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Лабораторне заняття №2
БІОХІМІЧНІ МЕТОДИ. БЛИЗНЮКОВИЙ МЕТОД

Лабораторна робота№1

БІОХІМІЧНІ МЕТОДИ.
МЕТА: засвоїти біохімічні методи, які використовуються у генетиці людини, встановити їх роздільну здатність; навчитися проводити біохімічний аналіз.

ПИТАННЯ ДЛЯ ОБГОВОРЕННЯ:

1. Біохімічний метод у генетиці людини, його роздільна здатність.

2. Групи захворювань, що можуть бути досліджені за допомогою біохімічних методів.

НАВЧАЛЬНІ ЗАВДАННЯ

ЗАВДАННЯ 1. Генетичні аномалії, клінічні прояви, частота серед новонароджених, тип наслідування основних груп порушень, пов’язаних з біохімічними процесами у організмі людини (обговорення матеріалів для самостійної роботи, презентацій).

Теми рефератів:

1) Захворювання, обумовлені порушенням амінокислотного обміну. Приклади захворювань, механізм розвитку патології, клінічні прояви.

2) Захворювання, обумовлені порушенням вуглеводного обміну. Приклади захворювань, механізм розвитку патології, клінічні прояви.

3) Захворювання, обумовлені порушенням ліпідного обміну. Приклади захворювань, механізм розвитку патології, клінічні прояви.

4) Захворювання, обумовлені порушенням стероїдного обміну. Приклади захворювань, механізм розвитку патології, клінічні прояви.

5) Захворювання, обумовлені порушенням пуринового та піримідинового обміну. Приклади захворювань, механізм розвитку патології, клінічні прояви.

6) Захворювання, обумовлені порушенням обміну речовин у сполучній тканині, м’язах та кістках. Приклади захворювань, механізм розвитку патології, клінічні прояви.

7) Захворювання, обумовлені порушенням структури гема та порфирина. Приклади захворювань, механізм розвитку патології, клінічні прояви.

8) Захворювання, обумовлені порушенням обміну речовин у еритроцитах та порушенням їх структури. Приклади захворювань, механізм розвитку патології, клінічні прояви.

9) Аномалії обміну металів. Приклади захворювань, механізм розвитку патології, клінічні прояви.

10) Захворювання, що характеризуються дефектом транспорту різних речовин. Приклади захворювань, механізм розвитку патології, клінічні прояви.

11) Захворювання, опосередковані аномаліями структури та функції ферментів та білків плазми. Приклади захворювань, механізм розвитку патології, клінічні прояви.

Розглянути класифікацію спадкових хвороб обміну речовин у людини, обумовлених мутаціями домінантних та рецесивних генів, локалізованих в аутосомах та в статевих хромосомах. Записати:

	Порушення обміну речовин
	Приклад захворювання
	Тип успадкування

	Амінокислотний
	
	

	Ліпідний
	
	

	Вуглеводний
	
	

	Сполучної тканини
	
	

	Транспортних систем
	
	

	Гормонів та їх транспорту
	
	

	Металів
	
	


Коротко описати фенотипічну характеристику деяких генних хвороб.

ЗАВДАННЯ 2. Експрес діагностика фенілкетонурії.

Тест з 10%-м розчином хлориду заліза (FeCl3). Застосовується для визначення у сечі фенілпіровиноградної кислоти та її похідних при фенілкетонурії.

При додаванні хлорного заліза до кислої сечі з’являється зелене фарбування, інтенсивність і стійкість якого відповідає концентрації фенілпіровиноградної кислоти та її похідних у сечі. Чуттєвість тесту – 5-10мг%. Для експрес діагностики фенілкетонурії випускають індикаторні папірці, просочені забуференим розчином хлорного заліза (феністікс, ріофан), за допомогою яких можна у мокрих пелюшках хворої дитини встановити надлишкову кількість кетокислоти і тим самим виявити наявність хвороби.

Провести експрес діагностику запропонованих біологічних зразків на наявність фенілкетонурії у обстежених осіб. Скласти схему генетичних блоків при фенілкетонурії та їх генокопій.

Лабораторна робота №2
БЛИЗНЮКОВИЙ МЕТОД

МЕТА: засвоїти близнюковий метод, встановити його роздільну здатність; навчитися проводити близнюковий аналіз.

ПИТАННЯ ДЛЯ ОБГОВОРЕННЯ:

1. Близнюковий метод (БМ). Характеристика явища близнюковості.

2. БМ. Етапи виконання. Правила складання вибірки і методи встановлення зиготності.

3. БМ. Визначення конкордантності й аналіз долі успадковування і середовища.

НАВЧАЛЬНІ ЗАВДАННЯ

ЗАВДАННЯ 1. Морфо-фізіологічне порівняння моно- і дизиготних близнюків.

Заповнити таблицю.

	
	Ознака
	
	Монозиготні
	Дизиготні

	
	
	
	
	близнюки
	близнюки

	1.
	Кількість  статевих  клітин,  що
	
	

	приймають участь в утворенні
	
	
	

	2.
	Приживання
	шкірного  транс-
	
	

	плантата (приживання, відторгнення)
	
	

	3.
	Групи   крові   системи
	АВО
	
	

	(однакові, різні)
	
	
	
	

	4.
	Стать (однакова, різна)
	
	
	

	5.
	Позазародкові  органи  (спільні,
	
	

	індивідуальні)
	
	
	
	

	6.
	Імовірність  конкордантності
	при
	
	

	сумісному проживанні а) кіррю; б)
	
	

	туберкульозом
	(наближується
	до
	
	

	100%, великі відмінності)
	
	
	


ЗАВДАННЯ 2. Розташування плаценти та плідних оболонок у близнюків. Схематично замалювати особливості розташування плаценти та плідних

оболонок у дизиготних та монозиготних близнюків (в тому числі у останніх - в залежності від стадії дроблення яйцеклітини).

ЗАВДАННЯ 3. Рівень успадковуваності морфо-фізіологічних та психологічних ознак.

Ознайомитись з рівнем успадковування морфо-фізіологічних та психологічних ознак у приведеній в методичних вказівках таблиці, зробити відповідні висновки.

Успадковуваність ознак

	Ознаки
	Успадковуваність

	Склад тіла
	0,81

	Зріст у положенні сидячи
	0,76

	Маса
	0,78

	Головний індекс
	0,75

	Індекс інтелектуальності за Біне
	0,68

	Індекс інтелектуальності за Отісом
	0,80

	Вербальні здібності
	0,68

	Арифметичні здібності
	0,68

	Здібності до природничих наук
	0,34

	Здібності до історії та літератури
	0,45

	Орфографічні здібності
	0,53

	Швидкість постукування ногою
	0,50


ЗАВДАННЯ 4. Коефіцієнт успадковуваності.

Розрахувати коефіцієнти успадковуваності за формулою Хольцингера та зробити висновок про внесок факторів навколишнього середовища та спадковості у формуванні патологічних станів та певних фізіологічних ознак.

Конкордантність близнюків при різних захворюваннях та фізіологічних ознаках

	Хвороба/ознака
	Однояйцеві
	Двояйцеві
	Коефіцієнт

	
	близнюки
	близнюки
	успадковуваності

	Скарлатина
	54,6
	47,1
	

	Дифтерія
	50,0
	37,1
	

	Вітряна віспа
	92,8
	89,1
	

	Ангіна
	51,5
	39,7
	

	Кір
	98
	94
	

	Коклюш
	97
	93
	

	Свинка
	82
	74
	

	Пневмонія
	32,3
	18,4
	

	Поліомієліт
	35,7
	6,1
	

	Туберкульоз
	52,8
	20,6
	

	Групи крові АВО
	100,0
	64,0
	

	Форма грудної клітки
	96,0
	60,0
	

	Заяча губа
	53
	5
	

	Клишоногість
	32
	3
	


ЗАВДАННЯ 5. Роль успадковуваності та середовища при захворюваннях близнюків.

Розрахувати коефіцієнти успадковуваності за формулою Хольцингера.

Частота захворювань другого близнюка (%) у випадку захворювання одного з них.

	Хвороби
	Однояйцеві
	Двояйцеві
	Коефіцієнт

	
	близнюки
	близнюки
	успадковуваності

	Апендицит
	29,0
	16,0
	

	Гіпертонія
	25,0
	9,4
	

	Ішемічна хвороба серця
	67,0
	43,0
	

	Крововилив у мозок
	22,4
	10,8
	

	Інфаркт міокарду
	19,6
	15,5
	

	Уроджений стеноз
	67
	3
	

	воротаря
	
	
	

	Уроджений вивих стегна
	41
	3
	

	Ревматоїдний артрит
	37
	7
	

	Доброякісна пухлина
	20
	12,7
	


	Пухлини однакового
	59,0
	25,0
	

	типу
	
	
	

	Паралітичний поліомієліт
	36,0
	6,0
	

	Хвороба Дауна
	79,0
	7,0
	

	Шизофренія
	86,0
	14,0
	

	Маніакальний
	67
	5
	

	депресивний психоз
	
	
	

	Епілепсія
	67
	3
	

	Цукровий діабет
	65
	18
	

	Бронхіальна астма
	47
	24
	

	Ендемічний зоб
	71
	70
	

	Рахіт
	88
	22
	

	Екзема
	28,6
	8
	

	Виразкова хвороба
	50
	14
	

	шлунку та
	
	
	

	дванадцятипалої кишки
	
	
	


Зробити висновок про роль спадковості та факторів навколишнього середовища у формуванні патологій, наведених у таблиці.

ЗАВДАННЯ 6. Роль спадковості та чинників середовища в розвитку нормальних ознак людини

Зробіть висновок про відносну роль спадковості та чинників середовища

· розвитку вказаних у таблиці нормальних ознак людини (вказаний відсоток дискордантності близнюків).

	Близнюки
	
	Дискордантність (%) за наступними ознаками
	

	
	
	Початок
	
	Колір
	
	
	Форма
	
	Папілярні
	

	
	ходіння (вік)
	Око
	Волос-
	Шкіра
	
	Волос-
	Ніс
	лінії
	

	
	
	
	
	ся
	
	
	ся
	
	
	
	

	МZ
	
	33
	0
	3
	0
	
	0
	
	2
	0
	

	DZ
	
	70
	72
	77
	55
	
	21
	
	80
	60
	


