БІОЛОГІЯ і ЕКОЛОГІЯ
 10 клас
18. 04. 2022

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.
3. Особливості та профілактика спадкових хвороб.
! Щоб приєднатися до уроку в Google Meet, перейдіть за посиланням: 
https://meet.google.com/jti-vznq-hkp
Або відкрийте Meet і введіть такий код: jti-vznq-hkp
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Пояснення
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.
Медико-генетичне консультування.
      МГК – спеціальний вид медичної допомоги населенню, направлений на   профілактику спадкових хвороб. Такі консультації допомагають людям у прогнозуванні шлюбу, потомства, консультують вагітних жінок, допомагають у вирішенні питань спадковості, усиновлення дитини, проводять точну діагностику спадкових захворювань, попередити появу в сім’ї  дитини зі спадковою патологією. Це стосується важких пороків розвитку і спадкових хвороб.  Спадкові захворювання – трагедія не тільки для хворого, а й для всієї родини. Рання діагностика допомагає визначити можливі методи лікування і підготуватись морально до хвороби. МГК проводиться в чотири етапи: 1) встановлення діагнозу;  2) складання прогнозу;  3)  висновки або заключення;    4) порада сім'ї щодо профілактики народження хворої дитини або адаптації до наявності хворого і ризику повторення цієї хвороби.
Покази до проведення МГК:
1. Зрілий вік матері (35 та більше років).
2. Кровноспоріднені шлюби.
3. Мимовільні викидні, повторні аборти, мертвонародження.
4. Народження дитини з вадою розвитку.
5. Затримка фізичного розвитку або розумова відсталість у дитини.
6. Несприятливий перебіг вагітності.
7. Несуміність подружніх пар за резус – фактору крові.
8. Робота подружжя на шкідливому підприємстві. 
      У наш час більшість лікарів пропонують вагітним пацієнткам у рутинному порядку зробити аналіз крові. Такий аналіз називають потрійним. Він надає корисну інформацію про розвиток плоду. За таким аналізом неможливо діагностувати вроджені недоліки, тому що він вказує тільки на підвищений ризик їх виникнення. Серед 1000 обстежених жінок 100, як правило, з результатом відхилення від норми, та тільки у 2-3 з них народжуються малята з вродженими вадами.
Вправа 
Опрацюйте звернення та поради консультантів.
Звернення 1.     Я хочу народити здорову дитину, але мій чоловік зловживає алкоголем, я ж зовсім не п’ ю. Чи може вплинути на народження дитини алкоголізм мого чоловіка? 
Необхідно поговорити з чоловіком, якщо він зможе не вживати алкоголю зовсім хоча б пів року – це достойний батько для здорової дитини. Якщо ні – подружнє життя все одно не складеться, з дитиною чи без неї, бо алкоголь – хімічний фактор, що вплине на формування і прояв вроджених патологій).
Алкоголь – дуже сильний мутаген. Колись під час весілля нареченому і нареченій не дозволяли пити спиртного, а лише квас. І до весілля ні юнаку, а тим паче дівчині не дозволялося пити. Бо ще здавна було помічено, що у людей, які зловживають алкоголем часто народжуються неповноцінні, розумово відсталі діти.
Алкоголь вражає хромосоми статевих клітин батьків, він легко потрапляє в кров плода через кров матері, змінюючи процеси життєдіяльності, та й сам синтез білків. Алкоголь вражає клітини плода, порушує діяльність нервової, ендокринної, серцево – судинної системи. У жінок – алкоголічок часто бувають викидні, передчасні пологи, у них навіть порушений процес овуляції (вихід яйцеклітини).
Діти народжують з комплексом специфічних вад (алкогольний синдром). Мала маса тіла, мікроцефалія, низький лоб, надмірний волосяний покрив, маленький сідлоподібний ніс, вуха розташовані низько, великий рот, вовча паща, неправильне закладання зубів, вади розвитку кінцівок, внутрішніх органів, тощо.
. 
Звернення 2.  Наша сім’я в очікуванні епідемії грипу. Я вагітна. Чи може ця інфекція вплинути на мою майбутню дитину? 
Так. До біологічних мутагенів відносяться деякі збудники, зокрема віруси. Вірус краснухи легко проникає до клітин зародка, розмножується в клітинах плоду і призводить до тяжких аномалій в його розвитку.
 Характерно, що мати може перенести хворобу в легкій формі, а дитина постраждає, особливо, коли мати хворіла в перші 3 місяці вагітності.
 Сильними мутагенами є вірус грипу А, хвороба Боткіна, збудники токсоплазмозу, малярії. Тому жінкам, які перенесли ці хвороби в перший триместр вагітності лікарі частіше за все порадять перервати вагітність. Інфекційні агенти впливають безпосередньо на плід і можуть привести до його загибелі, затримки внутрішньоутробного розвитку, глухоти, сліпоти, вад серця, мікроцефалії, тощо. Уникати контакту з хворими і громадських місць. Займатися профілактичними заходами.

Звернення 3.  Під час вагітності я зламала руку і змушена була пройти рентгенівське обстеження. Це може вплинути на мою майбутню дитину? 
 Фізичні мутагени, які можуть викликати аномалії розвитку плода – це висока температура вагітної, гравітаційні перевантаження, вібрації, гіпоксія - кисневе голодування, рентгенівське випромінювання. 
                             Рентгенівське опромінення впливає на клітини, які здатні до інтенсивного розмноження. Тому клітини плода сильніше відчувають на собі дію такого опромінення. На ранніх стадіях розвитку зародка протипоказані рентгенівські обстеження, бо вони можуть викликати мікроцефалію, затримання росту та розвитку дитини.
! Домашнє завдання: прочитати параграфи 51, 52, підготуватись до контрольної роботи.
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