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Аннотация
Генетика человека (антропогенетика)— это частная генетика вида Homo sapiens.

Предлагаемый элективный курс дает представление: о том, как проявляются законы наследственности, насле​дования признаков и генотипической изменчивости у че​ловека; о факторах внешней среды, влияющих на прояв​ление этих законов; о современном уровне и перспекти​вах развития генетики человека.

Как любая частная генетика, антропогенетика являет​ся частью биологии и общей генетики. Это значит, что понимание и усвоение ее закономерностей будет способ​ствовать лучшему пониманию общих законов не только генетики, но и любой биологической дисциплины и те​ории эволюции органического мира.

Современные достижения генетики человека стали возможными благодаря развитию биологических дисцип​лин, а также благодаря тесному сотрудничеству генетиков с математиками, химиками, физиками.

Для тех учащихся, которые в дальнейшем не будут свя​заны с биологией, предлагаемый курс может оказаться важным звеном в формировании естественнонаучного мировоззрения, полезным в личной жизни. Для тех уча​щихся, которые хотят продолжить образование, связан​ное с биологией, он будет способствовать успешной сдаче единого государственного экзамена по биологии или вступительного экзамена в вуз.

Проведение данного курса целесообразно во всех ти​пах  школ и в общеобразовательной школе в 10-11 классе (после прохождения разделов «Основные зако​номерности наследственности» и «Основные закономер​ности изменчивости» в курсе общей биологии). 
Пояснительная записка
Современная генетика человека обладает такими зна​ниями, умениями, опытом и возможностями, многие из которых еще 20 лет назад казались фантастикой.

Стремительное развитие генетики человека стало воз​можным благодаря развитию эмбриологии, анатомии и физиологии человека, цитологии, биохимии и особен​но медицинской генетики. Реализация международного проекта «Геном человека» привела к тому, что в настоя​щее время человек является одним из самых изученных объектов молекулярной генетики. В короткие сроки ста​ли досягаемыми генная диагностика и генная терапия многих наследственных аномалий, которые совсем недав​но считались неизлечимыми.

Это делает актуальным необходимость обращать повы​шенное внимание в школе на изучение общей генетики и генетики человека в частности. Знание основ генетики необходимо человеку прежде всего потому, что каждый родитель вовремя должен задуматься о генетическом здо​ровье своих детей, о собственных возможностях не навре​дить их здоровью. Школьники — это не только будущие родители, но и будущие руководители предприятий, в том числе и таких, основная или побочная продукция кото​рых может вызвать заболевания как у родителей, так и у их будущих детей. Школьники — это и будущие чинов​ники, политики, от которых во многом зависит состояние окружающей среды больших и малых регионов нашей страны. Антропогенные факторы могут быть опасными для наследственности не только человека, но и всего жи​вого на Земле. Чем раньше это поймет каждый человек, тем больше шансов на то, что при планировании любых видов производственной деятельности на первом месте будет стоять проблема «не навредить».
Цели курса
Расширение и углубление знаний, полученных при изучении курса «Общая биология».

Формирование понимания единства генетических за​кономерностей для всех живых организмов и особеннос​тей их проявления у вида Homo sapiens, а также у каждого конкретного человека. Формирование понимания значимости экологиче​ских и особенно антропогенных факторов среды обита​ния конкретного человека на проявление у него наследст​венных признаков и свойств.

Формирование понимания того, что от каждого роди​теля зависит генетическое здоровье собственных детей.
Задачи курса
Показать интерес человека к изучению явлений на​следственности уже с глубокой древности.

Закрепить и расширить знания о законах наследствен​ности, наследования признаков и изменчивости, полу​ченные в курсе общей биологии.

Показать особенности человека как объекта генетиче​ских исследований.

Показать генетические основы индивидуальности каждого человека.

Ознакомить с факторами наследственной и ненаслед​ственной изменчивости у человека.

Показать особенности гаметогенеза у мужчин и жен​щин, особенности оплодотворения у человека и значение этих особенностей для здоровья будущих детей.

Показать роль родственных браков, мутагенов, канце​рогенов, тератогенов в возможности возникновения ано​малий у ребенка конкретной супружеской пары.

Показать достижения современной медицинской ге​нетики в области дородовой и послеродовой диагностики наследственных аномалий.

Показать возможности современной медицинской ге​нетики в области лечения больных с наследственными аномалиями.
Формы организации обучения
1. Лекции.
2. Практические занятия.
3. Написание рефератов.
4. Конференция (заслушивание и обсуждение рефера​тов учащихся).
5. В целях экономии времени на занятиях целесооб​разно обеспечить каждого участника занятий пособиями для индивидуального пользования (их перечень дается в каждой теме). 
Формы контроля
Текущий контроль: собеседование по ходу занятия, тестовый контроль на каждом занятии.
Тематический контроль: контрольные работы по решению задач, тематические тестовые задания по теории.
Итоговый контроль: комбинированная тестовая контрольная работа.
Конференция.
Основные требования к знаниям и умениям
Учащиеся должны знать:
■    основные понятия, термины и обозначения, исполь​зуемые в генетике человека;

■    особенности разных типов наследования одного и не​скольких признаков;

■    особенности проявления действия отдельных генов в онтогенезе человека;

■    причины, вызывающие нарушения действия генов;

■    чем обусловлена генетическая индивидуальность каж​дого человека;

■    различия между врожденными, наследственными и се​мейными заболеваниями;

■    каких аномалий у ребенка можно избежать при соблю​дении родителями здорового образа жизни;

■    каков уровень возможностей современной медицин​ской генетики в профилактике наследственных заболе​ваний;

■    каков уровень возможностей современной медицин​ской генетики влечении больных наследственными забо​леваниями.
Учащиеся должны уметь:
■    пользоваться правилом определения типов гамет и правилами определения фенотипов и генотипов потомст​ва гибридов;

■    решать генетические задачи на разные типы наследо​вания признаков;

■    определять хромосомные аномалии человека по фото​графиям кариотипов с дифференциально окрашенными хромосомами;

■    составлять и анализировать родословные человека;

■    пользоваться формулой Харди — Вайнберга.

Примерные темы семинарских занятии и рефератов
1.  Роль наследственности и факторов внешней среды в проявлении признаков организма.
2. Алкоголь — особо опасный тератоген.
3. Тератология — наука о врожденных уродствах.
4. Различия в проявлении синдромов, вызванных на​рушениями в числе аутосом и половых хромосом.
5.  Нарушения эмбрионального развития человека и вызывающие их причины.
6. Отражение вредных привычек родителей на здо​ровье детей.
7. Родственные браки и здоровье детей.
8.  Монозиготные и дизиготные близнецы.
9. Надежды и опасения в связи с исследованиями ДНК человека.
10. Методы работы с ДНК человека.
Содержание курса
Общее количество часов — 35
Примерное распределение часов:  лекции и практические занятия —28 ч;

■    семинарские занятия — 2 ч;

■    заслушивание и обсуждение рефератов — 4 ч;

■    контрольные работы — 2 ч;
Введение (2ч)
Генетика человека (антропогенетика) — ее особеннос​ти, единство с общей генетикой живых организмов; зна​чение социальных и политических тенденций в развитии антропогенетики. Становление генетики человека как науки; донаучные представления о наследовании при​знаков у человека (обобщения Гиппократа, Анаксагора, Аристотеля, Меркадо, Мальпиги, Адамса и др.).

Первые научные подходы к изучению наследования признаков у человека: разработанные Ф. Гальтоном гене​алогический и близнецовый методы изучения наследова​ния у человека; подтверждение применимости законов Г. Менделя к человеку (наследование групп крови систе​мы АВО и др.); разработка методов анализа кариотипа человека, развитие медицинской  генетики; разработкаметодов работы с ДНК человека и практическое их при​менение (создание банков генов человека, генно-инже​нерные работы, ДНКовая дактилоскопия, диагностика и терапия). Международный проект «Геном человека»: це​ли, задачи, перспективы развития работ, связанных с ДНК человека; моральные, нравственные, этические, со​циальные, юридические, философские и религиозные ас​пекты дальнейшего развития работ с ДНК человека.

Разделы современной генетики человека: формальная генетика, медицинская генетика, клиническая генетика, биохимическая генетика, цитогенетика, иммуногенетика, популяционная генетика, генетика поведения, генетика размножения, генетика онтогенеза, молекулярная гене​тика, экологическая генетика. Цели и задачи каждого раз​дела генетики.
Пособия для индивидуального пользования
1. Статьи об открытиях, сыгравших важную роль в раз​витии генетики человека.
2.  Разделы современной генетики человека, их задачи.
1. Основные методы исследования генетики человека (3 ч)
Генеалогический метод — метод анализа родословных. Задачи метода — выявление факта наследования призна​ка и типа его наследования. Правила составления родо​словных. Символы и термины, используемые при состав​лении родословных.

Близнецовый метод — метод сравнения сходства и раз​личий по изучаемому признаку в группах монозиготных и дизиготных близнецов. Задачи метода — выявление факта наследования признака и роли наследственности и внеш​ней среды в его проявлении. Н — наследуемость (показа​тель доли наследственности в проявлении признака), методика его вычисления и примеры практического при​менения при изучении некоторых признаков. IQ (коэф​фициент интеллекта) — вербальные, арифметические, орфографические способности и т. д.

Клинико-генеалогический метод — метод, используе​мый для диагностики наследственных болезней и меди​ко-генетического консультирования.

Цитогенетический метод — метод анализа хромосом в норме и при патологиях. Молекулярно-генешческие и биохимические мето​ды — методы, применяющиеся для работ, связанных с изучением структуры и функций белков, РНК и ДНК, с созданием библиотек и банков генов, с генной диагнос​тикой и генной терапией и др.

Иммуногенетический метод— метод, используемый при изучении закономерностей наследования механиз​мов иммунитета и антигенов различных тканей организ​ма (совместимость людей по группам крови, системы АВО, по резус-фактору, по антигенам органов и тканей).

Антропогенетические методы: антропометрия, дерма​тоглифика.

Статистические методы — методы, применяемые при изучении модификационной изменчивости, при изуче​нии распространения отдельных генов в популяциях, а также как составная часть математической обработки результатов многих генетических исследований. Пособия для индивидуального пользования
1.  Методы современной генетики человека.
2. Символы, используемые при составлении родослов​ных.
3. Формула определения наследуемости (Н) и таблица «Наследуемость некоторых признаков человека».
Практическая работа
1. Составление и анализ родословных.
2. Основы цитогенетики (3 ч)
Нормальный кариотип человека: стандартное и диффе​ренциальное окрашивание хромосом человека. Эухроматин и гетерохроматин. Классификация хромосом человека. Аутосомы и половые хромосомы, тип определения пола у человека. Половой хроматин. Идиограмма хромосом чело​века. Генетические, физические и секвенсовые карты хро​мосом человека. Некоторые методы их построения. Роль международного проекта «Геном человека» в разработке методов работы с ДНК. Группы сцепления у человека. 
Пособия для индивидуального пользования
1. Классификация хромосом человека.
2. Таблица «Кариотип мужчины с дифференциально окрашенными хромосомами».
3.  Генетическая карта одной из хромосом человека. 

Практическая работа
2. Выявление хромосомных синдромов по фотографиям дифференциально окрашенных хромосом. (В конверте вырезанные изображения нормального кариотипа хромосомы, плюс одна лишняя аутосома, по Х и У-вариации в числе.) По таблице кариотипа мужчины определяется номер

лишней хромосомы. По фотографиям и описаниям к ним

делается вывод об аномалии.
3. Типы наследования нормальных и аномальных признаков у человека (12 ч)
Развитие медицинской генетики — мощный фактор развития генетики человека. Факторы внешней среды, вызывающие изменение признаков: количественные признаки и норма реакции. Мутагены, канцерогены, тератогены и вызываемые ими отклонения от нормы.

Врожденные, семейные и наследственные заболева​ния; особенности их возникновения и протекания.

Генные болезни и норма. Особенности наследования в зависимости от локализации генов, которые их контроли​руют (аутосомные доминантные; рецессивные — Jf-сцепленные доминантные и рецессивные, У-сцепленные — митохондриальные).

Хромосомные болезни (синдромы); механизмы воз​никновения. Особенности синдромов, обусловленных нарушениями в числе или структуре аутосом; мозаицизм по числу аутосом.

Особенности синдромов, обусловленных нарушения​ми в числе половых хромосом. Мозаицизм по числу поло​вых хромосом. Разное протекание заболеваний у детей, связанное с материнским или отцовским происхождени​ем заболевания (импринтинг, болезни экспансии). На​следование сложных признаков: комплементарность, эпистаз, полимерия. Моногенные и полигенные болезни с наследственной предрасположенностью.

Умственная отсталость. Олигофрения. Пенетрантность и экспрессивность в протекании некоторых наслед​ственных болезней.

Генетические болезни соматических клеток (доброка​чественные и злокачественные опухоли). Генная теория рака. Митохондриальпыс болезни. Болезни несовмести​мости матери и плода по антигенам (несовместимость по резус-фактору).

Действие естественного отбора у человека (ранняя ут​рата зародышей и спонтанные аборты; стерильность но​сителей некоторых аномалий).
Пособия для индивидуального пользования
1. Таблица «Fx, расщепление в F2mb Fa при разных ти​пах наследования».
2. Типы наследования некоторых нормальных призна​ков человека.
3. Некоторые генные болезни человека и типы их на​следования.
4. Некоторые хромосомные болезни человека и типы их наследования.
5. Распределение показателей IQ в норме и при оли​гофрении.
Практические работы
3.  Определение числа и типов гамет.
4.   Фенотипические радикалы и определение расщепле​ния в потомстве гибрида без решетки Пеннета.
5.   Кодоминирование.
6.   Наследование сцепленных с полом голандрических и зависимых от пола признаков.
7.  Свободное комбинирование нескольких признаков, сцепленное наследование и кроссинговер.
8.   Пенетрантность, плейотропия.
9.   Сложные  признаки  и  особенности  их  проявления (комплементарность, эпистаз, полимерия).
4. Медико-генетическая служба (3ч)
Возможности в профилактике наследственных забо​леваний и в лечении больных: определение степени ве​роятности рождения у конкретных родителей ребенка с наследственной аномалией, дородовая диагностика на​следственных заболеваний; скрининг (проверка всех но​ворожденных) и т. д. Причины, по которым родителям необходимо посещение врача-генетика: аномалии в ро​дословной, возраст родителей, контакт с мутагенами и др. Методы лечения больных: специальные диеты, лекарства, хирургическое вмешательство и т. д. Значение генной ин​женерии в диагностике и лечении больных наследствен​ными аномалиями: «блот-гибридизация», зонды кДНК в диагностике, использование ретровирусов для встраива​ния нормальных генов в клетки человека и др. Получение лекарств генно-инженерными методами. 
Пособия для индивидуального пользования
1. Показания для обращения к врачу генетику.
2. Методы медико-генетического консультирования; некоторые методы лечения больных наследственными за​болеваниями.
5. Генетические основы онтогенеза (3ч)
Степень изученности генетики онтогенеза эукариот (этап: ген —> иРНК —» белок; этап: белок -» орган —» при​знак).

Роль модельных объектов в изучении разных этапов онтогенеза эукариот (бактерии, насекомые, лаборатор​ные мыши, амфибии, куриные эмбрионы, соматические клетки человека). Особенности сперматогенеза, оогенеза и оплодотворения у человека. Значение этих особеннос​тей для генетического здоровья будущего ребенка. Тоти-потентность (способность к формированию всех типов клеток) зиготы. Стволовые клетки и их роль в онтогенезе.

Дерепрессия разных генов в разных типах тканей. Роль взаимодействия разных структур клетки, разных типов тканей и гормонов в ходе онтогенеза. Апоптоз (запрог​раммированная гибель клеток) в ходе органогенеза. Диф​ференциация пола у человека. Половой хроматин. Значе​ние проекта «Геном человека» для выявления роли генов в ходе онтогенеза. Число генов, контролирующих разви​тие органов у человека. Стадии развития и критические периоды в развитии отдельных органов. Морфозы (не​наследственные фенотипические изменения), феноко-пии (морфозы, имитирующие мутации), тератомы (урод​ства) у детей — результаты воздействия некоторых виру​сов, лекарств, алкоголя, никотина, ВИЧ, наркотиков в ходе беременности.

Проблема долголетия и некоторые подходы к ее реше​нию: гипотеза запрограммированности старения и феноптоза (самоликвидации), роль теломср и теломсразы в делении клеток. Репарация ДНК. роль антимутагенов. 

6. Факторы генетической индивидуальности каждого человека (2ч)
Генотипическая среда (генетический фон) — комп​лекс всех генов организма, влияющих на проявление в фенотипе конкретного гена. Плейотропия, экспрессив​ность, пенетрантность.

Особенности строения генома эукариот: уникальные и повторяющиеся последовательности нуклеотидов в ДНК; уникальность высокочастотных повторов нуклеотидов и специфичность их проявления на уровне ДНК для каж​дого человека. Полимеразная цепная реакция (ПЦР). Д Н К-дактилоскопия.

Фенотип как частный случай реализации генотипа в конкретных условиях генотипической и внешней среды.

Сущность девиза врачей — «лечить не болезнь, а боль​ного».
7. Основы популяционной генетики человека (3ч)
Факторы, влияющие на генетическую структуру от​дельных популяций человека: отсутствие полной панмик-сии, мутации, изоляты, миграции, дрейф генов.

Применимость закона Харди — Вайнберга к популя​циям человека. Системы браков у человека: аутбридинг (неродственные браки), инцест и инбридинг (кровнород​ственные браки) и их влияние на распространение анома​лий у потомства.

Генофонд и генетический груз отдельных популяций. Частота распространения аллелей некоторых генов в по​пуляциях — показатель естественного отбора в прошлом (группы крови и эпидемии).

Основные задачи популяционной генетики человека в настоящее время: изучение эпидемиологии наследствен​ных болезней; планирование мероприятий по предупреж​дению неблагоприятного антропогенного воздействия на генетический аппарат человека; обоснование теории эво​люции человека.
Пособие для индивидуального пользования: кров​нородственные браки и коэффициент инбридинга.
Практическая работа
10. Определение генетической структуры популяции по аллелям аутосомных генов.
 8. Основы экологической генетики человека (5ч)
Генетический груз и антропогенные факторы. Диффе​ренциальная чувствительность разных людей к одинако​вым факторам среды.

Генетическая токсикология. Мониторинг — комп​лексная система наблюдений и прогноза изменения со​стояния окружающей среды под воздействием антропо​генных факторов.

Фармакогенетика как часть экологической генетики. Фенотипы с быстрым (БМ) и медленным (ММ) метабо​лизмом лекарств. Значение показателей метаболизма для медицины. Тест системы для скрининга вновь синтезиро​ванных химических веществ — один из факторов охраны окружающей среды.
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 Элективный курс « Генетика человека» 35 ч.
	№
	ТЕМА ЗАНЯТИЯ
	ДАТА
	ПРИМЕЧАНИЕ

	
	Введение (2ч)

	
	

	
	Становление генетики человека как науки
	
	

	
	Разделы современной генетики человека
	
	

	
	1. Основные методы исследования генетики человека (3 ч)

	
	

	
	Генеалогический метод
	
	

	
	Практическая работа
1. Составление и анализ родословных.


	
	

	
	Статистические методы
	
	

	
	2. Основы цитогенетики (3 ч)

	
	

	
	Классификация хромосом человека.

	
	

	
	Практическая работа
2. Выявление хромосомных синдромов по фотографиям дифференциально окрашенных хромосом
	
	

	
	Группы сцепления у человека. 

	
	

	
	3. Типы наследования нормальных и аномальных признаков у человека (12 ч)

	
	

	1
	Развитие медицинской генетики — мощный фактор развития генетики человека.
	
	

	2
	Врожденные, семейные и наследственные заболева​ния; особенности их возникновения и протекания.

	
	

	3
	П.р Определение числа и типов гамет.

	
	

	4
	П.Р.   Фенотипические радикалы и определение расщепле​ния в потомстве гибрида без решетки Пеннета.
 
	
	

	5
	П.Р.Кодоминирование
	
	

	6
	П.Р.Наследование сцепленных с полом голандрических и зависимых от пола признаков.

	
	

	7
	П.Р.Свободное комбинирование нескольких признаков, сцепленное наследование и кроссинговер.

	
	

	8
	П.Р.Пенетрантность, плейотропия
	
	

	9
	.
П.Р. Сложные  признаки  и  особенности  их  проявления (комплементарность, эпистаз, полимерия).

	
	

	10
	Умственная отсталость. Олигофрения.
	
	

	11
	Генетические болезни соматических клеток (доброка​чественные и злокачественные опухоли).
	
	

	12
	Действие естественного отбора у человека (ранняя ут​рата зародышей и спонтанные аборты; стерильность но​сителей некоторых аномалий).

	
	

	
	4. Медико-генетическая служба (3ч)

	
	

	1
	Возможности в профилактике наследственных забо​леваний и в лечении больных
	
	

	2
	Методы лечения больных: специальные диеты, лекарства, хирургическое вмешательство
	
	

	3
	Значение генной ин​женерии в диагностике и лечении больных наследствен​ными аномалиями
	
	

	
	5. Генетические основы онтогенеза (3ч)

	
	

	1
	Степень изученности генетики онтогенеза эукариот
	
	

	2
	Диф​ференциация пола у человека
	
	

	3
	Проблема долголетия и некоторые подходы к ее реше​нию
	
	

	
	6. Факторы генетической индивидуальности каждого человека (2ч)

	
	

	1
	Особенности строения генома эукариот
	
	

	2
	Сущность девиза врачей — «лечить не болезнь, а боль​ного».

	
	

	
	7. Основы популяционной генетики человека (3ч)
	
	

	1
	Факторы, влияющие на генетическую структуру от​дельных популяций человека
	
	

	2
	Генофонд и генетический груз отдельных популяций
	
	

	3
	Практическая работа
10. Определение генетической структуры популяции по аллелям аутосомных генов.
	
	

	
	8. Основы экологической генетики человека (5ч)
	
	

	1
	Генетический груз и антропогенные факторы
	
	

	2
	Генетическая токсикология.
	
	

	3
	Фармакогенетика как часть экологической генетики
	
	

	4
	Значение показателей метаболизма для медицины.

	
	

	5
	Заключительный урок
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