                 САМОСТОЯТЕЛЬНАЯ  РАБОТА  ПО  ДИСЦИПЛИНАМ

 «Генетика человека с основами медицинской генетики и «Гигиена и экология человека»
                                                  для студентов 15 К группы.

Генетика. Вопросы и задания для повторения:
1.  Моногибридное скрещивание - , скрещивание, при котором прослеживается наследование одной пары альтернативных признаков;   двух  пар  признаков - дигибридное  скрещивание, если  же  учитывается  три  и  большее  число пар  признаков -  полигибридное. 

2.Аллели- разные формы одного и того же гена.

3.Особи  и  их  клетки,  имеющие  в  своих  гомологичных  хромосомах  пару  одинаковых  аллелей ,  называют  гомозиготными –АА, аа. Они  могут  образовать   только один  тип гамет: или  гаметы  с  аллелем   А,  или  гаметы  с  аллелем  а.

4.Особи  и  их  клетки,  имеющие  в  своих  гомологичных  хромосомах  и  доминантную  , и  рецессивную    аллель,  называются  гетерозиготными, при   созревании  половых  клеток получаются  гаметы  с  аллелью  А  и  гаметы  с  аллелью  а.

5.Генотип -  совокупность  всех  генов  данного   организма.

6.Фенотип -   совокупность  всех  признаков  и  свойств  организма,  которые  выявляются  в  процессе   индивидуального  развития   в данных  условиях. Понятие  фенотип  распространяется  на  любые  признаки  организма,  начиная  от  первичных  продуктов  действия  генов -  молекул  РНК  и  полипептидов и  заканчивая  особенностями  внешнего  строения,  физиологических  процессов,  особенностей  поведения  и  т.д.

7.ЗАКОНЫ  МЕНДЕЛЯ.

1 –й  закон  или  правило  доминирования  или  закон  единообразия  гибридов  1-го  поколения:  при  моногибридном  скрещивании  все  потомство  в  1-м  поколении характеризуется  единообразием  по  фенотипу  и  генотипу.

  2-й  закон  Менделя  можно  сформулировать  так: при  скрещивании  гибридов   первого  поколения  их  потомство  дает  расщепление  в  соотношении  3:1  по  фенотипу, 1:2:1  по  генотипу:

3-й  закон  Менделя  или  закон   независимого  распределения  -  при  дигибридном скрещивании  у гибридов расщепление по каждой паре признаков происходит  независимо от других пар  .Аллели комбинируются в гаметах случайно, во всех возможных сочетаниях.

8. Аутосомы- неполовые хромосомы.

9.Локус- местоположение гена на хромосоме. 

	ГЕНОТИП
	ГРУППА  КРОВИ (фенотип)

	I O I O
	            O (I ,первая)    

	I A I A
	             A ( II, вторая)

	I A I O
	             A (II, вторая)

	I B  I B
	             B (III, третья)

	I B  I O
	             B (III, третья)

	I A I B
	           AB( IY четвертая)


10. Особенности наследственной  патологии. Вопросы для самоподготовки:
*Наследственные  болезни,  их классификация.

* Генные  болезни , причины  возникновения   заболеваний при  работе  мутантного  гена.  *Понятие  о  нарушениях  обмена  аминокислот, углеводов,  липидов.

* Синдром Марфана, нейрофиброматоз, фенилкетонурия, муковисцидоз. галактоземия, синдром «рука-сердце». Характеристика  синдромов

-определения:  наследственные болезни, примеры генных  болезней; стеноз, пролапс, гипо-, гиперплазия, аплазия, эктопия, аневризма, полидактилия, арахнодактилия.

 Изучение  основной  и  дополнительной  литературы : учебник  Н. Бочкова «Медицинская генетика» с. 109-123, учебник  И. Гайнутдинова  «Медицинская генетика» с. 133. 
11.  Наследственные  болезни,  вызванные  хромосомными  мутациями.

    Все  хромосомные  болезни  делят  на  2  группы:

1.Болезни,  связанные  с  аномалиями  числа  хромосом:

 *болезни,  причина  которых  нарушение  числа  хромосом (синдром  Дауна, синдром  Патау, синдром Эдвардса);

 *болезни,  связанные  с  изменением  числа  половых  хромосом Х и Y (синдром Шерешевского – Тернера, синдром  Клайнфельтера,  синдром  дисомии  по  У- хромосоме)

 *болезни,  связанные  с  полиплоидией.

2.Болезни,  связанные  с аберрациями ( структурными    нарушениями)  хромосом

  Среди  хромосомных  перестроек  чаще  встречаются  транслокации  и  делеции.

Синдром « кошачьего  крика»  ( 5р-) – частичная  моносомия  по  короткому  плечу  хромосомы  5 (5р-) -   делеция   короткого  плеча  одной  из  5-й пары  хромосом.

Определения: анеуплоидия, полиплоидия, делеция, транслокация, дупликация, инверсия,сибсы, пробанд, амниоцентез, кордоцентез, хорионбиопсия. 
Заполните таблицу  по  наследственным  заболеваниям (генным  и  хромосомным):
                    Хромосомные  болезни

	Название аномалии
	Хромосомная формула
	Признаки

	Синдром Дауна
	
	

	Синдром Патау
	
	

	С-м Эдвардса
	
	

	С-м Шерешевского -Тернера
	
	

	С-м              Клайнфельтера
	
	

	С-м «кошачьего крика»
	
	

	                             Генные    болезни

	Фенилкетонурия
	
	

	Галактоземия
	
	

	Лейциноз
	
	

	Синдром Марфана
	
	

	Нейрофиброматоз
	
	

	Алкаптонурия
	
	

	Муковисцидоз
	
	


                               ОФОРМЛЕНИЕ  ЗАДАЧ  ПО  ГЕНЕТИКЕ

              Символы, принятые  в  традиционной  генетике  для  решения  задач:

	Символ
	                                           Характеристика

	♀
	Женский  организм

	♂
	Мужской  организм

	х
	Знак  скрещивания

	Р
	Родительские  организмы

	F 1 ,   F2    
	Потомки, гибриды первого  и  второго  поколений

	А,В,С….
	Гены, кодирующие  доминантные  признаки


	a ,b, c, d
	Гены, кодирующие  рецессивные  признаки

	АА,ВВ, СС
	Генотипы  моногомозиготных  особей  по  доминантному  признаку

	аа,bb ,cc
	Генотипы  моногомозиготных  особей  по  рецессивному признаку

	Аа, Вb, Сс
	Генотипы   моногетерозиготных   особей

	ААВВ, ААВВСС
	Генотипы  ди – и  тригомозиготных  особей

	АаВd,

АаВbСс
	Генотипы  ди – и  тригетерозиготных  особей

	ХD Хd   
	Генотип при  наследовании,  сцепленном  с  полом: ген дальтонизма, локализован  в  Х-хромосоме

	I0I0 Rh+ Rh+
	Генотип  человека  с  1-й  гр. крови, резус-фактор  положительный

	IАI0, IАIА , rh− rh−


	Генотип человека  со 2-й гр. крови, резус-фактор отрицательный

	IВ I0, IВIВ
	Генотип  человека с 3-й гр. крови (гетерозигота и гомозигота)

	I АIВ
	Генотип  человека  с  4-й гр. Крови


План  решения  задачи  по  генетике.

1.Запись  условия  генетической  задачи.

Условие  необходимо  записать   в виде  символов. Вначале  записывают,  что  дано(  признаки  родительских  форм) и  что  требуется   определить( признаки  потомков).

Доминантный  признак  обозначают  произвольно ( если  не  дается  определенное   обозначение  признака  в  условии  задачи) любой  заглавной  буквой латинского  алфавита,  а  рецессивный  признак – той  же  строчной  буквой.

2.Определение  типа  задачи.

Выяснить,  сколько  генов  кодируют  эти  признаки,  число  фенотипических  классов  в  потомстве  и  их  количественное  соотношение. Следует  учитывать тип  наследования  признака ( признаков): сцепленное  или  независимое, связано с  половыми  хромосомами  или  нет, а  также  какие  гены   взаимодействуют  при  наследовании -  аллельные  или  неаллельные.

3.Решение  задачи.
Сначала  составляют  цитологическую  схему  скрещивания  родительских  форм (указывают  фенотипы) их  гаметы,  а  затем  решетку  Пеннета  для  расчета  возможных  типов  зигот (потомков)  и их  фенотипы.

При  записи  гамет  нужно  помнить,  что:

*каждая  гамета  получает  гаплоидный  набор  хромосом;

*все  гены   имеются  в  гаметах;

*в  каждую  гамету  попадает  только  одна  гомологичная  хромосома  из  каждой  пары;

*потомок  получает  один  аллельный  ген  от  отца,  другой  от  матери;

*гетерозиготные  организмы  при  полном  доминировании  всегда  проявляют  доминантный  признак,  а  организмы  с рецессивным  признаком  всегда  гомозиготны.

          В  решетке  Пеннета  по  горизонтали  записывают  женские  гаметы,    по  вертикали -  мужские. В  ячейки  решетки  вписывают  сочетания  гамет -  зиготы. Затем  записывают  фенотипы  потомства.

4.Объяснение  решения  задачи.
 Необходимо  указать,  по  каким  законам  и  принципам  происходит  наследование  признаков.

5.Ответ. В  ответе  необходимо  ответить  на  все  вопросы,  поставленные   в задаче.

                ПРИМЕР  РЕШЕНИЯ  ГЕНЕТИЧЕСКОЙ  ЗАДАЧИ
Отсутствие  потовых  желез  у  человека  наследуется  как  рецессивный  признак(с) , сцепленный  с  Х  -хромосомой. В  семье  родители  здоровы, но  мать  жены имела  этот  дефект. Составьте  схему  решения  задачи. Определите  генотипы  родителей, генотипы  и  фенотипы  возможного  потомства,  пол  и  вероятность  рождения  здоровых  детей   в этой  семье.

                                           Решение.

1.Условие задачи:

Признак, фенотип                                           Ген, генотип

Наличие потовых желез                                  Х С   
Отсутствие  потовых  желез                            Х с  

Р:♂здоров                                                           ?

    ♀ здорова                                                        ?

F? пол и  вероятность рождения  здоровых  детей

2.Схема  решения  задачи:

Р: ♀здорова                                                        ♂здоров

    Х С Х с                                                                 Х СY
ХC      Хc                                                                 ХC     Y
F:♀Х СХС здорова        ♀ХС Хс здорова(носительница)           ♂ ХСYздоров           ♂XсY  болен

3.Объяснение: по  условию  ген отсутствия  потовых  желез  локализован   в Х – хромосоме, родители  здоровы,  но  этот  дефект  проявлялся  у  матери  жены,  следовательно жена  гетерозиготна . 75% детей   в  этой  семье  будут  здоровы,  из  них  25% (одна  дочь)-  носитель  гена  отсутствия      потовых  желез  и  25%  детей (один  сын) больны.

4.Ответ:

1.Генотипы  родителей :♀(здорова, но  у  матери  был  дефект) ХСХс , ♂ здоров : Х СY.

2.Фенотипы и  генотипы  возможных  потомков:

 ♀(девочки) здоровы 25% ХСХС ; здоровы, носители  гена  отсутствия  потовых   желез – 25%

гетерозиготы  ХСХс . 

♂(мальчики) 25% здоровы ХСY, 25% больны   XсY.

3. Вероятность  рождения  здоровых  детей  в этой  семье -75% (25% мальчики  и  50%  девочки, из  них  25% носители  гена  отсутствия  потовых  желез).

Гигиена. В.И. Архангельский, М. Ф. Кириллов «Гигиена и экология человека»

                       Москва «ГЭОТАР -медиа»2016

1.Гигиена питания:

-основные энергонесущие нутриенты- белки, жиры, углеводы (калорийность, суточные нормы)- с.96-101

-минеральные в-ва: микро- и макроэлементы- с.101-111;

-витамины- с.112-121;

-рациональное питание – с.130;

-пищевые отравления-134-139

2.Гигиена труда гл.6

3.Гигиена детей и подростков. Акселерация и децелерация. гл.7

4.Компоненты ЗОЖ.  Здоровье- это состояние полного физического , социального и душевного благополучия, а не только отсутствие  болезней и физических дефектов. Гл 8

