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1.Введение.
            Учитывая, что данная проблема широко исследуется в современной науке и касается очень многих вопросов,   в данной работе поставлена следующая цель: 
· Изучить  работы, посвященные исследованию наследственных

     заболеваний человека;

·  выяснить, где в ХМАО имеются медико-генетические консультации и их роль в профилактике наследственных  заболеваний;
          Задачи:  
· Определение предмета и методов антропогенетики и медицинской генетики;

·  Исследование организации наследственного аппарата клеток человека 

      (уровней организации: генного, хромосомного, геномного);
· Изучение мутационных процессов и наследственных заболеваний человека;
· Выяснение факторов, вызывающих мутации наследственного аппарата;
· Определение значения диагностики наследственных заболеваний и роли медико-генетических консультаций в профилактике наследственных заболеваний.
2. Основная часть.

    2. 1. Теоретическая глава.

           Заглядывая в будущее, можно с уверенностью сказать о поистине фантастических перспективах преобразования живых организмов на основе знаний закономерности наследственности. Всего известно 5 тыс. наследственных заболеваний, из них 2 тыс.-тяжелейшие расстройства.
            Генетика в основе своей – наука о наследственности. Она имеет дело с явлениями наследственности, которые были объяснены Менделем и его ближайшими последователями. Очень важной проблемой является изучение законов, по которым наследуются болезни и различные дефекты у человека. В некоторых случаях элементарные знания в области генетики помогают людям разобраться, имеют ли они дело с наследуемыми дефектами. Знание основ генетики даёт уверенность людям, страдающим недугами, не передающимися по наследству, что их дети не будут испытывать аналогичных страданий.

            Развитие генетики для изучения проблем человека связана с ее общими научными успехами и с тем, что эти успехи начинают занимать большое место в идущей научно-технической революции. Развитие генетики имеет важное значение для познания явлений жизни и в том числе для медицины. Генетика
– это фундамент медицины. Задача состоит в том, чтобы генетическая программа каждого человека была бы полноценной и высокоактивной во всех клетках человека. Важнейшей является и проблема генетической информации людей. Генетическая информация людей – это самое драгоценное естественное достояние страны, которое нужно беречь несравнимо в большей степени, чем нефть, руды, газ, каменный уголь и другие ресурсы. В России разрабатывается система генетической службы, которая позволит следить за процессами, идущими в наследственности людей, прогнозировать эти процессы.
                                               Генетический паспорт.
          Недалек тот день, когда совокупности анализов мы сможем определить весь комплекс генов предрасположенности человека. То есть теоретически создание «генетического паспорта» гражданина вполне реально. Такой «паспорт» должен содержать информацию о наличии в геноме генов наследственных болезней и, что особенно важно, - генов предрасположенности к  мультифакториальным 
заболеваниям.
 1. Предмет и методы антропогенетики и медицинской генетики.
           Формирование, эволюция и становление вида Homo sapiens происходили, как и у всех обитателей нашей планеты, под влиянием обычных факторов микроэволюции, при ведущем участии естественного отбора, действующего на элементарный эволюционный материал – мутации и их комбинации.

          Наследственность человека подчиняется тем же биологическим закономерностям, что и наследственность всех живых существ. У человека, как и у других организмов, размножающихся половым путём, встречаются доминирующие и рецессивные признаки. В формировании каждого фенотипического свойства или признака человека также участвует как наследственность, так и среда.

Наследственность человека изучает наука антропогенетика (от греч. антропос – человек). Часть антропогенетики, занимающаяся изучением наследственных болезней, нормальных и патологических свойств крови, наряду с генетикой патогенных микроорганизмов продуцентов антибиотиков входит в состав медицинской генетики.

        Современная антропогенетика вооружена рядом методов, позволяющих проследить некоторые закономерности передачи признаков по наследству. Это способствует установлению диагноза, позволяет бороться с болезненными состояниями и даёт возможность произвести генетическую консультацию лицам, в ней нуждающимся.

        Существуют разнообразные методы, изучающие наследственность человека.
Это генеалогический, близнецовый и популярно-статический методы, предложенные в конце прошлого столетия Ф. Гальтоном. В наши дни пользуются так же цитологическими, онтогенетическими, дерматоглифическими, молекулярно- генетическими, а так же другими методами.

         Основной из них это генеалогический. Этот метод был введен в науку XIX в. Гальтоном. Генеалогия в широком смысле слова - родословная человека, таким образом, генеалогический метод - это метод, основанный на изучении родословных и выявлении особенностей наследования каких-либо характерный признаков или болезней в ряду поколений данного рода или семьи. Генеалогический метод - один из самых интересных и доступных. С помощью генеалогического метода удалось установить характер наследования многих признаков человека, в том числе многих наследственных заболеваний. Благодаря хорошо известной родословной удалось проследить наследование гена гемофилии от английской королевы Виктории. Виктория и её муж были здоровы. Известно также, что никто из её предков не страдал гемофилией. Наиболее вероятно, что возникла мутация в гамете одного из родителей Виктории. Вследствие этого королева Виктория стала носительницей гена гемофилии и передала его своим потомкам. Все потомки мужского пола, которые получили от Виктории Х-хромосому с мутантным геном, страдали тяжёлым недугом- гемофилией. Генеалогическим методом установлено, что развитие некоторых способностей человека (например: музыкальности, склонности к математическому мышлению и т.д.) определяются наследственными факторами. Известны исторические факты проявление музыкальной одарённости во многих поколениях. Примером может служить семья Баха, где в течении ряда поколений было много музыкантов, в их числе знаменитый композитор начала ХVIII в. Иоганн Себастьян Бах.
Близнецовый метод, как и генеалогический, был предложен в 1876 г. английским ученым Гальтоном, однако широкое применение он нашел лишь в середине 1920-х гг. согласно статистике 1% всех новорожденных являются близнецами. Каков же механизм появления близнецов? Близнецы могут быть однояйцевые и разнояйцевые. Разнояйцевые, или неидентичные, близнецы рождаются в результате оплодотворения 2х клеток двумя сперматозоидами. Они поэтому похожи друг на друга не более чем братья и сестры, рожденные одновременно, и могут быть разнополыми.  Но иногда одна оплодотворенная яйцеклетка дает начало не одному, (или нескольким) эмбрионам. Такие эмбрионы-близнецы развиваются из единственной оплодотворенной яйцеклетки, они всегда либо мальчики, либо девочки. И сходство у таких близнецов почти абсолютное, так как они имеют один и тот же генотип. Таких близнецов называют однояйцевые, или идентичными, поскольку они развивались из одной яйцеклетки. С помощью близнецового метода было установлено, что развитие любого признака человеческого организма определяется набором генов. В тоже время действие генов проявляется в конкретных условиях среды, от которых так же зависит проявления признака. Таким образом, для человека приемлема следующая формула: фенотип = генотип + условия среды.
           Многие патологические состояния человека обусловлены различными нарушениями нормального хода обмена веществ, что устанавливается биохимическим методом. Так, известны аномалии углеводного, аминокислотного, липидного и других типов обмена. Таких наследственно-обусловленных отклонений от нормального хода обмена известно несколько десятков. Яркий пример – сахарная болезнь, или серповидно-клеточная анемия. 
Сахарный диабет.
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      В настоящее время уровень заболеваемости сахарным диабетом в Октябрьском районе остается высоким.   

          В динамике за три года заболеваемость сахарным диабетом выросла на 7,9%.

По итогам 2007 года количество лиц, страдающих этим заболеванием, в районе составило 667 человек, из которых 8 человек – это дети. Каждый 5-й больной является инвалидом. По данным 2007года заболеваемость инсулинозависимым типом сахарного диабета составила – 1,4 на 1000 населения. Рост заболеваемости сахарным диабетом характерен как для Ханты-мансийского автономного округа в целом, так и для Российской Федерации. Причинами роста являются: несбалансированное питание, малоподвижный образ жизни, рост лиц, страдающих алиментарным ожирением. 

    Одним из критериев качества лечебно-диагностической помощи больным сахарным диабетом является регистрируемая распространенность его осложнений. В 2007году увеличение  данного показателя на 6,8 % по сравнению с 2006 годом.

С целью формирования эффективной системы учета контингента данных пациентов, анализа данных, ведется регистр больных сахарным диабетом. В работе регистра используется федеральная информационная программа. Кабинет районного эндокринолога обеспечен компьютерной техникой. С целью снижения осложнений и профилактики инвалидности в лечебно-профилактических учреждениях района открыты «Школы диабета». Все нуждающиеся больные в полном объеме обеспечены современными сахароснижающими препаратами, средствами самоконтроля (глюкометрами) и средствами введения инсулина. 
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Осложнения сахарного диабета разделяются на 2 группы:
1) Острые:                2)Хронические (поздние): макрососудистые                               
   и микрососудистые поражения       

диабетический

 кетоацидоз 

и гипогликемические

 состояния.
          Острые осложнения угрожают непосредственно  жизни больного и требуют проведения неотложных мероприятий по нормализации углеводного обмена. Хронические ли поздние осложнения  выделяют макрососудистые  и микрососудистые поражения.   Макрососудистые  осложнения представляют собой атеросклеротические поражения сосудистого русла. Клинически этот  тип осложнений характеризуется развитием ишемической болезни сердца(стенокардия, инфаркт миокарда, нарушение сердечного ритма), нарушения мозгового кровообращения(инсульт) и поражение нижних конечностей. ИБС занимает ведущее место среди всех причин смертности у больных сахарным диабетом более чем в 2 раза выше, чем у лиц без нарушений углеводного обмена. 
Наследственные дефекты обмена можно диагностировать посредством определения структуры затронутого белка или его количества, выявления дефектных ферментов или обнаружения промежуточных продуктов обмена веществ во внеклеточных жидкостях организма. Например, анализ аминокислотных последовательностей мутационно изменённых белковых цепей гемоглобина позволил выявить несколько наследственных дефектов, лежащих в основе ряда заболеваний - гемоглобинозов.  Так, при серповидно-клеточной анемии у человека аномальный гемоглобин вследствие мутации отличается от нормального, заменой только одной аминокислоты. При гемофилии гетерозиготное носительство мутантного гена может быть установлено с помощью активности фермента, изменённого в результате реакции.  

          Цитогенетический метод используется для изучения нормального кариотипа человека, а так же при диагностике наследственных заболеваний, связанных с геномными и хромосомными мутациями. Кроме того,  этот метод применят при исследовании мутагенного действия различных химических веществ, пестицидов, лекарственных препаратов, и др. 

             Популяционный метод, или методы генетики популяций широко применяются в исследованиях человека. Он дает информацию о степени гетерозиготности и полиморфизма человеческих популяций, выявляет различие частот аллелей между разными популяциями.
В популяциях человека так же, как и в популяциях других организмов, в гетерозиготном состоянии содержится генетический груз, т.е рецессивные аллели, приводящие к развитию различных наследственных заболеваний. Повышение степени инбридинга в популяциях должно приводить к повышению частоты гомозиготации рецессивных аллелей. Эта закономерность должна подстерегать от заключений родственных браков.

Большой удельный вес в решении проблем генетики человека и медицинской генетики  имеет онтогенетический метод, согласно которому развитие нормальных патологических признаков рассматриваются в ходе индивидуального развития. Изучение и возможное предотвращение последствий генетических дефектов человека- предмет медицинской генетики.
2. Организация наследственного аппарата клеток человека (уровни организации: генный, хромосомный, геномный).
           Ген- участок ДНК, кодирующий синтез одной полипептидной цепи аминокислот (одной молекулы белка) размеры гена определяются числом пар нуклеотидов. Ученые считают, что в генотипе человека насчитывается около 1 миллиона генов. Хромосома – (в переводе - «окрашенное тельце») сложное образование внутри ядра, состоит из: ДНК, белков, РНК, липидов, углеводов. В одной хромосоме размещается (локализуется) много генов. Хромосомы имеют разнообразную форму.
Совокупность хромосом ядра, их число, форма и структура называется кариотипом. У человека кариотип 2n=46 был установлен в 1956г. двумя учеными: Дж.Тийо и А. Леваном.  Кариотип человека изображают в виде идеограммы – схемы, на которой хромосомы располагают в ряд по мере убывания их длинны, и по одной из каждой пары. Все хромосомы объединены в 7 групп, обозначаемых буквами римского алфавита. Распределены хромосомы на идеограмме с учётом размеров хромосом и локализации центромерного участка, и каждая хромосома имеет свой номер 
(арабская цифра).

Группа А – 1 2 3
Группа В – 4 5
Группа С – 6 7 8 9 10 11 12
Группа D – 13 14 15
Группа Е – 16 17 18
Группа F – 19 20
Группа G – 21 22 половые хромосомы Х y (23)

В кариотипе мужчин и женщин есть одинаковые хромосомы, их большинство –
44 – это неполовые хромосомы или аутосомы (44А); и есть одна пара хромосом
(23), по которой отмечается различие: у женщин ХХ, у мужчин ХУ.

Если признак контролируется доминантным геном, локализованным в какой- либо аутосоме, то его называют аутосомно-доминантный; а рецессивным геном – аутосомно-рецессивным. Наследование признаков, контролируемых генами аутосом, подчиняется законам Менделя.

3. . Мутационный процесс и наследственные заболевания человека: болезни обмена веществ и молекулярные болезни человека. Наследование генных аномалий.
          Генные мутации называют ещё точковыми мутациями. Они обусловлены изменением молекулярной структуры ДНК. В соответствующем участке ДНК эти изменения касаются нуклеотидов, входящих в состав гена. Такие изменения нуклеотидного состава гена могут быть 4-х типов:

1. Вставка нового нуклеотида

2. Выпадение нуклеотида

3. Перестановка положения нуклеотидов

4. Замена нуклеотидов.

           Любое из перечисленных изменений приводит к изменению триплета
(триплетов) в и-РНК, а это влечёт за собой изменение состава аминокислот в полипептиде, т.е. приводит к нарушению синтеза нормальной молекулы белка. Наследственных болезней, вызванных генными мутациями, насчитывается около 1500. Их условно подразделяют на: болезни обмена веществ и молекулярные болезни.

Согласно официальной статистике в Российской Федерации на каждую тысячу рождается от 40 до 50 детей с врожденными и наследственными заболеваниями. При этом обращает на себя внимание, что около 40% ранней младенческой смертности и инвалидности с детства обусловлены наследственными факторами. На их лечение государство вынуждено расходовать огромные средства. Таким образом, наследственная патология детского возраста приобрела не только большое медицинское значение, но и высокую социальную значимость.      

Болезней обмена веществ насчитывается около 600, они затрагивают изменения аминокислотного, углеводного и липидного состава клетки.  По рецессивному признаку передаётся фенилкетонурия (болезнь Феллинга) – резкое повышение содержания в крови и ликворе аминокислоты фенилатина и превращение её в ряд продуктов, например в фенилпировиноградную и фенилмолочную кислоты. В отличие от гомогентезиновой кислоты, которая не оказывает явного неблагоприятного влияния на ткани мозга, продукты, образующиеся при фенилкетонурии, оказываются крайне токсичными. Поэтому у детей при этой патологии наблюдается резко выраженная умственная отсталость. Заболевание выражается также в снижении количества пигмента меланина, поэтому больные всегда выглядят, как голубоглазые блондины со светлой кожей. В настоящее время диагноз можно поставить при рождении ребёнка экспресс-методом: на смоченную мочой плёнку наносят 5 капель 10% раствора FeCl3 или добавляют в 1мл подкислённой мочи (при заболевании наблюдается быстро проходящее потемнение).

Нарушение липидного обмена – амавротическая идиотия (болезнь Тея- Сакса), связанная с отсутствием фермента гексосаминдазы А – тяжёлое расстройство нервной системы. Эту болезнь можно обнаружить лишь во второй половине первого года жизни ребёнка, когда наблюдается прогрессирующее отставание физического развития, нарушение зрения и интеллекта. В дальнейшем больной слепнет, развивается слабоумие и полная беспомощность. Тяжёлые симптомы нарастают, что приводит к смерти ребёнка до 4 – 5 лет.

Хромосомные болезни. Известно около 300 хромосомных синдромов, которые могут быть обусловлены изменением числа хромосом – аутосом или половых хромосом. Если обнаруживается одна лишняя хромосома (46+1), то это трисомия. Например, синдром Дауна возникает при трисомии по 21 хромосоме (обозначают 21+). Болезнь сопровождается умственной отсталостью, изменением строения лица (моглоидия), у 40% имеют просто различные пороки сердца. Больные редко живут более 20 лет и крайне редко имеют детей. Частота синдрома Дауна составляет примерно на 500-700 новорожденных, однако носителей этой мутации в четыре раза больше, но они гибнут во внутриутробном периоде в результате спонтанных абортов. Причиной является трисомия по 21-ой хромосоме, которая возникает при слиянии нормальной гаметы (с одной 21-й хромосомой) с гаметой, несущей две 21-е хромосомы. Установлено, что дефектными гаметами чаще всего являются яйцеклетки(примерно 80% случаев.). На появление детей с синдромом Дауна большое значение имеет возраст роженицы. Так, у 35-39- летних женщин дети с болезнью Дауна рождаются в 11 раз чаще, чем у 15-19-летних рожениц. А после 45 лет появление на свет больного малыша увеличивается в 104 раза!

        Вторым по частоте заболеванием, вызванным трисомией, является синдром Патау, описанный в 1960г. Эта хромосомная аномалия вызвает расщепление губы(«заячья губа») и нёба («волчья пасть»), а также пороки развития головного мозга, глазных яблок и внутренних органов (особенно сердца, почек и половых органов),часто имеет место полидактилия (многопалость). Большинство больных детей (около 90%) погибает в течение первого года жизни. Причиной появления синдрома Патау обычно является нерасхождение 13-й хромосомы в процессе гаметогенеза одного из родителей, в результате участия такой гаметы в оплодотворении образуется зигота с тремя 13-ми хромосомами.

         Сидром Эдвардса стоит на третьем месте среди аутосомных трисомий (около 1 на 7000-10 000 живых новорожденных), он представляет собой трисомию по 18-ой хромосоме.  Следствием этого заболевания являются нарушение в развитии практически всех систем органов. Как и в случае предыдущего синдрома, при синдроме Эдвардса 90% детей погибают в течении первого года жизни.
Кроме перечисленных трисомий, у человека обнаружены также трисомии по 8-ой, 9-ой и 22-ой хромосомам. Все они также заканчиваются ранней смертью детей.       

            Синдром Клайнфельтера – это группа клинически сходных отклонений в половом, соматическом и психическом развитии, которые развиваются у индивидуумов мужского пола при полных или частичных Х- или Y- полисомиях.
Его суммарная частота 2,5 на 1000 живорожденных мальчиков.

Если одной хромосомы не хватает (46-1=45) – это моносомия. Если моносомия у женщин по половым хромосомам, то обозначают ХО.

         Часты синдромы Шерешевского - Тернера (частота 0,7 на 1000 новорожденных девочек) и трипло-Х (1,4 на 1000 девочек). Клинические проявления синдрома в виде отставания в росте, отклонений в строении лица, шеи и др. проявляются в ранние годы, но основная симптоматика, выражающаяся в отсутствии развития или недоразвития вторичных половых признаков, в первичной аменорее, развивается в годы полового созревания. Взрослые пациенты бесплодны.
 Известны также наследственные заболевания, связанные с моносомиями (полное или частичное отсутствие одной из хромосом). Из них наиболее известна, часто встречается и хорошо изучена частичная моносомия по 5-ой хромосоме (отсутствует ее короткое плечо). Для больных чаще всего характерен плач очень высокого тона, в связи с чем он получил название «кошачий крик». Такой крик объясняется не аномалией голосового аппарата, а нарушениями центральной нервной системы. Для синдрома 5p характерны микрогнаитя (от греческого гнатос – челюсть) и синдактилия, которые дополняют фенотипическую картину синдрома. У больных отмечается понижение сопротивляемости к инфекциям, поэтому относительно часто они умирают рано. Отягощающим фактором являются различные нарушения внутренних органов (аномалии сердца, почек, грыжи и др.).
          Молекулярные болезни. Лучше всего такие болезни изучены на элементах крови. Известно около 50 наследственных болезней крови. Некоторые из них наследуются по типу неполного доминирования. Например, два вида гемоглобингопатий: серповидноклеточная анемия и талассимия (болезнь Кули). Гемоглобинопатии выражаются в гемолизе – в распаде аномальных эритроцитов. При этом наблюдается кислородное голодание, приступы лихорадки колики типа желчнокаменных и др. симптомы, которые могут закончиться смертью. Особенно тяжело эти заболевания протекают у гомозигот по данному признаку. Ген серповидноклеточной анемии S, ответственный за синтез аномального гемоглобина HbS, приводит к образованию ненормальной серповидной формы эритроцитов. Этот ген очень часто встречается в Средиземноморье (в Греции), Центральной Африке, несколько реже в других частях африканского континента,
В Юго-Восточной Азии - в Индии). Распространение этого гемоглобиноза совпадает с распространением тяжёлой формы тропической малярии и её возбудителя – кровяного споровика Plasmodium falciparum. Малярийные плазмодии способны развиваться лишь в нормальных эритроцитах. В ьторгн76серповидноклеточных эритроцитах гомозиготы они не развиваются совсем, поэтому и гетерозиготы , имеющие частично нормальные, частично серповидноклеточные эритроциты, либо не болеют, либо болеют в более лёгкой форме. 

Другой ген – Т, также влияющий на свойства крови, в гомозиготном состоянии (ТТ) приводят к развитию иного, несколько легче протекающего гемоглобиноза – талассемии (микроцитарная форма анемии). Особенно распространена талассемия на побережье Средиземного моря ( Италия, Греция, Кипр), в Бирме, Бенгалии, а в России – в Средней Азии (обычно в кишлаках благодаря близкородственным бракам), в Азербайджане; отдельные очаги описаны в Узбекистане, у бухарских евреев.

Больные талассемией имеют характерный башенный череп, кости его деформированы и имеют вид «иголок ежа». Такие больные (ТТ) обычно не доживают до десятилетнего возраста, гетерозиготы же (Тт) практически мало чем отличаются от здоровых людей (тт).

       Некоторые генные заболевания сцеплены с полом. Примером такого рода наследования является гемофилия, агаммаглобулинемия, несахарный диабет, дальтонизм и облысение. В крови людей, страдающих гемофилией, нет компонента фибриногена, необходимого для её быстрого свёртывания. У таких людей происходит потеря большого количества крови даже при легких ранениях и незначительных операциях. Рассматривая историю рода, в котором есть ген, вызывающий гемофилию, учёные установили, что это заболевание передаётся потомству здоровыми женщинами, но не передаётся мужчинами. А подвержены ему только они. Когда поражённый мужчина женится на нормальной женщине, его дети и внуки от сыновей оказываются здоровыми. Среди его внуков от дочерей часть мальчиков страдает гемофилией, в то время как все девочки здоровы. Но некоторые из них имеют больных сыновей. Наследование гемофилии подчинено закономерности передачи рецессивного признака, сцеплённого с полом.

Другой широко распространённый у человека ген, сцеплённый с полом, вызывает цветовую слепоту. Этот ген рецессивен по отношению к нормальному.
Мужчины, имеющие один ген дальтонизма, оказываются дальтониками, а женщины
– потенциальными носителями. Это объясняет гораздо большую частоту дальтоников среди мужчин. Только в браке больных мужчин с женщинами, имеющими соответствующий ген, могут рождаться девочки-дальтоники. б) хромосомные мутации, их разнообразие и проявление в форме синдромов.

4. Факторы, вызывающие мутации наследственного аппарата.

          Факторы, вызывающие возникновение мутаций: физические, химические и биологические.

          Физические факторы. К их числу относятся различные виды ионизирующей радиации и ультрафиолетовое излучение. Исследование действия радиации на мутационный процесс показало, что пороговая доза в этом случае отсутствует, и даже самые небольшие дозы повышают вероятность возникновения мутаций в популяции. Повышение частоты мутаций опасно не столько в индивидуальном плане, сколько с точки зрения увеличения генетического груза популяции.
Например, облучение одного из супругов дозой в пределах удваивающей частоту мутаций (1,0 – 1,5 Гй) незначительно повышает опасность иметь больного ребёнка (с уровня 4 - 5% до уровня 5 – 6%). Если такую же дозу получит население целого района, то число наследственных заболеваний в популяции через поколение удвоится.

           Химические факторы. Химизация сельского хозяйства и других областей человеческой деятельности, развитие химической промышленности обусловили синтез огромного потока веществ (в общей сумме от 3,5 до 4,3 млн.), в том числе таких, которых в биосфере никогда не было за миллионы лет предшествующей эволюции. Это означает прежде всего неразложимость и таким образом длительное сохранение чужеродных веществ попадающих в окружающую среду. То, что было принято первоначально за достижения в борьбе с вредными насекомыми, в дальнейшем обернулось сложной проблемой. Широкое применение в
40 – 60-е годы инсектицида ДДТ, относящегося к классу хлорированных углеводородов, привело к его распространению по всему земному шару вплоть до льдов Антарктиды.

Большинство пестицидов обладает большой устойчивостью к химическому и биологическому разложению и имеет высокий уровень токсичности.

Биологические факторы. Наряду с физическими и химическими мутагенами генетической активностью обладают также некоторые факторы биологической природы. Механизмы мутагенного эффекта этих факторов изучены наименее подробно. В конце 30-х годов С, М. Гершензоном начаты исследования мутагенеза у дрозофилы под действием экзогенной ДНК и вирусов. С тех пор установлен мутагенный эффект многих вирусных инфекций и для человека.
Аберрации хромосом в соматических клетках вызывают вирусы оспы, кори, ветряной оспы, эпидемического паротита, гриппа, гепатита и др.
       2.2.  Исследовательская глава.
            Значение диагностики и лечение наследственных заболеваний в ХМАО-Югре и Октябрьском районе. 
          В городе Сургуте создана медико-генетическая консультация, которая является четвёртым подразделением ОКД «Центра диагностикики и сердечно-сосудистой хирургии» (ул.Энергетиков, 15; телефон: 51-45-11, 51-47-05),  по нумерации, но отнюдь не по значимости. Ее главная задача состоит в том, чтобы защитить семью от наследственных генетических заболеваний. Сегодня возможности современной медицины позволяют прогнозировать здоровье будущего ребенка и принимать своевременные меры по предупреждению заболеваний или по прерыванию беременности, если имеется грубая патология плода. 
Работа здесь ведется по трем направлениям: медико-генетическое консультирование семьи, пренатальная диагностика и неонатальный скрининг. 
          Основная цель первого направления – выявление наследственных заболеваний. У будущих родителей могут быть родственники (близкие или дальние), имеющие какие-либо врожденные пороки: пороки сердца, расщелина верхней губы и так далее. Поскольку эти заболевания имеют риск повторения от четырех до десяти процентов, то еще до родов потенциальные родители должны четко представлять, что их ждет. 

         Второй большой блок касается диагностики плода в утробе матери. Как правило, будущие мамы сдают анализ на биохимический скрининг маркеров патологии плода и делают УЗИ в поликлиниках по месту жительства. И если в результате исследований будет выявлено какое либо отклонение, то женщин направляют за дальнейшей диагностикой в медико-генетическую консультацию. В настоящее время медицина научилась излечивать многие заболевания. Но вместе с тем есть группа пороков развития центральной нервной системы, головного мозга или хромосомной патологии, в частности, синдром Дауна. К сожалению, на данном этапе развития медицины генетики не могут помочь такому ребенку. В этом случае сами родители (но не генетик) должны принять решение о дальнейшей судьбе плода. Ежегодно предотвращается рождение около 20 детей с тяжёлой хромосомной  патологией.
            Третье направление деятельности медико-генетической консультации касается непосредственно новорожденных. Сегодня в рамках реализации приоритетного нацпроекта в сфере здравоохранения детям проводится неонатальный скрининг по пяти заболеваниям – фенилкетонурия, врожденный гипотиреоз, муковисцидоз, андреногенитальный синдром и галактоземия. Охват новорожденных неонатальным скринингом составляет  99%. За первое полугодие 2008 года данные исследования выполнены всем 858 новорожденным детям.

Это необходимо для того, чтобы выявить заболевание на начальных стадиях и как можно раньше провести лечение. К примеру, врачи в первый месяц жизни ребенка установили диагноз – фенилкетонурия (это наследственное заболевание). Без медицинской помощи,  ребенка в дальнейшем ждет глубокая умственная отсталость и как следствие инвалидность. Но сегодня медики успешно лечат такое заболевание, и дети учатся в институтах, являются социально адаптированными. В 2007 году, врачи кардиодиспансера таким образом сохранили для общества 14 детей. Ежегодно  выявляется  15 - 20 новорожденных, с какой либо патологией, которым своевременно назначается  специфическое лечение и тем самым предотвращается  развитие тяжёлых форм инвалидности.

Структура младенческой смертности в  2007году в Октябрьском районе.
- врожденные аномалии -  4 случая - 57%

инфекционные болезни - 2 случая - 28,5%,

отдельные состояния, возникающие в перинатальном периоде 1 случай - 14,5%  
Мероприятия, проводимые в МУЗ «Октябрьская центральная районная больница  по стабилизации ситуации:
1.     Внедрены в практику новые лечебно-диагностические технологии: биохимический скрининг, методика нейросонографии.

2.     Все неонатоги, педиатры района  прошли сертификационные усовершенствования.

3.     Акушер- гинеколог Октябрьской ЦРБ прошел усовершенствование по пренатальной диагностике плода.

4.     Проводится 100% ультразвуковой скрининг беременных женщин.

5.     Улучшилось взаимодействие с перинатальным центром ОКБ г.Ханты-Мансийска, женщины с высокой степенью риска по материнской и перинатальной смертности родоразрешаются в условиях перинатального центра.

6.     Улучшилось взаимодействие с медико-генетической консультацией г.Сургута, женщины и семейные пары при необходимости проходят очное консультирование.

7.     Наладились отношения по вопросу оказания реанимационной помощи новорожденным и детям раннего возраста в отделении реанимации и интенсивной терапии МГБ г.Нягани.

8.     Районным педиатром ММУ «Октябрьская ЦРБ» осуществляется постоянный контроль  за исполнением приказа МЗ РФ от 28.12.1995г. №372 «О готовности к оказанию первичной и реанимационной помощи новорожденным».

9.     Ведется еженедельный мониторинг за состоянием здоровья детей района, а за тяжело больными детьми – ежедневно.

10.  Ежегодно проводится «День педиатра» и «День участковой медицинской сестры», на которых проводятся учебно-практические занятия по вопросам материнства и детства.

11.  Организованы круглосуточные дежурства врачей неонатологов на дому во всех родовспомогательных учреждениях района.

12.  Все случаи перинатальной и младенческой смертности рассматриваются на комиссии ММУ «Октябрьская ЦРБ»  по разбору случаев младенческой смертности.

13.  Во всех женских кабинетах района  работает акушерско - терапевтическо - педиатрический комплекс.

14.  Родовспомогательные учреждения района оснащены современным лечебно-диагностическим оборудование:  аппараты ИВЛ «Бебилог 8000», открытые реанимационные системы для новорожденных,  пульсоксиметры.
2.  Заключение
             Как  выяснилось, наследственных заболеваний очень много. Основными причинами которых являются  мутации – наследственные изменения в генах и хромосомах. Факторы, вызывающие возникновение мутаций: физические, химические и биологические.
           В  Октябрьском районе наблюдается рост таких наследственных заболеваний, как сахарный диабет и врожденные аномалии, деформации и хромосомные нарушения.
          По мере развития медицины возможность выявления наследственных заболеваний увеличивается. Этот фактор указывает на растущее значение медицинской генетики и генетики человека. Меры, принятые при раннем выявлении наследственных болезней, могут предотвратить их развитие.

        Медико – генетические консультации – один из видов специализированной медицинской помощи, суть которой состоит в диагностике наследственных заболеваний, в прогнозировании вероятности рождения больного ребенка и помощи семье в принятии решения о деторождении.

       В Ханты-Мансийском Автономном округе (в г.Сургуте) имеется медико-генетическая консультация, в которой при необходимости могут пройти консультирование женщины и семейные пары.
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