ПОЯСНИТЕЛЬНАЯ ЗАПИСКА

     В начале 20 века  проводилось множество генетических исследований, направленных на выяснение роли генов в передаче признаков. В 1910-1916 гг Т.Морган впервые продемонстрировал Х-сцепленное наследование признаков у дрозофил (плодовых мушек). Т. Морган показал, что сцепленные с полом признаки передаются от гомозиготных самок всем ее сыновьям и проявляются в их фенотипе, т.е. наблюдается наследование «крест-накрест».

     Известно, что многие признаки у человека также передаются в составе Х-хромосомы, например, цветовая слепота, гемофилия, ихтиоз, мышечная дистрофия, х-сцепленная умственная отсталость. Среди наследственных заболеваний человечества Х-сцепленные болезни занимают одно из ведущих мест.  В связи с этим роль генетики в практической медицине резко возрастает. Приобретение знаний в области генетики является одним из необходимых условий деятельности медицинской сестры. Медицинская сестра, владеющая знаниями о половых хромосомах, механизмах возникновения сцепленных с полом болезней и принципах составления родословных схем может прогнозировать вероятность наследования неблагоприятных признаков и предупреждать заболевания. 
Тема лекции: 

Основные закономерности наследственности. Генетика пола. Сцепленное с полом наследование
Цель занятия:

1. Обучающая:

     Познакомить студентов с  процессом определения пола у различных животных и человека.  Дать представление об аутосомах и половых хромосомах.
уметь:

     -  решать задачи на наследование признаков, сцепленных с полом.
знать: 

      -  значение генетики для медицины
     -   генетическое определение пола;

     - наследование, сцепленных с полом признаков и болезней человека;

2. Развивающая:

     Развивать у студентов сознательное восприятие учебного материала, познавательный интерес, мышление, внимание. Способствовать развитию умения анализировать, выделять главное.

3. Воспитательная:

     Воспитать понимание необходимости знаний в области генетики с целью сохранения здоровья и предупреждения заболеваний, к которым есть генетическая предрасположенность. 

Продолжительность занятия – 90 мин
Тип занятия – комбинированная информационно-иллюстративная лекция
Межпредметные связи:

генетика человека с основами медицинской генетики
Оснащение: 

     - интерактивная доска, рисунок «Определение пола», электронная фотография «Половые хромосомы», микрофотография «Эпителиальные клетки слизистой щеки мужчины и женщины», схема «Сцепленный рецессивный тип наследования», «Родословная семьи английской королевы Виктории», презентации: «Наследование гемофилии», «Наследование дальтонизма».  
Место проведения: аудитория медицинского колледжа.
Содержание лекции:

1. Введение
      2. Основная часть

         2. 1 Хромосомное определение пола

         2. 2 Гомогаметный и гетерогаметный пол

         2. 3 Сцепленное с полом наследование 

      3. Выводы

      4. Заключение

      5. Литература

ХРОНОКАРТА ЗАНЯТИЯ

	
	Наименование

элементов занятия
	Методические указания по эталону
	Время мин.
	

	1
	Организационный

момент
	1. Отметка отсутствующих.

2. Отметка готовности аудитории и студентов к занятиям (наличие формы, учебников, тетрадей).
	3
	

	2
	Введение, актуализация изучаемой темы
	Целевая установка занятия: тема,

цель, план лекции.

Мотивация изучения темы.
	5
	Приложение 

№1 (введение)

	3
	Основная часть
	Изложение лекционного материала.
	67
	Приложение 

№2 

(текст лекции)

	4
	Заключение
	Подведение итогов занятия, фронтальный опрос по новой теме для закрепления материала

	10
	Приложение №3 

Перечень

вопросов по изучаемой теме.

	5
	Задание на дом.
	1. Конспект лекций преподавателя.

2. Задание по учебнику Сивоглазова В.И. «Биология. Общая биология»  С. 158-164
3. Задание по учебнику Константинова В.М. «Общая биология» С. 70-72
	5
	


Приложение №1

Введение
Преподаватель записывает название темы и план лекции на доске. 
Тема лекции: «Генетика пола. Сцепленное с полом наследование»
План лекции
1. Хромосомное определение пола
2. Гомогаметный и гетерогаметный пол

3. Сцепленное с полом наследование

Цель: изучить механизмы определения пола у различных организмов и человека, а также наследование генов, локализованных в половых хромосомах.
МОТИВАЦИЯ ИЗУЧЕНИЯ ТЕМЫ:
     Тема «Генетика пола. Сцепленное с полом наследование» имеет важное значение в профессиональной деятельности медицинских специалистов, т.к. существует большое количество тяжелых наследственных заболеваний, передача которых потомству зависит от генов, локализованных в половых хромосомах. Изучение данной темы поможет в освоении  дисциплины «генетика человека с основами медицинской генетики». 
Приложение №2

(текст лекции)

Основная часть
I. Повторение изученного материала

Преподаватель проводит опрос, студенты устно отвечают на вопросы и дают определение понятий:

1. Анализирующее скрещивание

2. Хромосома

3. Гомологичные хромосомы 
4. Локус

5. Кариотип

6. Гаметогенез

7. Группа сцепления 
8. Конъюгация

9. Кроссинговер

10. Кроссоверные гаметы 
11. Морганида
12. Рекомбинанты
Эталоны ответов:

1. Анализирующее скрещивание – скрещивание, которое проводится для установления гомозиготности или гетерозиготности доминантного организма. 

2. Хромосома - интенсивно окрашенное тельце, состоящее из молекулы ДНК, связанной с белками-гистонами.

3. Гомологичные хромосомы - хромосомы одинаковые по форме и размеру и несущие одинаковые гены.

4. Локус – определенное месторасположение гена в хромосоме

5. Кариотип – набор  хромосом соматической клетки.
6. Гаметогенез – процесс образования половых клеток – гамет, включающий периоды размножения, роста, созревания и формирования.

7. Группа сцепления - гены, входящие в одну хромосому и передающиеся по наследству совместно.

8. Конъюгация – процесс точного и тесного сближения гомологичных хромосом в профазе первого мейотического деления.

9. Кроссинговер - обмен участками между гомологичными хромосомами во время мейоза, в результате чего происходит нарушение сцепления генов и возникновение новых комбинаций генов.

10. Кроссоверные гаметы – гаметы, при образовании которых имел место кроссинговер.

11. Морганида – генетическая единица, определяющая расположение генов в одной хромосоме. 

12. Рекомбинанты - потомки, которые получаются из гамет с новым сочетанием аллелей.

II. Работа над новым материалом

1. Хромосомное определение пола, аутосомы и половые хромосомы
     Каждый живой организм – растения, животные, человек – обладает определенным набором хромосом, у которых форма, размеры строго постоянны для определенного вида. Так, у собаки 78 хромосом, у кошки всего 38 хромосом, у человека – 46 хромосом.
     При исследовании, сравнении хромосом животных было определено, что хромосомный набор самцов и самок отличается по одной паре. Эти хромосомы называются половыми (гетеросомами). Половые хромосомы – это хромосомы, отвечающие за наследование мужского или женского пола. Все остальные хромосомы, одинаковые у обоих полов, - аутосомы.

Женскими половыми хромосомами являются ХХ хромосомы, мужскими половыми хромосомами являются ХУ хромосомы.
     Хромосомы Х и У не являются гомологичными, так как Х-хромосома субметацентрическая, а У-хромосома акроцентрическая. У-хромосома палочковидная,  с одним длинным и одним очень коротким плечом.
     X-хромосома человека содержит около 150 миллионов пар оснований, что составляет примерно 5 % ДНК в клетках женщин, 2,5 % в клетках мужчин. X-хромосома несет более 1400 генов, Y-хромосома несет всего 78 генов. 

Электронная фотография «Половые хромосомы» 
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     Ученые давно заметили, что соотношение потомства по полу приблизительно 1:1. Как это достигается? Проведем скрещивание и определение пола потомства на примере млекопитающих.
Р:            ♀ХХ           х            ♂ХУ

G:              Х                        Х    У

F1:      ХХ – женская особь, 
         ХУ – мужская особь.

     При гаметогенезе наблюдается типичное менделевское расщепление по половым хромосомам. Все яйцеклетки имеют только Х-хромосомы, половина сперматозоидов содержат Х-хромосомы, вторая половина У-хромосомы. Определение пола осуществляется в момент оплодотворения. При слиянии женской гаметы с мужской, содержащей Х-хромосому, появится женская особь. При слиянии женской гаметы с мужской, содержащей У-хромосому, появится мужская особь.   
     У человека генотипический пол индивидуума можно определить, изучая под микроскопом эпителиальные клетки внутренней поверхности щеки. В таких клетках одна из Х-хромосом находится в неактивном, конденсированном состоянии и имеет вид плотного темного тельца, называемого тельцем Барра. Число телец Барра всегда на единицу меньше числа Х-хромосом, т.е. у самца (ХУ) их нет вовсе, а у самки (ХХ) оно только одно.
Микрофотография «Эпителиальные клетки слизистой щеки мужчины и женщины»
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     Функция У-хромосомы варьирует в зависимости от вида животного. У человека У-хромосома контролирует дифференцировку семенников, которая в дальнейшем оказывает влияние на развитие половых признаков и мужского фенотипа. У некоторых организмов У-хромосома не содержит генов, определяющих пол. Её называют генетически инертной или пустой. 
2. Гомогаметный и гетерогаметный пол
     Самки мух дрозофил, пресмыкающихся, млекопитающих, амфибий имеют в хромосомном наборе две Х хромосомы и формируют гаметы одного типа. Пол, который формирует гаметы одного типа по половым хромосомам, называют гомогаметным (от греч. homos – равный, одинаковый). В процессе сперматогенеза у самцов образуются гаметы двух типов, содержащих Х и У хромосомы, т.е. мужской пол у пресмыкающихся, млекопитающих, амфибий гетерогаметный (от греч. heteros – иной, другой). 
     У птиц, бабочек, некоторых рыб женские особи являются гетерогаметными (ХУ), а мужские – гомогаметными (ХХ). У самцов некоторых прямокрылых насекомых имеется только Х-хромосома, У-хромосома отсутствует (ХО). 
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Рисунок «Определение пола» 
     Решим задачу. Окраска тела у бабочки крыжовниковой пяденицы контролируется геном, сцепленным с полом. Какими будут потомки первого поколения, если у самца нормальная окраска тела (доминантный признак), а у самки бледная окраска тела (рецессивный признак)?
Дано:

ХАХА – самец с нормальной окраской тела

ХаУ – самка с бледной окраской тела

F1 - ? 

Решение:
Р:            ♂ХАХА          х      ♀ ХаУ 
G:              ХА                   Ха     У

F1:      ХАХа – самец с нормальной окраской тела,  
         ХАУ -  самка с нормальной окраской тела.
     Гетерогаметным полом у бабочек пядениц является самка. Все потомки в первом поколении будут иметь нормальную окраску тела.
     Если самец гетерозиготен, то половина потомков в первом поколении будут с нормальной окраской тела, а половина – с бледной:

Р:            ♂ХАХа          х      ♀ ХаУ 
G:            ХА   Ха                 Ха    У

F1:      ХАХа – самец с нормальной окраской тела,  
         ХАУ -  самка с нормальной окраской тела,

         ХаХа – самец с бледной окраской тела,

         ХаУ -  самка с бледной окраской тела.  

3. Сцепленное с полом наследование
     Наследование, сцепленное с полом – это процесс передачи признаков, гены которых находятся в Х-хромосоме.  У гетерогаметных особей в Х-хромосоме имеется участок, для которого нет гомолога в У-хромосоме. Поэтому у особей мужского пола признаки, определяемые генами этого участка, проявляются даже в том случае, если они рецессивны. 
     Рассмотрим процесс сцепленных с полом признаков на примере.

Решим задачу. За черную окраску шерсти кошек отвечает ген В, а за рыжую – в. Указанные признаки сцеплены с полом. Какое потомство будет получено от скрещивания черного кота с рыжей кошкой?
Дано:

ХвХв – рыжая кошка

ХВУ – черный кот

F1 - ? 

Решение:

Р:            ♀ ХвХв          х            ♂ ХВУ 
G:               Хв                         ХВ     У

F1:      ХВХв – черепаховая кошка,  
         ХвУ -  рыжый кот.
     От скрещивания черного кота с рыжей кошкой могут родиться рыжие котята мужского пола и черепаховые котята женского пола.
     Если в двух Х-хромосомах присутствует и доминантный и рецессивный гены, то кошка будет черепаховой. У котов в генотипе присутствует только одна Х-хромосома, которая отвечает за окраску. В У-хромосоме нет гена, отвечающего за окраску, поэтому коты могут быть только черными или рыжими. Вот почему черепаховыми могут быть только кошки, а не коты.

     У человека существуют признаки, сцепленные с полом. Примером таких признаков являются дистрофия роговицы, раннее облысение, дальтонизм (цветовая слепота), пожелтение зубной эмали, гемофилия (несвертываемость крови), X-связанный ихтиоз, редкое непрогрессирующее врожденное увеличение роговицы, диаметр которой достигает и превышает 13 мм. При эндотелиальной дистрофии роговицы в роговице образуется помутнение, напоминающее толчёное стекло, ткань роговицы принимает молочный оттенок, а на эндотелии образуются изменения поверхности, напоминающие лунные кратеры.
     Дальтонизм выражается в неспособности различать один или несколько цветов.  У человека в центральной части сетчатки расположены цветочувствительные рецепторы — нервные клетки, которые называются колбочками. Каждый из трёх видов колбочек имеет свой тип цветочувствительного пигмента белкового происхождения. Один тип пигмента чувствителен к красному цвету, другой — к зелёному, третий — к синему. Люди с нормальным цветным зрением имеют в колбочках все три пигмента (красный, зелёный и синий) в необходимом количестве. 
     Существует несколько клинических форм дальтонизма: полное отсутствие цветового зрения, дейтеранопия – слепота на зеленый цвет; протанопия – слепота на красный цвет;  тританопия – слепота на синий (фиолетовый) цвет.
Рассмотрим процесс передачи дальтонизма. 
	Генотип
	Фенотип

	ХDХD
	здоровая женщина

	ХDХd
	здоровая женщина (носитель)

	ХDУ
	здоровый мужчина

	ХdУ
	мужчина-дальтоник


Решим задачу. Каким будет потомство, если отец дальтоник, мать и ее ближайшие родственники различают цвета нормально?

Дано:

♀ - ХDХD 
♂ -  ХdУ       
F1 - ? 

Решение:

Р:            ♀ ХDХD          х            ♂ ХdУ 
G:               ХD                          Хd    У

F1:      ХDХd – девочка – носительница дальтонизма, 
         ХDУ – здоровый мальчик.

     От брака мужчины-дальтоника и здоровой женщины могут родиться девочка-носительница дальтонизма и здоровый мальчик.
    Наследование дальтонизма легко обнаружить при анализе родословной схемы.

Схема: «Сцепленный рецессивный тип наследования»
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     Отец в поколении I передал мутантный рецессивный ген дальтонизма всем своим дочерям. В фенотипе дочерей-носительниц этот признак не проявился. Во втором поколении от брака дочерей-носительниц и мужчин с нормальным зрением родилось потомство с нормальным зрением (III-1,2,3,4,7,9,10,11). У дочери-носительницы мутантного аллеля (II-4) родились две дочери с нормальным зрением (III-3,4), один сын с нормальным зрением (III-2) и один сын с цветовой слепотой (III-5). 
     Гемофилия – опасное заболевание. При гемофилии А нарушается образование фактора VIII, играющего важную роль в ускорении свертывания крови. При гемофилии В наблюдается недостаточность фактора крови IX.  Ведущими симптомами гемофилии А и В являются повышенная кровоточивость с первых месяцев жизни; подкожные, межмышечные, забрюшинные гематомы, обусловленные ушибами, порезами, различными хирургическими вмешательствами; гематурия; обильные посттравматические кровотечения. Наиболее распространенное заблуждение о гемофилии — это то, что больной гемофилии может истечь кровью от малейшей царапины, что неверно. Проблему составляют крупные ранения и хирургические операции, удаление зубов, а также спонтанные внутренние кровоизлияния в мышцы и суставы, обусловленные, по-видимому, уязвимостью стенок сосудов у больных гемофилией.

     Хотя болезнь на сегодняшний день неизлечима, её течение контролируется с помощью инъекций недостающего фактора свёртываемости крови, чаще всего выделенного из донорской крови. 

     Как наследуется это заболевание? Ген гемофилии рецессивен, поэтому страдают этим недугом мужчины, так как в У-хромосоме нет гена нормальной свертываемости. Женщины являются носителями этого заболевания, совершенно не имея никаких признаков болезни, т.к. в их генотипе доминантный ген нормальной свертываемости крови подавляет ген гемофилии. 
	Генотип
	Фенотип

	ХHХH
	здоровая женщина

	ХHХh
	здоровая женщина (носитель)

	ХHу
	здоровый мужчина

	ХhУ
	мужчина с гемофилией


     Рассмотрим пример наследования гемофилии.
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     Мать в поколении I передала мутантный рецессивный ген гемофилии своему сыну (II-3) и дочерям (II-2,5). Во втором поколении от брака дочерей-носительниц и мужчин с нормальной свертываемостью крови родилось нормальное потомство (III-2,3,4,6,7,9).  У дочерей-носительниц мутантного аллеля (II-2,5) родились сыновья-гемофилики (III-1,8). У больного сына (II-3) родилась дочь носительница (III-6). 
     Сын последнего русского императора Николая II Алексей страдал гемофилией. Как попала эта болезнь в царскую семью? Ее унаследовала царица Александра (жена Николая II) от своей бабушки, английской королевы Виктории. Предполагают, что ген гемофилии появился в результате мутации у самой королевы Виктории или у одного из ее родителей. 
Схема «Родословная семьи английской королевы Виктории».
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     Решим задачу, в которой определим передачу гемофилии царицей Александрой своему сыну Алексею. 
Дано:

♀ - ХHХh 
♂ -  ХHУ       

F1 - ? 

Решение:

Р:             ♀ ХHХh         х       ♂ ХHУ
G:             ХH     Хh               ХH       У
F1:      ХHХH     - здоровая девочка

         ХHХh  - девочка-носительница гемофилии

         ХHУ – здоровый мальчик (но он не родился)
         ХhУ – генотип царевича Алексея, страдавшего гемофилией.
     Несмотря на наличие у отца нормального гена, сыновья матерей-носителей с вероятностью 50% будут страдать гемофилией. 
ВЫВОДЫ
1. В клетках организмов содержится двойной набор гомологичных хромосом, которые называют аутосомами, и две половые хромосомы.

2. Определение пола у человека и других млекопитающих, дрозофил зависит от отсутствия или наличия У-хромосомы в сперматозоиде, оплодотворяющем яйцеклетку.

3. Пол у животных и человека определяется в момент оплодотворения. 
4. Половые хромосомы Х и У содержат большое количество генов, определяющих наследование целого ряда признаков. Наследование этих признаков называют наследованием, сцепленным с полом.

5. Механизмы определения пола и наследования сцепленных с полом болезней очень важны  для медицины. 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Преподаватель подводит итоги занятия, проводит фронтальный опрос для закрепления темы, оценивает работу студентов  и выставляет оценки.

Приложение №3

Перечень вопросов по изучаемой теме
1. Как называются хромосомы, не отвечающие за определение пола организма?
2. Как обозначают наборы половых хромосом самца и самки?

3. Какие хромосомы обеспечивают наследование признаков, сцепленных с полом?

4. Назовите тяжелое наследственное заболевание человека, сцепленное с полом?

5. Какое сочетание генов дает черепаховую окраску у кошек?

6. Что такое гомогаметный и гетерогаметный пол?

7. Когда происходит генетическое определение пола у человека и чем это обусловлено?

8. Что такое наследование, сцепленное с полом?

9. Как наследуется дальтонизм?

10. Какое цветоощущение будет у детей, мать которых – дальтоник, а отец имеет нормальное зрение?
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