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Тема: Значение генетики для медицины.
Эта наука находится в тесной связи с антропологией и медициной. Ее подразделяют на:
· антропогенетику – это наука, исследующая наследственность и изменчивость признаков, находящиеся в пределах нормы;

· медицинскую генетику, занимающуюся изучением патологических изменений генома и предупреждением их появления.


Клиническая (медицинская) генетика, в частности, занимается изучением:
· особенностей проявления патологических и нормальных признаков;

· вероятности возникновения хронических заболеваний вследствие генетической предрасположенности и влияния внешней среды.
Ее основными задачами являются лечение заболеваний наследственного характера, их изучение, профилактика, выявление, а также определение путей предотвращения воздействия мутагенных факторов на геном человека.
Статистика показывает, что в человеческих популяциях частота заболеваний генетической природы составляет 2-4%. К ним относятся различные нарушения обмена веществ, также мутации обуславливают некорректное развитие и нарушения функций различных органов и их систем. Например, измененные гены становятся причиной наследственной глухоты, шестипалости, атрофии зрительного нерва и прочих.

При дефекте гена, в котором закодирована структура фермента, способного превращать фенилаланин в тирозин – возникает болезнь фенилкетонурия. При этом, накапливающийся в организме фенилаланин превращается в разнообразные токсины, оказывающие негативное влияние на нервную систему ребенка. Возникают судорожные припадки, нарушения рефлексов, ослабление умственного развития. Частота ее – 1:8000.
Известны хромосомные заболевания, такие как синдром Дауна, полисомия по Х-хромосоме у женщин и прочие, которые возникают в результате нарушения расхождения хромосом при образовании гамет. Диагностируется у 1 из 700 младенцев.
Многие хромосомные нарушения столь тяжелы, что дети если и рождаются, то имеют многочисленные пороки развития и погибают в раннем возрасте.


Мутагенные факторы генных нарушений
Причиной возникновения генных нарушений являются мутагенные факторы, которые подразделяются на физические, химические и биологические.

Физические. К ним относятся различные виды излучения – солнечный ультрафиолет, радиоактивное, другие коротковолновые его формы, а также экстремально высокая или сильно пониженная температура.


Химические. Это наиболее частая причина возникновения геномных нарушений. Ими могут оказаться:

· нитраты и другие, использующиеся в качестве удобрений;

· химически активные формы кислорода – пероксид в том числе;

· сельскохозяйственные яды;

· некоторые из пищевых добавок (цикламаты и др.);

· нефтепродукты;

· лекарственные средства.

А также многие виды бесконтрольно применяемых в косметике и быту химических средств.

Биологические. Это различные биологические вещества, попадающие или синтезирующиеся в организме:

· некоторые вирусы и их токсины (вирусы гриппа, краснухи, кори);

· окисленные липиды и другие продукты метаболизма, не выведенные из организма;

· антигены различных микроорганизмов.

Химически активные вещества-мутагены могут образовывать с ДНК комплексные соединения. Такая, «обвешанная» посторонними молекулами ДНК мало того, что не может принимать участие в транскрипции и репликации, она изменяется, реагируя с агрессивными веществами, теряет куски своей структуры, что приводит к серьезным нарушениям генетического аппарата.

В настоящее время ведутся активные исследования в области генетической медицины. Даже по сравнению с 20-летней давностью, разработаны и введены в практику различные методы диагностики генетических нарушений плода на ранних стадиях беременности, проводятся различные комплексные анализы. Ведутся работы по секвенированию (расшифровке) человеческого генома.

Результаты исследований позволяют разрабатывать новые нормы для различных отраслей промышленности и сельского хозяйства, ограничивающие использование химических соединений, которые могут вызывать мутационные изменения.

Проводится постоянный мониторинг окружающей среды по различным параметрам.

Закрепление материала.

- составить опорный конспект.
