Приложение 1
Вопросы и ответы к уроку «Наследственные болезни человека»
1. Вопрос: «Какие болезни называют наследственными?»
Ответ: «Наследственные болезни — заболевания человека, обусловленные повреждением (мутациями) наследственного аппарата (генома) клетки» (слайд 3).
2. Вопрос: «Есть ли разница между наследственными болезнями и врожденными болезнями и пороками развития? В чём она заключается?»

Ответ: «Нередко ошибочно термины «наследственная болезнь» и «врожденная болезнь» употребляются как синонимы, однако врожденными болезнями называют те заболевания, которые имеются уже при рождении ребенка и могут быть обусловлены как наследственными, так и экзогенными факторами. Таковы, например, пороки развития, связанные с воздействием на эмбрион и плод ионизирующего излучения, химических соединений, лекарственных средств, принимаемых матерью, а также внутриутробных инфекций. Так же и семейные заболевания могут быть обусловлены не только наследственными факторами, но и условиями жизни, национальными либо профессиональными традициями семьи».
3. Вопрос: «Почему необходимо изучать наследственные болезни человека?»

Ответ: «Для обоснования мероприятий по профилактике и лечению наследственных болезней необходимо знать причины их возникновения, закономерности и механизм передачи наследственных признаков».
4 Вопрос: «Что означает термин «синдром»? Почему эта болезнь так названа?» (слайд 7).

Ответ: «Синдром (от греч. syndrome — скопление, стечение), определённое сочетание признаков болезни обусловленных единым патогенезом. Синдром не равнозначен болезни, т. к. причины его могут быть различными.

Синдром Марфана – заболевание называется так, так как описание болезни сделано французским педиатром Антуаном Марфаном в 1896 году»
5. Вопрос: «Многие из людей с синдромом Марфана отличались необычайной работоспособностью. Как вы думаете, почему?»
Ответ: «Единственная компенсация, которую больные синдромом Марфана получают от судьбы за свой порок, – повышенное содержание адреналина в крови. Как известно, этот гормон вырабатывается надпочечниками и выбрасывается в кровяное русло в момент опасности, что способствует приведению организма, так сказать, в боевую готовность – увеличивается частота сердцебиений, повышается давление крови и т.п. Таким образом, при этом заболевании больные всю жизнь находятся в возбужденном состоянии: адреналин постоянно подстегивает их нервную систему и делает невероятными трудоголиками».

6. Вопросы к учащимся после просмотра видеосюжета телеканала СТС, программы "История в деталях. Грегори Лемаршаль": «Возможно ли человеку, страдающему наследственным заболеванием, реализовать себя в жизни? Что для этого нужно?»
Ответ: «Помешать реализовать мечты может не болезнь, а нежелание чего-то достичь в жизни. Многое зависит, конечно, от любви родных и близких, помощи окружающих».
Послесловие к видеосюжету. 7 июня 2007 года была официально зарегистрирована Ассоциация против муковисцидоза имени Грегори Лемаршаля – «Association Gregory Lemarchal».

7. Вопрос: «Почему гемофилию называют «царской» болезнью?» (слайд 10).
Ответ: «Обычно в сознании людей любое упоминание о гемофилии в первую очередь ассоциируется с образом цесаревича Алексея - сыном последнего российского императора Николая II. Алексей был болен гемофилией, получив ее от матери - императрицы Александры Федоровны, унаследовавшей болезнь от своей матери принцессы Алисы, которая в свою очередь получила ее от матери - королевы Виктории».

8. Вопрос: «Каковы методы лечения гемофилии?» (слайд 11).
Ответ: «Единственным методом лечения этого заболевания, позволяющим избежать ранней инвалидизации и, более того, смерти от кровотечений, является регулярное внутривенное введение отсутствующих в крови факторов, то есть заместительная терапия».

9. Вопрос: «Может ли жить полноценной жизнью больной гемофилией?»
Ответ: «При достаточном количестве лекарственных средств больной гемофилией может вести полноценную жизнь: учиться, работать, завести семью, т.е. являться полноценным членом общества и приносить пользу своей стране. Но по-прежнему недостаточное обеспечение антигемофильными препаратами приводит к ранней инвалидности в первую очередь детей и молодых людей, страдающих гемофилией».

10. Вопрос: «С какой целью проводится международный День гемофилии?»
Ответ: «Общая цель проводимых мероприятий состоит в том, чтобы привлечь внимание общества к проблемам гемофилии и сделать все возможное для улучшения качества медицинской помощи, которая оказывается больным этим неизлечимым генетическим заболеванием. Сегодня в мире количество больных гемофилией составляет 400 тыс. человек (один из 10 тыс. мужчин). По данным ВОЗ, на территории России проживает около 15 тыс. больных гемофилией, из них дети составляют около 6 тыс. человек. Более точного количества не знает никто, поскольку у нас отсутствует национальный регистр больных гемофилией».

11. Вопрос: «Как вы думаете, по какому типу наследуются митохондриальные болезни?» (слайд 14).
Ответ: «Если гены, заключенные в ядерной ДНК, дети получают поровну от обоих родителей, то митохондриальные гены передаются потомкам только от матери. Это связано с тем, что всю цитоплазму с содержащимися в ней митохондриями потомки получают вместе с яйцеклеткой, в то время как в сперматозоидах цитоплазма практически отсутствует. По этой причине женщина с митохондриальным заболеванием передаёт его всем своим детям, а больной мужчина - нет (эти болезни наследуются с нарушением законов Менделя – «внеядерное» («цитоплазматическое») наследование по материнской линии».

12. Вопрос: «Что такое анеуплоидии? Полиплоидии?» (слайд 17).
Ответ: «Анеуплоидии (от греч. an — отрицательная частица, eu — хорошо, вполне, - ploos, здесь — кратный, и éidos — вид) - явление, при котором клетки организма содержат число хромосом, некратное гаплоидному (ординарному).

Полиплоидия (от греч. polýploos — многопутный, здесь — многократный и éidos — вид), наследственная изменчивость, связанная с кратным увеличением числа хромосом в клетках растений или животных. Полиплоидии - вызывают возникновение синдромов (патологий). Очень редко можно встретить и триплоидный набор хромосом (3n=69). Плод с таким набором либо не развивается, либо в крайних случаях рождается мертвым».

13. Вопрос: «Что вы знаете о синдроме Дауна? Каковы причины синдрома Дауна?» (слайд 21).
Ответ: «Синдром Дауна (старое название - монголизм) - одна из самых часто встречающихся хромосомных болезней. Название "Даун" происходит от фамилии врача Джона Ленгдона Дауна, который впервые описал этот синдром в 1866 году. Она развивается в результате трисомии по 21 хромосоме (47, 21,21,21)».
14. Вопрос: «Какие ассоциации вызывает у Вас название этой болезни?»
Ответ: «Сегодня словосочетание «синдром Дауна», превратилось в нарицательное имя, которое часто употребляется как шуточно-бранное выражение. Его можно услышать из уст известных сатириков и мультгероев, оно употребляется в кроссвордах и статьях в негативном, ироническом значении. В нашей стране жизнь людей с синдромом Дауна до сих пор окружена массой заблуждений и предрассудков. Диагноз человека употребляется как унизительное ругательство. Их считают больными, опасными для общества, глубоко умственно отсталыми и необучаемыми. Между тем, во всех цивилизованных странах мира эти стереотипы были опровергнуты уже 2-3 десятка лет назад. Из-за отсутствия достоверной информации тысячи семей в России вынуждены бороться за достойное будущее своих детей, испытывая непонимание и неприязнь окружающих».

15. Вопрос: «Почему Международный день человека с синдромом Дауна отмечается именно 21 марта?»
Ответ: «День и месяц были выбраны в соответствии с номером пары и количеством хромосом – трисомия по 21 паре (третий месяц года - март, 21 пара хромосом – 21-й день месяца)».
16. Вопрос: «Каковы причины трисомий? » (слайд 22).
Ответ: «Если при мейозе в яйцеклетку попадает сразу две XX-хромосомы и такая яйцеклетка будет оплодотворена сперматозоидом, то зигота будет иметь большее число хромосом. Например, организм с набором хромосом ХХХ (трисомия по X-хромосоме) по фенотипу - девочка. У нее недоразвиты половые железы. В ядрах соматических клеток выделяются два тельца Барра».
17. Вопрос: «Рассмотрите внимательно рисунки. Какие изменения хромосом, кроме указанных на слайде, вы видите? Назовите их» (слайд 23).

Ответ: «На рисунке 1 показана ещё моносомия по 15 хромосоме. На рисунке 2 кроме делеции части длинного плеча 9-й хромосомы, показана транслокация (перенос фрагмента)  между 1-й и 3-й хромосомами. Кариотип 46,XY,t(1;3)(p21;q21),del(9)(q22): показаны транслокация (перенос фрагмента) между 1-й и 3-й хромосомами, делеция (потеря участка) 9-й хромосомы. Маркировка участков хромосом дана как по комплексам поперечных меток (классическая кариотипизация, полоски) так и по спектру флуоресценции (цвет, спектральная кариотипизация)».
18. Вопросы (слайд 25).
Вопрос 3: «Если у родителя обнаружена необычная хромосомная перестройка, как это может отразиться на ребенке?»
Ответ: «Возможны несколько исходов каждой беременности:

· Ребенок может получить совершенно нормальный набор хромосом.

· Ребенок может унаследовать такую же хромосомную перестройку, которая есть у родителя.

· У ребенка могут быть трудности в обучении, задержка развития или другие проблемы со здоровьем.

· Возможно самопроизвольное прерывание беременности».

Вопрос 4: «Можно ли вылечить хромосомные болезни?»
Ответ: «Способа исправить хромосомные нарушения нет». 
Вопрос 5: «Какие методы профилактики хромосомных болезней вы можете предложить?»
Ответ: «Предотвратить рождение ребенка с синдромами можно, проведя дородовую диагностику во время беременности или предимплантационную диагностику до наступления беременности».
Вопрос 6: «Рассмотрите на следующем слайде фотографию известного писателя Г.Х. Андерсена XIX в. Какую наследственную болезнь можно у него предположить? Почему?» (слайд 26).
Ответ: «У Г.Х. Андерсена можно предположить синдром Марфана».

Вопрос 7: «На следующем слайде на картинах изображены три человека. Что их объединяет?» (слайд 27).

Ответ: «Общим у них является маленький рост – они карлики».

Вопрос: «Сможете те ли вы определить, кто из изображённых страдал наследственной болезнью?»
Ответ: «Себастьян де Морра (1). По свидетельствам современников, де Морра был на редкость умный и ироничный человек, к тому же отличавшийся феноменальной физической силой».
Франсиско Лескано (2) — неряшливо одетый подросток с крупной головой, большим зобом и постоянно открытым ртом. Одутловатое лицо с седловидным носом, широко расставленные глаза, низкий лоб и непропорционально короткая фигура с толстыми кривыми ножками — характерные признаки больного кретинизмом. Умер в 1649 году в возрасте двадцати двух лет.
Карлик дон Диего де Аседоз (3) относится к лилипутам непропорционального карликового роста, причиной которого является перенесённый в детстве рахит. Занимал особое место среди придворных шутов: он происходил из древнего дворянского рода и принадлежал к ближайшей свите короля, сопровождая его в поездках по стране. Карлик считался образованным человеком, любил литературу и сам сочинял стихи. Кроме своих шутовских обязанностей, он имел почетную должность в канцелярии.
Вопрос 8: «Какие существуют методы лечения болезней обмена веществ?»
Ответ: «В наше время существуют достоверные методы диагностики большого числа наследственных заболеваний, в том числе, пренатальная, т.е., дородовая диагностика.

1. Цитогенетическими и молекулярно-генетическими методами исследуют все возможные хромосомные заболевания и синдромы.

2. ДНК-диагностика разработана для выявления патологического гена.

3. Специальные биохимические методы помогают определить патологические обменные процессы».
