
Генетика 
человека: 
наследственность, 
изменчивость 
и здоровье
 
ДНК объясняет, почему мы похожи и чем отличаемся.



Зачем изучать 
генетику 
человека 

в старшей 
школе

 
Генетика показывает, как записана наследственная 

информация, почему признаки меняются 
и как мутации влияют на здоровье, развитие 

и реакцию организма на лекарства. Это основа 
современной биологии и медицины.
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Ключевые понятия генетики человека

ДНК как носитель 
информации
 
ДНК хранит наследственные 
инструкции 
в последовательности 
нуклеотидов. Именно эта 
молекула определяет, какие 
белки будут синтезироваться 
в клетке и как сформируются 
признаки организма.

Геном человека
 
Геном объединяет все гены 
и значимые участки ДНК, 
регулирующие работу клеток. 
Он содержит не только 
кодирующие фрагменты, 
но и множество управляющих 
последовательностей.

Хромосомы в ядре
 
Хромосомы упаковывают 
длинные молекулы ДНК 
и обеспечивают их точное 
распределение при делении 
клеток. Благодаря этому 
наследственная информация 
передаётся от клетки к клетке 
и от родителей к потомству.



Строение гена и синтез белка

4

Начало транскрипции
 
У каждого гена есть участок, 
с которого начинается считывание 
информации. Он определяет, где 
РНК-полимераза запускает синтез 
РНК и в каком направлении будет 
идти процесс.

Путь информации
 
Наследственная информация 
передаётся по схеме ДНК → РНК → 
белок. Сначала образуется РНК, 
затем на рибосомах по её матрице 
собирается белковая молекула.

Экзоны и интроны
 
В генах человека обычно чередуются 
экзоны и интроны. Экзоны 
сохраняются в зрелой РНК, 
а интроны вырезаются 
при созревании, что повышает 
сложность регуляции.

Значение белков
 
Белки выполняют ферментативные, 
строительные и транспортные 
функции. Поэтому даже небольшое 
изменение в гене может нарушить 
работу клетки, ткани или целого 
организма.



Законы наследования признаков
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Единообразие гибридов
 
При скрещивании двух чистых линий потомство первого 
поколения обычно одинаково по проявлению признака. Этот 
результат стал первым важным законом Менделя и показал 
доминирование одного аллеля.

Расщепление признаков
 
Во втором поколении скрытый рецессивный признак может 
снова проявиться в определённой доле потомков. Так 
устанавливается закономерность расщепления, лежащая в основе 
анализа наследования.

Независимое наследование
 
Признаки, контролируемые генами 
разных пар хромосом, наследуются 
независимо друг от друга. Это 
объясняет большое разнообразие 
комбинаций признаков у потомков.

Типы наследования 
у человека
 
Для человека характерны аутосомно-
доминантный, аутосомно-
рецессивный, сцепленный с Х-
хромосомой и митохондриальный 
типы наследования. Каждый из них 
имеет собственные семейные 
закономерности.

Полигенные признаки
 
Рост, масса тела и цвет кожи 
формируются не одним геном, 
а совокупностью многих генов. 
На их проявление также заметно 
влияет среда, поэтому такие 
признаки изменчивы.



Какие изменения ДНК встречаются 
чаще всего
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Одни изменения затрагивают отдельный 
нуклеотид, другие — крупные участки 
хромосом. Масштаб нарушения часто 
определяет, насколько заметны последствия 
для организма.

Чем больше участок ДНК затронут, тем выше 
вероятность серьёзного нарушения функций 
клеток и развития болезни.
 
Учебная классификация генетических 
изменений; 10 класс



Примеры наследственных заболеваний 
человека
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Заболевание Наследование Раннее выявление

Муковисцидоз
аутосомно-
рецессивное

неонатальный
скрининг

Синдром
Дауна

хромосомное цитогенетика

Гемофилия сцепленное с X анализ родословной

Краткое сравнение наиболее известных 
наследственных и хромосомных нарушений, 
их причины, проявления и раннего 
выявления.

Часть заболеваний выявляется уже в первые дни 
жизни, а часть — по семейному анамнезу 
и генетическим исследованиям.
 
Школьный курс биологии; клинические 
рекомендации по наследственным болезням
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Мутации как источник наследственной 
изменчивости

Случайное возникновение
 
Мутации могут появляться при копировании 
ДНК без внешнего воздействия. Такие ошибки 
возникают редко, но именно они создают новое 
наследственное разнообразие.

Действие мутагенов
 
Ионизирующее излучение, некоторые 
химические вещества и вирусы повышают 
вероятность изменений в ДНК. Поэтому 
мутагенные факторы особенно опасны 
для половых клеток.

Разный эффект
 
Одни мутации не меняют признак заметно, 
другие нарушают работу белка и приводят 
к болезни. В редких случаях изменения могут 
оказаться полезными в новых условиях.

Наследуются не все
 
Только мутации в половых клетках передаются 
потомству. Соматические изменения 
не наследуются, но могут накапливаться 
в тканях и быть связаны с опухолевым ростом.



Как изменение гена приводит к болезни
 
Схема отражает связь между ДНК, белком, клеточной функцией и клиническими проявлениями.
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Методы изучения генетического 
материала

Кариотипирование
 
Этот метод позволяет увидеть число 
и крупные структурные изменения 
хромосом. Он особенно полезен 
при подозрении на хромосомные 
нарушения, включая изменение 
их набора.

ПЦР
 
Полимеразная цепная реакция 
многократно увеличивает нужный 
участок ДНК. Благодаря этому 
можно исследовать даже очень 
малое количество исходного 
биоматериала.

Секвенирование ДНК
 
Секвенирование определяет 
последовательность нуклеотидов 
и помогает находить мутации 
в генах. Современные технологии 
позволяют быстро анализировать 
большие фрагменты генома.

Микрочипы
 
Микрочипы применяют для оценки 
множества генетических вариантов 
одновременно. Они удобны, когда 
нужно сравнить сразу много 
участков ДНК и выявить 
характерные отклонения.

Анализ родословных
 
Изучение семейных схем помогает 
проследить передачу признака через 
поколения. Этот подход важен, 
когда нужно оценить риск 
наследования и выбрать дальнейшее 
обследование.



Наследственность и многофакторные 
болезни
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Даже при высокой генетической 
предрасположенности риск можно заметно 
снизить с помощью профилактики 
и наблюдения у врача.

Наибольшая роль наследственности видна 
не в самой болезни, а в повышении вероятности 
ее развития под влиянием среды.
 
Схематическая сравнительная оценка 
по материалам школьного курса биологии 
и клиническим обзорам о многофакторных 
заболеваниях.
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Этапы генетического тестирования

1. Назначение анализа
 
Врач определяет цель исследования: 
поиск наследственной мутации, 
уточнение диагноза, оценка риска 
для семьи или подбор лекарства.

2. Получение и анализ образца
 
Исследуют кровь, слюну, мазок из щёки 
или ткани. Затем выполняют 
лабораторный анализ ДНК и сравнивают 
результат с эталонными 
последовательностями.

3. Интерпретация результата
 
Специалист объясняет, что означает 
найденный вариант: болезнь, 
носительство или повышенный риск. 
При необходимости рекомендуют 
наблюдение, скрининг или генетическое 
консультирование.



Сравнение генетических технологий
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Метод Что даёт Ограничение

ПЦР
Ищет конкретный
участок

Нужна мишень

Секвенирование Читает ДНК Дороже ПЦР

Скрининг Выявляет риск Не диагноз

Консультирование Оценивает риск семьи
Требует
беседы

Методы отличаются по цели, материалу 
и объёму получаемой информации.

Чем шире метод, тем больше информации 
он даёт, но тем важнее профессиональная 
интерпретация и клинический контекст.
 
Сводка по учебным и клинико-диагностическим 
подходам в генетике человека.



Как генетика помогает подобрать 
лечение
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Ферменты по-разному 
работают
 
Гены определяют активность 
ферментов печени и других белков, 
участвующих в превращении 
лекарств. Поэтому одинаковая доза 
может оказаться слишком слабой, 
нормальной или, наоборот, 
токсичной для разных людей.

Учитывают скорость обмена
 
Фармакогенетика помогает понять, 
как быстро препарат разрушается 
и выводится из организма. Это 
особенно важно для лекарств 
с узким диапазоном между 
лечебным и опасным эффектом.

Выбор препарата точнее
 
Если заранее известны особенности 
генов, врач может выбрать более 
подходящее средство 
или скорректировать дозу. Такой 
подход уменьшает риск побочных 
реакций и повышает эффективность 
терапии.

Лечение становится 
персональным
 
Персонализированная медицина 
соединяет генетические данные, 
диагноз и состояние пациента. 
В результате лечение строится 
не по усреднённой схеме, а с учётом 
индивидуальных биологических 
особенностей.



Геном как карта болезни
 
Крупные проекты по расшифровке генома 
человека помогли связать отдельные 
варианты ДНК с наследственными 
заболеваниями. Учёные сравнивают 
последовательности многих людей и находят 
редкие мутации, которые раньше было 
трудно обнаружить.

Биобанк как хранилище данных
 
Биобанки собирают образцы крови, ДНК 
и сопровождающую медицинскую 
информацию. Благодаря этому один материал 
можно использовать для разных 
исследований, а затем сопоставлять его 
с клиническими наблюдениями и семейной 
историей.

Цифровое сравнение тысяч геномов
 
Современные базы данных позволяют быстро 
искать сходства и различия между огромным 
числом образцов. Это помогает уточнять 
значение редких вариантов наследственности 
и повышает точность диагностики в семейной 
и популяционной генетике.

Как крупные геномные проекты 
и биобанки меняют медицину

15



Как проходит генетическое 
консультирование семьи
 
Схема отражает последовательность работы: от сбора семейной информации до оценки риска и рекомендаций.
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данные анализ тест оценка расчёт рекомендации
Сбор

анамнеза
Родословная
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Почему генетическая информация 
требует особой защиты

Добровольное согласие
 
Человек должен заранее понимать, зачем проводится исследование, 
какие данные будут получены и кто получит доступ к результатам. 
Без информированного согласия тестирование нарушает права 
пациента.

Риск дискриминации
 
Генетические сведения нельзя использовать как основание 
для отказа в обучении, работе или страховании. Иначе 
медицинская информация превращается в инструмент 
социального неравенства.

Спорные границы технологий
 
Особого обсуждения требуют хранение биоматериала 
и редактирование эмбрионального генома. Эти вопросы касаются 
не только науки, но и ответственности перед будущими 
поколениями.

Конфиденциальность данных
 
Генетический результат относится к чувствительной информации. Его 
разглашение может повлиять не только на самого человека, но и на его 
родственников, поэтому важны надёжное хранение и ограничение 
доступа.

Тестирование детей
 
Обследование ребёнка оправдано, если результат нужен для лечения 
или раннего наблюдения. В других случаях этически важно 
учитывать право человека самому решать о таком исследовании 
позже.



Гены и образ жизни: как формируется 
риск болезни
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Диаграмма показывает не точный диагноз, 
а относительный вклад факторов. Реальный 
риск меняется с возрастом, условиями 
жизни и профилактическими привычками.

Наследственность важна, но управляемые 
факторы образа жизни часто определяют, 
перейдёт ли предрасположенность в болезнь.
 
Схематическая модель факторов риска 
на основе учебных представлений 
о многофакторных заболеваниях 
и профилактике.
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Куда развивается генетика человека

Полигенные риски
 
Учёные всё точнее оценивают суммарный вклад 
множества генов в вероятность заболевания. 
Это помогает выделять группы повышенного 
риска ещё до появления симптомов.

Точная онкология
 
Генетический анализ опухоли позволяет 
подбирать лечение не только по месту 
заболевания, но и по набору мутаций в клетках 
пациента.

Редактирование генома
 
Технологии редактирования ДНК открывают 
путь к исправлению причин некоторых 
наследственных нарушений, но требуют 
строгой проверки безопасности 
и эффективности.

Искусственный интеллект
 
Алгоритмы ускоряют поиск мутаций, анализ 
больших наборов данных и сравнение 
вариантов генома. При этом решения 
ИИ обязательно проверяются специалистами.



Генетика человека 
объединяет причины, риск 

и профилактику
 

Гены объясняют наследование признаков и предрасположенность к болезням, а современные методы 
диагностики помогают вовремя увидеть риск. Понимание генетики делает медицину точнее 

и ответственнее.


