
Методы изучения 
наследственной 
изменчивости человека
 
Как гены, хромосомы и среда формируют наследственные 
признаки



Почему это важно

2

Наследственная информация человека 
чрезвычайно сложна: тысячи генов, 23 
пары хромосом и множество вариантов 
аллелей влияют на признаки, 
заболевания и реакцию на среду. Поэтому 
генетический анализ помогает понимать 
и риски, и сходство между людьми, 
и причины наследственных болезней.
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Уровни изучения наследственной 
изменчивости

Молекулярный уровень
 
На этом уровне изучают ДНК, гены и отдельные 
мутации. Такой анализ позволяет точно находить 
изменения в наследственном материале и связывать 
их с конкретными признаками или заболеваниями.

Хромосомный уровень
 
Здесь оценивают число, форму и перестройки 
хромосом. Именно так выявляют крупные нарушения 
кариотипа, которые могут существенно влиять 
на развитие организма и здоровье человека.

Популяционный уровень
 
На популяционном уровне сравнивают частоты аллелей, 
носительство мутаций и распространённость признаков 
в больших группах. Это помогает оценивать 
наследственный риск и особенности разных популяций.
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Генеалогический 
метод: анализ 
родословных

Что изучает метод
 
Генеалогический анализ прослеживает передачу 
признака по поколениям одной семьи. Он показывает, 
как наследуется особенность, и помогает связать 
её с конкретным типом генетической передачи.

Что можно определить
 
По родословной устанавливают доминантный, 
рецессивный, аутосомный и сцепленный с полом тип 
наследования. Это особенно важно, когда признак 
повторяется у нескольких родственников.

Практическая ценность
 
Метод широко применяют при семейных формах 
гемофилии, дальтонизма, муковисцидоза и некоторых 
онкологических синдромов. Он помогает врачу оценить 
риск для потомков и направить дальнейшее 
обследование.



Метод Что изучает Что выявляет

Генеалогический Родословные Тип наследования

Цитогенетический Хромосомы
Анеуплоидии,
перестройки

Биохимический
Ферменты,
метаболиты

Нарушения обмена

Молекулярно-
генетический

ДНК, гены
Мутации, точные
варианты

Сравнение основных методов 
генетического анализа
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Сравнение показывает, что каждый метод отвечает 
за свой уровень наследственной информации 
и решает собственные диагностические задачи.
 

Методы не заменяют друг друга: вместе они дают 
более полную и точную картину наследственных 
нарушений.
 

Учебная генетика человека; обобщение по основным методам 
анализа наследственной изменчивости
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Частота заметно различается: наиболее распространена 
трисомия 21, тогда как трисомии 18 и 13 встречаются 
значительно реже и чаще сопровождаются тяжёлыми 
нарушениями развития.

Обобщённые эпидемиологические оценки; частота варьирует 
в зависимости от популяции и возраста матери

Частота хромосомных нарушений 
при пренатальной диагностике

Даже редкие анеуплоидии имеют высокую 
клиническую значимость, поэтому раннее 
цитогенетическое обследование особенно 
важно.
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Изучение 
кариотипа
 
Метод исследует 
число и структуру 
хромосом. Основой 
анализа служит 
кариотипирование, 
которое позволяет 
увидеть полный 
набор хромосом 
человека и заметить 
крупные отклонения.

Подготовка 
препарата
 
Для исследования 
используют 
метафазные 
пластинки 
и специальные 
методы окрашивания. 
Они делают 
хромосомы 
различимыми 
и помогают оценить 
их размеры, форму 
и характерные полосы.

Что выявляет
 
Цитогенетический 
анализ обнаруживает 
синдром Дауна, 
синдром 
Клайнфелтера, 
синдром 
Шерешевского—
Тёрнера, а также 
делеции, дупликации, 
инверсии, 
транслокации 
и мозаицизм.

Результат 
исследования
 
Итогом становится 
кариотип — 
подробное описание 
хромосомного набора. 
Оно важно 
для постановки 
диагноза, оценки 
тяжести нарушения 
и выбора дальнейшей 
тактики обследования.

Цитогенетический метод



Молекулярно-
генетические 
методы
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ПЦР 
и секвенирование
 
ПЦР позволяет быстро 
увеличить нужный 
участок ДНК, 
а секвенирование — 
точно прочитать его 
последовательность. 
Вместе они помогают 
находить даже 
небольшие изменения 
в гене.FISH и ДНК-
микрочипы
 
FISH выявляет 
конкретные участки ДНК 
на хромосомах, 
а микрочипы позволяют 
сравнивать множество 
вариантов 
одновременно. Эти 
методы удобны 
для поиска делеции, 
дупликации и других 
перестроек.

Где особенно важен
 
Методы широко 
применяют 
при диагностике 
муковисцидоза, 
фенилкетонурии 
и спинальной мышечной 
атрофии. Они помогают 
подтвердить диагноз, 
а также выявить 
носительство 
у здоровых 
родственников.

Какие изменения 
обнаруживают
 
Молекулярный анализ 
выявляет точечные 
мутации, вставки, 
делеции и иные 
изменения 
в конкретных генах. 
Он особенно полезен, 
когда нарушение 
связано с одним 
известным геном.



поступление подготовка данные анализ обнаружен заключениеОбразец
Выделение

ДНК

ПЦР /
секвенирование

Сравнение

с референсом
Поиск

варианта
Интерпретация Вывод

Этапы молекулярного анализа ДНК
 
Последовательность лабораторного исследования от получения образца до клинического вывода
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Биохимический метод

Ферментная активность

Метод оценивает работу ферментов, от которых зависит 
обмен веществ. Если фермент не функционирует нормально, 
в организме накапливаются опасные вещества или, наоборот, 
не образуются нужные соединения.

Неонатальный скрининг

Особую ценность метод имеет в первые дни жизни ребёнка. 
Раннее выявление нарушений позволяет начать лечение 
сразу, пока болезнь не успела повредить нервную систему 
и другие органы.

Метаболиты в крови

Анализируют состав белков и концентрацию промежуточных 
продуктов обмена. По их уровню можно заметить 
наследственные нарушения ещё до появления выраженных 
симптомов и осложнений.

Типичные заболевания

Биохимический анализ помогает диагностировать 
фенилкетонурию, галактоземию и болезнь Тея—Сакса. 
Для таких состояний важно определить не только наличие 
болезни, но и скорость её развития.
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Сравнение групп показывает, что частоты 
признаков могут заметно различаться даже 
при одном и том же наследственном 
варианте.

Учебная схема по популяционной генетике человека; 
иллюстративные данные

Популяционно-статистический анализ 
наследственных признаков

Различия между популяциями помогают 
оценивать носительство и прогнозировать 
риск наследования точнее, чем 
по отдельным случаям.



Это позволяет отделить вклад наследственности от влияния среды 
при изучении сложных признаков и заболеваний.
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50%
совпадение генов у двуяйцевых близнецов 
в среднем такое же, как у обычных братьев 

и сестёр.
 

Учебный курс по генетике человека
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Дерматоглифика и феногенетика

Рисунки гребней
 
Дерматоглифика изучает узоры 
на пальцах и ладонях, которые 
формируются ещё до рождения 
и сохраняются всю жизнь, 
поэтому могут служить 
дополнительными 
наследственными признаками.

Связь с генотипом
 
Сопоставление 
дерматоглифических 
особенностей 
с наследственными синдромами 
помогает обнаруживать 
устойчивые комбинации 
признаков, хотя такой метод 
не заменяет молекулярную 
или цитогенетическую 
диагностику.

Генотип и среда
 
Феногенетика рассматривает, 
как один и тот же генотип 
проявляется по-разному 
под действием условий 
развития, питания, возраста 
и других факторов среды.



14

Пренатальная и неонатальная 
диагностика

Инвазивная проверка
 
Амниоцентез и исследование 
ворсин хориона дают 
материал для анализа 
кариотипа и некоторых генов, 
поэтому позволяют 
подтвердить диагноз 
до рождения ребёнка.

Обследование до рождения
 
УЗИ и биохимический 
скрининг помогают 
заподозрить риск 
хромосомных нарушений ещё 
во время беременности 
и выбрать, нужны ли более 
точные инвазивные 
исследования.

Польза для семьи
 
Результаты этих исследований 
помогают врачам и родителям 
заранее обсудить прогноз, 
профилактику и дальнейшее 
наблюдение, не дожидаясь 
необратимых осложнений.

Ранний старт лечения
 
Неонатальный скрининг 
проводят в первые дни жизни, 
чтобы выявить 
наследственные болезни 
обмена до появления тяжёлых 
симптомов и начать терапию 
как можно раньше.



Метод
Сильная
сторона

Ограничение

Генеалогический Доступен Зависит от сведений

Цитогенетический
Видит
хромосомы

Не видит точечные
мутации

Молекулярный Очень точный Сложен и дорог

15

Сравнение показывает, что выбор метода зависит 
от уровня нарушения и цели исследования.

Ни один метод не даёт полного ответа сам 
по себе: наибольшую точность обеспечивает 
их сочетание.

Учебное обобщение по методам генетики человека

Преимущества и ограничения методов
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Этика в генетических исследованиях

Конфиденциальность

Генетические данные относятся к особо 
чувствительной информации, потому что 
затрагивают не только самого человека, но и его 
биологических родственников.

Информированное согласие

Перед анализом человек должен понимать цель 
исследования, возможные последствия 
и ограничения результата, чтобы принять 
осознанное решение об обследовании.

Защита результатов

Доступ к данным должен быть ограничен, 
а хранение и передача результатов требуют 
строгих мер безопасности, исключающих 
несанкционированное использование.

Право без дискриминации

Генетические особенности не должны 
становиться основанием для отказа в обучении, 
работе или медицинской помощи; особенно 
осторожно следует обследовать 
несовершеннолетних.



анализ

хромосомы

ген

обмен

риск

кариотип

секвенирование

скрининг

родословные

Жалобы

и анамнез
Какой тип
нарушения?

Хромосомная

аномалия

Мутация

одного гена

Нарушение

обмена

Оценка

наследственного

риска

Кариотипирование

/ ПЦР / биохимия

Как выбрать метод генетического 
исследования
 
Последовательность выбора зависит от жалоб, семейного анамнеза и предполагаемого уровня нарушения.
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Примеры 
применения 
в медицине

Хромосомные 
синдромы
 
Цитогенетический 
анализ помогает 
подтверждать синдром 
Дауна и другие 
анеуплоидии, когда 
необходимо увидеть 
не отдельный ген, 
а весь хромосомный 
набор.
Моногенные 
болезни
 
Молекулярные методы 
используют для поиска 
мутаций 
при муковисцидозе, 
гемофилии 
и фенилкетонурии, 
чтобы уточнить диагноз 
и выбрать дальнейшее 
наблюдение.

Наследственный 
рак
 
При семейных формах 
онкологических 
заболеваний 
генетический анализ 
помогает определить 
предрасположенность, 
продумать 
профилактику 

Носительство 
мутаций
 
Обследование 
позволяет выявлять 
бессимптомных 
носителей, что 
особенно важно 
для медико-
генетического 
консультирования 
и оценки риска 
рождения ребёнка 
с заболеванием.
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Наибольшую точность дают методы прямого 
анализа наследственного материала, 
а данные семьи и популяции усиливают 
интерпретацию результата.

Учебная схема по медицинской генетике; иллюстративные 
оценки

Практическое значение методов в генетике 
человека

Лучший клинический эффект достигается 
при сочетании методов: один выявляет 
нарушение, другой уточняет риск 
и помогает профилактике.



Генетика 
человека: 
точность через 
сочетание 
методов
 
Методы изучения наследственной 
изменчивости не конкурируют, 
а дополняют друг друга: одни выявляют 
мутации, другие оценивают риск, третьи 
помогают увидеть влияние среды 
и популяции. Вместе они делают 
диагностику точнее и профилактику 
раньше.


