	Наследственные  болезни

	хромосомные
	моногенные
	мультифакториальные

	анеуплоидии
	аберрации
	Тип наследования: аутосомно–доминантный
	Моногенная  основа

	Трисомии
	Делеции
	Синдром Ваарденбурга                             2q37 

Атрофия кортиева органа, врожденная глухота.
	реакция на 
· фармакологические препараты (сульфаниламиды),

· пищевые вещества и добавки (лактоза, шоколад), 

· физические (холод, УФ-лучи)
· биологические (вакцины) факторы.

	21 Дауна

47,XX(XY)+21
	del 5р–

«кошачьего крика» 46XX(XY)del(5р–))
	Синдром Марфана                                    15q21
Порок развития соединительной ткани.
	

	13 Патау

47, XX(XY)+13
	Транслокации
	Синдром Реклингхаузена (нейрофиброматоз)

I типа–           17q11.2,               II типа –22q12.2
Отсутствие супрессора (I) и наличие ингибитора (II) опухолевого роста.
	Полигенная основа

	18 Эдвардса

47, XX(XY)+1
	t14(13,15,22)/21

Дауна (46,XX(XY)t14(13,15,22)/21)
	Тип наследования: аутосомно–рецессивный
	Врожденные пороки развития (спинномозговая грыжа, врожденный вывих бедра, расщелина губы и неба, дефект перегородки сердца и др.)

	ХХХ, 

47, XXX
	
	Фенилкетонурия (ФКУ)                              12q22
Нет синтеза фенилаланингидроксилазы.
	

	ХХY 
47, XXY
	
	Гомоцистинурия                                        21q22 

Нет синтеза цистатионинсинтетазы.


	Психические и нервные болезни (шизофрения, эпилепсия, рассеянный склероз и др.) 

	ХYY 
47, XYY
	
	Галактоземия                                               9р13
Нет синтеза галактозо-1-фосфат-уридилтрансферазы
	

	Тэтросомии
	
	Синдром Ушера                                             14q
	Болезни среднего возраста (псориаз, бронхиальная астма, ревматизм и др.) Хронический активный гепатит 

Артриты
Сахарный диабет 1 типа 

Герпетиформный дерматит

Рассеянный склероз

Шизофрения

	ХХYY Клайнфельтера
48, XXY
	
	Тип наследования: сцепленный с полом

(рецессивный, сцепленный с X-хромосомой)
	

	Моносомии
	
	Синдром Мартина – Белла                     Хq27.3
 (ломкой Х–хромосомы)  Нет синтеза белка FMR1.
	

	ХО, Шерешевского-Тернера
45, XО
	
	Синдром Дюшена                                   Хр21.2

Мутация гена дистрофина, кодирующего структурный белок сарколеммы.
	


