Моногенные болезни
	Тип наследования
	Заболевание
	Локализация мутантного гена
	Критерии наследования

	аутосомно–доминантный
	Синдром Ваарденбурга

	2q37 

Атрофия кортиева органа, врожденная глухота.
	· Проявление признака у гетерозиготных носителей гена.

· При анализе родословной признак выявляется в каждом поколении.

· Пенетрантность патологических проявлений почти всегда ниже 100%.

· Различная выраженность клинических проявлений не только между разными семьями, но и внутри каждой семьи.

· Клинические признаки могут появиться не сразу после рождения, а спустя много лет.
· Здоровые члены семьи не могут иметь больных детей.

	
	Синдром Марфана
	15q21

Порок развития соединительной ткани.
	

	
	Синдром Реклингхау-зена (нейрофибро-матоз)
	I типа–17q11.2

II типа –22q12.2

Отсутствие супрессора (I) и наличие ингибитора (II) опухолевого роста.
	

	аутосомно–рецессивный 


	Фенил-кетонурия (ФКУ) 
	12q22

Нет синтеза фенилаланин-гидроксилазы.
	· Мутантный ген проявляется только у гомозигот по рецессивному гену.

· Если родители гетерозиготны, то вероятность рождения больного ребенка составляет 25%.

· При анализе родословной мутантный ген проявляется не в каждом поколении.

· Вероятность проявления мутантного гена возрастает в родственных браках.

· Частота проявления мутантного гена у лиц женского и мужского пола одинакова.

	
	Гомоцисти-нурия 


	21q22 

Нет синтеза цистатионин-синтетазы.
	

	
	Галактоземия
	9р13

Нет синтеза галактозо-1-фосфат-уридилтрансферазы 
	

	
	Синдром Ушера
	14q
	

	сцепленный с полом

(рецессивный, сцепленный с X-хромосомой)
	Синдром Мартина – Белла (ломкой Х–хромосомы)
	Хq27.3

Нет синтеза белка FMR1.
	· Мутантный ген (рецессивный) проявляется преимущественно у лиц мужского пола.

· Если отец болен, мать здорова, то все дочери будут гетерозиготными носительницами. 
· Если отец здоров, мать фенотипически здорова (т.е. она носительница мутантного гена), то вероятность рождения больных сыновей составит 50%.

· Если мутантный ген, локализованный в Х–хромосоме, является доминантным, то он проявляется и у мужчин, и у женщин. Частота заболевания женщин в популяции в 2 раза больше.

	
	Синдром Дюшена (псевдогипер-трофическая мышечная дистрофия)
	Хр21.2 
Мутация гена дистрофина, кодирующего структурный белок сарколеммы.
	


