БІОЛОГІЯ і ЕКОЛОГІЯ
 10 клас
08. 04. 2021

Тема: Сучасні завдання медичної генетики. Спадкові хвороби і вади людини. Проєкт з теми: «Скринінг-програми для новонароджених».
Завдання:
1. Медична генетика.
2. Генотерапія: успіхи та перспективи.
[bookmark: _GoBack]4. Особливості та профілактика спадкових хвороб.
Пояснення
! Щоб приєднатися до уроку в Google Meet, натисніть це посилання: https://meet.google.com/tmr-ixaf-bxm
      Або відкрийте Meet і введіть такий код: tmr-ixaf-bxm
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Медична генетика ‒ розділ загальної генетики.
Медична генетика вивчає:
· закономірності успадкування і мінливості ознак патології людини;
· причини виникнення спадкових захворювань людини;
· характер їх успадкування в сім’ях;
· розповсюдження в популяціях;
· специфічні процеси на клітинному і молекулярному рівнях.
Основними завданнями медичної генетики є:
· вивчення спадкових захворювань і синдромів;
· оцінка ролі спадковості і середовища у виникненні неспадкових форм патології;
· розробка і вирішення нових медико-біологічних проблем генної інженерії (переносу генів нормального метаболізму в клітини хворих).
Спадкові хвороби і вади людини, хвороби людини зі спадковою схильністю, їхні причини.
Чим спадкові хвороби відрізняються від вроджених вад розвитку?
Спадкові хвороби виникають при змінах генетичного матеріалу, передаються нащадкам у рецесивному або домінантному станах
( дальтонізм, гемофілія, синдром Дауна…)
Спадкові вади метаболізму – виникають при внутрішньоутробному розвитку зародка, внаслідок дії певних чинників патогенів.
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· хромосомні – обумовлені порушеннями кількості і структури хромосом:
– аномалії аутосом (хвороба Дауна, синдром Едвардса, Патау);
– аномалії статевих хромосом (синдром Шерешевського-Тернера, Кляйнфельтера);
· генні хвороби – обумовлені порушенням у структурі генів (полідактилія, альбінізм, гемофілія, дальтонізм, іхтіоз),
· хвороби зі спадковою схильністю (подагра, цукровий діабет, виразкова хвороба, бронхіальна астма, шизофренія, епілепсія);
· спадкові вади метаболізму:
– порушення амінокислотного обміну (фенілкетонурія);
– порушення вуглеводного обміну (галактоземія);
– порушення ліпідного обміну (ліпідози);
– порушення обміну мукополісахаридів (муковісцидоз).
Скринінг (дослівно: просіювання) - це обстеження всіх, без винятку.
В Україні, проводиться неонатальний скринінг на 4 захворювання: фунілкетонурію (ФКУ), вроджений гіпотиреоз, муковісцидоз(МВ), адреногенітальний синдром(АГС).
Сенс скринінгу полягає у ранньому (доклінічному) виявленні захворювань, коли ознаки їх не виявляються ні батьками, ні лікарями.
Чому для скринінгу відібрані саме дані захворювання?
Тому, що:
по перше, всі вони при пізньому виявленні, а значить і пізно розпочатому лікуванні призводять до інвалідності хворих дітей, а в окремих випадках зумовлюють смерть дитини.
Основні клінічні прояви при пізньовиявлених і нелікованих захворюваннях:
· при ФКУ- тяжка розумова відсталість, судомний синдром, алергічні захворювання шкіри. Дитина стає ненавчанною.
· при вродженому гіпотиреозі – тяжка розумова відсталість, грубі риси обличчя, низькорослість, набряки, закрепи.
· при МВ – тяжкі ураження дихальної системи (рецидивуючі пневмонії, обструктивні бронхіти), недостатнє функціонування підшлункової залози, що призводить до тяжкої гіпотрофії.
· при АГС – неправильний розвиток зовнішніх статевих органів у дівчаток, передчасне статеве дозрівання хлопчиків, ризик раптової смерті на тлі наднирникової недостатності, порушення водносольового обміну.
по друге, дані захворювання є найбільш поширеними у різних країнах, зокрема, ФКУ зустрічається з частотою 1:7000 – 1:10000, вроджений гіпотиреоз – 1:3000-1:4000, мукоквісцидоз – 1:2500, адреногенітальний синдром – 1:5000-1:6500 новонароджених. В області щорічно народжується близько 17 тисяч дітей. У перерахуванні на дану кількість новонароджених ми очікуємо виявлення 1-2 дітей з ФКУ, 4-5 дітей з вродженим гіпотиреозом, 5-6 дітей з муковісцидозом, 2-3 випадки адреногенітального синдрому щороку.
 Третя причина – наявність розробленої і доступної діагностики даних захворювань.
Четверта – наявність розроблених методів лікування, які при вчасно розпочатому прийомі відповідних препаратів забезпечують нормальний розвиток дитини, зменшують ризик ускладнень, запобігають розвитку інвалідності.
! Домашнє завдання: прочитати параграфи 51, 52, підготуватись до контрольної роботи.
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