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ПРЕДИСЛОВИЕ

Клиническая (медицинская) генетика изучает генетические причины и ме-

ханизмы развития наследственной патологии, роль генетических факторов в 

возникновении ненаследственных форм заболеваний и разрабатывает способы 

диагностики, профилактики и лечения болезней.

В результате осуществления международной научной программы «Геном 

человека» (1988–2005 гг.) и начавшейся в 2011 г. реализации международной 

программы «Протеом человека» мировым научным сообществом были полу-

чены данные об организационной структуре и функционировании главной 

молекулы жизни — молекулы ДНК. Определена общая совокупность генов в 

одной соматической клетке и организме в целом (генотип). Проведено секве-

нирование нуклеотидных последовательностей генома человека, ответствен-

ных за производство белков, формирующих фенотипические признаки орга-

низма. Разработаны подходы к созданию и анализу геномного и протеомного 

паспорта человека. На основе биоинформационных технологий установле-

ны тесные корреляционные связи между структурой генов, их экспрессией 

и функционированием белков. Составлены карты всех хромосом человека, 

на каждой из которых локализованы сотни генов. Полностью расшифрован 

геном митохондрий.

Главным достижением указанных программ стало бурное развитие в мире 

молекулярной медицины и появление ее флагмана — клинической и медицин-

ской генетики.

Основные достижения клинической и медицинской генетики: 

— выяснение природы сотен и тысяч наследственных болезней человека; 

— разработка высокоточных и эффективных способов и методов их моле-

кулярной диагностики (включая пренатальную); 

— совершенствование технологий генетического и хромосомного тестиро-

вания; 
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— появление методов генотерапии, тканевой терапии (инженерии), нано-

био технологий и наномедицины; 

—  внедрение во врачебную практику методов профилактической медици-

ны, включая массовый и селективный скрининг инвалидизирующих на-

следственных болезней обмена веществ.

В данном учебно-методическом пособии рассматриваются общие пред-

ставления о проблеме наследования генов и признаков у человека и характе-

ризуются признаки и болезни с традиционным и нетрадиционным наследова-

нием генов, включая моногенный и полигенный варианты при традиционном 

(классическом) наследовании и нетрадиционный вариант при неклассическом 

наследовании. 

Нетрадиционное наследование генов и признаков охватывает две трети всех 

случаев наследования генов у человека. К такому наследованию отнесены пока 

еще слабо изученные в отечественной медицине или ранее вообще для нее не-

известные наследственные заболевания у детей, включая следующие их классы: 

лизосомные болезни накопления, пероксисомные и митохондриальные болез-

ни, болезни импринтинга и экспансии числа тринуклеотидных повторов, при-

онные болезни и ряд других (уже открыто более 10 классов).

Настоящее учебно-методическое пособие подготовлено сотрудниками ка-

федры неврологии, нейрохирургии и медицинской генетики педиатрического 

факультета ГБОУ ВПО Российский Национальный исследовательский меди-

цинский Университет им. Н.И. Пирогова Минздрава России. Пособие пред-

назначено для студентов медицинских вузов, клинических ординаторов, аспи-

рантов, слушателей ФУВ, врачей и научных работников медико-генетических, 

неврологических, психоневрологических и педиатрических больниц и отделе-

ний, поликлиник, консультативно-диагностических центров и других специ-

алистов смежных специальностей.

В пособии представлена клиническая и молекулярно-генетическая харак-

теристика и даны примеры редких наследственных болезней детского возраста, 

сопровождающихся традиционным и нетрадиционным наследованием, а также 

приведены вопросы для контроля усвоения полученных знаний.



1. ОБЩИЕ ПРЕДСТАВЛЕНИЯ О ПРОБЛЕМЕ НАСЛЕДОВАНИЯ

Результаты взаимодействия между собой двух родительских геномов в зиго-

те и развившихся из нее соматических клетках проявляются в ходе онтогенеза 

в нормальных и патологических признаках и фенотипах (симптомах и болез-

нях) организма индивида, которые в той или иной мере передаются из поколе-

ния в поколение или наследуются.

Их наследование базируется на основных положениях генетики:

— бессмертие главной молекулы жизни — молекулы ДНК (рис. 1.1)

— законы наследственности;

— хромосомную теорию наследственности. 

С участием этой молекулы связано начало, продолжение, сохранение, окон-

чание и утрата всех жизненных процессов в клетках и организме, и их передача 

от родителей к потомкам. 

Закономерности наследования были открыты в 1865 г. Грегором Иоганом 

Менделем в Австро-Венгрии (ныне Чехия) как закономерности, полученные 

при скрещивании семян садового гороха.

Спустя 35 лет, в 1900 г. они были переоткрыты на других биологических объ-

ектах Хуго де Фризом (Голландия), Карлом Коренсом (Германия) и Эрихом фон 

Чермаком (Австрия). 

В дальнейшем эти закономерности распространили на человека в виде трех 

мендлевских законов наследственности:

—  первый: закон доминирования или единообразия признаков у гибридов 

первого поколения;

—  второй: закон расщепления генов у потомка, или закон «чистоты» гамет, из 

которых одна половина несет доминантные гены, другая — рецессивные;

Часть I

БОЛЕЗНИ ТРАДИЦИОННОГО 

И НЕТРАДИЦИОННОГО НАСЛЕДОВАНИЯ
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—  третий: закон независимого наследования неаллельных генов, или случай-

ных сочетаний наследственных задатков у потомков.

В последнем случае число генов (пар признаков) соответствует биноминаль-

ному ряду: (3 + 1)n , где n — число генов (пар признаков).

Для выведения этой формулы используется решетка Р. Пеннета.

Таблица 1.1. Решетка Р. Пеннета

 ♂ 
♀ А а В b

А` А` А А` а А` В А` b

а` а` А а` а а` В а` b

B` B` А B` а B` В B` b

b` b` А b` а b` В b` b

Примечание: А, В, А̀  и B` — доминантные гены; а, b, а̀ и b` — рецессивные 

гены; А̀А, B`В, А̀ В и B А̀ — доминатные гомозиготные организмы; а̀  а, а̀  b, b` а, 

b` b — рецессивные гомозиготы; А̀ а, А̀  b, а̀А, а̀  В, B` а, B` b, b` А и b` В — доми-

нантные гетерозиготы

На рубеже второго десятилетия ХХ в. (1908–1911 гг.) англичане Томас Хент 

Морган и его ученики: К. Бриджес, Г. Меллер и А. Стертевант сформулировали 

основные положения хромосомной теории наследственности. За эту теорию они 

были удостоены нобелевской премии. Согласно этим положениям:

—  гены расположены в хромосомах в линейном порядке: их число пропор-

ционально длине хромосомы;

—  гены одной хромосомы образуют с ней группу сцепления, что обеспечи-

вает их совместное наследование;

Рис. 1.1. Химическая структура молекулы ДНК


