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Введение

Современная генетика человека обладает такими знаниями, умениями, опытом и возможностями, многие из которых еще двадцать лет назад казались фантастикой. Стремительное развитие генетики человека стало возможным благодаря развитию эмбриологии, анатомии и физиологии человека, цитологии, биохимии и особенно медицинской генетики. А ведь за последние годы количество известных наследственных заболеваний увеличилось и составляет более 4000 наименований. Это происходит из-за того, что, с одной стороны, наука все более проникает в генетические, физиологические и биохимические механизмы человека, а, с другой, - экологическая среда обитания все в большей степени становится загрязненной, и матрицы человека активнее подвергаются воздействию, нарушаются, вызывая аномалии. Но, кроме этого, в короткие сроки стали досягаемыми генная диагностика и генная терапия многих наследственных аномалий, которые совсем недавно считались неизлечимыми.

Это делает актуальным необходимость обращать повышенное внимание на изучение общей генетики и генетики человека в частности. Знание основ генетики необходимо человеку, прежде всего потому, что каждый родитель вовремя должен задуматься о генетическом здоровье своих детей, о собственных возможностях не навредить их здоровью. Кроме этого, после того, как была понята природа мутаций, стало ясно, что антропогенные факторы могут быть опасными для наследственности не только человека, но и всего живого на Земле. 

Изучение фенотипических признаков не теряет своей актуальности до сих пор. Действительно, ведь, наверное, каждый из людей задавался вопросом, на кого он (она) похож (-а). Или, например,  родители новорождённого ребёнка спорят о том, чьи  из них фенотипические данные малыш унаследовал. Изучение  фенотипических признаков играет немаловажную роль и при установлении родства, ведь у кровных родственников есть схожесть во внешности. 

В связи с этим, цель моего исследования — применение генеалогического метода для изучения наследственности человека. 

В соответствии с поставленной целью основными задачами являются:

1. изучить научный материал в рамках заданной проблемы;

2. составить родословную своей семьи;

3. проанализировать родословную на возможность наличия наследственных заболеваний;

4. определить свой генотип и прогнозировать с помощью решения генетических задач вероятность наследования моих фенотипических признаков у потомков.

1.  Исследование наследственности человека.

1. 1. Обзор литературы.


Для выполнения первой задачи, я подробно изучила справочную, научную литературу,  благодаря которой ознакомилась с различными методами  исследовании генетики человека.  Конечно, в настоящее время генетика настолько развита, что решение такой проблемы, как изучение признаков, не составляет особого труда для науки. Действительно, ведь в распоряжении учёных большое количество методов работы: клинико-генеалогический, близнецовый, биохимический, популяционный, онтогенетический, цитологический. 

Широкое распространение в применении получили биохимический, цитологический и генеалогический методы. Я изучила особенности работы с каждым из них, чтобы выбрать наиболее подходящий для решения поставленной проблемы.

1.1.1. Методы исследования наследственности человека.

Цитогенетический метод.


Цитогенетический метод основывается на том, что кровь изучаемого человека помещают в  специальную среду, содержащую необходимые для роста клеток крови питательные вещества, и инкубируют с веществами, стимулирующими клеточное деление. Затем добавляют колхицин, подавляющий процесс образования ахроматиновых нитей веретена деления. Это приводит к остановке митоза на стадии метафазы, в которой хромосомы максимально спирализованы и пригодны для анализа.

Биохимический метод.


Суть биохимического метода заключается в использовании методов биохимии и молекулярной биологии: метода фракционирования и количественного анализа, жидкостной и газовой хроматографии, иммунохимического метода, изучения электрофоретической подвижности белков. Применяются исследования мутантных белков с помощью меченых субстратов.  

Клинико-генеалогический метод.


Генеалогический метод (метод родословных) заключается в прослеживании патологического признака или самой болезни в семье с указанием типа родственных связей между членами родословной. В клинической генетике метод чаще называют клинико-генеалогическим, поскольку речь идёт об изучении патологического признака с помощью приёмов клинического обследования.


К сожалению, людям, не занятым в сфере науки, применить большую часть даже данных методов просто невозможно. При всём желании, у обычного человека зачастую нет возможности приобрести дорогостоящую аппаратуру. Так, например, для использования в работе цитогенетического метода необходимо иметь необходимые специальные реактивы, которые практически невозможно приобрети обычному человеку. Биохимическим методом тоже невозможно воспользоваться, так как он достаточно сложный и дорогостоящий. 


Изучив данные методы генетического исследования, я пришла к выводу, что наиболее подходящим в моём случае является клинико-генеалогический метод. Он действительно удобен, так как для его использования необходимо лишь составить свою родословную, получив информацию о родственниках. Конечно, получение этой информации может и оказаться трудностью, но эту проблему гораздо проще решить с помощью опроса родственников, чем искать аппаратуру для других методов исследования.     

1.1.2. История происхождения генеалогии.


Генеалогия как знание родства появилась вместе с человеческим обществом и живёт на всех этапах его развития. В современных зарубежных энциклопедических словарях статья «Генеалогия» начинается с библейского ветхозаветного раздела. Библия рассказывает о происхождении и родстве всех многочисленных народов. Расцвет генеалогии во многих странах Европы совпадает с развитием феодализма. Особое значение знания родословия семьи получило в средние века в связи с установлением и оформлением сословных (особенно дворянских) привилегий. Это вызвало появление особых генеалогических справочников (в форме генеалогического древа или таблиц), в которых указывались все члены основной и боковых ветвей рода, их брачные связи. Особенно много таких справочников появлялось в xvı веке, создавались государственные должности, отвечавшие за правильность составления родословий.

1.1.3. Изучение родословных.


Изучение родословных, то есть характера распределения наследственных признаков в семьях - главный метод генетического исследования. Поскольку в генетике человека в отличие от экспериментальной генетики аналитические скрещивания неприменимы, приходится изучать характер наследования того или иного признака путём сбора посемейных данных. Анализ родословных позволяет проследить менделевское расщепление признаков, получить сведения по аллелизму и сцеплению, изучить монофакториальное наследование. Правда, ряд важных признаков, присущих человеку, такие, например, как уровень интеллекта, определяются многими взаимодействующими генами, каждый из которых оказывает лишь незначительное действие. Но и здесь главным методом их изучения служит анализ внутрисемейного сходства, что по существу является расширенным вариантом метода родословных. 

1.1.3.1. Правила оформления.


Родословие бывает восходящее и нисходящее. 


При составлении нисходящего родословия начинают с самого отдалённого из известных предков и постепенно переходят к его потомкам. Такое родословие позволяет наглядно представить общую картину жизни и деятельности рода, начиная с более отдалённых времён и постепенно разворачивая до наших дней.


В восходящем родословии объектом исследования является лицо, о предках которого собираются сведения. С него начинают, затем уже идут по восходящим   ступеням или коленам, т.е. к отцу, деду, прадеду, прапрадеду и т.д.  Это вид родословия, когда у исследователя ещё мало сведений, когда он последовательно идёт от известного к неизвестному.


Моё исследование основывается на построении восходящего родословия. 


Исследование того или иного признака в семье обычно начинается с «поражённого» (больного) члена её, которого называют пробандом (или исходным пациентом).  После пробанда собираются сведения о его детях, если это взрослый, а затем о сибсах (генетический термин, обозначающий потомков одних родителей; родные братья и сёстры, но не близнецы) пробанда с учётом последовательности беременностей матери и их исходах. Если пробанд – ребёнок, то после сведений о нём собираются сведения о его сибсах. 


Следующий этап в сборе родословной – сбор сведений обо всех кровных родственниках по материнской линии. Сначала выясняется всё о матери пробанда, её сибсах и их детях. Затем записываются данные о бабке по линии матери, её сибсах. Если возможно, собираются сведения о прабабке и прадеде пробанда.


Далее собираются сведения о деде пробанда по линии матери, его сибсах, их детях, внуках. Только после окончательного сбора сведений о родственниках по линии матери,  аналогично собираются сведения о родственниках по линии отца. Родственники отца изображаются в правой половине родословной, и следует обратить внимание на правильное обозначение линий пересечения.


Родословие может иметь символический способ оформления (генеалогическое древо), или оформление в виде таблицы. Именно символический способ оформления родословия я и выбрала.


Если родословная очень обширная, то все поколения изображаются не горизонтальными рядами, как в большинстве случаев, а располагаются по окружности.


Если в родословной прослеживаются несколько признаков, то для обозначения каждого из них используются нестандартные символы.


К родословной прилагается пояснительная записка – легенда, включающая список нестандартных обозначений.


Каждое поколение изображается на одной линии и обозначается римскими цифрами сверху вниз. Каждый член поколения, включая супругов, обозначается арабской цифрой (нумерация слева направо для каждого поколения с единицы).  


Приложение №1.

  2. Составление и анализ родословной семьи Тарасовых.

2. 1. Организация исследования.

2.1.1. Сущность фенотипических признаков.


Исследовательская работа проводилась с августа по декабрь 2009 г.


Для дальнейшего продолжения работы над проектом я, изучив специальную литературу, выяснила сущность фенотипических признаков и правила их наследования.


Фенотип (от греческого слова phaino – являю, обнаруживаю) – это совокупность всех признаков и свойств организма, сформировавшихся в процессе индивидуального развития. Фенотип складывается в результате взаимодействия наследственных свойств организма-генотипа и условий среды обитания.


В ядрах клеток содержится полученный от родителей набор хромосом, несущих совокупность генов, которые характерны для данного вида вообще и для данного организма в частности. Эти гены несут информацию о белках, которые могут синтезироваться в этом организме, а также о механизмах, определяющих сам синтез и его регуляцию.


В процессе онтогенеза осуществляется последовательное включение генов и синтез тех белков, которые они кодируют (экспрессия генов). В результате происходит развитие всех признаков и свойств организма, которые и составляют фенотип. Таким образом, фенотип – это продукт реализации той генетической программы, которая содержится в генотипе.

               2.1.2.  Родословная.


Дальтони́зм — наследственная, реже приобретённая особенность  зрения, выражающаяся в неспособности различать один или несколько цветов. Названа в честь Джона Дальтона, который впервые описал один из видов цветовой слепоты на основании собственных ощущений в 1794 году. 
Наследование рецессивное, сцепленное с полом. Передача дальтонизма по наследству связана с Х-хромосомой и практически всегда передаётся от матери-носителя гена к сыну, в результате чего в двадцать раз чаще проявляется у мужчин, имеющих набор половых хромосом XY. У мужчин дефект в единственной X-хромосоме не компенсируется, так как «запасной» X-хромосомы нет. Разной степенью дальтонизма страдают 2—8% мужчин, и только 4 женщины из 1000. Для проявления дефекта зрения у женщины необходимо достаточно редкое сочетание — наличие мутации в обеих X-хромосомах. Проявление дальтонизма этого вида связано с нарушением производства одного или нескольких светочувствительных пигментов в зрительных рецепторах колбочек, которые отвечают за цветовосприятие.
(Приложение №2.)


Свою работу над ведением исследования я начала с того, что изучила и проанализировала генеалогическое древо своей семьи с наследованием гена, вызывающего дальтонизм. 


(Приложение №3).


Аносмия — потеря либо отсутствие обоняния. Обычно подразумевается полная потеря (отсутствие) обоняния, но чаще встречается частичная аносмия на некоторые вещества. Так как различают аносмию полную и частичную, то людям, больным полной аносмией, будет соответствовать гомозиготный организм по рецессивному признаку, а людям, больным частичной аносмией — гетерозиготный. У некоторых моих родственников наблюдается врождённое частичное отсутствие обоняния. Как мы видим на родословной, моим родителям не передалось этого гена. 


(Приложение №4.)

2.2. Результаты исследования.


Основным шагом было составление собственной родословной. При её составлении я опиралась на собственные знания, на знания, полученные в результате прочтения ряда научных книг и на помощь моих родителей, родственников. Родословная моей семьи представлена смешанным восходящим родословием, оформленным в виде генеалогического древа. Поскольку  родословная составлена по отношению ко мне, то я, Тарасова Татьяна, являюсь пробандом. 


Впервые (следуя родословной, которую я составила) дальтонизм наблюдался у моего прадедушки Возьмилова Фёдора, который, уже страдающий этим заболеванием, женился на Матрёне Ивановне и передал этот ген своим трём дочерям: Полине, Анне и Елене. Они являются его носительницами. А их брату Ивану ген от отца передасться не мог.  Вишницкий Владимир, женившись на Возьмиловой  Елене Фёдоровне — человека, являющегося носителем дальтонизма (так как у них родился сын-дальтоник),  уже страдающий этим заболеванием, передал ген, вызывающий дальтонизм, своему сыну Вишницкому Павлу Владимировичу (моему дяде) и дочери  Вишницкой Наталье Владимировне (моей матери). У Павла эта болезнь проявилась (но передать он этот ген не может), а у Натальи — нет, она является носителем этого гена и передала его мне и моему брату Антону. Дальтонизм проявился только у Антона, а я являюсь единственным носителем этого гена в данной родословной и передам его своим потомкам. 


Ген, вызывающий аносмию, впервые (следуя родословной, которую я составила) проявился у моего прапрадедушки Щёлокова Василия Павловича, который, женившись на Сметаниной Пелагее Сергеевне — человеке, имевшем обоняние, он,  уже страдающий этим заболеванием, передал ген, вызывающий аносмию, своим детям сыну Щёлокову Семёну Васильевичу и дочери Щёлоковой Александре Васильевне. Остальным ген, вызывающий аносмию не передался.  Щёлокова Александра Васильевна, больная аносмией, вышла замуж за Елисеева Ивана Васильевича — человека, имевшего обоняние, и передала ген, вызывающий это заболевание, своей дочери Елисеевой Валентине Ивановне (моей бабушки), остальным ген не передался. Валентина, уже страдающая этим заболеванием, вышла замуж за Тарасова Василия Дмитриевича, не страдающего аносмией, но не смогла передать этот ген потомкам.  

2.3. Прогнозирование. Решение генетических задач.


Благодаря генетике, я могу предположить, что являюсь носительницей гена, вызывающего дальтонизм.  



Последней моей задачей, согласно данной работе, являлось 
прогнозирование вероятности наследования моих фенотипических                                                                                                 
признаков с помощью решения генетических задач. Для этого я составила и 
решила два вида генетических задач.


1. «Женщина-носительница гена, вызывающего дальтонизм, вышла замуж за мужчину, не страдающего дальтонизмом. Какова вероятность рождения в данной семье ребёнка, страдающего дальтонизмом (в %)?» 

2. «Женщина-носительница гена, вызывающего дальтонизм, вышла замуж за мужчину-дальтоника. Какова вероятность рождения в данной семье ребёнка, страдающего дальтонизмом (в %)?» 

Решение генетических задач.

1.

Р
ХDХd
х
ХDY

G
XD, Xd; XD, Y

F1
XDXD, XDXd, XDY, XdY

25% вероятности того, что родится мальчик-дальтоник; 25% вероятности того, что родится девочка-носительница гена, вызывающего дальтонизм.

2.

Р
ХDХd
х
ХdY

G
XD, Xd; Xd, Y

F1
XDXd, XdXd, XDY, XdY

50% вероятности того, что родится ребёнок-дальтоник (25% - мальчик, 25% - девочка); 25% вероятности того, что родится девочка-носительница гена, вызывающего дальтонизм.

Выводы.

1. Изучила научный материал в рамках заданной проблемы.

2. Составила родословную своей семьи.

3. Проанализировала свою родословную на возможность наличия наследственной болезни и определила, что в моей родословной по наследству передаются дальтонизм и аносмия. Более того, ген, вызывающий аносмию, не передался от моей бабушки следующим поколениям. Следовательно, никто из потомков не будет носителем и, тем более, больным этим заболеванием. Изучив генеалогическое древо по наследованию этого заболевания, я пришла к выводу, что ген, вызывающий аносмию является рецессивным, и если он находится в гетерозиготном состоянии, то аносмия частичная, если в гомозиготном состоянии - аносмия полная, т.е. здесь прослеживается явление неполного доминирования, где доминантным является признак нормального обоняния.

4. Предположила, что я являюсь гетерозиготной по рецессивному признаку (дальтонизм). Составила прогноз вероятности наследования моих фенотипических признаков у потомков с помощью генетических задач. Прогноз показал, что если я выйду замуж за мужчину, не страдающего дальтонизмом, то будет 25% вероятности того, что у нас родится мальчик, страдающий дальтонизмом, либо девочка-носительница гена, вызывающего это заболевание. Если же я выйду замуж за мужчину, страдающего дальтонизмом, то у нас будет 50% вероятности того, что у нас родится ребёнок, страдающий дальтонизмом.
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Приложение №2 «Наследование гена, вызывающего дальтонизм»


Приложение №3 «Дальтонизм»

Легенда

        Дальтоник

                          Носитель гена, вызывающего дальтонизм
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Приложение №4 «Аносмия»

Легенда


                                  Больной частичной аносмией
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