Лабораторне заняття № 10
Тема: Генетика людини

Мета: вивчити методи дослідження, що застосовують в генетиці людини, вивчити каріотип людини, докладно розглянути складання родоводів та принципи визначення закономірностей успадкування окремих ознак та захворювань у людини. 

Питання для самопідготовки:

1. Методи вивчення генетики людини.

2. Цитогенетичний метод вивчення генетики людини.

3. Близнюковий метод.

4. Генеалогічний метод.

5. Популяційний метод.

6. Особливості вивчення генетики людини.

7. Типи успадкування ознак в генетиці людини.

8. Типи спадкових хвороб людини.

Хід роботи:

Завдання 1. Вивчити каріотип людини.

Людина, як об’єкт дослідження генетики має декілька особливостей, які значно ускладнюють вивчення її генетики. Каріотип людини відносно великий. Кожна соматична кдітина людини містить 46 хромосом. Для жінки запис каріотипу становить 44, ХХ, для чоловіка 44, ХУ. Всі хромосоми людини за розмірами та їх формою поєднано у 7 великих груп яки позначаються великими латинськими літерами:

1. Група А включає хромосоми 1, 2 та 3 – це метацентричні та субметацентричні хромосоми. Хромосома 1 – найбільша метацентрична хромосома у каріотипі. Хромосома 2 є найбільшою субметацентричною хромосомою. Метацентрична хромосома 3 майже на 1/5 відрізняється за розмірами від хромосоми 1.

2. Група В містить хромосоми 4 та 5 – великі субметацентричні. Відрізнити їх одна від одної при звичайному фарбуванні неможливо.

3. Група С представлена хромосомами з 6 по 12 та сюди ж належить статева Х-хромосома. Всі вони метацентричні середнього розміру.

4. Група D містить хромосоми 13, 14, 15, всі вони акроцентричні середньої довжини, містять вторинну перетинку.

5. До групи Е належать короткі метацентричні та субметацентричні хромосоми з 16 по 18. Хромосома 16 метацентрична її довжина сягає 1/3 довжини хоомосоми 1. Хромосоми 17 та 18 майже однакової довжини.

6. Група F об’єднує дві маленькі метацентричні хромосоми 19 та 20.

7. Група G містить маленькі акроцентричні хромосоми 21 та 22, а також статеву У-хромосому.
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Рисунок 3. Загальний вигляд каріотипу людини
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Рисунок 4. Хромосоми людини, розташовані за групами. 

Завдання 2. Вивчити класифікації спадкових патологій у людини.

Існує два типи класифікації спадкових патологій. Перший тип – клінічний. За цією класифікацією хвороби поділяються на чотири групи. 

Група 1 – безпосередньо спадкові хвороби – хромосомні та генні захворювання (синдром Едвардса і Патау, фенілкетонурія, муковісцидоз та інші).

Група 2 – хвороби з помітною спадковою схильністю до прояву (артеріальна гіпертензія, цукровий діабет, подагра).

Група 3 – хвороби, що визначаються переважно факторами зовнішнього середовища, але в патогенезе яких грають роль спадкові фактори (глаукома, атеросклероз, рак молочних залоз).

Група 4 – хвороби до яких спадковість не має відношення.

Друга система класифікацій хвороб – генетична – більше застосовується за кордоном. За нею хвороби поділяють на 5 груп:

Група 1 – генні хвороби, що визначаються мутаціями окремих генів.

Група 2 – хромосомні хвороби (геномні та хромосомні мутації).

Група 3 – хвороби з спадкової схильністю до прояву, в патогенезі яких відіграють роль середовищні та спадкові фактори.

Група 4 – генетичні хвороби соматичних клітин.

Група 5 – хвороби генетичної несумісності матері та плоду.

За характером порушення гомеостазу виділяють наступні типи хвороб:

1. Хвороби амінокислотного обміну

2. Хвороби обміну вуглеводів

3. Порушення ліпідного обміну.

4. Спадкові хвороби пуринового та пиримідинового обмінів.

5. Порушення обміну сполучної тканини.

6. Порушення циркуляторних білків. 

7. Порушення обміну речовин у еритроцитів.

8. Спадкові хвороби обміну металів. 

9. Порушення всмоктування у кишковому тракті.

10. Гормональні порушення.

Серед спадкових хвороб одними з найважчих є хвороби, що викликані зміною кількості хромосом у каріотипі.

Таблиця 1. Спадкові хвороби, викликані змінами кількості хромосом

	№
	Назва хвороби
	Каріотип хворого
	Частота виникнення

	1
	Синдром Дауна
	47, ХХ+21; 47,ХУ+21
	1 на 700

	2
	Синдром Едвардса
	47, ХХ+18; 47,ХУ+18
	1 на 7000

	3
	Синдром Патау
	47,+13
	1 на 14000 або

1 на 7000

	4
	Синдром Варкані
	46/47, + 8
	1 на 5000

	5
	Синдром Шершевського-Тернера
	45, Х
	1 на 15000

	6
	Синдром потрійної Х-хромосоми
	47, ХХХ
	1 на 700

	7
	Синдром Клайнфельтера
	47, ХХУ; 48, ХХУУ, 48, ХХХУ; 49, ХХХХУ; 49, ХХХУУ
	1 на 500 – 700

	8
	Синдром додаткової У-хромосоми
	47, ХУУ
	1 на 500


Завдання 3. Складання родоводів.

При складанні родоводів використовують такі символи:

□ – чоловік;

○ – жінка;

◊ – стать не визначено;

□, ◊, ○ – померла особа;

□-○ – шлюб;

    □-○ – батьки


□   □   ○ – діти та порядок їх появи;

1     2    3

■, ● – носій ознаки;

   □,   ○  - пробанд (той для кого складають родовід);

□-○ – шлюб без дітей;


– гетерозиготний носій рецесивного гену;

∆ – рано померла особа;

○−□−○ – два шлюби чоловіка;

□−○−□ – два шлюби жінки;

□^□ , ○^○ – одностатеві близнюки;

○^□ – різностатеві близнюки.

При складанні родоводів представники одного покоління розташовуються на одному рівні, старші покоління – вище, молодші – нижче.

Деякі особливості успадкування моногенних ознак у родоводах:

1) Домінантна ознака передається без пропусків поколінь.

2) Рецесивна ознака передається через покоління.

3) Аутосомна ознака зустрічається з однаковою частотою у чоловіків та жінок.

4) Ознака, зчеплена зі статтю, зазвичай зустрічається в особин однієї статі.

5) Аутосомні гени мати й батько передають і донькам, і синам.

6) Гени, що розташовані у Х-хромосомі, мати передає як синам, так і донькам, а батько лише донькам.

7) Гени, що локалізовано у Y-хромосомі, передаються лише від батька до сина.

8) Цитоплазматичні гени діти успадковують лише від матері.

Задача 1. Пробанд – жінка правша. Дві її сестри – правші, два брати – левши. Мати – правша. Мати пробанда має два брати та дві сестри, усі вони правші. Бабця та дід – правші. Батько пробанда – левша. Його сестра та брат – левші, інші два брати та сестра – правші.
Складаємо родовід цієї родини. В нас представлено інформацію про три покоління: покоління пробанда буде розташовуватись найнижче, над ним покоління батьків пробанда, а на самому верху представлено покоління бабусі та дідуся пробанда. Ознаку ліворукості ми заштрихуємо як носіїв ознаки. Пробанд та інші праворукі люди залишаться незабарвленими.
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Задача 2. Пробанд страждає на гемофілію. В його матері та батька звичайне згортання крові. Дідусь з боку матері гемофілік, а бабуся здорова. Діти пробанда: дві доньки та син мають нормальну згортаємість крові, а інший син страждає на гемофілію. У родині батька хворих на гемофілію немає.
Складаємо родовід цієї родини. Тут в нас представлено 4 покоління: покоління пробанда, над ним розташовується покоління його батьків, ще нижче дідусі-бабусі, а під його поколінням розташовується покоління його нащадків (дітей). 
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Задача 3. Чоловік та жінка з нормальним зором мають сина, що страждає на дальтонізм та двох доньок з нормальним зором. Дружина сина та чоловіки доньок мають нормальний зір. Онук від сина має нормальний зір, онук від однієї з доньок страждає на дальтонізм, але онучка здорова. У іншої доньки п’ять синів, усі з нормальним зором.

Ген дальтонізму розташований у Х хромосомі та проявляється переважно у чоловіків через наявність в них тільки однієї копії Х хромосоми. В цьому родоводі в нас у якості пробандів виступає подружжя (перше найвище покоління), далі проаналізовано їх дітей (друге покоління) та онуків (трете покоління).
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Завдання 4. Завдання для розв’язання вдома.
Задача 1. Підібрати приклади хвороб до кожної групи за трьома класифікаціями.

Задача 2. Скласти родовід своєї власної родини за ознакою кольору очей.

Задача 3. Скласти родовід: Пробанд дальтонік має з материнського боку бабусю з нормальним кольоровим зором та дідуся-дальтоніка. Мати пробанда – дальтонік, а батько має нормальний зір. Передбачити яки можливі нащадки пробанда у випадках коли вин одружиться: а) на нормальній за цій ознакою жінкою; б) гетерозиготною жінкою за цією ознакою; в) на жінці-дальтонику.

Задача 4. Пробанд - чоловік з групою крові АВ, який страждає дальтонізмом, одружується на дівчині з нормальним зором і групою крові О. Батько дівчини дальтонік і має групу крові А. Від цього браку народилося двоє дітей: дівчинка з нормальним зором і групою крові А і хлопчик з нормальним зором і групою крові В. Складіть родовід цієї сім'ї, вкажіть генотипи всіх членів сім'ї. Яка вірогідність народження у цих людей дітей-дальтоніків? Чи можуть народитися діти з групами крові батьків?

Задача 5. Пробанд - здорова жінка - має двох здорових братів і двох братів хворих на алькоптонурію (виділення з сечею гомогентизинової кислоти). Мати пробанда здорова і має двох здорових братів. Батько пробанда хворий алькоптонурієй і є двоюрідним дядьком своєї дружини. У нього є здоровий брат і здорова сестра. Бабця по лінії батька була хворою і була заміжня за  своїм двоюрідним здоровим братом. Бабця і дід по лінії матері здорові, батько й мати діда також здорові. При цьому мати діда є рідною сестрою діда пробанда з боку батька. Визначите вірогідність народження хворих алькоптонурією дітей в сім'ї пробанда за умови, якщо вона вийде заміж за здорового чоловіка, мати якого страждала алькоптонурієй.

Питання для контролю знань:

1. В чому полягають особливості людини, як об’єкту генетичного дослідження?

2. Які особливості успадкування рецесивних ознак у родоводах можна помітити?

3. Яким чином визначити домінантні ознаки у родоводах?

4. Як розрахувати ймовірності народження дітей з певними вадами у гетерозиготних батьків?

5. Від чого залежить ймовірність народження дітей з проявом досліджуваної ознаки?

6. Запропонуйте метод визначення наявності хромосомних перебудов у каріотипі певної особини.

Бажаю успіху у виконанні домашнього завдання!
Чекаю на ваші фото!

