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Практична робота №6
Тема: Методи вивчення генетики людини, їх характеристика. Спадкові хвороби
Мета: засвоїти матеріал про  методи вивчення генетики людини; набути практичних умінь будувати генеалогічний ряд, робити аналіз каріограми, біохімічних даних, діагностувати спадкову патологію, керуючись методами генетики.
Забезпечення заняття: інформаційний матеріал, генетична символіка, таблиці, рисунки, схеми.
Студент повинен знати: 
· теоретичний матеріал про методи: генеалогічний, близнюковий, дерматогліфіки (дактилоскопія, пальмоскопія, плантоскопія); біохімічний, цитогенетичний, популяційно-статистичний, метод гібридизації соматичних клітин, метод моделювання, ДНК-діагностики;

·  особливості застосування методів генетики людини в медичній практиці.
Студент повинен вміти :
· будувати генеалогічний ряд (родовід);
· аналізувати та порівнювати ознаки однояйцевих та двояйцевих близнюків;
·  визначати спадкові хвороби за методом дерматогліфіки (синдром Дауна);
·  визначати спадкові хвороби за біохімічним методом (муковісцидоз, ФКУ);
·  визначати спадкові хвороби за цитогенетичним методом ( синдром Дауна, синдром Патау, синдром Клайнфельтера, синдром котячого крику тощо).
Виконання завдань навчальної практики під керівництвом викладача
Завдання:
І. Виконати тестові завдання:
1. Створення  родоводу, в якому прослідковують успадкування певних ознак  у ряді  поколінь:
а) Близнюковий метод; б) Цитогенетичний метод; в) ДНК-діагностики; г) Генеалогічний метод.
2. Дослідження рельєфу шкіри на пальцях, долонях і підошвах, що мають епідермальні виступи–гребені з складними візерунками:
а) Генеалогічний метод; б) Близнюковий метод; в) Дерматогліфіки; г) Цитогенетичний метод.
3. Метод  застосовують для діагностики хвороб, обміну речовин, зумовлені зміною активності окремих ферментів:
а) Біохімічний метод; б) Генеалогічний метод; в) Цитогенетичний метод; г) Описовий метод.
4. Метод визначає поширення окремих генів у популяціях людей:
а) Близнюковий метод; б) Популяційно-статистичний метод; в) Генеалогічний метод; г)  Біохімічний метод.
5. Метод  ґрунтується на мікроскопічному дослідженні  хромосом:
а) Цитогенетичний метод; б) Дерматогліфіки; в) ДНК-діагностики; г) Генеалогічний метод.
6. Хворобу фенілкетонурія діагностують таким методом:
а) Близнюковий метод; б) Популяційно-статичний метод; в) Генеалогічний метод; г)  Біохімічний метод.
7. Результати цитогенетичного дослідження показали трисомію за Х хромосомою. Це:
а) синдром Патау; б) синдром Марфана; в) синдром Дауна; г) синдром Клайнфельтера.
8. Тип успадкування гемофілії можна прослідкувати за допомогою методу:
а) Генеалогічний метод; б) Близнюковий метод; в) Дерматогліфіки; г) Цитогенетичний метод.
9. Хвороби,  що викликані порушенням обміну речовин, діагностуються методом:
а) Біохімічний метод; б) Генеалогічний метод; в) Цитогенетичний метод; г) Описовий метод.
10. Цитогенетичним методом діагностують тип хвороб:
а) Молекулярні; б) Хромосомні; в) Інфекційні; г) Вірусні.
ІІ. Практичні завдання
Розв’язати задачі:
1. При медичному огляді  виявлено хлопчика 15 років, високого зросту, з євнухоїдними пропорціями тіла, гінекомастією, волосся на лобку росте за жіночим типом. Відсутність росту волосся на обличчі, високий голос, коефіцієнт інтелекту знижений. Метод каріотипування показав певний результат. Визначте каріотип, що відповідає даному захворюванню:
а) 46, ХХ. б) 46, ХУ.  в) 47, ХХУ. г) 45, ХО.

2. В родині зростає дочка 14 років, у якої спостерігаються відхилення від норми: зріст її нижче, ніж у однолітків, відсутні ознаки статевого дозрівання, шия дуже коротка, плечі широкі. Інтелект в нормі. Використання цитогенетичного методи вказало на Х0. Таке захворювання є мутацією: 
а)  геномна (гетероплоїдія) моносомія за Х-хромосомою. б) хромосомна. в)  генна г) ферментопативна.

Виконати завдання:
1. Генеалогічний метод. Побудувати родовід у нормі та зі спадковою патологією.
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2. Скласти алгоритми застосування біохімічного методу при діагностиці  фенілкетонурії.


На першому  етапі діагностування фенілкетонурії  проводять експрес – діагностику за допомогою реактиву Феллінга – 10% розчину хлорного заліза (FeCl3 ), підкисленого НСl. У пробірку з сечею чи на мокру пелюшку наносять 6-10 крапель 10% розчину FeCl3 , або прикладають індикаторний папір. Поява синьо-зеленого забарвлення свідчить про наявність в сечі кетокислот. 

На другому етапі діагноз фенілкетонурії підтверджують мікробіологічним тестом Гатрі (масовий скринінг). У всіх новонароджених на 4-5 день життя беруть кров з пальця або п’ятки. На спеціальному бланку з фільтрувального  паперу просочують чотири квадрати. Потім висушують і надсилають до біохімічної лабораторії медико-генетичної консультації, де бланки з кров’ю автоклавують для руйнування еритроцитів і коагуляції білків. Потім квадрати з кров’ю вирізають. У чашку Петрі висівають культуру Вас Subtilis, до якої додають інгібітор росту та насичені квадрати кров’ю дитини. Якщо у крові присутній фенілаланін, він нейтралізує інгібітор росту і навколо квадратів з кров’ю спостерігається ріст культури Вас Subtilis. Ріст бактерій зумовлено присутністю фенілаланіну і прямо пропорційний його кількості. Навколо квадратів з кров’ю без фенілаланіну ріст мікробів не відбувається. За даним методом можна виявити фенілкетонурію у початковій стадії прояву. 
3. Скласти алгоритми застосування цитогенетичного методу при діагностиці синдрома Клайнфельтера.

Для експрес-діагностики проводять дослідження статевого хроматину в клітинах букального епітелію слизової оболонки порожнини рота. У хворих чоловіків обов’язково буде виявлено тільце Х-хромматину, що свідчить про зайву Х-хромосому в каріотипі. 
4. Підготувати презентацію, наприклад  «Спадкова хвороба Синдром Дауна», «Спадкова хвороба муковісцидоз».
ІІІ. Самостійна позааудиторна робота студентів:
Підготувати повідомлення: Медико-генетичне консультування.
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