
 

НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БОЛЕЗНИ 

ЧЕЛОВЕКА  
 

1. Понятие о наследственных болезнях. 
Принципы классификации наследственных 
болезней. 
2. Хромосомные болезни, механизмы их 
возникновения. 
3. Характеристика отдельных хромосомных 
болезней с числовыми аномалиями аутосом: 
4. Характеристика хромосомных заболеваний с 
числовыми аномалиями половых хромосом: 
5. Моногенные заболевания, механизмы их 
развития. 
6. Характеристика основных моногенных 
болезней. 

 
 

« 



 

•Наследственные 

болезни - заболевания 

человека, 

обусловленные 

хромосомными и 

генными мутациями. 

Их более 6000  

•Нередко ошибочно термины «наследственная 

болезнь» и «врожденная болезнь» употребляются как 

синонимы, однако врожденными болезнями 

называют те заболевания, которые имеются уже 

при рождении ребенка и могут быть обусловлены как 

наследственными, так и экзогенными факторами  

периода беременности.  



 

 
 

 

Классификация 

наследственных болезней 

Наследственные  

болезни 

Болезни,  

обусловленные  

дефектами  

хромосом 

Болезни, 

обусловленные 

воздействием  

факторов   

внешней среды 

Мультифакторные  

заболевания, 

возникающие 

в результате 

взаимодействия 

множества 

причин 



Наследственные болезни — заболевания человека, 

обусловленные хромосомными и генными мутациями. 

НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БОЛЕЗНИ 

   

ХРОМОСОМНЫЕ 

 

• геномные мутации 

 

•хромосомные мутации 

 

 

МОНОГЕННЫЕ 

•Аутосомно-доминантные 

 

•Аутосомно-рецессивные 

 

•Сцепленные с полом 

ПОЛИГЕННЫЕ 



• Возникают вследствие изменения числа 

или структуры хромосом.  

• При каждом заболевании наблюдается 

типичный кариотип и фенотип (например, 

синдром Дауна).  

• Хромосомные болезни встречаются 

значительно чаще моногенных (6 -10 из 

1000 новорожденных).  



Хромосомные болезни 

 
• С числовыми аномалиями половых 

хромосом (синдром Шерешевского-

Тернера, Клайнфельтера) 

• С числовыми аномалиями аутосом 

(синдромы Дауна, Патау, Эдвардса) 



Хромосомные болезни 

 
• Инициируемые 

              - транслокациями 

              - инверсиями 

              - делециями 

              - дупликациями 

 



 

 
•Синдром Дауна 

•      Болезнь, обусловленная 
аномалией хромосомного набора  

• ( трисомией 21 пары аутосом), 
основными  

•     проявлениями которой являются 
умственная отсталость, 
своеобразный внешний облик 
больного и врожденные пороки 
развития 

•На ладони часто обнаруживают 

поперечную складку  

•Частота 1 на 700 новорожденных.  







                     

Частота встречаемости  1: 700-800. 

Трисомия по этой 21 хромосоме. 

Проявление: плоское лицо, 
монголоидный разрез глаз, 

эпикант, открытый рот, короткий 
нос, плоская переносица, 

косоглазие, пигментные пятна по 
краю радужки, плоский затылок, 

мышечная гипотония, врожденные 
пороки сердца, умственная 

отсталость, эпилепсия.  

Синдром  

Дауна 



Синдром Эдвардса 

Наследственные болезни 

Кариотип человека с синдром трисомии 18  

http://www.botan0.ru/files/biology/image117.gif


1:5000-7000 



Трисомия  по 13 хромосоме. 

Типичный признак СП - это 

расщелины верхней губы и неба. 

Признаки: микроцефалия, 

полидактилия, расщелина губы и 

неба, низко посаженные ушные 

раковины, микрофтальмия, 

врожденные пороки сердца, дефект 

межжелудочковой перегородки, 

аномалия почек, пороки развития 

органов пищеварения. 

Крипторхизм, гипоплазия наружных 

половых органов, удвоение матки, 

двурогость матки.    

       Синдром 

Патау 

Синдромы, связанные  

с числовыми 

аномалиями аутосом: 

 

http://images.google.ru/imgres?imgurl=http://thumbnail001.mylivepage.com/chunk1/89080/83/small_%D0%A1%D0%B8%D0%BD%D0%B4%D1%80%D0%BE%D0%BC%2520%D0%9F%D0%B0%D1%82%D0%B0%D1%83%252007.jpg.jpg&imgrefurl=http://1vm.mylivepage.ru/image/83_foto-soft3&usg=__JCMjFzJ8B7FapMrAvovPU_Hju7Q=&h=197&w=200&sz=7&hl=ru&start=2&tbnid=wmVJgueuOXtUMM:&tbnh=102&tbnw=104&prev=/images%3Fq%3D%25D1%2581%25D0%25B8%25D0%25BD%25D0%25B4%25D1%2580%25D0%25BE%25D0%25BC%2B%25D0%25BF%25D0%25B0%25D1%2582%25D0%25B0%25D1%2583%26hl%3Dru%26lr%3D%26sa%3DG%26um%3D1%26newwindow%3D1&um=1


Синдром  

Шерешевского-Тернера 
X0 – синдром Шершевского -

Тернера (моносомия Х). 

Частота встречаемости 

1:10000. Соматические 

признаки: отек кистей и стоп 

при рождении, кожная складка 

на шее, низкий рост (до 140 

см), врожденные пороки 

сердца, аменорея, бесплодие, 

снижение умственного 

развития. В основном 

социально адаптированы, 

могут получить специальность 

и работать.  







Синдром Клайнфельтера 





Моногенные 
болезни 

 
Наследственные болезни  

 

 

 

 

 

 

 

 

  Вызваны мутациями или  

отсутствием отдельных  генов.  
 

  Наследуются в полном соответствии  
с законами  Г. Менделя.  

 

  Тип наследования  
- аутосомное или сцепленное  с половой 

хромосомой, доминантное или рецессивное.  
 

Частота встречаемости 1:10 000 -15 000. 

 

 

 



• В основе лежит нарушение синтеза структурных 
белков или белков, выполняющих специфические 
функции. 

• Действие мутантного гена проявляется 
практически всегда 

• Больные мальчики и девочки рождаются с 
одинаковой частотой.  

• Вероятность развития болезни в потомстве 
составляет 50%. 

• Примеры: Синдром Марфана, отосклероз, 

талассемия. 



• http://medarticle37.moslek.ru/articles/15184.htm  

Наследственное заболевание 

соединительной ткани  

Признаки:  

изменения скелета с высоким ростом с 

относительно коротким туловищем , 

длинными паукообразными пальцами 

(арахнодактилия ), разболтанностью 

суставов , часто сколиозом , кифозом , 

деформациями грудной клетки , 

аркообразным небом . Характерны также 

поражения глаз . В связи с аномалиями 

сердечно-сосудистой системы средняя 

продолжительность жизни сокращена.  

http://medarticle37.moslek.ru/articles/15184.htm


L/O/G/O Аутосомно-доминантный тип 

наследования болезни  

• патологический ген 

является доминантным  

• вертикальная передача 

генетических признаков  

• Заболевания: хорея 

Гентингтона, 

нейрофиброматоз, 

различные формы 

наследственной 

дистонии и т. д.  



L/O/G/O 

Аутосомно-рецессивный 

тип наследования  

• Проявление заболевания у гомозигот по 
патологической мутации;  

• Гетерозиготное носительство патологической 
мутации  

• Передача заболевания от здоровых 
родителей детям с вероятностью 25%.  

• Заболевания: муковисцидоз, спинальная 
мышечная атрофия, а также некоторые 
заболевания из группы нарушения половой 
дифференцировки.  



• Мутантный ген проявляется только в гомозиготном 
состоянии. 

• Больные мальчики и девочки рождаются с 
одинаковой частотой. 

•  Вероятность рождения больного ребенка составляет 
25%.  

• Родители больных детей фенотипически могут быть 
здоровы, но являются гетерозиготными носителями 
мутантного гена 

• Характерные заболевания: ферментопатии. 

• Н/р: Фенилкетонурия, Микроцефалия,Прогерия. 

 



• Прогерия (греч. progērōs 
преждевременно состарившийся) 
— патологическое состояние, 
характеризующееся комплексом 
изменений кожи, внутренних 
органов, обусловленных 
преждевременным старением 
организма. Основными формами 
является детская прогерия 
(синдром Гетчинсона 
(Хадчинсона) — Гилфорда) и 
прогерия взрослых (синдром 
Вернера). 

http://l.foto.radikal.ru 

/0612/08e0016d1d34.jpg  

http://l.foto.radikal.ru/0612/08e0016d1d34.jpg
http://l.foto.radikal.ru/0612/08e0016d1d34.jpg
http://l.foto.radikal.ru/0612/08e0016d1d34.jpg


• мышечная дистрофия типа Дюшенна, 

гемофилия (рецессивное наследование, 

сцепленное с Х хромосомой) 

•  фосфат-диабет (доминантное 

наследование, сцепленное с Х хромосомой) 



Болезни 

аминокислотного 

обмена 



 





Лейциноз 



Альбинизм 

 



Наследственные 

болезни, связанные 

с нарушением 

липидного обмена 



Болезнь Тея-Сакса 



Болезнь Нимана-

Пика 



Болезнь Гоше 



Болезни, связанные 

с нарушением 

обмена углеводов 



 



Гликогенозы 



Мукополисахаридозы 

 



Болезни нарушения 

обмена гормонов 



Адреногенитальный 

синдром 



• Обусловлены взаимодействием определенных 

комбинаций аллелей разных локусов и экзогенных 

факторов.  

• Полигенные болезни не наследуются по законам 

Менделя.  

• Для оценки генетического риска используют 

специальные таблицы 

• Примеры: некоторые злокачественные новообразования, 

пороки развития, а также предрасположенность к ИБС, 

сахарному диабету и алкоголизму, расщепление губы и 

неба, врожденный вывих бедра, шизофрения, 

врожденные пороки сердца 

 



Митохондриальные 
болезни 

Затрагивают гены митохондрий. 

 

Известно  около 30 болезней. 

 

Синдром Лебера  (1988) - проявляется быстрым развитием атрофии 
зрительных нервов, которая ведет к слепоте.  

 

Синдром Пирсона (1989) - вялость, нарушения со стороны крови, 

поджелудочной железы. 

 

Наследственные болезни  

 



• Медико-генетическое консультирование 

при беременности в возрасте 35 лет и 

старше, наличии наследственных болезней 

в родословной  

• Исключение родственных браков 

 

 



• Диетотерапия. 

• Заместительная терапия. 

• Удаление токсических продуктов обмена 

веществ. 

• Воздействие на синтез ферментов. 

• Исключение некоторых лекарств 

(барбитуратов, сульфаниламидов и др.) 

• Хирургическое лечение. 

 


