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Аннотация: в данной статье исследователями рассматривается актуаль-

ность проблемы наследственных заболеваний человека. В работе приведены ре-

зультаты анализа международной медицинской статистики и мировой лите-

ратуры по наследственной обремененности. 
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Наследственные заболевания – это очень крупный класс болезней человека, 

которые вызваны патологическими изменениями в генетическом аппарате. Одни 

генетические болезни имеют четкую этническую и географическую распростра-

ненность, другие же – неоднократно встречаются во всем мире. 

По сведениям всемирной организации здравоохранения около 4% новорож-

денных страдают, какими либо генетически обусловленными дефектами. К 

этому количеству надо прибавить ту наследственную патологию, которая прояв-

ляется не сразу после рождения, а в более позднем возрасте. Значительный и все 

повышающийся процент наследственных форм умственной отсталости привле-

кает внимание специалистов во всех странах мира. 

По данным материалам международной медицинской статистики и мировой 

литературы, наследственная обремененность в наши дни составляет в некоторой 

степени, больше 6% и включает в себя: 
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1) 0,5–1% всех новорожденных детей, пораженных болезнями (синдромами 

в результате хромосомных мутаций); 

2) 0,5–1% детей с заболеваниями и аномалиями, которые вызваны мутаци-

ями генов, так же для них установлен факт наследуемости; 

3) больше 2,5% детей с врожденными пороками развития, причем часть из 

них обнаруживаются в течение первых лет после рождения ребенка (пороки 

сердца, почек и так далее); 

4) 3% людей, страдают наследуемыми психическими заболеваниями такие 

как: шизофрения, маникально-депрессивный психоз и другие, а также умствен-

ной отсталостью; 

5) 1% людей, отягощенных генетическими дефектами, вызывающие хрони-

ческие заболевания. 

Все заболевания человека можно разделить на три группы с учетом роли 

наследственных факторов: 

1. Наследственные болезни, которые развиваются только при наличии му-

тантного гена; они передаются от родителей к детям через половые клетки; 

например, некоторые формы мышечной дистрофии, близорукость или шестипа-

лость. 

2. Болезни с наследственным предрасположением; в этом случае переда-

ются не сами болезни, а предрасположенность к ним; для развития таких заболе-

ваний необходимы дополнительные внешние вредные воздействия, к таким за-

болеваниям можно отнести, эпилепсию, некоторые аллергические состояния, ги-

пертоническую болезнь. 

3. Заболевания, которые вызываются различными инфекционными аген-

тами, обусловлены травмой и непосредственно как бы не зависят от наследствен-

ности. Однако и в этих случаях она играет определенную роль. Известно, что в 

некоторых семьях имеется несколько больных туберкулезом, в других – дети ча-

сто страдают простудными заболеваниями. Не все люди, имеющие контакт с ин-
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фекционными больными заболевают, и, наконец, нельзя исключить, что в мно-

гообразии течения заболевания определенную роль играют наследственные осо-

бенности организма. 

Причинами наследственных заболеваний являются мутации. Мутации бы-

вают: Генные, Хромосомные, Геномные. 

Причиной генных мутаций является изменение последовательности нуклео-

тидов в ДНК, например, нехватки, добавки или перестановки нуклеотидов. Как 

правило, мутирует рецессивный ген, потому что он неустойчив к вредным усло-

виям. Такие мутации не проявляются в первом поколении, а накапливаются в 

совокупности генов, в следствии, образуя резерв наследственной изменчивости. 

Хромосомные мутации сильно изменяют фенотип, поскольку, изменяется 

много генов, не накапливаются в генофонде, потому что у них очень велика 

смертельность. Хромосомные мутации так же являются материалом для есте-

ственного отбора или селекции. 

Причиной геномной мутации является то, что происходит изменение числа 

хромосом в клетке. Они вызывают значительные изменения в фенотипе, а также 

постоянно проявляются в первом поколении. 

Изменение числа хромосом осуществляется либо, в сторону увеличения, 

либо уменьшения их количества, кратного гаплоидному (полиплоидия), и в сто-

рону потери или включении отдельных хромосом или их пар в клеточном наборе 

(гетероплоидия). Полиплоидия в свою очередь подразделяется на автополипло-

идию (это значит, что увеличивается число хромосом благодаря умножению ге-

номов одного) и аллополиплоидию (увеличение числа хромосом за счет соеди-

нения геномов разных видов). 

Таким образом, причины наследственных болезней – это мутации. Причи-

ной хромосомных болезней является нарушение числа или структуры хромосом. 

Причина генных болезней – мутация генов. 
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