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Введение
Сегодня ни для кого не секрет, что проблема детской патологии стала одной  из проблем человечества. У каждого человека имеется своя генетически  закрепленная программа индивидуального развития, присущая лишь ему, восприимчивость к тем или иным наследственным заболеваниям.  
Врождённые расщелины верхней губы и нёба – «заячья губа» – это самый распространённый порок развития челюстно-лицевой области. Нетрудно представить себе испытываемый моими родителями шок, если врожденный дефект у ребенка называют «заячьей губой» или «волчьей пастью». Такая патология  нередко вызывает у родителей желание как можно быстрее расстаться с младенцем. Часто новорожденный с дефектом развития челюстно-лицевой области, нуждающийся в особенно тщательной родительской опеке, получает статус «отказного ребенка» и растет в дальнейшем сиротой.

Эта тема заинтересовала меня и потому, что я сама родилась с этой патологией, и мне, и моим родителям пришлось пройти через много испытаний. Так что все проблемы таких детей мне знакомы не понаслышке. 

О том, что у меня есть такая патология, я узнала не сразу: родители долго не говорили мне об этом, и их можно понять, ведь и для них это тоже было шоком, так как первый их ребенок родился здоровым. Сейчас мне уже шестнадцать лет, однако,  до сих пор меня интересуют многие вопросы: «Почему люди рождаются с такой патологией?», «Каким может быть  будущее у ребёнка с заячьей губой?», «Насколько эффективно восстановление органов при патологии?», «Возможна ли патология у моих детей?» 

Актуальность темы для автора связана со стремлением понять, почему у здоровых родителей рождается ребёнок с патологией и может ли это повториться с детьми и внуками. Ценность данного проекта для читателей и слушателей заключается в актуализации проблемы «Человек и окружающая среда».

 Практическая значимость работы для автора – в получении ответов на волнующие его вопросы, а также в самоутверждении. Значимость работы для интересующихся проблемой – в установлении взаимосвязи между состоянием окружающей среды и возникновением врожденных дефектов. 

Цель: на основе изучения истории развития своего организма и составления родословной семьи выявить возможные причины врождённого дефекта «заячья губа» и прогнозировать вероятность проявления данной патологии у потомков.

Задачи: 
· дать характеристику  челюстно-лицевой патологии;

· установить причины и факторы, повлиявшие на возникновение дефекта;

· определить степень поражения систем органов  при челюстно-лицевой патологии;

· составить генеалогическое древо, изучить вероятность возникновения дефекта;

· рассмотреть влияние патологии на социальный статус человека.

Гипотеза: дефекты челюстно-лицевой области  обусловлены  факторами окружающей среды и наследственных факторов. 

Методы:  сравнительно – поисковый, генеалогический, аналитический 

Глава 1  Врожденные дефекты 

1.1 Характеристика челюстно-лицевой патологии

Врожденные пороки челюстно-лицевой области в связи с их частотой, тяжестью анатомических и функциональных нарушений, трудностью социальной адаптации человека являются  проблемой медицины.

Рождение ребенка с врожденной патологией челюстно-лицевой области  - большое потрясение  для родителей, и для медицинских работников, призванных дать родителям необходимые разъяснения о характере дефекта, особенностях кормления и ухода за ребенком, а также о перспективах устранения анатомофункциональных нарушений. 

Часто люди связывают наличие этой патологии с врожденными заболеваниями нервной системы и умственной отсталостью, и потому принимают решение оставить такого ребенка в роддоме. Однако это утверждение совершенно неверно. 

Эти дефекты могут встречаться у ребенка и по отдельности, и вместе. Расщепленная верхняя губа сама по себе или вместе с расщепленным небом встречается преимущественно у мальчиков. На каждую 1 000 новорожденных приходится 1 младенец с таким дефектом. Расщепленное небо как отдельная патология встречается преимущественно у девочек; на 2 500 новорожденных приходится 1 с такой аномалией развития. Расщепление верхней губы и неба иногда сочетается с другими врожденными дефектами. У детей с врожденными расщеплениями, особенно с волчьей пастью, могут наблюдаться аномалии развития зубов. Зубы могут быть смещены и выдвинуты из зубной дуги или иметь уродливую форму и неправильный поворот. Количество зубов во рту может отличаться от нормального.

Врождённая расщелина верхней губы и нёба -  средний участок верхней челюсти (резцовая кость, соединенная с перегородкой носа и сошником), не испытывая давления круговых мышц рта, сильно выступает вперед, а боковые отделы спереди сближаются (рис 1). Соединение между  челюстной костью с носовой перегородкой и верхнечелюстными костями отсутствует с одной стороны [4].
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Рисунок 1.  Врождённая расщелина верхней губы и нёба

Расщепление губы — это врожденный дефект. В норме губа формируется на 4-6 неделе внутриутробного развития зародыша; два лепестка эмбриональной ткани, растущие с боковых сторон лица, срастаются с центральным лепестком, растущим вниз от кончика носа. Если они срастаются не полностью, то новорожденный появляется на свет с расщепленной губой.

Расщепление неба — тоже врожденный дефект. В норме небо формируется на 8-12 неделе внутриутробного развития зародыша. Кости и мягкие ткани растут с обеих сторон верхней челюсти и затем срастаются посередине. Так образуется верхняя стенка полости рта (небо), являющаяся также нижней стенкой полости носа. Небо состоит из костной части (твердое небо) и мышечной части (мягкое небо). Если обе половинки неба срастаются не полностью, то между полостью рта и носа возникает отверстие (расщепление) [5].
Расщелина верхней губы и неба возникает у человеческого зародыша в первые два месяца беременности, когда формируются челюстно-лицевые органы. Узнать о наличии у младенца подобного дефекта можно с помощью ультразвукового обследования. К сожалению, обычно это удается сделать только на поздних сроках беременности, когда вмешательство уже противопоказано. Тем не менее лучше такую информацию получить, поскольку у ребенка с «волчьей пастью» могут возникнуть трудности при родах — в его дыхательные пути может попасть околоплодная жидкость. Врач или акушерка должны быть предупреждены об этом заранее. 

Современные методы пластической хирургии (таблица 1) позволяют исправить дефект сразу, с момента рождения, и до года, как это делается в других странах. Раньше "заячью губу" оперировали поэтапно, в несколько раз. Лечение затягивалось до 15 - 16 лет. Последнее время благодаря новым методикам делают всю пластику лица сразу.

Таблица 1

Методы пластической хирургии

	Характер расщелины
	Последовательность выполнения и сроки лечения этапов

	· Расщелина верхней губы
	Пластика верхней губы с 2-х месячного возраста:

Коррекция верхней губы с 2-3 летнего возраста

Закрытие дефекта альвеолярного отростка с 2-3 летнего возраста

Ортодонтическое  лечение  с 6-7 лет

Исправление формы наружного носа с 11-12 лет

	· Расщелина верхней губы

· Расщелина альвеолярного отростка

· Расщелина твёрдого мягкого нёба
	Пластика верхней губы с 2-х месячного возраста

Коррекция верхней губы с 2-3 летнего возраста

Закрытие дефекта мягкого нёба с 3 лет

Ортодонтическое и ортопедическое лечение с 3 лет

Закрытие дефекта твёрдого нёба с 6-7 лет

Закрытие дефекта альвеолярного отростка с 6-7 лет

Исправление формы наружного носа с 11-12 лет

	· Расщелина твёрдого мягкого нёба
	Закрытие дефекта мягкого нёба с 3 лет

Ортодонтическое  лечение  с 3 лет

Закрытие дефекта твёрдого нёба с 6-7 лет


 Лечение зависит от диагноза, повреждена ли только губа или одновременно губа и нёбо, с одной или с обеих сторон верхней челюсти. Есть определенная схема хирургических разрезов, которая позволяет ушить расщелину, совместить ткани, сделать ровной красную кайму губы. Одновременно  выправляется носик ребенка. Для операции не требуется никаких протезов [3].
       При расщелине нёба есть не только дефект губы, но и трещина в верхней челюсти. Когда у ребенка начинают расти зубки, это доставляет неприятности. Поэтому, выправив губу и мягкое нёбо в младенчестве, в  более старшем возрасте, через 6 - 12 месяцев, делают ребенку реконструктивную операцию. 

          Мягкое нёбо начинает действовать, когда ребенок пытается говорить, и расщелина твердого нёба благодаря этому становится значительно уже. Закрыть ее, потом с помощью костной ткани удается с гораздо меньшей травматичностью.

         Если  ребенок не старше 1,5 - 2 лет, сразу делается пластика и нёба, и губы. Дети, прооперированные в ранние сроки, более легко начинают говорить, им не надо переучиваться, несколько лет заниматься с логопедом. Ведь во время операции пересекаются и заново сшиваются мышцы нёба. Если же ребенок прошел лечение в более поздний срок, учиться говорить ему нужно заново.

Все эти дети получают временную инвалидность до устранения дефекта (рисунок 2). Подобная лицевая патология встречается не так уж редко - у 17 детей на каждую тысячу. Операция проводится под общим наркозом. После пластики губы на 7-е сутки снимают швы, и ребенка выписывают домой. Пластика нёба требует всего 5  дней в стационаре.
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Рисунок 2. фото заячья губа до и после операции

       После операции необходим тщательный уход - очищение швов утром и вечером с помощью антисептической мази, чтобы не допустить попадания инфекции. Шрам над губой остается очень маленький. Впоследствии можно сделать корригирующую пластическую операцию, и он вообще исчезнет.

       Таким детям первое время нелегко кушать, поэтому пища должна быть мягкой. Их нужно приучать есть с ложечки в полувертикальном положении, нельзя давать соску. Все это объясняется мамам при выписке. 

1.2  Причины и факторы, повлиявшие на челюстно-лицевую патологию

Каждый год в России рождается около 30 000 детей с челюстно-лицевыми патологиями. Еще 20 000 детей получают подобные травмы при родах или при других обстоятельствах.

Расщелина губы или нёба - врожденный, наследственный дефект. 

Причины возникновения расщепления верхней губы и неба неизвестны. У некоторых детей, родившихся с такими дефектами, они и раньше наблюдались в семье, а у других детей в семьях ничего подобного не было.

Причиной чаще всего является перенесенное матерью в первые 3 месяца беременности инфекционное вирусное заболевание. Даже если инфекция была легкой и женщина не придала ей значения, последствия для ребенка могут быть очень неприятными.

Причиной могут служить и вредные химические производства, повышенная радиоактивность, неблагоприятные экологические условия.

Причины и факторы, повлиявшие на челюстно-лицевую патологию

– разнообразны. Установить точную причину в каждом конкретном случае, как правило, невозможно. Известные провоцирующие факторы представлены сегодня двумя группами: 

1. Факторы окружающей среды. 

Внутриутробные инфекции. Наиболее опасны цитомегаловирусная инфекция, герпес I и II типа, токсоплазмоз, краснуха, грипп, вирусный гепатит, хламидиоз, сифилис, микоплазмоз и другие инфекции, передающиеся половым путём, особенно в острой фазе.

Химические (анилиновые красители, нефтепродукты, синтетический каучук, вещества, используемые при производстве пластмасс, вискозных волокон) и физические агенты (ионизирующая радиация, высокая температура производственных помещений).

Лекарственные средства (антагонисты фолиевой кислоты, витамин А, кортизон, барбитураты, цитостатики). Их тератогенный эффект (вызывающий пороки развития у плода) – доказан. Однако, существуют и другие препараты, о которых мы имеем недостаточно информации.

Алкоголь, курение и наркотики. Будущие родители нередко не задумываются об их вредном воздействии на эмбрион. Однако, доказано, что риск рождения ребёнка с расщелиной верхней губы и нёба у курящей матери выше на 25%, в сравнении с некурящей.

Пожилой возраст родителей, неблагоприятные социально-экономические условия также могут повлиять на патологию.

2. Наследственные факторы. 

  Многие отечественные исследователи организма считают, что нарушения в  формировании организма происходят  при взаимодействии факторов генетических и внешней среды [7].
Неблагоприятные факторы проявляются в тех случаях, когда возникают, какие либо дополнительные экзогенные влияния. Действия закона наследственности уникально и неповторимо.  Интерес к генетике человека возрос в области практической значимости для человека.
Внешняя среда влияет на наследственность, взаимодействие наследственности и среды определяется то, каким организм является в данный момент, и как он будет развиваться в будущем.

Генотип – это сумма генов данного организма, его индивидуальная конституция, которую он получает от своих родителей. Для взрослого человека характерен тот же генотип, который был присущ ему в период внутриутробного развития и роста в детстве, отрочестве, юности.

Генотип – это весь комплекс внешних и внутренних признаков данного организма. В противоположность генотипу фенотип изменяется в процессе роста и развития организма на протяжении всей его жизни и различен в эмбриональном периоде, после рождения, после рождения, во время полового созревания и так далее. Среда может оказывать влияние на развитие умственных и психических способностей.

Наиболее часто встречаются болезни с наследственным предрасположением: атеросклероз, язва желудка и двенадцатиперстной кишки, сахарный диабет, ревматизм, шизофрения, врожденные пороки развития и другие. Однако появление этих болезней зависит не только от генотипа, но и от факторов внешней среды с генотипической точки зрения болезни с наследственным предрасположением – это полигенные заболевания, то есть, обусловлены взаимодействием нескольких или многих генов.

Непосредственной причиной рождения ребёнка с расщелиной лица являются воздействия на организм будущей матери в первые три месяца беременности химических факторов (22,8), психических (9%) и механических (6%) травм, биологических (5%) и физических (2%) воздействий.

Риск рождения ребёнка с расщелиной губы и нёба среди населения достаточно низкий (~0,002%). Однако, при наличии этой патологии у одного из родителей или предшествующего ребёнка риск рождения второго малыша с данным заболеванием составляет ~2-5%. Риск повторения патологии значительно возрастает (до ~13-14%), если расщелина верхней губы и нёба диагностирована у двух членов семьи (обоих родителей, или одного родителя и одного ребёнка) и составляет ~20-50% в том редком случае, когда данный дефект имел место у обоих родителей малыша и одного из их детей [3].

Каждый человек является носителем в среднем одного гена тяжелого генетического заболевания, которое может быть передано потомкам. По оценкам генетиков у каждой семейной пары риск рождения ребенка с генетической патологией или врожденным дефектом, обнаруживаемым сразу после рождения, составляет 3%. 

1.3  Степень поражения систем органов

В первые годы жизни у детей с такой патологией  особенно нарушены дыхательная и пищеварительные системы, а также  страдает психика. 

Большие проблемы при данной патологии  возникают при приёме пищи. Поскольку ротовая полость и нёбо нарушены, как будет происходить процесс пищеварения? Функция пищеварительной системы - моторная функция, заключающаяся в механическом измельчении пищи, в продвижении ее вдоль пищеварительного тракта, в выведении отработанных продуктов; 
- секреторная функция, основанная на выработке ферментов и пищеварительных соков;  

- всасывающая функция, состоящая во всасывании белков, жиров, углеводов,

витаминов, минеральных веществ и воды. 

В первые дни жизни ребёнок с такой патологией должен находиться на искусственном вскармливании. Так как кормление соской из-за дефекта невозможно, если только из ложки, но в таком случае ребенка нужно держать строго в полувертикальном положении, иначе пища может попасть в нос. Искусственное вскармливание нарушает микрофлору кишечника, ребенок может противиться установке аппарата.

Поскольку челюстно-лицевая патология приводит к нарушению прикуса, то существует необходимость ношения пластинок, а впоследствии – брекет-системы, все это болезненно. Ношение брекетов ограничивает тем, что твердую, холодную или горячую пищу есть невозможно, иначе отклеивается сама аппаратура. Даже при полном закрытие внутренних дефектов жидкость при приеме может попадать в нос.

Дыхательная функция системы поддерживает газовый гомеостазис внутренней среды организма в соответствии с уровнем метаболизма его тканей. С вдыхаемым воздухом в легкие попадают микрочастицы пыли, которые задерживаются слизистой оболочкой дыхательных путей и затем удаляются из легких с помощью защитных рефлексов (кашель, чиханье) и механизмов мукоцилиарного очищения (защитная функция).

В связи с искривлением носовой перегородки, что повело за собой сужение левого носового хода, дыхание затруднено даже после хирургического вмешательства. Но до операции ребёнок должен находиться под пристальным наблюдением, так как может задохнуться в любой момент, особенно во сне.

После устранения патологии состояние становится удовлетворительным.  Полное восстановление функций дыхания невозможно по причине невозможности полного исправления искривления носовой перегородки. Так же нарушены функции жевания. 

По причине сильной взаимосвязи органов дыхания и слуха, при малейшем простудном заболевании могут болеть уши (отит, сальпенгоотит) [4].

В организме человека всё взаимосвязано  контролирует и регулирует все процессы в организме центральная нервная система (ЦНС).  Будет ли от патологии «заячья губа» нарушена нервная система и психика человека?

Главная и специфическая функция ЦНС — осуществление простых и сложных высокодифференцированных отражательных реакций, получивших название рефлексов. 

 У высших животных и человека низшие и средние отделы ЦНС — спинной мозг, продолговатый мозг, средний мозг, промежуточный мозг и мозжечок — регулируют деятельность отдельных органов и систем высокоразвитого организма, осуществляют связь и взаимодействие между ними, обеспечивают единство организма и целостность его деятельности. Высший отдел ЦНС — кора больших полушарий головного мозга и ближайшие подкорковые образования — в основном регулирует связь и взаимоотношения организма как единого целого с окружающей средой.

Часто люди связывают наличие  патологии  «заячья губа» с врожденными заболеваниями нервной системы и умственной отсталостью, и потому принимают решение оставить такого ребенка в роддоме. Однако это утверждение совершенно неверно [4].
В функционировании этой системы опасных отклонений не наблюдается, но это только в том случае если было проведено своевременное лечение и полностью пройден курс реабилитации [7]. Однако по причине искусственного вскармливания сосательные рефлексы у такого ребенка отсутствуют. 

У пациентов с патологией обычно бывает следующий диагноз: Перинатальное поражение ЦНС, гипертензионный синдром, стадия компенсации [11]. Конечно же, патология влияет на речь, но после операции и систематических занятий со специалистами  высшая нервная деятельность человека, который обладает: речью, памятью и мышлением полностью восстанавливается и в дальнейшем он сможет вести абсолютно нормальную жизнь.

Психологическое развитие такого ребенка зависит от атмосферы в семье и отношения окружающих. На последнее немало влияет внешний дефект – рубцы от операций. Их можно сделать менее заметными с помощью шлифовки, но эта операция проводится только по достижению совершеннолетия и зависит от желания самого ребенка. 

Обычно такие дети с психологической точки зрения взрослее своих сверстников. Я думаю, что они больше ценят жизнь, зная какой ценой она им дана.  

1.3  Люди  с патологией и их  социальные взаимоотношения

Каждый год в США у 1 из 20 новорожденных обнаруживается тот или иной генетический дефект. Многие из них незначительны, другие представляют основную причину многих нарушений. Например, считается, что проблемы 4 из 5 умственно отсталых людей в США связаны с различными генетическими дефектами. Кроме того, исследования подтверждают, что во многих заболеваниях присутствует генетический компонент: нарушение генетического материала было обнаружено как единственная или одна из причин продолжающегося роста числа заболеваний у человека.

Профессор Майкл Диксон утверждает, что каждые 11 минут где-нибудь в мире рождается ребенок с расщепленной губой или небом. Согласно статистике такая патология встречаются в среднем у одного из 1000 новорожденных. В некоторых странах, таких как Дания, Чехия, Польша, Венгрия и др. и того чаще – 1 на 600. Врачи отмечают, что этот вид врожденных дефектов – один из самых распространенных.

Врождённые расщелины верхней губы и нёба – это самые распространённые пороки развития челюстно-лицевой области. Частота рождаемости детей с данной патологией колеблется от 1 на 1000 до 1 на 500 новорожденных. Ежегодно в России появляется от 3,5 до 5 тысяч маленьких пациентов, нуждающихся в квалифицированной помощи врачей специализированных медицинских учреждений. 

Социальные взаимоотношения важная часть жизни человека. В обществе формируется наш характер, мировоззрение. Жизнь без общения невозможна. 

Но и тут все не так гладко: если даже здоровому человеку иногда бывает трудно найти общий язык с другими, то, что говорить о человеке с патологией? Конечно, можно сказать, что внешность не главное, но ребенку, у которого с детства комплекс из-за внешних недостатков говорить об этом бесполезно.  Однако чтобы избежать этого, нужно создать в семье положительную атмосферу.

Еще одной проблемой является речь: у многих таких детей она не внятна. Это тоже может являться причиной развития комплекса. Однако и этого можно избежать, если  плодотворно заниматься с логопедом.

Но ведь всем не объяснить, почему ты такой. Очень важно чтобы окружающие относились мягче к таким детям, жалость не нужна, нужно понимание.

[image: image9.png]TynsciHA

AP
mm: AgBec

fyPus
Ansscc

PATUMA
AABBCC

ma

AX

yARXUSR
aaféec

TIABKAT
anfBle



Мне стало любопытно, кто ещё из людей когда-то имел такую патологию? Как они реализовали себя в этой жизни? Мой поиск оказался не большим, ведь не каждый будет писать или говорить, что у него когда-то была заячья губа.

ХОАКИН ФЕНИКС (28 октября 1974 года рождения)
Музыкант, а в прошлом американский киноактёр, известность которому принесли фильмы «Знаки» и «Переступить черту».
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ПРОФЕССОР ВИССАРИОНОВ ВЛАДИМИР АЛЕКСЕЕВИЧ

 (25 июля 1950 года рождения)
Генеральный директор ФГУП Институт пластической хирургии и косметологии» - доктор медицинских наук, член Американской Академии лицевой пластической и реконструктивной хирургии.
Выводы по главе 1

У детей с такой патологией «заячья губа» первые годы жизни ни одна из систем жизнедеятельности не может функционировать в полную силу, за ними нужен постоянный уход и пристальное внимание. Но даже после проведения полного курса реабилитации многие нарушения исправить не удастся.  

Психическое развитие таких детей происходит абсолютно нормально.

Никакой связи с умственными способностями ребенка данная патология не имеет, такие дети не отстают в развитии от других, а патология успешно лечится оперативным путем в несколько этапов.

Причины и факторы, повлиявшие на челюстно-лицевую патологию

разнообразны: факторы окружающей среды, наследственные факторы. 

Глава 2 

2.1      Вопросы генетики и патология «заячья губа»
Интерес к генетике человека возрос в области практической значимости для человека. Дети похожи на своих родителей, бабушек и дедушек не только чертами лица, но и сходством наблюдается в строении некоторых органов, в большинстве функциональных способностей.

Генетические нарушения — это любая физическая или умственная патология, которая может  быть унаследована от родителей. Некоторые генетические нарушения не проявляются при рождении, заболевание развивается по мере роста человека, появляются его признаки и симптомы. Патология может оставаться нераспознанной вплоть до достижения человеком половой зрелости или даже до взрослого возраста [1].

Врожденные      дефекты — популярный термин для заболеваний и патологий, связанных с физическими отклонениями, большинство из которых имеют генетическую природу. Тем не менее термин «врожденный дефект» иногда относится к патологии, которая не вызвана генетическими нарушениями, или его использование неоправданно ограничено только физическими дефектами.

При обсуждении врожденного физического или умственного отклонения термин «генетический» относится к патологии, возникшей как следствие одного или нескольких нарушений структуры генов или хромосом [2]. 

Особое внимание следует уделить наследственным синдромам. Наследственные синдромы – это заболевания, представленные совокупностью определённых пороков развития, передающихся из поколения в поколение. Число синдромов, включающих расщелины верхней губы и нёба, достаточно велико – около 300. 

До сих пор не найден единственный ген, который отвечал бы за подобную аномалию. Скорее всего, за наследование «заячьей губы» отвечают сразу несколько генов (так называемое полигенное наследование). 

Поэтому если в семье уже есть ребенок с «заячьей губой», родители, прежде чем решиться на второго, должны пройти медико-генетическое консультирование.

 Дефект гена встречается у 1% новорожденных. Это состояние можно разделить на  основные категории: аутосомно-доминантное, аутосомно-рецессивное [7]. 

 Аутосомно-доминантный генный дефект передается одним из пораженных родителей. Выявлено около 1 000 заболеваний, передающихся таким путем. Если один из родителей несет дефектный ген, существует 50-процентный риск его передачи потомству. При неблагоприятных обстоятельствах, когда оба родителя несут дефектный ген, риск его передачи составляет 75%.

Родители должны помнить, что риск возникновения конкретного генного дефекта остается одним и тем же для каждого ребенка этих родителей. Например, родители, у которых уже есть ребенок с наследственным дефектом, наследуемым доминантно, могут по ошибке считать, что 50-процентный риск (один из двух) значит, что их следующий ребенок не подвергнется опасности данного генетического заболевания. На самом деле риск остается таким же для всех их детей.

Аутосомно-рецессивный генный дефект может передаваться от родителя, страдающего заболеванием или являющегося носителем. Тем не менее заболевание проявляется у ребенка, только если он унаследовал данную аутосомно-рецессивную генную патологию от обоих родителей. Человек является носителем, если он или она несет единственный рецессивный ген данного заболевания, но у него отсутствуют симптомы. Если оба родителя являются носителями, у каждого из их детей существует 25-процентная вероятность заболеть и вероят​ность в 50% стать носителем заболевания (как и каждый из родителей). Обнаружено примерно 1 000 рецессивных генных нарушений.

Изучив генетику в школе можно применить законы Менделя и рассчитать вероятность рождения будущих детей.

При скрещивании гибридов первого поколения меду собой, во втором поколении происходит расщепление в отношении 3:1 по фенотипу и 1:2:1 по генотипу. Появление рецессивного признака во втором поколении указывает на то, что наследуется не сам признак,  а гены их определяющие [1].

Предположим, что патология «заячья губа» - рецессивный признак, человек без патологии будет иметь доминантный признак.

1) Какова вероятность рождения детей, если мать имеет патологию  «заячья губа», отец полностью здоров?

Определим генотипы родителей – мать имеет патологию, рецессивный признак, гомозигота – аа;   отец – здоров, доминантный признак, гомозигота – АА.
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Вероятность рождения здоровых детей 100%, но дети наследуют ген  признака данной патологии.

2) Какова вероятность рождения детей, если мать имеет патологию  «заячья губа», отец  здоров, но по его линии родства имеется  эта же патология?

Определим генотипы родителей – мать имеет патологию, рецессивный признак, гомозигота – аа;   отец – здоров, но  имеет из пары аллельных генов один от отца, другой от матери, где по его линии родства имеется  эта же патология, доминантный признак, гетерозигота – Аа.
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Вероятность рождения здоровых детей 50%, но дети наследуют ген  признака,  данной патологии и 50% детей  будут иметь патологию.

3)  Какова вероятность рождения детей, если мать здорова, но по её линии была патология «заячья губа», отец  здоров, и по его линии родства имеется  эта же патология?

Определим генотипы родителей – мать здорова, но имеет из пары аллельных генов один от отца, другой от матери, где по его линии родства имеется  эта, же патология, гетерозигота - Аа;   отец – здоров, но  имеет из пары аллельных генов один от матери, другой от отца, где по его линии родства имеется  эта же патология, доминантный признак, гетерозигота – Аа.
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Вероятность рождения здоровых детей 50%  и 50% детей  будут иметь патологию.

Следовательно, думая о своём будущем, я ни в коем случае недолжна, иметь супруга с патологией. Рецессивный ген может передаваться  через поколения и не проявляться до тех пор, пока в результате брака между двумя родителями не появится ребёнок, унаследованный одинаковым  дефектный ген и от отца и от матери.

 Но поскольку при здоровом отце родятся дети, которые наследуют ген  признака данной патологии, то вероятность рождения ребёнка с патологией возможна у внуков и правнуков. Я должна беседовать и объяснять родственникам о возможной  ситуации в нашей семье. 

Большинство генетических нарушений и патологий в настоящее время неизлечимо, по крайней мере, это касается их причины. Тем не менее медицинская наука сейчас способна диагностировать и успешно лечить все больше и больше генетических нарушений. За последние три десятилетия в генетических исследованиях проблем человеческой наследственности сделаны замечательные открытия о происхождении заболеваний человека. Более 100 серьезных генетических дефектов могут быть выявлены еще до рождения ребенка с помощью различных тестов. Кроме того, в некоторых случаях возможно определение носителей нарушения, которое может проявиться у детей при определенных обстоятельствах.

2.2   Генеалогическое древо - анализ семьи

К человеку неприложимы методы экстремальной генетики. Человек размножается медленно, и каждая супружеская пара имеет относительно небольшое количество детей. Различают четыре метода изучения наследственности человека: генеалогический, близнецовый,  цитогенетический, биохимический [6].

В моём случае,  чтобы определить имеют ли такую патологию мои родственники, я могу  воспользоваться генеалогическим методом изучения человека.

Генеалогический метод состоит в изучении родословных на основе менделеевских законов наследования и помогает установить характер наследования признака (доминантный, рецессивный). 

При помощи этого метода возможно изучение родословной людей на возможно большое число поколений, таким путём удалось установить характер наследования многих признаков человека, в том числе многих наследственных заболеваний.

Генеалогическим методом установлено, что развитие некоторых способностей определяются наследственными факторами. Известны наследственные проявления по рецессивному гену. Примером может служить семья Баха, где в течении  ряда поколений было много музыкантов, в их числе знаменитый композитор И.С. Бах. Этим методом доказано наследование многих заболеваний, например обмен веществ и сахарного диабета. Существует врождённая глухота, некоторые формы психического заболевания – шизофрения, тоже наследственный признак. Известны наследственные заболевания, определяемые по  не рецессивным, а доминантными генами, например ведущая к слепоте наследственная дегенерация роговицы.

Работая над составлением родословной моей семьи, я выяснила, что корни её уходят к двум родоначальным фамилиям – это семьи Бурхановых и Хасановых.

Мой дедушка со стороны мамы Бурханов Мифтах, 1916 года рождения, был женат на Идиятулиной Фатиме 1925(23) года рождения.

У них было четверо детей: Фания(1948), Рафик(1955), Рашид(1959), Мадина(1961).
Мой дедушка со стороны отца, Хасанов Шавкат был женат на Зульхизе.

У них было трое детей: Тагир (1957), Халил (1959), Рафаил (1963)

Мои родители: Бурханова Мадина( 1961) и Хасанов Халил (1959). 

У меня есть старший брат Альберт (1990). Двоюродные братья со стороны мамы: Салимхан, Ренат, Ильдар и Артур; сестры: Юлия и Елена. Со стороны папы двоюродные братья: Артур, Руслан и Дмитрий.

Я проследила в родословной наследование цвета и формы  волос, цвет глаз,  состояния здоровья всех членов нашей семьи с целью выявления наследственной предрасположенности к врождённым дефектам. 

Цвет глаз:                                                   Форма волос:

АА - карий                                            ВВ - кучерявые

аа – серый, голубой                             вв - прямые

Цвет волос:                                             Нарушения здоровья:

                 СС – черный                                           ∞ - нарушения зрения
                 сс – русый, рыжий                                  ÷ - полиартрит

                                         Ω - единственная почка
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Результат исследования родословной
Рассмотрев три поколения своей семьи, я выяснила, что  врожденный дефект «заячья губа» ранее не встречался. Но наблюдалось нарушение зрения, полиартрит у родственников. Так же было выявлено, что только у меня помимо вышесказанных нарушений была обнаружена единственная почка и врожденный дефект. 

Среди внешних признаков можно сказать, что со стороны мамы в основном волнистые черные волосы и  карие глаза. Со стороны отца - в основном наблюдались прямые русые волосы и серые глаза. 

Можно сделать вывод, нарушения здоровья (зрение, полиартрит, заболевание почек) были получены по материнской линии. 

Так что вполне вероятно, что если патология и была наследственной, то искать нужно именно с этой стороны.

Составление родословной увлекла не только меня, но и всех родственников нашей большой семьи. Полученный результат далеко не окончательный. Надеюсь,   в скором  времени древо нашего рода обретёт новые ветви, а я узнаю новую интересную информацию о своих родственниках. Главным итогом работы я считаю воссоздание нашей родословной, что станет не только интересной семейной реликвией, но  и ценным медицинским документом.
Заключение

Врождённые расщелины верхней губы и нёба – «заячья губа» – это самый распространённый порок развития челюстно-лицевой области. Многие  считают, что врожденный  дефект является  свидетельством умственной неполноценности малыша и стремятся от него отказаться еще в родильном доме. Такое мнение абсолютно неверно. Эти дети умственно и физически нормальны, процент отставания в развитии среди них такой же, как и у здоровых детей. Современные методы пластической хирургии  позволяют исправить дефект сразу, с момента рождения ребёнка.
Изучая  историю развития своего организма и составления родословной семьи, я выявила возможные причины врождённого дефекта «заячья губа» и определила вероятность проявления данной патологии у потомков, нашла ответов на волнующие меня вопросы.

Гипотеза, которую я выдвинула, подтвердилась -  дефекты челюстно-лицевой области обусловлены наследственными факторами, которые оказывают влияние в первую очередь на женщину во время беременности – так называемы мутагенные и тератогенные (внешнесредовые) факторы и факторами окружающей среды.

Анализируя работу можно сделать следующие выводы:

1. Расщелина губы или нёба «заячья губа» - врожденный, наследственный дефект.

2. Данная патология не оказывает влияния на психическое и умственное развитие ребенка. 

3. Патология успешно лечится оперативным путем в несколько этапов.

4. Факторами, вызывающими челюстно-лицевую патологию являются наследственность  и состояние окружающей среды . 

5. Непосредственной причиной рождения ребёнка с расщелиной верхней губы является воздействие на организм будущей матери в первые три месяца беременности химических компонентов, психических и механических травм, биологических и физических воздействий.

6. Вероятность рождения ребёнка с патологией имеется и у здоровых родителей. 
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