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Патау синдромы
  1961 жылы Патау жəне оның 
əріптестері өте кемтар, сұрықсыз 
баланың кариотипін зерттегенде оның Д 
тобында артық 1 хромосоманың 
болатынын анықтап, осы ауруды 
сипаттап жазған. Бұл синдромның 
клиникалық сипаттары — балалардың 
салмағы оте жеңіл, бойлары қысқа жəне 
олар күні жетпей туылады. Сол сияқты, 
осы синдромның ерекше белгілеріне 
жұмсақ жəне қатты таңдайларының 
жырық, көздерінің өте кішкентай — əр 
түрлі дəрежеде микрофтальмиялы 
больш келуін де атауға болады.



«Мысық ақайы» синдромы 
(5р делециясы)

   Бұл синдром 5р хромосоманың қысқа 
иінінің делециясымен байланысты 
екенін 1965 жылы Герман 
дəлелдеген. Клиникалық сипаты — бұл 
аурумен ауыратын балалардың дыбыс 
тембрі ерекше, мысықша «мияулап», 
жалынышты күйде болады. Сол сияқты 
олардың ақылесі кем, денесінің дамуы 
нашар болады. Негізгі фенотиптік 
белгілері — беті дөңгелек, эпикант 
дамыған, микроцефалия жəне жүрегінің 
ақаулықтары айқын байқалады.



• Медициналық-генетикалық кеңес. Болашақ ұрпақты тұқым қуалайтын түрлі ауыр 
зардаптардан сақтандыру үшін адам генетикасы мен медициналық генетикада 
жүргізілген зерттеулер қолданылады. Дүниеге ауру ұрпақты келтірмеу үшін ата-
ананың екеуінің де дендері сау болу керек. Кейде ерлі-зайыптылардың екеуінің де 
дендері сау болғанымен, олардың тегінде тұқым қуалайтын ауру болса ол келесі 
ұрпаққа беріледі. Мысалы, жігіттің шешесі эпилепсия (қояншық) ауруымен ауырса, ал 
əкесі сау болса, ол жігіт эпилепсик болмайды. Себебі оның əкесінен алған 
доминантты гені эпилепсияны анықтайтын шешесінен алған рецессивті генді жеңіп 
шығады. Егер дəл осындай жағдайдағы қыз жоғарыда келтірілген жігітке тұрмысқа 
шықса, өздері ауру болмағанымен, олардан ауру балалар дүниеге келуі мүмкін. 
Себебі оларда эпилепсияның гені бар.

• Жалпы ауру немесе кеміс ұрпақтың дүниеге келуі отбасы мен ата-ана үшін үлкен 
қайғы-қасірет. Сондықтан отбасын құратын, əсіресе, тегінде тұқым қуалайтын 
кемістіктер бар адамдар медициналық-генетикалық кеңес алғаны жөн. Мұндай кеңес 
беретін орталықтар қазір Қазақстанның көптеген қалаларында бар.

• Қоршаған ортаның тазалығын сақтауға, əсіресе, судың, ауаның жəне азық-түліктің 
мутагендік жəне канцерогендік əсерлері бар заттармен ластанбауына соңғы кездері 
көп көңіл бөлінуде. Сонымен қатар, дəрі-дəрмектер мен тұрмыстық химиялық 
препараттардың жəне түрлі косметикалық заттардың “генетикалық залалсыздығы” 
мұқият тексеріледі. Сайып келгенде, мұның барлығы адамда тұқым қуалайтын 
кемістіктердің мөлшерін азайту мақсатында жасалады.

• Тағы бір ескертетін нəрсе, алкогольді ішімдіктерді ішу мен темекі тарту, əсіресе, 
есірткіні қабылдау болашақ ұрпақ үшін өте қауіпті. Себебі, олар гендер мен 
хромосомаларды улап, өзгертеді. Соның салдарынан тұқым қуалайтын аурулар мен 
кемістіктер пайда болады.


