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 К хромосомным относятся болезни, обусловленные геномными 

мутациями или структурными изменениями отдельных хромосом. 

Хромосомные болезни возникают в результате мутаций в половых 

клетках одного из родителей. 
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Хромосомные аномалии возникают и в соматических клетках с 

частотой около 2 %. 

Общим для всех форм хромосомных болезней является 

множественность поражения:

 черепно-лицевые поражения, 

 врожденные пороки развития систем органов, 

 замедленные внутриутробные и постнатальные рост и развитие,

 отставание в психическом развитии, 

 нарушения функций нервной, иммунной и эндокринной систем



Классификация хромосомных 

болезней:

 Фрагментация – это 

дробление хромосом с 

образованием множества 

различных фрагментов. У 

некоторых организмов 

существуют 

полицентрические 

хромосомы, и при 

фрагментации каждый из 

фрагментов получает 

центромеру, тогда он может 

нормально реплицироваться 

и участвовать в делении 

клетки. 



Классификация хромосомных 

болезней:
 Концевые нехватки, или дефишенси, –

потери концевых, теломерных участков 

хромосом. В результате, образуются 

линейные фрагменты, лишенные 

центромеры (линейные ацентрики). 

Ацентрики не участвуют в делении 

клетки и утрачиваются. 

 Нехватки внутренних участков, или 

делеции, – потери участков хромосом, 

не затрагивающие теломеры. 

Утраченные участки, лишенные 

центромер, обычно образуют 

кольцевые ацентрики, которые также 

утрачиваются. 



Классификация хромосомных 

болезней:

 Дупликации – это удвоения участков хромосом. В результате, 

возникают тандемные последовательности генов, например: 

abcabc. Дупликации – один из путей возникновения новых генов. 



Классификация хромосомных 

болезней:

 Инверсии – повороты участков хромосом на 180°. Различают 

перицентрические инверсии (инвертированный участок включает 

центромеру) и парацентрические (инвертированный участок лежит в 

одном из плеч хромосомы вне центромеры).



Классификация хромосомных 

болезней:

 Транспозиции – это 

перемещения участков 

хромосомы            в другие 

локусы (точки) этой же 

хромосомы. 



Классификация хромосомных 

болезней:

 Транслокации – это 

перемещения участков 

хромосомы или всей 

хромосомы в другую 

хромосому. 



Аномалии аутосом
 Синдром Дауна



Аномалии аутосом

 Синдром Эдвардса (трисомия по 18-й 

хромосоме) 



Аномалии аутосом

 Синдром Патау (трисомия по 13-й 

хромосоме) 



Аномалии половых хромосом 

 Синдром Шерешевского – Тернера 



Аномалии половых хромосом 
 Трисомия по X-хромосоме (47, ХХХ) 



Аномалии половых хромосом 
 Синдром Клайнфельтера



Аномалии половых хромосом 
 Кариотип 47, XYY

 Для носителей кариотипа 47, XYY 
характерен высокий рост; 
пубертатное ускорение роста 
наступает раньше и продолжается 
дольше, чем обычно. Часто 
встречаются мелкие пороки 
развития. Иногда наблюдаются 
изменения ЭКГ, шаровидные или 
абсцедирующие угри и 
варикозное расширение вен, 
однако повышенный риск 
возникновения этих расстройств у 
лиц с кариотипом 47, XYY не 
подтвержден. Умственное 
развитие в пределах нормы, но 
речевое развитие задерживается. 
Нередко подростки и мужчины с 
кариотипом 47, XYY очень 
агрессивны, склонны к 
преступным действиям и плохо 
адаптируются к жизни в обществе.


