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с. КАТЮЖАНКА

[bookmark: _GoBack]Тема уроку: Діагностування вад розвитку людини та їх корекція.
Мета уроку: 
· навчальна - закріпити і поглибити знання про генетику як науку, розкрити значення генетики для медицини і людства в цілому, підвищити зацікавленість учнів до біології; ознайомити із методами діагностування та корегування вад розвитку людини, із заходами профілактики цих порушень і факторами, які підвищують ризик їх розвитку; 
· розвиваюча - розвивати творчість учнів, аналогічне і позитивне мислення, вміти працювати з різними джерелами знань, уміння співставляти перебіг онтогенезу від способу життя батьків, що планують мати нащадків; розвивати уміння робити відповідні висновки та узагальнення.
· виховна - виховувати почуття відповідальності за свої вчинки, під час навчання; виховувати бережливе ставлення до здоров’я новонароджених та ростучого організму;  вміти співчувати та допомагати тим, хто потребує допомоги.
Тип уроку: засвоєння нових знань.
Обладнання й матеріали: презентація, малюнки із зображенням прикладів вад розвитку людини, схеми, таблиці, мультимедійна система, дидактичні картки із завданнями.
Базові поняття й терміни: генотип, фенотип, фактори середовища,  розвиток організму, порушення розвитку, тератогенні фактори, мутагенні фактори,  вроджені вади розвитку, критичні періоди розвитку, спадкові хвороби.

ХІД УРОКУ
I. [bookmark: bookmark130]Організаційний етап
Учитель. Доброго дня,  учні! Я рада бачити вас і хочу, щоб наш урок пройшов успішно. А таким він буде лише тоді, якщо всім нам буде цікаво. 
У всіх людей у житті є важливі моменти. Так само, і у вашому житті будуть такі моменти. Ви закінчите училище. Хтось піде далі вчитися, хтось працювати. Але рано чи пізно у вас буде сім`я. Це важливий крок у вашому житті. Щоб її створити, потрібно керуватися не лише почуттями та емоціями. Важливо володіти певним обсягом інформації про своє здоров`я і пов’язане з ним здоров`я майбутніх дітей. Також ви маєте знати дещо про генетику, спадковість та фактори які впливають на розвиток організму людини, оскільки з цими словами ми зустрічались на минулих уроках. Тож давайте пригадаємо. (слайд 2)
[bookmark: bookmark131]II. Актуалізація опорних знань:
Бесіда 
1.Що вивчає генетика?
2.Що таке генотип?
3. Яким чином генотип впливає на розвиток організму?
4.Що таке фенотип?
5.Від чого залежить фенотип людини?
6. Які фактори зовнішнього середовища впливають на розвиток організму?
7. Яким чином фактори зовнішнього середовища впливають на розвиток організму?
ІІІ. Мотивація навчально-пізнавальної діяльності учнів
Учитель. Отже, кожна дитина починає жити, уже маючи певний набір генів, що керують її реакціями на довкілля. Будь-яка функція  організму визначається роботою генетичного апарату. Ще Гіппократ писав:
 "Насіння відтворює  все тіло, здорове  насіння  дає здорові частини тіла, хворі - хворе. Як правило, у карооких -  діти кароокі, у лисого - народжуються лисі діти, ніщо не завадить народженню у довгоногих - довгоногих  дітей". (слайд 3)
IV. Повідомлення теми і мети уроку (учні записують у зошити)(слайд 4-5)
V. Вивчення нового матеріалу
 1.Розповідь учителя з елементами бесіди.
У чому полягає загальна схема ембріогенезу?
1. Послідовний поділ зиготи, що завершується утворенням зародка.
2. Диференціація клітин, що веде до утворення тканин.
3. Закладання органів і ріст зародка.
Але навіть під час ембріогенезу можуть виникати певні критичні періоди.
Давайте пригадаємо які критичний період розвитку ембріогенезу ви знаєте(Додаток А)(слайд 6).
Учитель. Якщо під час ІІ критичного періоду на ембріон впливатимуть так звані тератогенні фактори, можуть виникати різні аномалії, або як іще називають, вади розвитку.
Що таке тератогенні фактори?
Учитель. Вади розвитку — це природжені відхилення за межі нормальних варіантів у анатомічній будові (формі, розмірах, числі) тканин та органів людини, які здебільшого супроводжуються порушеннями їх функцій чи навіть загрожують життєздатності орнанізму.(слайд 7)
Вивчення походження та патології вад складає окрему дисципліну медичної науки — тератологію (з грецьк. teratos — чудовисько, logos — поняття, вчення).
Повідомлення учнів про історію розвитку тератології як науки (Додаток Б) (слайд 8).
Класифікація вад розвитку
Існує величезна кількість вад, як видимих, так і невидимих, морфологічного й біохімічного характеру.
За локалізацією в організмі вади можуть бути поділене на такі види:
· зовнішні;
· внутрішні;
· комбіновані, чи змішані(слайд 9).
Вади також часто класифікуються відповідно до анатомо-фізіологічного поділу організму на системи, ділянки й органи тіла (вади ЦНС, вади органів травного каналу, вади сечовидільної системи, вади обличчя, вади шкіри, вади статевої системи, вади ендокринних залоз тощо)(слайд 10).
В основі походження вад лежать різноманітні порушення процесів розвитку тканин і органів.
2.Робота з таблицею (учні за допомогою додаткової літератури самостійно заповнюють таблицю)(Додаток В)(слайд 11).
«Деякі порушення процесів розвитку тканин і органів, які призводять до вад розвитку в людини»
 
	Порушення
	Вада розвитку

	Агенезія й аплазія
	

	
	

	Гіпоплазія
	

	Макросомія
	

	Гетеротопія
	

	Ектопія та дистопія
	

	Стеноз
	

	Атрезія
	

	Персистування
	

	Атавізм
	

	Дисхронія
	

	Інверсія
	



3. Учні представляють результати міні-проектів про «Вроджені вади розвиту людини» (завдання попереднього уроку)(Додаток Г). Демонстрація учнями слайдів. Регламент часу 5-8 хвилин.
Представлення результатів міні-проекту учнів про «Спадкові вади розвитку людини».(слайд 12)
Представлення результатів міні-проекту учнів про «Екзогенні фактори що впливають на розвиток людського організму».(слайд 13)
Представлення результатів міні-проекту учнів про «Мультифакторіальні порушення (хвороби)».(слайд 14)
Дискусія за  темами міні-проектів.
Приблизний підсумок дискусії. 
Встановлено, що близько 4% немовлят мають спадкові хвороби або вади будови тіла. У разі ранньої діагностики спадкові хвороби можна домогтися усунення або послаблення її впливу на розвиток організму. Деякі хвороби, пов’язані зі зміною числа хромосом, лікують гормонами. Розвитку деяких спадкових хвороб можна запобігти спеціальною дієтою. Приблизно в одному випадку на 10000 новонароджених  дитина має спадкову хворобу , пов’язану з відсутністю ферментів, які необхідні для засвоєння молочного цукру. Якщо діагноз буде поставлено несвоєчасно й дитина буде отримуватиме грудне молоко, у неї розів’ється недоумкуватість. Якщо ж діагноз поставлено вчасно й дитина переведена на штучне вигодовування, вона розвиватиметься нормально. З цього прикладу можна зробити висновок, що поява спадкової хвороби не фатально. Медицина в повну міру своїх сил займається  вивченням спадкових хвороб, розробкою методів їх профілактики, діагностики й лікування. 
4.Учитель.
Методи діагностування вад розвитку людини:(слайд 15)
-  класичне візуальне обстеження;
· рентген;
· ультразвукова діагностика;
· ядерно – магнітний резонанс;
· біохімічні методи;
· молекулярно – генетичні методи;
· генеалогічний;
· близнюків;
· цитологічний;
· популяційний.
Ці методи можна використовувати й на стадії ембріонального розвитку.
Проблемне питання: Які ви знаєте екологічні фактори?
На ембріональний розвиток можуть також впливати різні фактори, що спричиняють виникнення вад розвитку людини.(слайд 16)

Причини виникнення вад розвитку


             Ендогенні                                                    Екзогенні
(мутації спадкових структур)                   (фізичні, хімічні, біологічні чинники)

Екзогенні чинники вад розвитку людини(слайд 17)
	  Тип чинників
	Чинники вад розвитку

	Фізичні
	Рентгенівське та радіоактивне опромінення, гіпоксія 
плоду, механічні впливи на плід.

	
	

	Хімічні
	Етиловий спирт, антиметаболіти, цитостатики, інсектициди, оксиданти, сполуки Арсену, Хрому, наркотики, транквілізатори, гормональні препарати.

	Біологічні
	Грип, кір, корова краснуха, токсоплазмоз, епідемічний паротит, гепатит, ревмокардит.



Учитель. До вад розвитку можуть призвести інфекційні захворювання матері та голодування матері в результаті чого є дефіцит амінокислот і білків, вітамінів. Це може також бути причиною вад, особливо нервової системи.(слайд 18)
Вади розвитку  можуть виникати протягом усього внутрішньоутробного розвитку зародка. Зародок дуже чутливий до шкідливих агентів середовища. Перші шість тижнів ембріогенезу найчутливіші. Вади другого тижня несумісні з життям. 
VІ. Закріплення вивченого матеріалу
Учні діляться на три групи. Кожна група отримує по карточці із завданнями.
Група І -  «Інтелектуали»
Група ІІ - «Генетики»
Група ІІІ - «Біологи»
           Група І -  «Інтелектуали»(слайд19)
	1.
	Алкоголь

	2.
	Синдром Патау

	3.
	Лікарські препарати

	4.
	Гіпертонія

	5.
	Хвороба Дауна

	6.
	Варикоз

	7.
	Синдром Шершевського-Тернера

	8.
	Синдром Клайнфельтера


1. Завдання« Знайдіть відповідність»
	А.
	Мультифвкторіальні
вади розвитку

	Б.
	Екзогенні вади
розвитку

	В.
	Спадкові вади розвитку



	

	2. Дайте визначення термінам.
Тератологія, вади розвитку, тератогенні фактори.

Група ІІ - «Генетики»(слайд 20)
Задача 1.
Яка ймовірність народження здорової дитини в сім’ї, в якій одна дитина померла від хвороби Тея-Сакса (у мозку відкладається жирова речовина, що спричинює дегенерацію мозкової тканини, сліпоту і загибель дитини у віці 4 -5 років)? Хвороба Тея-Сакса зумовлена рецесивним летальним геном. 
Задача 2.
Обстеження клітин хворих із синдромом Дауна виявило, що їх хромосомний набір складається із 47 хромосом,тоді як у клітинах здорових людей було виявлено 46 хромосом. До якого виду мутацій можна віднести порушення, яке спричиняє розвиток синдрому Дауна? 



  Група ІІІ - «Біологи» (слайд 21)
1. Вправа «Знайди вихід»
Учням пропонують три протилежні твердження. Вони повинні знайти правильне.
До фізичних чинників вад розвитку людини відноситься:
а) рентгенівське та радіоактивне опромінення, гіпоксія плоду, механічні впливи на плід;
б) грип, кір, корова краснуха, токсоплазмоз, епідемічний паротит, гепатит, ревмокардит;
в) етиловий спирт, антиметаболіти, цитостатики, інсектициди, оксиданти, сполуки Арсену, Хрому, наркотики, транквілізатори, гормональні препарати.
2. Дайте відповідь на питання.
1. Як ми повинні ставитись до людей, у яких яскраво виражені симптоми спадкових хвороб? 
2.  Чому корекція вад розвитку людини є важливою для суспільства?

VII. Підведення підсумків уроку
1. Чи сподобався вам урок?
2. Про що нове дізналися ви на уроці?
3. Учні, що найбільше зацікавило вас?
VIII. Домашнє завдання. (слайд 22)
Повторити попередні теми з розділу: "Індивідуальний розвиток організмів" та вивчити конспект.

Література
1. Балан П. Г. Біологія: підруч. [для 11 кл. загальноосвітніх навчальних закладів: рівень стандарту, академічний рівень] /  П. Г. Балан, Ю. Г. Вервес. – 2-ге вид. – К.: Генеза, 2012. – 304 с.
2. Межжерін С. В. Біологія : підруч. [для 11 кл. загальноосвітніх навчальних закладів: рівень стандарту, академічний рівень]/ С. В. Межжерін, Я. О. Межжеріна. – К.: Освіта, 2011. – 336 с.
3. Кравченко М. О. Біологія: навчально - практичний довідник/ М. О. Кравченко. – Х.: Торсінг плюс, 2012. – 288 с.
4. Шаламов Р. В. Біологія: навчально - практичний довідник /  Р. В. Шаламов. – Х.: Ранок, 2010. – 70 с.
5. Дольницький О. В. Природжені вади розвитку. Основи діагностики та лікування/ Дольницький О. В., Галаган В. О., Ромадіна О. В. – К.: Мультипринт, 2009. – 25с.










 Додаток А.
Критичні періоди ембріогенезу
· І – критичний період розвитку ембріона припадає на перші 2 тижні;
· ІІ – критичний період – від 20 до 70-го дня після запліднення, у цей час відбувається закладання і формування всіх життєво важливих органів;
· ІІІ – критичний період – пологи.
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Додаток Б.
Історія розвитку тератології як науки
Розвиток кожної науки багато в чому визначається методами, якими вона користується, і розвитком суміжних дисциплін. Для тератології такими дисциплінами стали передусім ембріологія і порівняльна анатомія. До розвитку цих дисциплін походження вроджених вад пояснювалося над природними силами, зляганням з тваринами (гібридна теорія), зляганням під час менструації, "материнськими враженнями", т. ін., несподіваними і сильними враженнями вагітної жінки. Ця остання теорія підтримувалася багатьма ученими не лише древніх часів, але і епохи Відродження, наприклад Парацельсом і Амбруазом Парі. Найбільший філософ старовини Арістотель, наприклад, рекомендував оберігати вагітну жінку від неприємних вражень і оточувати її красивими предметами, що могло сприяти красі дитини. Незважаючи на те що ще Арістотель показав абсурдність "гібридної теорії", є вказівки, що аж до XVII століття в Данії і Америці мали місце випадки страти жінок, що народили дітей з вродженими вадами, що звинувачуються в зляганні з тваринами або д`яволом. Проте вже в давнину відомі і матеріалістичні підходи до трактування походження вроджених вад. Гіппократ, наприклад, пояснював походження ряду вад механічними діями(травма, тиск) на матку. Значно поповнилися знання по тератології у зв'язку з використанням морфологічного методу дослідження трупів і плодів. Це дослідження дозволили описати багато вад, визначених лише морфологічно, і разом з методами порівняльної анатомії лягло в основу теорії зупинки розвитку.
Особливе значення в розвитку тератології мають роботи Йоганна Меккеля молодшого. Він детально виклав морфологічні прояви багатьох вад розвитку людини, описав ряд невідомих раніше вад, створив класифікацію, що охоплює більшість вад, на основі вивчення ембріогенезу, порівняльній анатомії і систематизації даних анатомічного дослідження вад зробив спробу пояснити причини і механізми формування вад. Багаторічні дослідження дозволили І.І. Меккелю прийти до укладення, що вади розвитку є не чудасією природи (як це традиційно трактувалося анатомами), а наслідком порушення ембріогенезу, що більшість вад є результат зупинки нормального розвитку органу і до певної міри є повторенням філогенезу.
Багато питань етіології і патогенезу вроджених вад було вирішено при допомозі експериментального методу. Перші спроби отримати в експерименті (на гідрах) порушення розвитку належать А. Трімблей (1744). Проте дослідження А. Трімблей пройшли непоміченими і лише після робіт батька і сина Сент-Іллеров (1832-1837) по дії механічних чинників на курячі яйця. У 1919 році В.О. Балдвін уперше отримав вроджені вади дією іонізуючого випромінювання, експериментальний метод в тератології став широко застосовуватися.
В. Спімен та С. Стокард уперше показали тератогенну дію алкоголю і науково обгрунтували наявність впродовж розвитку плоду критичних періодів. Потужними стимулами розвитку тератології, особливо тератології людини, послужили відкриття австралійським офтальмологом Н. Греггом в 1941 р. тератогенної дії вірусу краснухи і що особливо вибухнула в 1959-1961 рр.,у ряді країн Заходу народилося декілька десятків тисяч дітей  з важкими вродженими вадами. Ці факти змусили медичний світ по-новому оцінити дані, накопичені експериментальною тератологією, і переглянути погляди про надійний захист внутрішньоутробного плоду людини від дії чинників зовнішнього середовища.
Широке застосування в тератології основних положень генетики значно збагатили наші знання про етіологію і патогенез вроджених вад і різко розширили можливість їх профілактики. Пряма передача деяких вроджених вад від батьків дітям відома з глибокої старовини, про спадкоємство окремих вад повідомляли ще A. Паре (1649). Д. Гунте (1775). Проте наукову основу генетика отримала лише на початку XX століття, після вторинного відкриття в1900 р. Де Фризом, Корренсом і Чермаком основних законів спадкоємства Менделя. З того часу вивчення генетики вроджених вад стало проводитися виключно інтенсивно. Досить відмітити, що вже до 1955 р. стало відомо близько 1500 спадкових захворювань і вроджених вад. Ширше застосування в тератології людини генетичні методи отримали після відкриття в 1959 р. хромосомній етіології ряду давно відомих синдромів (Дауна, Клайнфельтера, Шерешевского-Тернера). Значний внесок у розвиток тератології внесли вітчизняні учені. У Росії початком тератологічним дослідженням належало указом Петра I від 13 лютого 1718 р. про створення в Петербурзі (у "Кунсткамері") "Музею потвор".
У цьому музеї працювали видатні ембріологи К. Ф. Вольф (1734-1794) і К. М. Бер (1792-1876), з іменами яких пов'язані перші дослідження по тератології в Росії. Колекція музею використовувалася для вивчення вроджених вад упродовж багатьох десятиліть. Частина зібраних в "Кунсткамері" експонатів дотеперішнього часу зберігається в Зоологічному музеї АНСРСР. Встановлено, що першою російською роботою по тератології була стаття академіка П. А. Загорского (1811) "Огляд різноманітної людської потворності", в якій автор не лише приводить опис багатьох вад розвитку, але і дає їх класифікацію. У 1847 р. виходить у світ перша в Росії монографія П. Дубовицького "Погляд на потворності", спеціально присвячена тератології. У ній, зокрема, дається визначення різним тератологічним термінам, наводиться класифікація "уродливостей", їх етіологія і до певної міри патогенез. Другий розділ книги присвячений додатку тератології до практичних лікарських наук - акушерства, хірургії і судової медицини. Успішному розвитку вітчизняної тератології багато в чому сприяли дослідження аномально розвинених зародків людини, початі ще в 1883 р. Н В. Кащенко і успішно продовжені вже у наш час А. П Дибаном. та С. Д. Шаховим.











Додаток В.
Вади розвитку людини.
Агенезія і аплазія – повна відсутність органа. Такі  вади  виникають на  ранніх етапах  ембріогенезу.  Наприклад. Відсутня  легеня разом з  головним бронхом  або дефект хребців  та ребер. Якщо відсутня легеня , то в ранньому віці діти відстають у фізичному розвитку. Грудна клітка  на стороні ураження сплющується. Виникає  сколіоз з опуклістю в здорову сторону. При таких  вадах у дітей  дихання ослаблене. В здоровій легені може  виникнути запальний процес, що приведе до пневмонії. Лікування: трансплантація легенів.
 Атавізми – це поява в людини тканинних структур у місцях, де вони є у тварин. Слово атавізми походить від лат. аtavus – предок. Найбільш відомим атавізмом людини  є наявність хвостового придатка. Є два види людських хвостів: псевдохвіст, який менш щільний і справжній людський хвіст. Псевдохвіст не містить кісток чи хрящів, а утворений шкірою і жировою тканиною. Справжній хвіст має нерви і м’язи , а інколи навіть хрящі чи хребці. Цікавим є те, що в людського ембріона є брунька у місці, де мав би бути хвіст, але потім вона зникає. Деколи зачаток залишається і дитина народжується з хвостом. На думку вчених така аномалія може передаватися по спадковості як рецесивна ознака. При народженні такої дитини хвіст ампутують.
Гіпоплазія - недостатній розвиток маси органа або його окремих частин. Наприклад, недостатній розвиток лівої легені приводить до того, що у таких дітей в ранньому віці спостерігаються часті бронхолегеневі захворювання. Для того, щоб запобігти інфікуванню здорової легені,  проводять операційне втручання.
Макросомія (гігантизм) – це захворювання, що характеризується таким клінічним синдромом, який виникає в результаті підвищеної продукції соматотропного гормону в дитинстві чи юнацтві, а також виявляється достатнім збільшенням тіла, особливо в довжину. Існує також парціальний або частковий гігантизм, який розвивається внаслідок підвищеної чутливості до окремих локаціях рецепторів тканини до соматотропину. А ось генетичний гігантизм або конституційний, аномалією не вважається. Як правило, гігантизм з'являється в результаті аденом гіпофіза, що продукують гормон росту; гіпогонадизм; синдрому Клайнфелтера (при затримці статевого дозрівання із збереженням в кістках зон зростання). Гігантизм діагностують на підставі зовнішніх даних хворих; рентгенологічних, неврологічних, офтальмологічних досліджень; визначення гормонів гіпофізу в крові, а також сімейного анамнезу. При адекватних методів лікування прогноз гігантизму є відносно сприятливим, але при цьому знижена у хворих на їх працездатність. У більшості випадків пацієнти з гігантизмом безплідні.
Гетеротопія - зміна місця закладки і розвитку органу у тварин в процесі їх індивідуального розвитку — онтогенезу. Гетеротопія виникає внаслідок міграції клітин з одного зародкового листка в іншій, зсувів клітин в межах даного зародкового листка або вторинного зсуву органів. Термін введений німецьким дослідником Ернстом Геккелем в 1874 році для позначення порушень філогенетично зумовленої просторової послідовності стадій онтогенезу. 
 Дистопія – ненормальна локалізація органа. Є два види цієї вади. Це просте і перехресне  розташування органа. Наприклад, при простій дистопії нирка розташована на тій же стороні, що й має бути, але в незвичайному місці. При перехресній дистонії нирка зміщується за середню лінію з перехрестом сечоводів. Ця вада в організмі людини залежить від генів і хромосом. Бувають випадки коли нирки можуть зростатись верхніми, нижніми і різнойменними полюсами. Це захворювання супроводжується болями, нерідко ускладнюється пієлонефритом. Лікування: хірургічне втручання.
Стеноз -  це звуження діаметра каналу чи порожнини легеневої артерії, стравоходу, кишки тощо. Прикладом може бути стеноз гортані. Розрізняють гострий і хронічний стеноз. Гострий стеноз – коли простір гортані вузький, а вхід вкритий рихлою сполучною тканиною, яка схильна до набряку. При такій ваді виникають запальні процеси гортані. При хронічному стенозі організм пристосовується до зменшеного поступання кисню. Це тому що простір гортані формується поступово. Хронічний стеноз гортані приводить до рубцювання та набряку її. В результаті виникає запальний процес.
 Атрезія - зарощення отворів чи каналів органів. Атрезія жовчних шляхів характеризується жовтяницею, яка проявляється з перших днів життя і може тривати два – три тижні. В таких дітей збільшується селезінка, погіршується загальний стан. На 5-6му місяці життя розвивається цероз печінки. На УЗі видно що відсутній або дуже маленький жовчний міхур, який не змінює розмірів при прийомі їжі. Видно, що збільшена печінка.
Персистування - уповільнене зворотний розвиток якого-небудь органу, в нормі піддається атрофії (наприклад, вилочкової залози), або функціональної одиниці органу (наприклад, фолікула яєчника).
Атавізм - поява в окремих організмів якогось виду ознак, які існували у віддалених предків, але були втрачені в процесі еволюції.
Дисхронія - порушення темпів (прискорення або уповільнення) розвитку. Процес може стосуватися клітин, тканин, органів або всього організму. Вроджені вади можуть проявлятися і іншими змінами органів. Наприклад, порушенням лобуляціі (збільшення або зменшення часток легені або печінки), освітою вроджених водянок (гідроцефалія, гідронефроз), інверсією - зворотним (дзеркальним) розташуванням органів.

















Додаток Г.
Спадкові хвороби людей
Спадкові хромосомні хвороби виникають унаслідок мутації у хромосомному наборі, збільшення або зменшення числа хромосом, що призводить до порушення нормального розвитку організму. Найпоширенішою хромосомною хворобою є хвороба Дауна.
У дітей із хворобою Дауна виявлено 47 хромосом замість 46. Трисомія за 21-ю хромосомою. Виникнення зайвої хромосоми у 21-й парі пояснюється нерозходженням хромосом під час поділу статевих клітин у матері. За статистичними даними, ймовірність народження дитини з хворобою Дауна з віком матері збільшується. Так, хвороба Дауна у немовлят, матері яких старше 45 років, спостерігається у 100 разів частіше, ніж у тих, матері яких молодші 20 років.
Для дітей із хворобою Дауна характерні такі ознаки: розумова та фізична відсталість, напіввідкритий рот, монголоїдний тип обличчя, косо розміщені очі, широке перенісся, стопи й кисті короткі та широкі, пальці наче обрубані, вади серця, тривалість життя нижча у 5-10 разів.
Трисомія за 13-ю хромосомою відома за назвою синдрому Патау. У дітей, переважно дівчат, після народження виявляють серйозні відхилення від нормального розвитку: множинні вроджені вади головного мозку, серця, нирок, розщеплення твердого піднебіння й верхньої губи, глухоту,дефекти зору, шестипалість, підвищену гнучкість у суглобах, тривалість життя не більше 3 місяців.
У разі структурного порушення хромосомного набору з утратою однієї з ділянок 5-ї хромосоми розвивається синдром «котячого крику». Плач новонародженої дитини нагадує котяче нявкання. Нявкаючий крик пов'язаний із відхиленням у будові голосового апарату внаслідок зміни мозкового відділу черепа й обличчя. 
Для дитини із синдромом «котячого крику» характерні такі ознаки: глибока розумова відсталість, множинні аномалії, висока смертність у перший період життя.
До хромосомних захворювань у дівчат відносять синдром Шшерешевського-Тернера, обумовлений дефіцитом однієї статевої Х-хромосоми. У наборі є всього 45 хромосом.
Для хворого із синдромом Шершевського-Тернера характерні такі ознаки: порушення пропорцій тіла ( низький ріст, вкорочені ноги, широкі плечі, коротка шия, схильність до ожиріння), розумова відсталість, крилоподібна шкірна складка на шиї, вади внутрішніх органів, недорозвиненість статевих органів, безпліддя.

Екзогенні вади розвитку людини
До другої групи вроджених вад розвитку належать екзогенні – вади, які виникають під дією тератогенних факторів (алкоголю, наркотиків, тютюнового диму, лікарських препаратів). 
Болгарський  медик Георг Єфімов у своїх дослідженнях показав, що від 23 хронічних алкоголіків народилося 15 мертвонароджених і 8 потвор. Медициною встановлено, що більшість вад розвитку дитини формуються в перші 3 місяці, коли проходить закладка органів: на 4-8 тижні ембріонального розвитку проходить формування черепа та серцевого м’яза. Якщо жінка вживає спиртне в цей період вагітності, то може виникнути мікроцефалія (недорозвиненість черепа і головного мозку, що призводить до розумової неповноцінності) та патологія серця.
Від кожної цигарки, яку курить майбутня мама, велика частка шкідливих речовин дістається плоду. Є дані, що нікотин має пряму токсичну дію вегетативну симпатичну нервову систему. Нікотин проникає в тканини плоду через 5 хвилин  після затяжки. Отже, коли жінка палить, то в організм плоду кожну хвилину потрапляє близько 18% нікотину, а виділяється всього 10%. Тому у крові ембріону відбувається нагромадження шкідливого нікотину, що призводить до народження хворих або мертвих дітей.
Статистичні дані говорять про те, що близько 92% жінок уживають медикаменти на різних термінах вагітності. Причинами цього можуть бути низький рівень здоров'я сучасного населення, некомпетентність лікарів, доступність практично будь-якого лікарського препарату і патологічна схильність деяких людей до самолікування.
Будь-який з медикаментів, потрапляючи в організм, змінює його біохімічний стан, впливаючи на ті чи інші органи і системи. Наведемо декілька прикладів такого впливу.
Антибіотики в цілому знищують великий відсоток клітин, що виробляють протеїн, необхідний для формування тканин зародка. Наслідками їх прийому можуть бути мертвонародження або каліцтва плода.
Ціклофсатін викликає зміну структури кісткової тканини дитини, а саме, її розм'якшення.
 Аміноглюкозиди ушкоджують кістки і зуби. Близько 50% людей, матері яких приймали ці препарати під час вагітності, до 30 років змушені вставляти штучні зуби.
Стрептоміцин, канаіцін і гентаміцин впливає на мозкову функцію, сповільнюючи появу мови або провокуючи порушення слуху.
Тетрациклін може привести до виникнення у дитини недорозвинених щелеп і неба, укорочених кінцівок, катаракти, плям на зубах. 
Хлорамфенокол змінює склад крові.
Левоміцетин чинить руйнівну дію на печінку дитини та її кровотворну систему.
Фузидин якщо не вбиває ембріон, то провокує хромосомні порушення.
Аспірин знижує згортання крові дитини, може відбитися на роботі серця. Так само його прийом збільшує можливість внутрішньочерепного крововиливу у малюка, розвитку легеневої недостатності і зниження агрегації тромбоцитів. 
Талідомід може стати причиною дефектів кінцівок, зовнішнього, середнього і внутрішнього вуха, очей. 
Діазепам пригнічує дихальний і смоктальний рефлекси новонародженого.
Резерпін і його аналоги викликають у новонароджених утруднення носового дихання у зв'язку з рясним відділенням слизу, малу частоту серцебиття, знижений кров'яний тиск і м'язовий тонус.
Іміпрамін може стати причиною патологій м'язової системи; 
Солі літію в основному викликають пороки серця. Якщо цей препарат приймається в період лактації, то у дитини може спостерігатися ціаноз, гіпотонія і порушення функцій кори головного мозку.
Дифенін, фенітін і гідантоін сприяє гальмуванню розумового розвитку, а так само є причиною появи каліцтв: деформацій черепа, носа, верхньої губи та піднебіння. 
Триметин, трідіон і триметадион викликає затримку функціонування головного мозку, вади серця, патології скелета, аномалії очей, неба, носа, вух.
Мультифакторні захворювання людини
До захворювань третьої групи відносять так звані мультифакторіальні хвороби, в основі яких лежить взаємодія генетичних і середовищних факторів. Генетичні чинники, представлені певною полігенною системою, обумовлюють генетичну схильність, яка може бути реалізована під впливом несприятливих або шкідливих факторів навколишнього середовища. Це найчастіше група, включає близько 90% усіх спадкових хвороб людини.
Напевно, батьки і до вашої появи, і вже при вас перенесли будь-які захворювання, якими страждали і ваші бабуся чи дідусь? Ланцюжок передаються захворювань, на жаль, не може бути перервана ніякими прогнозами, а значить, щоб не розвивалися спадкові хвороби людини їх профілактика повинна проводитися більш активно, ніж у людей, які не мають до них схильності.
Можна завести собі список обліку хвороб за допомогою генеалогічного дерева. Під час його складання вказуються всі наявні в роду спадкові захворювання людини, щоб мати можливість їх вчасно діагностувати. 
Одне із захворювань, що часто передається у спадок - це гіпертонія. Підвищення артеріального тиску за позначку в 140/90 мм ртутного стовпа говорить про те, що схильність до цього захворювання очевидна. Тому спостерігати за змінами тиску доведеться постійно, вимірюючи його мінімум раз на тиждень. Щоби не розвивалися гіпертонія та інші супутні їй захворювання, потрібна їхня профілактика: здоровий спосіб життя, зайняття спортом, корегування раціону харчування, відсутність у ньому жирної їжі й гострих та солоних страв. Пустощі з алкогольними напоями та палінням також до добра не доводить, приводячи до передчасного ослаблення організму.
Інша проблема, що передається по спадкової лінії, - це варикоз. Усі спадкові хвороби людини, пов'язані зі станом судин, у тому числі і варикозне розширення вен, передаються з 90-відсотковою ймовірністю. Зміцнення судин за допомогою спеціальної гімнастики, уважний вибір їжі і відповідальне ставлення до всього способу життя дозволять скоротити ймовірність розвитку варикозної хвороби.
Звичайно, не можна не віднести до групи спадкові хвороби людини й алергічні хвороби. Якщо в роду є схильність до алергії по материнській лінії, то у вас шанс стати теж аллергиком становить 50 відсотків. Якщо ж і в батька була подібна схильність, вважайте свої шанси збільшеними до 75 відсотків. Але навіть якщо обидва батьки ніколи не стикалися з симптомами алергії, ймовірність її появи у вас як у першого члена в сім'ї становить 5 відсотків. Алергічні захворювання можуть проявлятися як несприйнятливість деяких харчових компонентів, пил, домашніх тварин, цвітіння рослин у навколишній природі, відповідна реакція на укуси комах. 
Наступна група - спадкові хвороби людини, пов'язані із зором. Якщо короткозорість, далекозорість або ще які-небудь порушення органів зору і їхньої будови є у ваших батьків - головне пам'ятати, що ймовірність їх передачі у спадок становить 50 відсотків. Щоб не надіти окуляри вже в ранньому віці (причиною чого стає деформація очного яблука або втрата кришталиком природного еластичності), необхідна їх профілактика. Потрібно правильно працювати за комп'ютером, не наближаючись до монітора ближче ніж на 40 сантиметрів. Не можна читати лежачи, при поганому освітленні. 
Захворювання, що вважається одним з найстрашніших і небезпечних, - це рак. Перехворіли на рак молочної залози бабуся і мама - це вже величезні шанси на те, що хвороба наздожене і вас. Не правильно було б сказати, що ймовірність захворювання онкологією становить 100 відсотків. Онкологічні захворювання страшні, але їх профілактика дозволяє вжити заходів для зниження ймовірності їх розвитку. Для жінок повинна стати обов'язковою процедура відвідування мамології. Якщо на цю хворобу страждали декілька родичок, то приходити на обстеження потрібно починаючи вже з двадцятирічного віку раз на шість місяців. Попередження злоякісної пухлини можливо за допомогою сучасної медицини, що дає шанси на повноцінне життя!
Наостанок варто розглянути такий спадковий фактор, як паління. Ні, передається не сама згубна звичка, передаються тільки ті захворювання, які через неї розвиваються: рак легенів, бронхіальна астма, гіпертонія. Профілактикою захворювань і виникнення вад розвитку плоду є охорона й нормальний перебіг вагітності. Необхідну інформацію можна отримати під час обстеження самого плоду або стану вагітної жінки.
Для безпосереднього дослідження плоду часто застосовують УЗД. З її допомогою можна встановити положення плоду, його масу та розміри, а також виявити порушення розвитку дитини та зміни в системах органів. Для виявлення вад і захворювань зародка проводять біохімічні та цитологічні дослідження.
За даними державної статистики, 2010 року серед причин інвалідності дітей, перше місце займали вроджені вади розвитку, набагато випереджаючи інші захворювання. Тому цю проблему розв’язують на державному рівні. МОЗ видало наказ про створення медико-генетичних консультацій. Сьогодні в різних містах нашої країни створено такі консультації. Це одна з форм профілактики спадкових хвороб. Туди можуть звернутися за порадою здорові батьки дітей, що мають якісь дефекти або хворі на спадкові хвороби; здорові батьки, що мають родичів із дефектом розвитку або хворих на спадкові хвороби; подружжя, яке перебуває у кровноспорідненому шлюбі, та ін.







1

image1.jpeg
Bisk expions (y cknnx) ————ole Bix maoay (y Twwmy) Tialx

Flonomenu
1 2 3 4 LR | 7 I 8 9 16 20-36 38 |
Tepion noaiay nHC @ imunkonani cubibui wicus il Tepatoreny ‘\i
uromn a |
InnaanTagis w{j .-\- q,..\(-m ©
g ¥y N, A

somuimui crateni opfann |

[T —
Cepue

1
Bepxui Kinuisku

O
Hucxni winnini
i 3y6m
(i)
- |\ ]
Jomuiui cravesi opramn
'
Byxa
1 "
Beauxi Acpexrn posmriy | ®ywiuionath posiain ta e

(resmo-nypuypui exyrm) Aeextn posmumy (6iai exyrn)





