации хромосом и правильно записывать кариотип человека в норме и патологии;
· проводить окраску папилярных рисунков;
· делать отпечатки ладони и стоп;
· определять ладонный угол при синдроме Дауна, Эдвардса, Патау;
· различать флексорные борозды и главный ладонный угол;
· определять плоскостопие.

Формирование компетенциями: О К. 11. П К. 1.1. П К. 2.1. П К. 2.2. П К. 2.5. П К. 2.6. 

План изучения темы:

Контроль исходного уровня знаний.
1. Цитогенетический метод. 
2. [image: ]Биохимический метод.
3. Дерматоглифический метод. 
4. Методы молекулярной биологии и генной инженерии.
5. Качественные тесты, позволяющие определять нарушение обмена веществ.

Самостоятельная работа
Задание № 1. Ознакомьтесь м материалом.

Цитогенетический анализ включает три основных этапа: 
1. Культивирование клеток.
2. Окраска препарата.
3. Микроскопический анализ препарата.
[image: ]
Культивирование клеток. После забора образец крови помещают в питательную солевую среду с добавлением фитогемагглютинина, стимулирующего процесс деления клеток. Для увеличения количества метафазных клеток за полтора часа до окончания культивирования в культуру вводят колхицин, который разрушает клеточное веретено, и процесс деления останавливается на стадии метафазы. Обычно продолжительность культивирования составляет 72 ч. После его окончания клетки с питательной средой центрифугируют и помещают в гипотонический раствор хлорида калия или цитрата натрия, что приводит к разрыву ядерной оболочки и межхромосомных связей и свободному перемещению хромосом в цитоплазме. После фиксируют клетки смесью метанола и уксусной кислоты в соотношении 3:1, после чего клеточную суспензию раскапывают на охлажденные влажные предметные стекла и высушивают на воздухе. 
[image: ]
Рис. Этапы подготовки клеток к кариотипированию

Окраска препаратов. В зависимости от целей исследования, то есть от того, какой именно тип перестроек необходимо выявить, можно использовать различные виды окрашивания.
[image: ]Рутинный метод окрашивания хромосом применяют для определения количества хромосом (количественных аномалий кариотипа) в препарате, а также специфического сайта ломкости при синдроме фрагильной X-хромосомы. При этой окраске используют краситель Гимзы, который равномерно прокрашивает хромосомы по всей длине, что дает возможность определить их количество, а также идентифицировать хромосомы по форме и соотносительному размеру.
Этот метод окраски успешно применялся до 70-х годов прошлого века и позволил выявить этиологию большинства хромосомных синдромов, характеризующихся изменением количества хромосом. 
Методики дифференциальной окраски. Использование рутинного метода окраски не позволяет выявлять структурные перестройки хромосом. В этих случаях применяют специальные методы, так называемой, дифференциальной окраски, в результате которой хромосомы приобретают поперечную исчерченность, обусловленную неодинаковой окраской участков по длине хромосомы. Расположение и толщина темных и светлых полос строго индивидуальны для каждой хромосомы, что позволяет проводить их точную идентификацию и выявлять структурные перестройки. 

[image: ]

Микроскопирование препаратов метафазных хромосом. В медико-генетической практике используется световая микроскопия (главным образом в проходящем свете), в том числе люминесцентная микроскопия. Для адекватного выявления хромосомных аномалий необходимо проанализировать не менее 30 метафазных пластинок. Микроскопическая техника в цитогенетических лабораториях оснащена камерами, с помощью которых можно фотографировать хромосомы. Достижения последних лет в области технологий позволили цитогенетикам получать микроскопические изображения на экране компьютера, что значительно облегчило процесс кариотипирования.
[image: ]
Световая микроскопия препарата с выведением на видеоэкран
Задание 2. Изучите строение хромосом.
	Строение хромосомы
	Характеристика

	Хромосомы группы А – большие метацентрические хромосомы

	[image: ]

	

	[image: ]
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	Хромосомы группы B – большие субметацентрические хромосомы

	[image: ]
	

	[image: ]
	

	[bookmark: _Toc77587854][bookmark: _Toc77588801][bookmark: _Toc77589634]Хромосомы группы C – средние субметацентрические хромосомы
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	Хромосомы группы D –
средние акроцентрические хромосомы

	[image: ]
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	Хромосомы группы E –
средние субметацентрические хромосомы

	[image: ]
	

	[image: ]
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	Хромосомы группы F – малые метацентрические хромосомы

	[image: ]
	

	[image: ]
	

	Хромосомы группы G – малые акроцентрические хромосомы

	[image: ]
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	Половые хромосомы

	[image: ]
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Задание 3. Отметить карандашом гомологичные хромосомы на метафазной пластинке.  Написать формулу кариотипа и заключение.
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Задание: 4. Разложить кариотип 

	



	
	
	
	
	
	
	

	1
	2
	3
	
	
	
	4
	5

	



	
	
	
	
	
	
	

	6
	7
	8
	9
	
	10
	11
	12

	




	
	
	
	
	
	
	

	13
	14
	15
	
	
	16
	17
	18

	




	
	
	
	
	
	
	

	19
	20
	
	21
	22
	
	Х 
	У (х)



Формула кариотипа________________________________________________
Заключение _______________________________________________________
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
[bookmark: _Toc77587855][bookmark: _Toc77588802][bookmark: _Toc77589635]Картирование локусов
Генное картирование — определение локусов для специфических генов, определяющих те или иные биологические признаки. 
Цитогенетическое картирование и номенклатура

Задание 5. Проведите картирование локусов
Пример:

	· [image: https://dic.academic.ru/pictures/wiki/files/49/125px-Chromosome_6.svg.png]
	Пример обозначения локуса на цитогенетической карте хромосомы: 6p21.3. 
	Компонент номенклатуры 
	Значение 

	6 
	Номер хромосомы. 

	p 
	Плечо хромосомы: p (от фр.petit)— короткое; q(от фр.queue)— длинное. 

	21 
	Область 2, бэнд 1. 

	.3 
	Суб-бэнд 3. 



Бэнды видны после дифференциальной окраски хромосом[en] и нумеруются, начиная с 1, от центромеры к теломере. Суб-бэнды и более мелкие сегменты определяются при дифференциальной окраске хромосом высокого разрешения. 
Аналогичным образом обозначается и более длинный участок. Например, генный локус 11q1.4-q2.1 означает, что ген находится на длинном плече хромосомы 11, на участке между суб-бэндом 4 бэнда 1 и суб-бэндом 1 бэнда 2. 
Конечные участки хромосомы обозначаются «ptel» и «qtel» (от «теломера»). 




Вклейте хромосому и укажите ген

	
	
	Компонент номенклатуры 
	Значение 

	
	Номер хромосомы. 

	
	Плечо хромосомы: p (от фр.petit)— короткое; q (от фр.queue)— длинное. 

	
	

	
	






Дераматоглифический метод

Задание 6. Дайте определение

Дактилоскопия ___________________________________________________
Пальмоскопия ____________________________________________________
Плантоскопия ____________________________________________________

Задание 7. Сделайте отпечатки пальцев, определите вид завитков, дайте характеристику выносливости. 
· В качестве обобщенного показателя потенциальных возможностей человека спортсмены используют так называемый дельтовый индекс, зависящий от сложности пальцевых узоров. 
· Наиболее простой – дуга – 0, петля – 1, узор или завиток – 2. 
· Максимальный показатель (исходя из 10 пальцев) – 20. 
· Низкий (до 10) характеризует незаурядные скоростно-силовые качества (велотрек, легкая атлетика, коньки). 
· Средний (от 10 до 13) – показатель выносливости (лыжи, велогонка, стайерские дистанции). 
· Высокий (выше 13) – способности к сложной координированной деятельности (штанга, бокс, фигурное катание).

· Определяют пальцевой индекс по формуле  D= А+L+W+S / 10 , где А=0, L=1,  W=2,  S=3

[image: ]
	Правая рука
	






	
	
	
	

	Левая рука
	





	
	
	
	



Пальцевой индекс = _________________________________________________
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задание 8. Сделайте отпечаток правой руки и определите ладонный угол

	[image: ]
Рис. Угол atd в норме и при хромосомных аномалиях:
1 – синдром Патау, 2 – синдром Дауна, 3 – синдром 
Шерешевского-Тернера, 4 – норма, 5 – синдром Клайнфельтера
	Ладонный рельеф очень сложный. 
В нем выделяют ряд полей, подушечек и ладонных линий. У оснований II, III, IV и V пальцев находятся пальцевые трирадиусы а, b, c, d. 
Вблизи браслетной складки, отделяющей кисть от предплечья, располагается главный ладонный трирадиус t. Если провести линии от трирадиусов а и d к t, то образуется ладонный угол аtd, в норме он не превышает 57°. 
Величина этого угла меняется при различных патологических состояниях: синдром Патау ≈ 108°; синдром Дауна ≈ 81°; синдром Шерешевского Тернера ≈ 66°; синдром Клайнфельтера ≈ 42°. 


[image: http://www.psychologos.ru/images/snimok_ekrana_2015-05-21_v_9.29.41_1432189841.png]

[image: C:\Users\donguzova\Pictures\лодонь.jpg]
Заключение __________________________________________________________________
__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Задание 9. Определение плоскостопия. https://www.youtube.com/watch?v=AZttJSw4qNs&t=372s

[image: ЛФК и массаж при плоскостопии - online presentation]

На снимке проводятся три линии, образующие треугольник тупым углом направленным вверх.
· Первая линия— проводится горизонтально, через точку на подошвенной поверхности бугра пяточной кости, и точку на головке 1 плюсневой кости;
· Вторая линия проводится от точки касания 1-й линии с пяточным бугром к нижней точке суставной щели ладьевидно-клиновидного сустава;
· Третья линия проводится от точки касания 1-й линии с головкой 1 плюсневой кости той же точке, что и вторая линия.
В норме угол продольного свода стопы равен 125—130°, высота свода >35 мм. Различают 3 степени продольного плоскостопия
· 1 степень — угол свода равен 130—140°, высота свода 35—25 мм, деформации костей стопы нет.
· 2 степень — угол свода равен 141—155°, высота свода 24—17 мм, могут быть признаки деформирующего артроза таранно-ладьевидного сустава 1 - П степеней, характеризуемые степенью костных разрастаний в миллиметрах.
· 3 степень — угол свода равен >155°, высота <17 мм; имеются признаки деформирующего артроза таранно-ладьевидного и других суставов стопы.

Сделайте отпечаток обоих ног и проведите исследование.


[image: https://gymn1-sochi.ru/800/600/https/coloringhome.com/coloring/Kij/gxE/KijgxERRT.gif]
Заключение _______________________________________________________
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
[bookmark: _Toc77587856][bookmark: _Toc77588803][bookmark: _Toc77589636]БИОХИМИЧЕСКИЕ МЕТОДЫ 
Биохимические методы в генетике человека используются для диагностики наследственных болезней обмена веществ (НБО). Они направлены на выявление аномальных белковых продуктов генов или патологических метаболитов внутри клетки и во внеклеточных жидкостях больного. 
Объектами биохимической диагностики могут быть моча, пот, плазма и сыворотка крови, форменные элементы крови.
Предметом биохимической диагностики могут быть различные классы органических и неорганических веществ (аминокислоты, углеводы, липиды, мукополисахариды, ионы металлов и др.) и их метаболиты, концентрация и отклонения в активности ферментов. 
Биохимические методы подразделяют на качественные, количественные и полуколичественные. 

Задание 10. Опишите качественные, количественные и полуколичественные реакции.
Качественные реакции __________________________________________
___________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Полуколичественные и количественные тесты ____________________
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
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Оценка
	


Роспись преподавателя



[bookmark: _Toc77589637]ТЕМА ЗАНЯТИЯ 6. ХРОМОСОМНЫЕ БОЛЕЗНИ

[image: https://rusinfo.info/wp-content/uploads/0/f/b/0fb2cd0efe77231f805cfe2ca10d24b7.jpg] Значение темы: Клинический полиморфизм хромосомных болезней обусловлен генотипом организма, степени мозаичности по мутантным клеткам и условиями среды. Вариации в проявлении заболевания могут быть очень широкими: от летального исхода до незначительных нарушений (например, около 70 % случаев трисомии 21 заканчивается внутриутробной гибелью, в 30 % рождаются дети с синдромом Дауна разнообразной клинической картиной). Клиническое сопоставление полных и мозаичных форм показывает, что мозаичные формы протекают легче, что вероятно обусловлено присутствием нормальных клеток компенсирующих генетический дисбаланс.
На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен  
знать: 
· основные признаки и механизмы возникновения синдрома Дауна, синдрома Эдвардса, синдрома Патау, синдрома Шерешевского -Тернера, синдрома Лежена, синдрома Клайнфельтра;
· особенности ухода за больными.
уметь: 
· классифицировать наследственные болезни;
· делать раскладку аномальных кариотипов по фотографиям;
· проводить предварительную диагностику наследственных болезней;
· прогнозировать вероятности наследования заболеваний в потомстве;
· решать ситуационных задач;

Формирование компетенций: О К. 5. О К. 11. П К. 1.1.  П К. 2.3. П К. 2.6. 

План изучения темы:
Контроль исходного уровня знаний.
1. Заболевания, обусловленные структурными аномалиями хромосом.
2. Классификация наследственных болезней. 
3. Основные группы наследственных заболеваний, причины и механизмы возникновения: 
· синдрома Дауна, 
· синдрома    Эдвардса,    
· синдрома Патау. 
4. Клинические синдромы при аномалиях половых хромосом 
· синдром Шерешевского-Тернера, 
· синдром Клайнфельтера.
Самостоятельная работа по теме
Задание 1. Заполнить таблицу: Основные признаки и механизмы возникновения: синдрома Дауна, синдрома Эдвардса, синдрома Патау. синдрома Шерешевского - Тернера, синдрома Лежена, синдрома Клайнфельтра.
	Синдром и кариотип
	Фенотипические признаки
	Внутренние пороки развития
	Диагностика

	
	
	
	пренатальная
	постнатальная

	

















































	
	
	
	



	Синдром и кариотип
	Фенотипические признаки
	Внутренние пороки развития
	Диагностика

	
	
	
	пренатальная
	постнатальная

	

























































	
	
	
	


Задание 2. Сделайте анализ кариограммы человека (пример)
[image: ]










Заключение: Кариограмма человека содержит 47 хромосом. Большинство хромосом расположено в порядке уменьшения их размеров. Это аутосомы. В нижнем ряду в стороне от них расположены три хромосомы. Это половые хромосомы. Все аутосомы представлены парами. Всего в кариограмме 22 пары аутосом. Половых хромосом – 3. Две из них – крупные и их первичная перетяжка – центромера – расположена почти посередине. Это Х-хромосомы. Рядом с ними находится небольшая хромосома с первичной перетяжкой, расположенной ближе к краю хромосомы. Это – Y-хромосома. Кариограмма принадлежит представителю мужского пола, так как имеется  Y-хромосома. Кариограмма содержит аномалию: лишнюю Х-хромосому. Такая кариограмма характерна для особей мужского  пола, страдающих синдромом Клайнфельтера: у больных отмечается евнухоидное телосложение, иногда увеличены молочные железы, слабое оволосение на лице, часто отмечается умственная отсталость, инфантилизм, они бесплодны. Формула кариотипа человека – 47, ХХY. 

Кариограмма 1.
	[image: Кариограмма-ХХ]
	Заключение:



Кариограмма 2.

	[image: Кариограмма-ХY,21+]
	Заключение:



Кариограмма 3.

	[image: Кариограмма-Х0]
	Заключение:




Кариограмма 4.
	[image: Кариограмма-ХY,18+]
	Заключение:




Задание 3. Решение ситуационных задач. 

Задача 1. Мальчик 14 лет. От первых срочных родов с массой тела 2500г, длиной тела - 48 см, окружностью головы - 33см. Оценка по Апгар 7-8 баллов. Матери 37 лет. При первом осмотре отмечалось: гипертелоризм, уплощение спинки носа, прогнатизм, клинодактилия. Держит голову с 1,5 месяцев, сидит с 6 месяцев, ходит с года. При осмотре: высокий рост, сходящееся косоглазие, женский тип телосложения (преобладает подкожно-жировой слой на бедрах, груди, нижней части живота), гинекомастия, слабое оволосение лица, подмышечных впадин и лобка, яички уменьшены. Общий анализ крови и мочи без патологии.
ВОПРОСЫ:
1. Предположительный диагноз.
2. Цитогенетическая форма предполагаемого заболевания.
3. Какое дополнительное исследование следует провести для подтверждения диагноза?
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________


Задача 2. 
	Девочка, 15 лет. Родилась от первых срочных родов с массой тела 2700г, длиной тела - 47см. Роды протекали без особенностей. При первом осмотре выявлено: короткая шея, низкое расположение ушных раковин, лимфатический отек кислей и стоп. К груди приложена на 2-е сутки. На грудном вскармливании до года. В психомоторном развитии не отставала.
	При настоящем осмотре выявлено: низкорослость (масса тела 46 кг, длина тела 130 см). Антимонголоидный разрез глазных щелей, низкое расположение ушных раковин. Короткая шея с крыловидной складкой кожи, низкий рост волос на шее, клинодактилия. Контактная, на несложные вопросы отвечает коротко (да, нет) и адекватно. Данные лабораторных исследований без отклонений от нормы.
ВОПРОСЫ:
1. Предположительный диагноз.
2. Цитогенетическая форма заболевания.
3. Дальнейший прогноз физического и нервно-психического развития ребенка.
4. Лечение.
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 3. В молодой семье родился ребенок, плач которого напоминает кошачье мяуканье. При обращении в медико-генетическую консультацию у ребенка обнаружили лунообразное лицо, мышечную гипотонию, микроцефалию, антимонголоидный разрез глаз, косоглазие, низко расположенные деформированные ушные раковины, задержку психического развития.
ВОПРОСЫ:
1. Какое заболевание можно предположить?
2. Какие методы следует использовать для постановки диагноза?
3. Какой прогноз дальнейшей жизнеспособности этого ребенка?
4. Какие методы пренатальной диагностики следует применить для выявления заболевания?

________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задание 4. Определите синдром и напишите кариотип.

Задача 1. 

[image: http://biomed.szgmu.ru/SZGMU_SITE/Genetics/Kostukevich_Biology_kletky_final.page186.jpg][image: https://themighty.com/wp-content/uploads/2018/03/image-1280x640.jpeg]
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________




Задача 2. 
[image: http://biomed.szgmu.ru/SZGMU_SITE/Genetics/Kostukevich_Biology_kletky_final.page187.jpg][image: https://www.researchgate.net/profile/Christian-Herlin/publication/266623250/figure/download/fig13/AS:202872424800280@1425379963277/A-7-year-old-girl-with-pterygium-colli-associated-with-Turner-syndrome.png]
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 3. 

[image: http://biomed.szgmu.ru/SZGMU_SITE/Genetics/Kostukevich_Biology_kletky_final.page188.jpg][image: https://cf2.ppt-online.org/files2/slide/y/y6oRQabWsew5ZcltKF1TA0qzfiV8PDn9J4dUSM7LEG/slide-4.jpg]
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 4. 
[image: https://present5.com/presentation/1051321_444732422/image-19.jpg]
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Задача 5.
[image: https://cf2.ppt-online.org/files2/slide/8/8riTauodEGUhL5l0pWRgbKY27sC69JNfX4IjDvQqSw/slide-10.jpg][image: https://cf2.ppt-online.org/files2/slide/8/8riTauodEGUhL5l0pWRgbKY27sC69JNfX4IjDvQqSw/slide-10.jpg]

______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задача 6.
[image: ХРОМОСОМНЫЕ БОЛЕЗНИ КОЛИЧЕСТВЕННЫЕ НАРУШЕНИЯ АУТОСОМ ТРИСОМИЯ СИНДРОМ ЭДВАРДСА – ТРИСОМИЯ 18 47, XX (XY)]
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
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[bookmark: _Toc77589638]ТЕМА ЗАНЯТИЯ 7. ГЕННЫЕ БОЛЕЗНИ

[image: https://rusinfo.info/wp-content/uploads/0/f/b/0fb2cd0efe77231f805cfe2ca10d24b7.jpg]Значение темы: «Генные болезни» являются одной из наиболее интересных и основополагающих в процессе изучения медицинской генетики. До XX века главной проблемой медицины были инфекционные заболевания, уносившие миллионы человеческих жизней. Открытие антибиотиков вложило в руки медиков эффективное орудие борьбы со многими инфекциями. В настоящее время медицинским работникам все чаще приходится иметь дело с наследственной патологией, число которой постоянно растет, отмечаются новые формы наследственной патологии. Эти заболевания могут с высокой вероятностью явиться причиной инвалидности или преждевременной гибели пациента. Поэтому в современных условиях медицинская сестра должна иметь представление о различных наследственных патологиях, о причинах их возникновения, возможных мерах предупреждения их возникновения, об особенностях ухода за больными с наследственной патологией.

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен  
знать: 
· классификацию генных заболеваний;
· причины возникновения генных заболеваний;
· признаки различных генных заболеваний;
· особенности лечения больных с наследственной патологией;
· основные принципы ухода за больными с наследственной патологией;
· генетическую терминологию.
уметь: 
· -определять по фотографиям то или иное генное заболевание и называть его основные признаки;
· использовать генетическую терминологию на занятиях;
· решать ситуационных задач.

Формирование компетенций: О К. 5. О К. 11. П К. 1.1.  П К. 2.3. П К. 2.6. 

План изучения темы:
Контроль исходного уровня знаний.

1. МУТАГЕНЫ
1. гены, появляющиеся в результате мутаций;
2. гомологичные хромосомы в результате кроссинговера;
3. организмы, появляющиеся в результате мутаций;
4. вещества, вызывающие мутации;

2. ПРИ УМЕНЬШЕНИЕ ИЛИ УВЕЛИЧЕНИЕ КОЛИЧЕСТВА ХРОМОСОМ ВОЗНИКАЮТ:
1. генные мутации;
2. геномные мутации;
3. соматические мутации;
4. хромосомные мутации.

3. НА РАЗВИТИЕ ПОТОМСТВА ОКАЗЫВАЮТ ВОЗНИКШИЕ У РОДИТЕЛЕЙ
1. модификационные изменения;
2. генные мутации;
3. соматические мутации;
4. возрастные изменения.

4. ДУПЛИКАЦИЯ 
1. потеря участка хромосомы;
2. удвоение участка хромосомы;
3. поворот участка хромосомы на 180 градусов;
4. обменные перестройки между негомологичными хромосомами.

5. ТРАНСЛОКАЦИЯ 
1. потеря участка хромосомы;
2. удвоение участка хромосомы;
3. поворот участка хромосомы на 180 градусов;
4. обменные перестройки между негомологичными хромосомами.

6. ИЗМЕНЕНИЯ ПОСЛЕДОВАТЕЛЬНОСТИ РАСПОЛОЖЕНИЯ НУКЛЕОТИДОВ В МОЛЕКУЛЕ ДНК ПРИВЕДЕТ К
1. генным мутациям;
2. хромосомным мутациям;
3. соматическим мутациям;
4. геномным мутациям.

7. ГЕННЫЕ МУТАЦИИ ВЕДУТ К
1. снижению внутрипопуляционной изменчивости;
2. увеличению внутрипопуляционной изменчивости;
3. изменению числа самок и самцов в популяции;
4. нет верного ответа.

8. ДЕЛЕЦИЯ 
1. потеря участка хромосомы;
2. удвоение участка хромосомы;
3. поворот участка хромосомы на 180 градусов;
4. обменные перестройки между негомологичными хромосомами.

9. ИНВЕРСИЯ 
1. потеря участка хромосомы;
2. удвоение участка хромосомы;
3. поворот участка хромосомы на 180 градусов;
4. обменные перестройки между негомологичными хромосомами.

10. ЦЕНТРИЧЕСКОЕ СЛИЯНИЕ 
1. потеря участка хромосомы;
2. удвоение участка хромосомы;
3. поворот участка хромосомы на 180 градусов;
4. слияние негомологичных хромосом.


Самостоятельная работа 

Задание 1. Дайте определение

Арахнодактилия – _________________________________________________

Атрезия – _________________________________________________________

Витилиго – ________________________________________________________

Моногенные (генные) заболевания – _________________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________

Предрасположенность генетическая – _______________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________

Сандалевидная щель – ____________________________________________

Энзимопатии – ___________________________________________________
_________________________________________________________________


Задание 2. Составьте классификацию генных болезней и приведите примеры.


Генные болезни




























Задание 3. Дайте характеристику Генным болезням

А) Аутосомно - рецессивный заболевания

	[image: https://travmatolog.net/wp-content/uploads/2019/09/mukovistsidoz-na-foto-768x691.jpg]
	Муковисцидоз __________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________



	Этиология__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________Клиника_________________________________________________________


	____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________


	Прогноз 

	Лечение 

	____________________________________________________________________________________________________________________________________



	Фенилкетонурия, или ФКУ, или болезнь Фёллинга,
фенилпировиноградная олигофрения
_______________________________
_______________________________
_______________________________
_______________________________
_______________________________
_______________________________
_______________________________

	[image: https://cloud.prezentacii.org/19/04/142305/images/screen29.jpg]



	Этиология__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________Клиника_________________________________________________________


	____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________


	Прогноз 

	Лечение 

	____________________________________________________________________________________________________________________________________



	[image: Симптомы галактоземии]
	Галактоземия ___________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________




	Этиология__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________Клиника_________________________________________________________


	____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________


	Прогноз 

	Лечение 

	____________________________________________________________________________________________________________________________________




	Врожденный гипотиреоз_________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
	[image: https://sun4-11.userapi.com/impg/c856028/v856028870/2289fc/5lltIduYYhE.jpg?size=868x587&quality=96&sign=e206a262242e74b3f24fd61bacb03aeb&type=album]



	Этиология__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________Клиника_________________________________________________________


	____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________


	Прогноз 

	Лечение 

	____________________________________________________________________________________________________________________________________




	[image: https://vseglisty.ru/wp-content/uploads/7/0/a/70a7244a35ce55e092c316575039e57e.jpg]
	Серповидно-клеточная анемия _____
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________




	Этиология__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________Клиника_________________________________________________________


	____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________


	Прогноз 

	Лечение 

	____________________________________________________________________________________________________________________________________




	Мукополисахаридозы ____________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
	[image: https://cf2.ppt-online.org/files2/slide/g/GnLKriSqdoVm1Ag6yFNfIabY0k4E3Wc5MutZJ2/slide-58.jpg]



	Этиология__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________Клиника_________________________________________________________


	____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________


	Прогноз 

	Лечение 

	____________________________________________________________________________________________________________________________________



Б) Аутосомно-доминантные заболевания

	[image: https://pro-md.ru/wp-content/uploads/2017/02/Sindrom-Marfana.jpg]
	Синдром Марфана_______________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________



	Этиология__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________Клиника_________________________________________________________


	____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________


	Прогноз 

	Лечение 

	____________________________________________________________________________________________________________________________________




	Нейрофиброматоз, болезнь Реклингхаузена __________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________

	[image: https://cloud.prezentacii.org/19/10/164343/images/screen10.jpg]



В) Х-сцепленные рецессивные заболевания


	[image: https://upload.wikimedia.org/wikipedia/commons/thumb/c/c3/Chromosome_X_Xq28.png/320px-Chromosome_X_Xq28.png]
	Гемофилия _____________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________



[image: https://thepresentation.ru/img/thumbs/abd03727dadbc3ff956a9317a3283fe7-800x.jpg]
	Этиология__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________Клиника_________________________________________________________


	____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________


	Прогноз 

	Лечение 

	____________________________________________________________________________________________________________________________________




	[image: https://avtopravil.net/wp-content/uploads/2017/04/daltonizm-768x576.jpg]
	Дальтонизм _____________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________




	Этиология__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________Клиника_________________________________________________________


	Прогноз 

	Лечение 

	____________________________________________________________________________________________________________________________________



Г) Х-сцепленные доминантные заболевания

	[image: https://ds05.infourok.ru/uploads/ex/12e5/000d3244-e08b90ba/img21.jpg]
	Гипофосфатемия__________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________




	Этиология__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________Клиника_________________________________________________________


	____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________


	Прогноз 

	Лечение 

	____________________________________________________________________________________________________________________________________




Задание 4. Напишите основные принципы ухода за больными с наследственной патологией 

При отставании в умственном развитии __________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Правильное кормление. ________________________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Терморегуляция ______________________________________________
__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Естественное отправление. _____________________________________
__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Задержка мочеиспускания ______________________________________
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
У детей, находящихся все время в постели в лежачем положении ___
__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Судорожный синдром. _________________________________________
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Наличие врожденного порока сердца с развитием недостаточности кровообращения __________________________________________________
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
Вывод: _______________________________________________________
__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________


Задание 5. Решите ситуационные задачи

За консультацией обратилась молодая женщина 25 лет, у её ребёнка-мальчика, здорового от рождения, в возрасте 1 года проявилось сильное отставание в психическом и физическом развитии.
Осмотр больного ребёнка выявил характерный фенотип: отставание умственного развития – олигофрения. Повышенная возбудимость и судорожный синдром. Слабая пигментация (блондин с голубыми глазами и светлой кожей). Кожные экземы (воспаление поверхностных слоев кожи), зуд. В семье, которую обследуют – трое детей, двое из них – мальчики (мальчик 6 лет и девочка 4 года) – сибсы, пробанда – здоровы. его родители, родственники мужа (мать с отцом, брат и замужняя сестра с двумя детьми), а также родственники жены (мать с отцом) здоровы.
В ходе сбора анамнеза выявляется, что родная сестра матери пробанда страдала тяжёлой умственной отсталостью и умерла в раннем детстве, а у сестры бабушки по линии отца одна из беременностей закончилась выкидышем с множественными пороками внутриутробного развития. Одновременно с этим мать ребёнка, которого обследуют, имела преждевременные роды далеко от места своего проживания и не обращалась к врачу с целью проведения анализа крови на фенилаланин.

Задания:

· составьте родословную данной семьи;
· определите тип наследования данного заболевания;
· какую наследственную патологию можно заподозрить.
· определите необходимость в биохимическом исследовании для уточнения диагноза. Ответ обоснуйте.
· определите необходимость в цитогенетическом исследовании;
· объясните причину возникновения данной патологии согласно родословной.
· дайте рекомендации в отношении риска повторного рождения детей с такой патологией.

	
























Задача 2. Женщина (пробанд). Её сестра также здорова, а брат страдает гемофилией. Мать и отец пробанда здоровы. Четыре сестры матери пробанда здоровы, мужья их тоже здоровы. О двоюродных сибсах со стороны матери пробанда известно: в одной семье один больной брат, две сестры и брат здоровы, в двух других семьях по одному больному брату и по одной здоровой сестре; в четвёртой семье – одна здоровая сестра. Бабушка пробанда со стороны матери здорова, дед страдал гемофилией. Со стороны отца пробанда больных гемофилией не обнаружено. Женщина хочет знать какова вероятность рождения у неё ребёнка с гемофилией, если она выйдет замуж за здорового мужчину.
Задание:
· составьте родословную данной семьи;
· определите тип наследования данного заболевания;
· определите необходимость в биохимическом исследовании для уточнения диагноза. Ответ обоснуйте.
· определите необходимость в цитогенетическом исследовании;
· объясните причину возникновения данной патологии согласно родословной.
· дайте рекомендации в отношении риска повторного рождения детей с такой патологией.

	























Задача 3. В МГК обратилась женщина 22 года, брат которой умер в возрасте 4 лет. Со слов женщины у больного наблюдались частые бронхиты и пневмонии, с плохо отходящей мокротой. Нарушения пищеварительной функции поджелудочной железы и кишечника: частые боли в животе, метеоризм, зловонный жирный замазкообразный кал. Также у ребёнка наблюдалось отставание в физическом развитии. Родители здоровы, бабушки и дедушки тоже здоровы. 
Задания:
· составьте родословную данной семьи;
· определите тип наследования данного заболевания;
· какую наследственную патологию можно заподозрить.
· определите необходимость в биохимическом исследовании для уточнения диагноза. Ответ обоснуйте.
· определите необходимость в цитогенетическом исследовании;
· объясните причину возникновения данной патологии согласно родословной.
· дайте рекомендации в отношении риска повторного рождения детей с такой патологией.

	


















Задача 4. Мальчик 8 лет поступил в пульмонологическое отделение с жалобами на частый мучительный кашель с выделением вязкой мокроты, одышку при небольшой физической нагрузке, повышение температуры тела до 37,3-37,80С, утомляемость. Анамнез: ребенок от 2-й беременности (с угрозой прерывания), срочных родов, масса 3200 г, длина тела 52 см. В раннем возрасте - недостаточная прибавка в массе и росте. Часто болеет ОРВИ, бронхитами до 5-6 раз в год. Осмотр: резко пониженное питание, полигиповитаминоз, тоны сердца умеренно приглушены. Грудная клетка увеличена, дыхание жесткое, влажные хрипы слева. Живот вздут, печень выступает из-под реберной дуги на 2 см. В приемном отделении у ребенка был стул, выделилось небольшое количество каловых масс, блестящих на вид, без слизи.
Задание:
· определите патологию
· определите тип наследования данного заболевания 
· определите необходимость в биохимическом исследовании для уточнения диагноза. Ответ обоснуйте.
· определите необходимость в цитогенетическом исследовании;
· напишите методы пренатальной диагностики
· дайте рекомендации в отношении риска повторного рождения детей с такой патологией.

	











Задача 5. Мальчик 7 лет на приеме у педиатра. Ребенок от молодых, здоровых родителей. Известно, что племянница отца страдает упорной дистрофией, причина не установлена. Анамнез: мальчик плохо прибавляет массу тела, часто болеет простудными заболеваниями, склонность к запорам. Осмотр: ребенок пониженного питания, бледный, с явлениями полигиповитаминоза. Живот вздут, болезненный в правом подреберье и около пупка. Печень выступает из-под края реберной дуги на 5 см. Селезенка не пальпируется. Стул до 3 раз в неделю, обильный. Диурез достаточный. В копрограмме: обилие мышечных волокон, нейтрального жира, внутриклеточного и внеклеточного крахмала.

Задание
· определите патологию
· определите тип наследования данного заболевания 
· определите необходимость в биохимическом исследовании для уточнения диагноза. Ответ обоснуйте.
· определите необходимость в цитогенетическом исследовании;
· напишите методы пренатальной диагностики
· дайте рекомендации в отношении риска повторного рождения детей с такой патологией.
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Оценка
	


Роспись преподавателя




[bookmark: _Toc77589639]ТЕМА ЗАНЯТИЯ 8. «МЕДИКО-ГЕНЕТИЧЕСКОЕ КОНСУЛЬТИРОВАНИЕ»

[image: C:\Users\user.user-ПК\Desktop\lI_sWorGAIs.jpg]Значение темы: Медико-генетическое консультирование - специализированный вид медицинской помощи населению, направленный на профилактику наследственных болезней. Суть его в определении прогноза рождения ребенка с наследственной патологией, объяснении вероятности этого события и помощи консультирующейся семье в принятии решения о деторождении.

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен
знать: 
· про- и ретроспективное (до и после рождения) консультирование семей и больных с наследственной или врожденной патологией;
· пренатальная диагностика врожденных и наследственных заболеваний;
уметь: 
· объяснение в доступной форме пациенту и его семье степени риска иметь больных детей и помощь им в принятии решения;

Формирование компетенций: О К. 3. О К. 4. О К. П К. 1.1.  П К. 2.3.

План изучения темы:

Контроль исходного уровня знаний.
1. Медико-генетическое консультированием как профилактика наследственных заболеваний.
2. Перспективное и ретроспективное консультирование. 
3. Массовые, скринирующие методы выявления наследственных заболеваний. 
4. Неонатальный скрининг на гипотиреоз, фенилкетонурию.
5. Методы пренатальной диагностики (УЗИ, амниоцентез, биопсия хориона, определение фетопротеина).

Самостоятельная работа

Задание 1. Укажите цель медико-генетического консультирования.
________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задание 2. Опишите основные задачи МГК.
	1. _________________________________________________________________________________
	[image: C:\Users\user.user-ПК\Desktop\Слайд005.JPG]

	2. _________________________________________________________________________________
	3. 

	4. __________________________________________________________________________________________________________________________

	5. __________________________________________________________________________________________________________________________

	6. __________________________________________________________________________________________________________________________

	



Задание 3. Напишите основные принципы консультирования. 

Перспективная консультация _______________________________________
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Ретроспективная консультация ____________________________________
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задание 4.  Подпишите основные признаки
[image: ]
[image: ]

[image: ]
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Задание 5. Заполните таблицу: ЭТАПЫ МГК
	
	1 ЭТАП
	2 ЭТАП
	3 ЭТАП
	4 ЭТАП

	Цели этапов
	


	
	
	

	Способы достижения целей
	

















	
	
	


Задание 6.  Напишите классификацию методов дородовой диагностики.

Методы дородовой диагностики









Задание 7. Заполните таблицы: Методы пренатальной диагностики.

	Амниоцентез
_____________________
_____________________
_____________________
_____________________
_____________________
_____________________
_____________________
_____________________
_____________________
_____________________

	[image: ]

	Основное преимущество ___________________________________________
____________________________________________________________________
____________________________________________________________________

	Показания ________________________________________________________
_________________________________________________________________

	Сроки проведения _________________________________________________

	Осложнения ______________________________________________________
_________________________________________________________________
_________________________________________________________________
_________________________________________________________________

	Противопоказания ________________________________________________
_________________________________________________________________
_________________________________________________________________
_________________________________________________________________






	
[image: ]
	Биопсия хориона
___________________________
___________________________
___________________________
___________________________
Основное преимущество ____
___________________________
___________________________
___________________________
___________________________
Показания ________________
___________________________
___________________________
___________________________
___________________________


	Сроки проведения_________________________________________________
__________________________________________________________________

	Осложнения ______________________________________________________
__________________________________________________________________
__________________________________________________________________

	Противопоказания ________________________________________________
__________________________________________________________________
__________________________________________________________________



	Кордоцентез
____________________
____________________
____________________
____________________
Основное преимущество ______
____________________
____________________
____________________
____________________
Показания __________
____________________
____________________

	[image: ]

	Сроки проведения_________________________________________________
__________________________________________________________________

	Осложнения ______________________________________________________
__________________________________________________________________
__________________________________________________________________

	Противопоказания ________________________________________________
__________________________________________________________________
__________________________________________________________________



Задание 8. Решите ситуационные задачи

Задача 1. В МГК обратилась женщина 22 года, брат которой умер в возрасте 4 лет. Со слов женщины у больного наблюдались частые бронхиты и пневмонии, с плохо отходящей мокротой. Нарушения пищеварительной функции поджелудочной железы и кишечника: частые боли в животе, метеоризм, зловонный жирный замазкообразный кал. Также у ребёнка наблюдалось отставание в физическом развитии. Родители здоровы, бабушки и дедушки тоже здоровы. 
Задания

Медсестре медико-генетической консультации:
· - составьте родословную данной семьи;
· - определите тип наследования данного заболевания;
· - какую наследственную патологию можно заподозрить.
Медсестре биохимической лаборатории:
· - определите необходимость в биохимическом исследовании для уточнения диагноза. Ответ обоснуйте.
Медсестре цитогенетической лаборатории:
· - определите необходимость в цитогенетическом исследовании;
· - объясните причину возникновения данной патологии согласно родословной.
· - дайте рекомендации в отношении риска повторного рождения детей с такой патологией.

	












Задача 2. В медико-генетическую консультацию обратилась супружеская пара, у которой родился мальчик, однако, в 16 лет у ребёнка начали проявляться симптомы какого-то заболевания. Детский период характеризуется отставанием умственного развития.
Осмотр юноши выявил характерный фенотип: высокий рост и несоответствие роста и размера размаха рук, превышает рост на 10 см. Узкие плечи, широкий таз, отложение жира и оволосение по женскому типу (евнухоидное телосложение). Недоразвитые семенники (атрофия яичек), гинекомастия. Пациент имеет высокий тембр голоса. Наблюдается отставание в психическом развитии. Родственники этого юноши здоровы (отец, мать, две родных сестры матери и два брата отца, а также дедушки и бабушки по материнской и отцовской линии).
Задания:

Медсестре медико-генетической консультации:
· - составьте родословную данной семьи;
· - определите тип наследования данного заболевания;
· какую наследственную патологию можно заподозрить.
Медсестре биохимической лаборатории:
· - определите необходимость в биохимическом исследовании для уточнения диагноза. Ответ обоснуйте.
Медсестре цитогенетической лаборатории:
· - определите необходимость в цитогенетическом исследовании;
· - объясните причину возникновения данной патологии согласно родословной.
· - дайте рекомендации в отношении риска повторного рождения детей с такой патологией.
	



















Задача 3. В семье у здоровых родителей родился доношенный ребенок с массой тела 2400 г. При обращении в медико-генетическую консультацию у ребенка установили микроцефалию, низкий скошенный лоб, суженные глазные щели, микрофтальмию, помутнение роговицы, запавшее переносье, широкое основание носа, деформированные ушные раковины, двухсторонние расщелины верхней губы и неба, синдактилию пальцев ног, короткую шею, четырех пальцевую борозду на ладонях, дефекты межжелудочковой перегородки сердца, задержку психического развития. и каким методом исследования можно поставить точный генетический диагноз. 
Задания:

Медсестре медико-генетической консультации:
· каком заболевании идет речь 
· напишите кариотип
Медсестре биохимической лаборатории:
· - определите необходимость в биохимическом исследовании для уточнения диагноза. Ответ обоснуйте.
Медсестре цитогенетической лаборатории:
· - объясните причину возникновения данной патологии
· напишите методы пренатальной диагностики
	
















	[image: ]
	


Оценка
	


Роспись преподавателя


[bookmark: _Toc77589640]ТЕМА ЗАНЯТИЯ 9. «МУЛЬТИФАКТОРИАЛЬНЫЕ БОЛЕЗНИ»

[image: https://cf.ppt-online.org/files1/slide/p/pAHnRybM3kVgCKrZeLGI7xJq2WUTclaPSwhmDjv9u/slide-67.jpg] Значение темы: Болезни с наследственным предрасположением называют также многофакторными, так как их возникновение определяется взаимодействием наследственных факторов и разнообразных факторов внешней среды. В основе предрасположенности к болезням находится генетическое разнообразие (генетический полиморфизм) популяций по ферментам, структурным, транспортным белкам, антигенным системам и т.д. 

На основе теоретических знаний и практических умений обучающийся должен
знать: 
· общую характеристику моногенной патологии;
· общие вопросы этиологии и патогенеза моногенных заболеваний; 
· механизмы развития моногенных заболеваний
· классификацию моногенных заболеваний;
· принципы патогенетического и симптоматического лечения;
· периконцепционную профилактику.
уметь:
· проводить мероприятия по сохранению и укреплению здоровья.

Формирование компетенций: О К. 4. О К. 5. П К. 1.1. П К. 2.2. П К. 2.6. 

План изучения темы:
Контроль исходного уровня знаний.
1. Общая характеристика моногенной патологии.
2. Этиология моногенных заболеваний.
3. Патогенез моногенных заболеваний.
4. Болезни с наследственным предрасположением.
5. Понятие о предрасположенности
6. Механизмы развития моногенных заболеваний.
7. Классификация моногенных заболеваний.
8. Принципы патогенетического лечения моногенных болезней.
9. Принципы симптоматического лечения моногенных болезней.
10. Виды профилактики наследственных болезней: первичная и вторичная.
11. Периконцепционная профилактика.

Самостоятельная работа по теме 

Задание 1. Заполнить таблицу: Моногенные и полигенные болезни с наследственной предрасположенностью.

	Моногенные болезни с наследственным предрасположением
	Полигенные болезни с наследственной предрасположенностью.

	







	



Задание 2. Дайте классификацию болезням с наследственной предрасположностью.

Болезни с наследственной предрасположенностью









Задание 3. Напишите краткую характеристику болезней с наследственной предрасположенностью.
 
ВПР мультифакториальной природы – _________________________
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________


	[image: https://i.ytimg.com/vi/9lRjlRF0GPI/maxresdefault.jpg] Бронхиальная астма
	________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________
________________________________



	Язвенная болезнь ________________
____________________________________
____________________________________
____________________________________
____________________________________
____________________________________
____________________________________
____________________________________
____________________________________
____________________________________
____________________________________
____________________________________
	[image: https://plannt.ru/sites/default/files/inline/images/6575pavpaapv.jpg]



	[image: https://seniorcaring.ru/assets/img/35.jpg]Сахарный диабет
	__________________________________
__________________________________
__________________________________
__________________________________
__________________________________
__________________________________
__________________________________
__________________________________
__________________________________



	Ишемическая болезнь сердца (ИБС) __________________________________
__________________________________
__________________________________
__________________________________
__________________________________
__________________________________
__________________________________
__________________________________
__________________________________
	[image: https://avatars.mds.yandex.net/get-zen_doc/1583391/pub_5dc2d3a6e4fff000aed09c42_5dc2e67bc7e50c00adfc3ab8/scale_1200]



Задание 4. Укажите специфические особенности мультифакториальных заболеваний.

1. ________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
2. ________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
3. ________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
4. ________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
5. ________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задание 5. Опишите подходы лечения наследственных заболеваний и болезней с наследственным предрасположением: 

1. Симптоматическое лечение.
____________________________________________________________________________________________________________________________________
__________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
2. Патогенетическое лечение.
______________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
3. Этиологическое лечение.
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________
4. Хирургическое лечение.
____________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________________

Задание 6. Решите ситуационные задачи.

Задача 1. В стационар поступила девочка, 11 лет, жалобы: отрыжка «кислым», боли в эпигастрии, появляющиеся натощак, через 1,5-2 часа после еды, ночью, купируются приемом пищи. Из анамнеза: у мамы ребенка язвенная болезнь желудка, у отца - гастрит, у бабушки - язвенная болезнь двенадцатиперстной кишки. Учится в гимназии, занимается 3 раза в неделю хореографией, музыкой, английским языком. По характеру интраверт. Обьективно: кожа бледно-розовая, чистая. При осмотре живота: при поверхностной и глубокой пальпации мышечный дефанс и болезненность в эпигастрии и пилородуоденальной области, также болезненность в точке Дежардена и Мейо-Робсона. Печень не увеличена, безболезненная. По другим органам без патологии. Стул регулярный, оформленный. Параклинические данные: в крови, моче изменений нет. Эзофагогастродуоденоскопия: слизистая оболочка пищевода розовая, кардия смыкается. В желудке мутная слизь, слизистая оболочка с очаговой гиперемией, в антруме на стенках множественные разнокалиберные выбухания. Слизистая оболочка луковицы дуоденум - очагово гиперемирована, отечная, на задней стенке язвенный дефект 0,8x0,6 см, округлой формы с гиперемированным валиком, дно покрыто фибрином. Биопсийный тест на HP-инфекцию: положительный (++).
1. О какой патологии можно думать в данной ситуации.
[bookmark: _GoBack]Ответ: ____________________________________________________________

Задача 2.  У ребенка 7 лет развился приступ удушья на 4-й день пребывания в летнем лагере, расположенном в лесной зоне. Накануне беспокоила головная боль, кожный зуд, покашливание. Из анамнеза известно, что ребенок родился от 1-й беременности (токсикоз, ангина - мама лечилась антибиотиками), роды в срок, масса при рождении 3200 г, длина 52 см. На первом году жизни - атопический дерматит, на 2-3 году жизни - пищевая аллергия на продукты: шоколад, малина, апельсины. Диета не соблюдалась. В возрасте 6 лет впервые появилось слезотечение в мае, летом ринит и конъюнктивит, лечение не получал, указанные симптомы проходили самостоятельно. У бабушки бронхиальная астма, мама страдает экземой.
1. О какой патологии можно думать в данной ситуации.
Ответ: ____________________________________________________________
__________________________________________________________________

Задача 3. В отделение интенсивной терапии поступил 5-летний мальчик. Анамнез: от 2-й беременности (с нефропатией), 2-х срочных родов, с массой 4500 г, длиной 52 см. Ребенок часто болеет ОРВИ. После перенесенного стресса (начал посещать детский сад) в течение последних 1,5 месяцев отмечалась слабость, вялость. Ребенок похудел, начал много пить и часто мочиться. На фоне ОРВИ состояние ребенка резко ухудшилось, появилась тошнота, рвота, боли в животе, фруктовый запах изо рта, сонливость. Осмотр: состояние тяжелое, без сознания. Кожные и ахилловы рефлексы снижены. Кожа сухая, имеются следы расчесов, тургор тканей и тонус глазных яблок снижены, черты лица заострены, выраженная гиперемия кожи в области щек и скуловых дуг. ЧСС 140 ударов в минуту, АД 75/40 мм рт.ст. Язык обложен белым налетом. Запах ацетона в выдыхаемом воздухе. Живот при пальпации напряжен, печень выступает на +2 см из-под края реберной дуги, болезненная при пальпации. Мочеиспускание обильное. В крови: глюкоза 28,0 ммоль/л, в моче - ацетон.
1. О какой патологии можно думать в данной ситуации.
Ответ: ____________________________________________________________
__________________________________________________________________


	[image: ]
	


Оценка
	


Роспись преподавателя





[bookmark: _Toc77589641]ИТОГОВЫЙ РЕЙТИНГ

	Тема занятий
	Оценка

	ТЕМА ЗАНЯТИЯ 1. «БИОХИМИЧЕСКИЕ ОСНОВЫ НАСЛЕДСТВЕННОСТИ»
	

	ТЕМА ЗАНЯТИЯ 2. «ЦИТОЛОГИЧЕСКИЕ ОСНОВЫ НАСЛЕДСТВЕННОСТИ»
	

	ТЕМА ЗАНЯТИЯ 3. «ЗАКОНОМЕРНОСТИ НАСЛЕДОВАНИЯ»
	

	ТЕМА ЗАНЯТИЯ 4. «МЕТОДЫ ГЕНЕТИКИ ЧЕЛОВЕКА
	

	ТЕМА ЗАНЯТИЯ 5. «МЕТОДЫ ГЕНЕТИКИ ЧЕЛОВЕКА
	

	ТЕМА ЗАНЯТИЯ 6. ХРОМОСОМНЫЕ БОЛЕЗНИ
	

	ТЕМА ЗАНЯТИЯ 7. ГЕННЫЕ БОЛЕЗНИ
	

	ТЕМА ЗАНЯТИЯ 8. «МЕДИКО-ГЕНЕТИЧЕСКОЕ КОНСУЛЬТИРОВАНИЕ»
	

	ТЕМА ЗАНЯТИЯ 9. «МУЛЬТИФАКТОРИАЛЬНЫЕ БОЛЕЗНИ»
	

	ИТОГОВАЯ ОЦЕНКА ПО РЕЙТИНГУ
	







	




















[bookmark: _Toc77589642]ТЕРМИНОЛОГИЧЕСКИЙ СЛОВАРЬ


Акромикрия – диспропорционально маленькие кисти и стопы. 
Алопеция – локальное и полное выпаление волос на голове. 
Аниридия – отсутствие радужной оболочки. 
Анкилоблефарон – частичное или полное сращение краев век, в результате чего глазная щель сужена или полностью отсутствует; при врожденном анкилоблефароне чаще всего наблюдается сращение у височного края, реже – с носовой стороны век; часто сочетается с другими аномалиями развития глаза. 
Анкилоглоссия – сращение кончика языка со слизистой оболочкой нёба, вызывающее его неподвижность. 
Анонихия – врожденное отсутствие любого количества ногтей. 
Антимонголоидная направленность глазных щелей – при этом внутренний угол глаза расположен выше наружного. 
Арахнодактилия – длинные и тонкие пальцы (“паукообразные”); обычно наблюдается при системных заболеваниях соединительной ткани. Артрогрипоз – множественные врожденные контрактуры суставов. 
Башенный череп (акро-, окси-, туррицефалия) – деформация черепа, характеризующаяся крутым подъемом теменной и затылочной костей при малом увеличении поперечного размера черепа; образуется вследствие раннего заращения венечного и саггитального швов. 
Брахидактилия – укорочение пальцев, обусловленное недоразвитием фаланг или метакарпальных (метатарзальных) костей; выделяют не менее 9 типов брахидактилии. 
Брахимелия – укорочение конечностей. 
Брахиморфия – тип пропорций тела (телосложения), характеризующийся большим, широким туловищем и относительно короткими конечностями. 
Брахицефалия – короткоголовость – увеличение поперечного размера черепа при относительном уменьшении продольного размера (результат преждевременного заращения коронарного шва черепа, разновидность краниостеноза). 
Витилиго – дисхромия кожи, появление на коже разных по размеру, очертаниям и локализации депигментированных пятен молочно-белого цвета с окружающей их зоной умеренной гиперпигментации. 
Вормиевы косточки – вставочные косточки в черепе. 
Hallus valgus – отклонение большого пальца стопы кнаружи. 
Hallus varus – чрезмерное отклонение боьшого пальца стопы кнутри вплоть до перепендикулярного его положения к продольной оси стопы. 
Гемиатрофия – уменьшение размеров правой или левой половины тела и (или) лица, сочетающееся с нарушением трофики и обменных процессов в мягких тканях и в костях. 
Гемигипертрофия – увеличение размеров половины тела, нередко связана с нарушением лимфообращения и кровообращения в пораженных участках вследствие аномального развития сосудов. 
Гемимикросомия (гемигипоплазия, асимметрия конечностей) – одностороннее пропорциональное уменьшение размеров конечности, обычно сочетается с асимметрией туловища и лица. 
Гидроцефалия – непропорциональное увеличение размеров головы за счет мозгового черепа, чаще вследствие нарушения ликвородинамики. 
Гиперодонтия – наличие сверкомплексных зубов. 
Гетерохромия – различный цвет радужной оболочки обоих глаз или неодинаковая окраска ее частей одного глаза (сегментарная гетерохромия). 
Гипертелоризм – аномально увеличенное расстояние между двумя органами или частями тела (глазной, сосковый). 
Гипотелоризм – уменьшенное расстояние между двумя органами или частями тела. 
Гипертрихоз – замена пушковых волос грубыми пигментированными волосами. 
Гипсистафилия – узкое, высокое небо. 
Гирсутизм – чрезмерное оволосение по мужскому типу у женщин. 
Диастема – аномалия положения зубов, промежуток между центр. резцами (0,6-6 мм). 
Дискория (“кошачий глаз”) – щелевидный зрачок. 
Дистихиаз – двойной ряд ресниц. 
Долихоморфия – вариант пропорций тела, характеризующийся относительно коротким узким туловищем и удлиннеными конечностями. 
Долихостеномелия – диспропорционально длинные тонкие конечности. 
Долихоцефалия – длинноголовость, значительное преобладание продольного диаметра над поперечным (преждевременное заращение сагиттального шва в период роста головного мозга.  
Изодактилия – отсутствие свойственной пальцам в норме разницы по длине. 
Камптодактилия – сгибательная контрактура проксимальных межфаланговых суставов пальцев кисти или стопы (реже), чаще касается V пальца. 
Карликовость (наносомия, нанизм, микросомия) – отставание в росте по сравнению со средней нормой для возраста, пола, популяции, расы. 
“Карпий рот” – рот с опущенными углами и дугообразной верхней губой. 
Клинодактилия – латеральное или медиальное искривление концевых фаланг пальцев кистей. 
Колобома – общее название щелевидных дефектов (носогазная, ротоглазная, крыльев носа, радужки и др.). 
Конская стопа (pes equinus) – контрактура голеностопного сустава, при которой стопа фиксирована в положении чрезмерного подошвенного сгибания. 
Короткий мизинец (симптом Дюбуа) – конец мизинца не достигает складки концевой фаланги IV пальца. 
Краниостеноз – уменьшение объема черепа с задержкой развития головного мозга вследствие преждевременного зарастания швов. 
Крипторхизм – отсутствие одного или обоих яичек в мошонке вследствие задержки их внутриутробного перемещения из забрющинного пространства. Может быть в виде паховой или брюшной ретенции 
(задержки). 
Криптофтальм (тотальная аблефария) – порок развития с отсутствием век, глазной щели, конъюнктивальной и роговой оболочки. 
Крыловидные лопатки (scapula alata) – выстояние медиального края лопатки кзади. 
Лентиго – ограниченная меланиновая гиперхромии кожи, мелкие плоские гиперпигментированные элементы (“веснушки”); пигментный невус в виде пятен от желто-коричневого до почти черного цвета диаметром 1,5-3 мм. 
Макрогения – чрезмерно большая нижняя челюсть. 
Макрогнатия – чрезмерно большая верхняя челюсть. 
Макроглоссия – увеличенный язык. 
Макростомия – чрезмерно широкая ротовая щель. 
Макроцефалия (мегалоцефалия, макрокефалия, макроэнцефалия) – пропорциональное увеличение размеров головы, без признаков гидроцефалии. 
Миатония – врожденная резко выраженная гипотония или атония мышц, гетерогенная группа состояний (“вялый ребенок”- floppy baby). 
Микрогнатия верхняя (ложная прогения) – недоразвитие верхней челюсти. 
Микрогения – недоразвитие нижней челюсти. 
Микромелия (брахимелия) – аномальное уменьшение или укорочение конечностей. 
Микроцефалия – значительное (более чем на два стандартных отклонения для данной возрастной группы) уменьшение размеров черепа и головного мозга с преобладанием лицевого скелета над мозговым, сопровождающееся умственной отсталостью и различными неврологическими нарушениями. 
Монголоидная направленность глазных щелей – внутренний угол глаза расположен ниже наружного. 
Монилетрикс – сухие, редкие, ломкие волосы с веретенообразными утолщениями стержня. 
“Мыс вдовы” – клиновидный рост волос на лбу. 
Олигодактилия – отсутствие нескольких пальцев на кистях и стопах. 
Олигодентия – наличие неполного количества зубов. 
Палатосхиз – расщелина неба. 
Пилонидальная ямка (сакральный синус, эпителиальный копчиковый ход) – канал, выстланный многослойным плоским эпителием, открывающийся в межягодичной складке у копчика. 
Плагиоцефалия (косоголовие) – асимметрия черепа, обусловленная преждевременным окостенением части венечного шва. 
Платистафилия – широкое и плоское небо. 
Платицефалия – уплощение свода черепа. 
Пойкилодермия – дистрофические изменения кожи в виде сетчатой гиперпигментации, чередующейся с рассеянными участками атрофии кожи и телеангиэктазиями. 
Полая стопа (pes excavatus) – чрезмерно высокий свод стопы. 
Полидактилия (гипердактилия, многопалость) – аномалия развития в виде увеличения количества пальцев на кистях или стопах. 
Полиоз – преждевременное поседение волос, полное или частичное (в виде пряди) – обесцвечивание волос за счет потери пигмента. 
Полителия – избыточное количество сосков. 
Преаурикулярные папилломы (выросты, рудименты) – фрагменты наружного уха, расположенные кпереди от ушной раковины. 
Преаурикулярные фистулы (свищи) – слепо оканчивающиеся ходы, наружные отверстия которых расположены у основания восходящей части завитка ушной раковины (рудименты I жаберной дуги). 
Птеригиум – крыловидная кожная складка на шее. 
Пучок Фавна – длинные волосы на ограниченных, внешне не измененных, участках кожи в области крестца. 
Пятна Брушфильда – белесоватые пятна на границе наружной и средней трети радужной оболочки. 
Пятна депигментированные – ахромические пятна различной формы (овальные, округлые, листовидные и др.) и размеров. 
Пятна “кофейные” – пятна цвета “кофе с молоком”, овальной (чаще) или округлой формы, врьирующей величины (до 5 см) различного количества. 
Ретрогнатия – положение верхней челюсти, сдвинутой внутрь от фронтальной плоскости лба. 
Сандалевидная щель – большой промежуток между I и II пальцем стопы. 
Седловидный нос – широкое вдавленное переносье. 
Симфалангия (ортодактилия) – костный или фиброзный анкилоз межфаланговых суставов. 
Симбрахидактилия – сочетание коротких пальцев кисти (чаще за счет укорочения или отсутствия средних фаланг) и синдактилии. 
Синдактилия (кожная или костная) – сращение двух и более пальцев между собой. 
Синофриз – рост бровей над переносьем (сросшиеся брови). 
Скафоцефалия – аномально удлинненный и узкий череп с выступающим лбом и затылком как результат преждевременного зарастания стреловидного шва. 
Склеронихия – гипертрофия ногтевых пластинок с их утолщением, уплотнением, изменением цвета, легким отделением от ногтевого ложа. 
“Стопа качалка” (стопа в виде пресс-папье) – плоская стопа с резко выступающей кзади пяткой и нависающим сводом. 
Стрии – линейные полоски истонченной кожи. 
Телеангиоэктазии – один из вариантов ангиэктазий, характеризующийся стойким локальным расширением мелких сосудов, главным образом капилляров, располагаются в коже, реже в слизистых и серозных оболочках, сетчатке, внутренних органах. 
Телекант – смещение внутренних углов глазных щелей латерально при нормально расположенных орбитах (короткие глазные щели с сохраненным расстоянием между зрачками). 
Трезубец (симптом трезубца) – расположение пальцев (на кистях) в виде трезубца, может сопровождаться изодактилией. 
Тригоноцефалия – расширение черепа в затылочной и сужение в лобной части. 
“Трилистник” (клиноцефалия) – аномальная форма черепа, высокий выбухающий лоб в сочетании с плоским затылком, выпячиванием височных костей, которые, соединяясь с теменными, определяют глубокие вдавления (внутриутробное срастание коронарного и ламбдовидного швов). 
Трихотортоз – перекрученные волосы. 
Трихомегалия – увеличение длины ресниц. 
Трофедема (лимфатический отек) – состояние, проявляющееся хроническим отеком мягких тканей нижних конечностей, чаще у лиц женского пола. 
Уздечка язака короткая – укорочение уздечки или прикрепление ее в области кончика языка, приводящее к ограничению его подвижности. 
Фильтр – расстояние от нижне-носовой точки до красной каймы верхней губы. 
Фокомелия – отсутствие или значительное недоразвитие проксимальных отделов конечностей, вследствие чего кисти или стопы кажутся прикрепленными непосредственно к туловищу. 
Хейлопалатосхиз – сквозная расщелина верхней губы и неба. 
Хейлосхиз – щель мягких тканей губы, проходящая сбоку от фильтра. 
Четырехпальцевая складка ладони (поперечная, “обезьянья”) – соединение трех- и пятипальцевой складки в одну: полное слияние двух складок в центре ладони при горизонтальном их ходе и отсутствие свободных концевых отрезков. 
Шалевидная мошонка – необычная форма мошонки, складки которой окружают в виде валика основание полового члена. 
Эктродактилия – расщепление кисти (стопы) с частичной или полной аплазией нескольких пальцев – клешнеобразная форма конечности. 
Эктропион – выворот века, его край отстает от глазного яблока, сопровождается слезотечением, гиперемией и гипертрофией конъюнктивы. 
Энтропион – заворот века, при котором свободный край века завернут к глазному яблоку, что приводит к повреждению роговой оболочки ресницами. 
Эпикантус (эпикант) – вертикальная складка кожи полулунной формы, прикрывающая внутренний угол глазной щели. 
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