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кафедра биологии



ВВЕДЕНИЕ

• СОСТАВ И ЧАСТОТА АЛЛЕЛЕЙ У ЛЮДЕЙ В ПОПУЛЯЦИЯХ ВО МНОГОМ ЗАВИСЯТ ОТ ТИПОВ БРАКОВ. 
ИЗВЕСТНО, ЧТО БЛИЗКОРОДСТВЕННЫЕ СКРЕЩИВАНИЯ ВЕДУТ К ГОМОЗИГОТИЗАЦИИ ПОТОМСТВА. 
НЕСМОТРЯ НА НАЛИЧИЕ БОЛЬШОГО КОЛИЧЕСТВА НАУЧНЫХ ДАННЫХ ОБ ОТРИЦАТЕЛЬНОМ ВЛИЯНИИ 
БЛИЗКОРОДСТВЕННЫХ БРАЧНЫХ СОЮЗОВ НА ЗДОРОВЬЕ ДЕТЕЙ, РОЖДЕННЫХ В ТАКИХ СЕМЬЯХ, В 
НАСТОЯЩЕЕ ВРЕМЯ В ЦЕЛОМ РЯДЕ СТРАН ЗНАЧИМОСТЬ ДАННОЙ ПРОБЛЕМЫ НЕ УМЕНЬШАЕТСЯ. В 
СВЯЗИ С ЭТИМ ИЗУЧЕНИЕ ТИПОВ БРАКОВ И ИХ МЕДИКО-ГЕНЕТИЧЕСКИХ ПОСЛЕДСТВИЙ ИМЕЕТ ВАЖНОЕ 
ЗНАЧЕНИЕ, Т.К. БЛАГОДАРЯ ЭТОМУ МОЖНО ВЫЯВИТЬ ВЕРОЯТНОСТЬ ПРОЯВЛЕНИЙ НАСЛЕДСТВЕННЫХ 
ЗАБОЛЕВАНИЙ.



ИНБРИДИНГ

• В ГЕНЕТИКЕ РОДСТВЕННИКИ ОПРЕДЕЛЯЮТСЯ КАК ЛИЦА, ЧАСТЬ ГЕНОВ КОТОРЫХ ЯВЛЯЕТСЯ ОБЩЕЙ ПО 
ПРОИСХОЖДЕНИЮ. ДВУХ ЧЕЛОВЕК СЧИТАЮТ БЛИЗКИМИ РОДСТВЕННИКАМИ В СЛУЧАЕ, КОГДА У НИХ 
ИМЕЕТСЯ ХОТЯ БЫ ОДИН ОБЩИЙ ПРЕДОК (РАССМАТРИВАЮТСЯ ТОЛЬКО РОДИТЕЛИ, ДЕДЫ И 
ПРАДЕДЫ). В СЛУЧАЕ, КОГДА РОДСТВЕННИКИ ВСТУПАЮТ В БРАК, ОН НАЗЫВАЕТСЯ 
КРОВНОРОДСТВЕННЫМ ИЛИ ИНБРИДИНГОМ. 

• РОДСТВЕННЫЕ БРАКИ ЯВЛЯЮТСЯ ТРАДИЦИОННЫМИ КАК МИНИМУМ У 20% НАСЕЛЕНИЯ ПЛАНЕТЫ. В 
ИХ ЧИСЛО ВХОДЯТ ТАКИЕ СТРАНЫ, КАК САУДОВСКАЯ АРАВИЯ, ОАЭ, ПАКИСТАН, ТУРЦИЯ, 
СЕВЕРНАЯ АФРИКА, ЛИВАН, СИРИЯ.



АУТБРИДИНГ

• АУТБРИДИНГ – ЭТО СКРЕЩИВАНИЕ ИЛИ СИСТЕМА СКРЕЩИВАНИЙ НЕРОДСТВЕННЫХ ФОРМ ОДНОГО 
ВИДА.

• НЕРОДСТВЕННОСТЬ ПОДРАЗУМЕВАЕТ ОТСУТСТВИЕ ОБЩИХ ПРЕДКОВ В БЛИЖАЙШИХ 4 ПОКОЛЕНИЯХ. 
АУТБРИДИНГ ХАРАКТЕРИЗУЕТСЯ ИСКЛЮЧИТЕЛЬНЫМ УСТАНОВЛЕНИЕМ ЭКЗОГАМНЫХ СВЯЗЕЙ, 
УСИЛИВАЮЩИХ СТЕПЕНЬ ГЕНЕТИЧЕСКОГО ПОЛИМОРФИЗМА. УЛУЧШЕНИЕ ПРОЦЕССА АДАПТАЦИИ 
ПОПУЛЯЦИИ К СРЕДЕ ДЕТЕРМИНИРОВАНО СОСТОЯНИЕМ АКТИВНОЙ МУТАЦИИ И РЕКОМБИНАЦИИ 
ГЕНЕТИЧЕСКОГО МАТЕРИАЛА, ПРИ КОТОРОМ НАБЛЮДАЕТСЯ НЕПРЕРЫВНОЕ УСКОРЕНИЕ ЭВОЛЮЦИИ 
ВИДА. АУТБРЕДНЫЕ БРАКИ ОТМЕЧЕНЫ РЯДОМ ПРЕИМУЩЕСТВ, ОБУСЛАВЛИВАЮЩИХСЯ ОГРОМНЫМ 
РАЗНООБРАЗИЕМ ГЕНОТИПОВ, РАСШИРЯЮЩИХ ВАРИАТИВНОСТЬ ОРГАНИЧЕСКИХ СОЕДИНЕНИЙ И 
ПРЕПЯТСТВУЮЩИХ УСИЛЕНИЮ ЭФФЕКТА БУТЫЛОЧНОГО ГОРЛЫШКА.



АССОРТАТИВНЫЕ БРАКИ

• АССОРТАТИВНЫЕ БРАКИ - БРАКИ, ПРИ КОТОРЫХ ВЫБОР БРАЧНОГО ПАРТНЕРА ПО ОДНОМУ ИЛИ НЕСКОЛЬКИМ 
ПРИЗНАКАМ НЕСЛУЧАЕН. ЭТОТ ВИД БРАКА НЕ ЯВЛЯЕТСЯ РОДСТВЕННЫМ. АССОРТАТИВНЫЙ БРАК МОЖЕТ БЫТЬ 
ПОЛОЖИТЕЛЬНЫМ ИЛИ ОТРИЦАТЕЛЬНЫМ.

• ПОЛОЖИТЕЛЬНЫЙ АССОРТАТИВНЫЙ БРАК – БРАК, В КОТОРЫЙ ВСТУПАЮТ ЛЮДИ ФЕНОТИПИЧЕСКИ СХОДНЫЕ ПО 
КАКИМ-ЛИБО ПРИЗНАКАМ (НИЗКОРОСЛЫЕ С НИЗКОРОСЛЫМИ, ГЛУХОНЕМЫЕ С ГЛУХОНЕМЫМИ И ТД) 

• ПРИ ТОМ, ЧТО ОБЩИЙ ДЛЯ ПАРТНЕРОВ ПРИЗНАК ОПРЕДЕЛЯЕТСЯ ГЕНЕТИЧЕСКИ, СУММАРНЫЙ ГЕНЕТИЧЕСКИЙ 
ЭФФЕКТ ПОЛОЖИТЕЛЬНОГО АССОРТАТИВНОГО СКРЕЩИВАНИЯ ПРОЯВЛЯЕТСЯ УВЕЛИЧЕНИЕМ ДОЛИ 
ГОМОЗИГОТНЫХ ГЕНОТИПОВ ЗА СЧЕТ ГЕТЕРОЗИГОТ.

• ОТРИЦАТЕЛЬНЫЙ АССОРТАТИВНЫЙ БРАК – БРАК, В КОТОРЫЙ ВСТУПАЮТ ЛЮДИ, ОТЛИЧАЮЩИЕСЯ ПО 
ФЕНОТИПИЧЕСКОМУ ПРИЗНАКУ, КОТОРЫЙ ПРЕДСТАВЛЯЕТ ДЛЯ НИХ ПРОБЛЕМУ (ГЛУХОНЕМЫЕ – ЗДОРОВЫЕ, 
НИЗКОРОСЛЫЕ – ВЫСОКИЕ И ТД)

• КЛИНИЧЕСКИ ВАЖНЫЙ АСПЕКТ АССОРТАТИВНОГО СКРЕЩИВАНИЯ — ТЕНДЕНЦИЯ ВЫБОРА ПАРТНЕРОВ С 
АНАЛОГИЧНЫМИ МЕДИЦИНСКИМИ ПРОБЛЕМАМИ, НАПРИМЕР ВРОЖДЕННОЙ ГЛУХОТОЙ ИЛИ СЛЕПОТОЙ ИЛИ 
ИСКЛЮЧИТЕЛЬНО НИЗКИМ РОСТОМ (КАРЛИКОВОСТЬЮ)



СТЕПЕНИ РОДСТВА



ПАТОЛОГИИ У ДЕТЕЙ ВО ВНУТРИУТРОБНОМ 
РАЗВИТИИ

• ПО ДАННЫМ ИССЛЕДОВАНИЙ, У ЖЕНЩИН, СОСТОЯЩИХ В РОДСТВЕННОМ БРАКЕ, ТЕЧЕНИЕ БЕРЕМЕННОСТИ 
ОСЛОЖНИЛОСЬ УГРОЗОЙ ПРЕРЫВАНИЯ БЕРЕМЕННОСТИ, СИНДРОМОМ ЗАДЕРЖКИ ВНУТРИУТРОБНОГО 
РАЗВИТИЯ ПЛОДА. НА УЗИ ВЫЯВЛЯЛИСЬ НЕСООТВЕТСТВИЕ ЗРЕЛОСТИ ПЛАЦЕНТЫ К ГЕСТАЦИОННОМУ 
СРОКУ, МАЛОВОДИЕ И МНОГОВОДИЕ. НА РАННЕМ НЕОНАТАЛЬНОМ ПЕРИОДЕ ВЫЯВЛЯЛИСЬ ТАКИЕ 
ОСЛОЖНЕНИЯ, КАК: ЗАДЕРЖКА ВНУТРИУТРОБНОГО РАЗВИТИЯ, ВНУТРИУТРОБНАЯ ГИПОКСИЯ ПЛОДА, 
ГИПОКСИЧЕСКИ ИШЕМИЧЕСКОЕ ПОРАЖЕНИЕ ЦНС



ПАТОЛОГИИ У ДЕТЕЙ В БЛИЗКОРОДСТВЕННЫХ 
БРАКАХ

• АНОНИХИЯ. КЛАН КИНГСТОНОВ, ВХОДЯЩИЙ В СЕКТУ 
МОРМОНОВ В 90-Х ГОДАХ ПРОШЛОГО СТОЛЕТИЯ, БЫЛ 
ИЗВЕСТЕН МНОГОЖЕНСТВОМ И БЛИЗКОРОДСТВЕННЫМИ 
БРАКАМИ. ЧЛЕНЫ КЛАНА ТАК ТЕСНО "ПЕРЕПЛЕЛИСЬ", ЧТО У 
ИХ ДЕТЕЙ ПОЯВИЛАСЬ ОДНА ОБЩАЯ ЧЕРТА - ОТСУТСТВИЕ 
НОГТЕЙ.



ПАТОЛОГИИ У ДЕТЕЙ В БЛИЗКОРОДСТВЕННЫХ 
БРАКАХ

• АЛЬБИНИЗМ. ЭТА МУТАЦИЯ ХАРАКТЕРИЗУЕТСЯ 
ВРОЖДЕННЫМ ОТСУТСТВИЕМ ПИГМЕНТА МЕЛАНИНА, 
КОТОРЫЙ ПРИДАЕТ ОКРАСКУ КОЖЕ, ВОЛОСАМ, 
РАДУЖНОЙ И ПИГМЕНТНОЙ ОБОЛОЧКАМ ГЛАЗА. ОДНА 
ИЗ ВОЗМОЖНЫХ ПРИЧИН ЭТОГО ГЕНЕТИЧЕСКОГО 
ОТКЛОНЕНИЯ - БЛИЗКАЯ РОДСТВЕННОСТЬ РОДИТЕЛЕЙ 
РЕБЕНКА.



ПАТОЛОГИИ У ДЕТЕЙ В БЛИЗКОРОДСТВЕННЫХ 
БРАКАХ

• НЕКОТОРЫЕ ПРЕДСТАВИТЕЛИ НАРОДА ВАДОМ ИЗ ЗИМБАБВЕ 
ХАРАКТЕРИЗУЮТСЯ ГЕНЕТИЧЕСКОЙ ОСОБЕННОСТЬЮ, 
ИМЕНУЕМОЙ ЭКТРОДАКТИЛИЯ, ПРИ КОТОРОЙ ТРИ СРЕДНИХ 
ПАЛЬЦА НОГИ ОТСУТСТВУЮТ, А ДВА КРАЙНИХ ПАЛЬЦА 
ПОВЕРНУТЫ ВНУТРЬ. В СИЛУ ЭТОЙ ОСОБЕННОСТИ ЧЛЕНОВ 
ПЛЕМЕНИ ПРОЗВАЛИ "СТРАУСОНОГИМИ". ПРИЧИНА 
ВОЗНИКНОВЕНИЯ ТАКОЙ АНОМАЛИИ ОБЪЯСНЯЕТСЯ 
ИЗОЛИРОВАННОСТЬЮ МАЛОГО НАРОДА И ЗАПРЕТОМ НА 
ЗАКЛЮЧЕНИЕ БРАКА С ЧЛЕНАМИ ДРУГИХ НАРОДОВ.



ПАТОЛОГИИ У ДЕТЕЙ В БЛИЗКОРОДСТВЕННЫХ 
БРАКАХ

• ХЕЙЛОСХИЗИС. ПАТОЛОГИЯ ПРЕДСТАВЛЯЕТ СОБОЙ 
РАЗРЫВ, РАСЩЕЛИНУ В СРЕДНЕЙ ЧАСТИ НЕБА, 
ВОЗНИКАЮЩАЯ ВСЛЕДСТВИЕ НЕЗАРАЩЕНИЯ ДВУХ 
ПОЛОВИН НЕБА В ПЕРИОД ЭМБРИОНАЛЬНОГО 
РАЗВИТИЯ. ДОВОЛЬНО ЧАСТО ЭТА АНОМАЛИЯ 
ВСТРЕЧАЕТСЯ У ИЗОЛИРОВАННЫХ ИНДИЙСКИХ И 
КЕНИЙСКИХ ПЛЕМЕН.



ПАТОЛОГИИ У ДЕТЕЙ В БЛИЗКОРОДСТВЕННЫХ 
БРАКАХ

• ГЕМОФИЛИЯ. РЕДКОЕ НАСЛЕДСТВЕННОЕ ЗАБОЛЕВАНИЕ, 
СВЯЗАННОЕ С НАРУШЕНИЕМ ПРОЦЕССА СВЕРТЫВАНИЯ КРОВИ. 
САМОЙ ИЗВЕСТНОЙ НОСИТЕЛЬНИЦЕЙ ГЕМОФИЛИИ В ИСТОРИИ 
БЫЛА КОРОЛЕВА ВИКТОРИЯ, ЭТОЙ ЖЕ БОЛЕЗНЬЮ СТРАДАЛ 
ОДИН ИЗ ЕЕ СЫНОВЕЙ, А ТАКЖЕ НЕСКОЛЬКО ВНУКОВ И 
ПРАВНУКОВ, ВКЛЮЧАЯ РОССИЙСКОГО ЦАРЕВИЧА АЛЕКСЕЯ 
НИКОЛАЕВИЧА. ПРИ ГЕМОФИЛИИ РЕЗКО ВОЗРАСТАЕТ 
ОПАСНОСТЬ ГИБЕЛИ ПАЦИЕНТА ОТ КРОВОИЗЛИЯНИЯ В МОЗГ И 
ДРУГИЕ ЖИЗНЕННО ВАЖНЫЕ ОРГАНЫ, ДАЖЕ ПРИ 
НЕЗНАЧИТЕЛЬНОЙ ТРАВМЕ.



ПАТОЛОГИИ У ДЕТЕЙ В БЛИЗКОРОДСТВЕННЫХ 
БРАКАХ

• АБИОТРОФИЯ СЕТЧАТКИ. АУТОСОМНО-РЕЦЕССИВНАЯ АБИОТРОФИЯ СЕТЧАТКИ ОБЫЧНО 
НАБЛЮДАЕТСЯ В ИЗОЛИРОВАННЫХ ПОПУЛЯЦИЯХ. БЛИЗКОРОДСТВЕННЫЕ БРАКИ ЗНАЧИТЕЛЬНО 
УВЕЛИЧИВАЮТ ВЕРОЯТНОСТЬ НОСИТЕЛЬСТВА МУТИРОВАННОГО ГЕНА. СНИЖЕНИЕ ОСТРОТЫ ЗРЕНИЯ 
НАБЛЮДАЕТСЯ БЫСТРЕЕ, ЧЕМ ПРИ ДОМИНАНТНОМ ТИПЕ НАСЛЕДОВАНИЯ, НО МЕДЛЕННЕЕ, ЧЕМ ПРИ 
НАСЛЕДОВАНИИ, СЦЕПЛЕННОМ С ПОЛОМ. ПРИ РЕЦЕССИВНОМ ТИПЕ НАСЛЕДОВАНИЯ 
ГЕТЕРОЗИГОТНЫЕ ИЛИ ГОМОЗИГОТНЫЕ РОДИТЕЛИ, БРАТЬЯ И СЕСТРЫ БОЛЬНОГО ГЕНЕТИЧЕСКИ И 
ФЕНОТИПИЧЕСКИ ЗДОРОВЫ. ПРИ БРАКЕ ДВУХ ГЕТЕРОЗИГОТНЫХ НОСИТЕЛЕЙ ПАТОЛОГИЧЕСКИЙ ГЕН 
ОБНАРУЖИВАЕТСЯ У БОЛЬНЫХ И КЛИНИЧЕСКИ ЗДОРОВЫХ ДЕТЕЙ. 



ПАТОЛОГИИ У ДЕТЕЙ В БЛИЗКОРОДСТВЕННЫХ 
БРАКАХ

• БОЛЕЗНЬ ВИЛЬСОНА (БВ) - НАСЛЕДСТВЕННОЕ ЗАБОЛЕВАНИЕ, В ОСНОВЕ КОТОРОГО ЛЕЖИТ 
ИЗБЫТОЧНОЕ НАКОПЛЕНИЕ МЕДИ В ОРГАНИЗМЕ, СЛЕДСТВИЕМ ЧЕГО СЛУЖИТ ПОРАЖЕНИЕ ПЕЧЕНИ И 
НЕРВНОЙ СИСТЕМЫ. ЗАБОЛЕВАЕМОСТЬ СОСТАВЛЯЕТ В СРЕДНЕМ 3:100 000. ЗАБОЛЕВАЕМОСТЬ 
ВЫШЕ В ПОПУЛЯЦИЯХ, ГДЕ РАСПРОСТРАНЕНЫ БЛИЗКОРОДСТВЕННЫЕ БРАКИ (ИРАН, ЙЕМЕН, 
ИРЛАНДИЯ). МУЖЧИНЫ И ЖЕНЩИНЫ ПОРАЖАЮТСЯ ОДИНАКОВО ЧАСТО.

• БОЛЕЗНЬ ВИЛЬСОНА НАСЛЕДУЕТСЯ ПО АУТОСОМНО-РЕЦЕССИВНОМУ МЕХАНИЗМУ.
• В ОСНОВЕ РАЗВИТИЯ БВ ЛЕЖИТ МУТАЦИЯ ГЕНА, КОДИРУЮЩЕГО СТРУКТУРУ АТФ-АЗЫ МЕДЬ-

ТРАНСПОРТИРУЮЩЕГО БЕТА-ПОЛИПЕПТИДА (ATP7B).
• У БОЛЬШИНСТВА ПАЦИЕНТОВ БВ НА ПЕРВЫЙ ПЛАН ВЫХОДЯТ ЛИБО ПРИЗНАКИ ЗАБОЛЕВАНИЯ ПЕЧЕНИ, 

ЛИБО ИЗМЕНЕНИЯ СО СТОРОНЫ НЕЙРО-ПСИХИЧЕСКОЙ СФЕРЫ В СОЧЕТАНИИ С МАЛОСИМПТОМНЫМ 
ПОРАЖЕНИЕМ ПЕЧЕНИ.

• У ДЕТЕЙ БОЛЕЗНЬ ВИЛЬСОНА ОБЫЧНО МАНИФЕСТИРУЕТ ОДНИМ ИЗ ВАРИАНТОВ ПОРАЖЕНИЯ ПЕЧЕНИ 
(42% БОЛЬНЫХ). КЛИНИЧЕСКИЕ СИМПТОМЫ ЗАБОЛЕВАНИЯ ПРОЯВЛЯЮТСЯ В ВОЗРАСТЕ СТАРШЕ 4-5 
ЛЕТ, ХОТЯ ПРАКТИЧЕСКИ С РОЖДЕНИЯ ОТМЕЧАЕТСЯ УМЕРЕННО ПОВЫШЕННЫЙ УРОВЕНЬ ПЕЧЕНОЧНЫХ 
АМИНОТРАНСФЕРАЗ. ПРИМЕРНО У 25% ПАЦИЕНТОВ ЗАБОЛЕВАНИЕ НАЧИНАЕТСЯ ОСТРО С РАЗВИТИЯ 
ЖЕЛТУХИ, АСТЕНИЧЕСКОГО СИНДРОМА, АНОРЕКСИИ.
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