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ПРЕДИСЛОВИЕ

Среди научных дисциплин, изучающих наследственность человека 

медицинская генетика и ее важный раздел — клиническая генетика 

занимают особенное место. Основываясь на результатах фундаменталь-

ных исследований в области генетики человека, медицинской генетике 

сегодня под силу решение трех кардинальных вопросов.

Где в геноме локализованы гены болезни? 

Какова функциональная вариабельность последовательности ДНК 

в этих генах? 

Как реализовать полученные данные в клинической практике (диа-

гноз, прогноз, лечение). 

Медицинская генетика выросла из небольшой специальности, зани-

мавшейся редкими наследственными болезнями, в значимую медицин-

скую специальность, концепции и подходы которой стали важными 

компонентами диагностики и лечения многих болезней, и редких и 

частых. Она стала частью более широких областей — молекулярной 

и геномной медицины, которые применяет широкий анализ генома 

человека, включая контроль экспрессии генов, изменчивость генов 

человека,  взаимодействие генов и среды, ради улучшения медицинской 

помощи пациенту и его семье. В последние годы открыты новые гене-

тические закономерности: экспансии нуклеотидов, однородительские 

дисомии, эпигенетические регуляции, роль малых интерферирующих 

РНК. Обнаружены многие сотни генов, ассоциирующих с заболевания-

ми. Фактически можно говорить о начале революции, интегрирующей 

знания генетики и геномики в здравоохранение и практику медицины. 

Генетика быстро становится организующим принципом медицинской 

практики, закладывая основы персонализированной медицины.

Будущий врач должен быть подготовлен к восприятию всего ново-

го, что несет с собой генетика, ибо никакие ее достижения не могут 

быть реализованы в практике здравоохранения без грамотных вра-

чей. Студенту медицинского вуза важно постоянно развивать в себе 

потребность в освоении новых генетических знаний.

С момента выхода предыдущего издания, в медицинской генетике 

накоплены новые факты, появились новые взгляды на те или иные 

болезни, на закономерности возникновения и развития давно извест-

ных заболеваний, новые подходы в лечении и профилактике не толь-

ко редких моногенных болезней. Все это нашло отражение в новом 

издании учебника. 



Методический прорыв в постгеномной эре о поисках ассоциа-

ций генетических полиморфизмов с многофакторными болезнями 

отражен в главе «Болезни с наследственным предрасположением», в 

которой описаны результаты поисков патогенетических молекулярных 

механизмов развития широко распространенных болезней.

В последние годы отмечен прогресс в области изучения генов 

биотрансформации ксенобиотиков (генов метаболизма), поэто-

му в настоящем издании учебника появились новые главы 

«Экологическая генетика человека» и «Фармакогенетика». Эти 

сведения закладывают врачу фундамент знаний, во-первых, для 

фармакогенетического понимания индивидуального подхода к 

лекарственному лечению, и, во-вторых, для обеспечения более 

безопасной среды обитания человека: профессиональная деятель-

ность, особенно на химических производствах, индивидуальная 

диета (токсикогенетика, нутригенетика).

В приложении на компакт-диске представлены дополнительные 

статьи о лечении наследственных болезней, мутагенезе, евгенике.

В учебнике обобщен опыт преподавания кафедр медицинской 

генетики Московской медицинской академии им. И.М. Сеченова и 

Сибирского государственного медицинского университета (г. Томск). 

Нам представляется важным подчеркнуть положение о том, что истин-

ное образование – это, прежде всего, понимание основных прин-

ципов, а «не запоминание вороха мелочей и тонкостей». Будущим 

врачам важно войти в парадигмы современной генетической науки и 

научиться методам приложения усвоенных принципов во врачевании 

или клиническом мышлении. 

Задача учебника научить студентов языку науки, показать логику 

рождения новых генетических знаний о формах патологии (мендели-

рующей, хромосомной, многофакторной), обозначить законченные 

фрагменты понятого в патологии и очертить области еще неизвест-

ного на примере лекций и практических занятий на кафедре меди-

цинской генетики.

Авторы выражают искреннюю благодарность студентам, ордина-

торам и врачам за проявленный интерес к учебнику, который стиму-

лировал обдумывание сложных генетических процессов и изложение 

их в понятной для врача форме.

Особую признательность выражают коллегам по кафедре А.Ю. Асанову, 

Н.А. Жученко, Т.И. Субботиной, М.В. Тихопой, М.Г. Филипповой, 

Т.В. Филипповой, в совместных дискуссиях с которыми формировалась 

программа преподавания клинической генетики и учебные планы.
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Глава 1
ВВЕДЕНИЕ В КЛИНИЧЕСКУЮ ГЕНЕТИКУ*

ОСНОВНЫЕ ПОНЯТИЯ

Генетика  наряду с морфологией, физиологией и биохимией служит 

теоретическим фундаментом современной медицины. Наследственность 

лежит в основе всех жизненных проявлений. Без наследственности 

и изменчивости была бы невозможна эволюция жизни на Земле. 

Поскольку человек — продукт длительной эволюции живой природы, 

все общебиологические закономерности отражены в его формирова-

нии как биологического вида Человек разумный (Homo sapiens).

Генетика человека  изучает явления наследственности и изменчи-

вости на всех уровнях его организации и существования: молеку-

лярном, клеточном, организменном, популяционном, биохорологи-

ческом, биогеохимическом. С периода зарождения (начало XX в.) и 

особенно в период интенсивного подъема (50-е годы XX в.) генетика 

человека развивалась не только как теоретическая, но и как клиниче-

ская дисциплина, постоянно подпитываясь как общебиологическими 

концепциями (эволюционное учение, онтогенез), так и генетически-

ми открытиями [законы наследования признаков, хромосомная тео-

рия наследственности, информационная роль ДНК (дезоксирибону-

клеиновой кислоты)]. В то же время на процесс становления генетики 

человека как науки постоянно и существенно влияли достижения 

теоретической и клинической медицины. Человек как биологический 

объект изучен детальнее, чем любой другой высокоорганизован-

ный организм (дрозофила, мышь и др.). Изучение патологических 

вариаций (предмет врачебной профессии) стало основой для позна-

ния наследственности человека. В свою очередь, развитие генетики 

человека ускоряло развитие теоретических дисциплин (например, 

молекулярной биологии) и клинической медицины (например, новой 

области в медицине — учения о хромосомных болезнях).

Медицинская  генетика изучает роль наследственности в патоло-

гии человека, закономерности передачи от поколения к поколению 

* Исправлено и дополнено при участии д-ра биол. наук И.Н. Лебедева.
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наследственных болезней, разрабатывает методы диагностики, лече-

ния и профилактики наследственной патологии, включая болезни с 

наследственной предрасположенностью. Результатом исследований в 

этом направлении становятся медицинские и генетические открытия 

и достижения, направленные на борьбу с болезнями и улучшение 

здоровья людей.

Медицинская генетика, составляя важнейшую часть теоретической 

медицины, рассматривает в связи с патологией следующие вопросы:

какие наследственные механизмы поддерживают гомеостаз орга-• 

низма и определяют здоровье индивида;

каково значение наследственных факторов (мутации или сочета-• 

ние определенных аллелей) в этиологии болезней;

каково соотношение наследственных и средовых факторов в пато-• 

генезе болезней;

какова роль наследственных факторов в определении клиниче-• 

ской картины болезней (и наследственных, и ненаследственных);

влияет ли (и если влияет, то как) наследственная конституция на • 

процесс выздоровления человека и исход болезни;

как наследственность определяет специфику фармакологическо-• 

го и других видов лечения.

Как теоретическая и клиническая дисциплина медицинская гене-

тика продолжает интенсивно расширяться в разных направлениях: 

геномика, цитогенетика, молекулярная и биохимическая генети-

ка, иммуногенетика, генетика развития, популяционная генетика, 

клиническая генетика, фармакогенетика, экологическая генетика, 

нутригенетика, токсикогенетика.

Образование по медицинской генетике включает изучение основ 

общей генетики (менделизм, учение о хромосомах, химические основы 

наследственности), основных положений генетики человека (человек 

как объект генетического исследования) и клинической генетики.

Клиническая генетика  — прикладной раздел медицинской генети-

ки. Ее достижения применяются для решения клинических проблем 

пациентов или их семей. Она дает ответ на вопросы: какая болезнь 

у пациента (диагноз), как ему помочь (лечение), как предупредить 

рождение больного потомства (прогноз и профилактика), как диагно-

стировать и уменьшить вероятность развития болезни с наследствен-

ным предрасположением. В настоящее время в клинической генетике 

используются, с одной стороны, генетические методы (генетический 

анализ, молекулярно-биологические, цитогенетические, биохими-
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ческие, иммуногенетические) и, с другой стороны, все современные 

методы клинического обследования [ультразвуковое исследование 

(УЗИ), магнитно-резонансная томография (МРТ), компьютерная 

томография (КТ), позитронно-эмиссионная томография (ПЭТ)].

КРАТКАЯ ИСТОРИЯ МЕДИЦИНСКОЙ ГЕНЕТИКИ

Доменделевский период
Учение о наследственности человека зарождалось в медицине из 

эмпирических наблюдений семейных и врожденных болезней. Уже 

в трудах Гиппократа отмечалась роль наследственности в происхожде-

нии болезней: «…эпилепсия, как и другие болезни, развиваются на 

почве наследственности; и действительно, если от флегматика проис-

Рис. 1.1. В.М. Флоринский (1834–

1899). Акушер-гинеколог и педиатр. 

Автор книги «Усовершенствование 

и вырождение человеческого рода» 

(1865). Основатель первого в Сибири 

учебного заведения — Сибирского 

университета в Томске (1880–1888)

ходит флегматик, от желчного — 

желчный, от чахоточного — 

чахоточный, от страдающего 

болезнью селезенки — страдаю-

щий болезнью селезенки, то что 

может помешать, чтобы болезнь, 

которою страдают отец и мать, 

поразила бы также одного из их 

детей». Однако в дальнейшем 

интерес к роли наследственно-

сти в происхождении болезней 

был утрачен, и на первое место в 

теориях медицины выдвигались 

внешние этиологические факто-

ры. Лишь в XVIII–XIX вв. появи-

лись отдельные работы о значении 

наследственности в происхожде-

нии болезней (полидактилия, 

гемофилия, альбинизм).

Понятие о патологической 

наследственности у человека 

утвердилось во второй половине 

XIX в. и было принято многими 

врачебными школами. С пони-

манием патологической наслед-
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медицине. Начался период выделения отдельных болезней как 

нозологических единиц, в том числе наследственных. Например, 

были описаны болезнь Дауна, нейрофиброматоз, врожденная дис-

плазия  соединительной ткани и др. Изучение патологических сим-

птомов сменилось изучением нозологических форм болезненных 

процессов, которые можно было прослеживать в родословных как 

дискретные формы.

Несмотря на то, что в XIX в. учение о наследственных болезнях и 

закономерностях наследственности человека существенно продвину-

лось, в целом еще было много противоречий. В большинстве работ 

этого периода были перемешаны факты и ошибочные представления. 

Критериев правильной интерпретации наследования болезней еще не 

Рис. 1.2. Френсис Гальтон (1822–

1911). Один из основоположни-

ков генетики человека и евгеники. 

Основные труды в этой области: 

«Наследственный талант и харак-

тер» (1865); «Наследственный гений: 

исследование его законов и следствий» 

(1869); «Очерки по евгенике» (1909)

ственности зародилась концеп-

ция о вырождении человеческого 

рода и необходимости его улуч-

шения, причем одновременно 

(1865 г.) и независимо друг от друга 

ее высказывали В.М. Флоринский 

в России и Ф. Гальтон в Англии 

(рис. 1.1, 1.2).

Предпосылки развития уче-

ния о наследственности человека 

в XIX в. вытекали из биологи-

ческих открытий, революциони-

зировавших развитие медицины: 

клеточной теории (Т. Шванн) и 

доказательства клеточной пре-

емственности (Р. Вирхов); пони-

мания идеи онто- и филогенеза; 

объяснения эволюции на основе 

естественного отбора и борьбы за 

существование (Ч. Дарвин).

Не меньшее влияние, чем 

биологические открытия, на раз-

витие учения о наследственных 

болезнях оказали общемеди-

цинские предпосылки. В XIX в. 

изучение причин заболеваний 

стало главным направлением в 
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существовало. Генетика человека находилась на «донаучной» стадии 

развития. Этот период можно назвать доменделевским.

Открытие законов Менделя
Только с  переоткрытием  законов Менделя в 1900 г. появились 

уникальные возможности «инвентаризации» наследственных болез-

ней. На примере то одной, то другой болезни законы Менделя под-

тверждались либо врачами, либо биологами. Наследственность как 

этиологическая категория прочно вошла в медицину. Природа мно-

гих болезней стала понятной.

Так, в самом начале XX в. английский врач А. Гаррод объяснил 

наследственный характер необычного метаболического состояния — 

аутосомно-рецессивной алкаптонурии — в соответствии с законо-

мерностями наследования признаков, открытых Менделем. Более 

того, он объяснил своей идеей и другие биохимические аномалии, 

опубликовав в 1909 г. книгу «Врожденные ошибки метаболизма», 

благодаря которой он был признан отцом биохимической генетики.

В первых двух десятилетиях ХХ в. в результате эйфории от 

менделевской интерпретации многих болезней была существенно 

преувеличена роль наследственности в формировании поведения 

человека и наследственной отягощенности населения. Концепция 

обреченности и вырождения семей с наследственной патологией 

стала ведущей для объяснения отягощенности общества потом-

ством таких больных. Диагноз наследственной болезни считал-

ся приговором больному и даже его семье. На этом фоне стала 

набирать силу  евгеника — ранее сформулированное Ф. Гальтоном 

направление (или даже наука) об улучшении породы (или природы) 

человека ( позитивная евгеника — преимущественное размножение 

лиц с положительными качествами).

Под негативной евгеникой понимали ту ее часть, которая ста-

вила своей целью освобождение человечества от индивидуумов с 

наследственной патологией. Евгеника в конечном счете «обосно-

вывала» насильственное ограничение репродуктивной свободы. 

Евгенику правильнее считать не наукой, а социальным или обще-

ственным движением. Подробная информация о евгенике пред-

ставлена на компакт-диске (см. «Евгенику»).

Евгеника — один из примеров широкого необоснованного внедре-

ния непроверенных результатов в практику (головокружение от успе-

хов). В целом она сыграла отрицательную роль в развитии и генетики, 


