Приложение 3
	Типы мутаций

	
	Геномные
	Хромосомные
	Генные

	Сущность мутации


	Сопровождается кратным изменением числа хромосом
	Сопровождается изменением структуры хромосом
	Сопровождаются изменениями внутри гена, в структуре ДНК

	С чем связано возникновение мутации
	Утеря или появление лишних хромосом в процессе мейоза; кратное увеличение наборов хромосом 
	Удвоение или потеря участка хромосомы, поворот участка хромосомы на 180° или перемещение участка одной хромосомы на другую.
	Изменение расположения нуклеотидов, выпадение одного или нескольких нуклеотидов в молекуле ДНК; внедрение или замена нуклеотидов в ДНК

	Примеры заболеваний человека
	болезнь Дауна, синдром Тернера, синдром Клайнфельтера *
	синдром Лежена **
	серповидноклеточная анемия***, альбинизм

	Классификация   
	Гетероплодия (анеуплоидия): трисомики, моносомики; полиплоидия
	Делеция – потеря участка хромосом, инверсия – поворот участка хромосомы на 180º, дупликация – перенос участка одной хромосомы на другую, транслокация – перенос части генетического материала с одной хромосомы на другую
	 вредные, летальные, нейтральные, полезные мутации


*Синдром Дауна:
Задержка умственного развития, пониженная сопротивляемость болезням, врожденные сердечные аномалии, короткое коренастое туловище, характерная складка кожи над внутренними углами глаз и т.д.
Синдром Клайнфельтера XXY:
Мужчина обладает некоторыми вторичны​ми женскими половыми признаками, бес​плоден, яички развиты слабо, волос на лице мало, иногда развиваются молочные желе​зы, обычно низкий уровень умственного развития.
Синдром Тернера ХО:
Женщина имеет низкий рост, не имеет обыч​ных вторичных половых признаков.
**Синдром Лежена или синдром крика кошки 
· общее отставание в развитии,

· низкая масса при рождении и мышечная гипотония,

· лунообразное лицо с широко расставленными глазами
· характерный плач ребёнка, напоминающий кошачье мяуканье, причиной которого является изменение гортани (су​жение, мягкость хрящей, уменьшение надгортанника, необычная складчатость слизистой оболочки) или недоразвитие гортани. Признак исчезает к концу первого года жизни.

***Серповидноклеточная анемия — это заболевание, связанное с таким нарушением строения белка гемоглобина, при котором он приобретает особое кристаллическое строение — так называемый гемоглобин S. Эритроциты, несущие гемоглобин S вместо нормального гемоглобина  А, под микроскопом имеют характерную серпообразную форму (форму серпа).

Симптомы серповидноклеточной анемии делятся на две основные категории. Из-за хрупкости красных клеток крови всегда наблюдается анемия, которая может привести к потере сознания, делает больного физически менее выносливым и может вызвать желтуху (связанную с чрезмерным распадом гемоглобина).
