Задача «Наследственные заболевания человека»

Составитель: Вершинина Т.А.-учитель химии и  биологии МБОУ СОШ  № 2 им. А.Г. Малышкина р. п. Мокшан

Общая характеристика задачи.

Предмет: Биология (Генетика)

Класс: 10 

Цель задачи: 
Задача построена на основе материала, предложенного программой учащимся 10 классов при изучении темы «Наследственные заболевания человека. Лечение и предупреждение некоторых наследственных болезней человека»

Действия учащихся: Данная задача может быть использована как дополнительный материал для самостоятельного получения знаний по теме «Основные закономерности наследственности. Наследственные заболевания человека». 

Задача ориентирована на:
 - умение внимательно и осознанно изучать текст, 
- умение находить нужную информацию в тексте, 
- работать с составными текстами (сопоставлять, сравнивать, делать заключение и выводы),
- выявление знаний основных понятий и терминов раздела «Генетика», 
- поиск дополнительной информации и расширение кругозора.


 Использованные источники: 
• Биология. 10 класс /Под ред. Д.К.Беляева и Г.М.Дамшица - М.: Просвещение, 2014. 

•  текст задачи - https://licey.net/free/6-biologiya/21-lekcii_po_obschei_biologii/stages/276 lekciya__22_metody_genetiki_cheloveka.html

• дополнительный материал, информация к заданию № 4 - https://24smi.org/article/241990-7-znamenitykh-liudei-s-sindromom-marfana.html)   и     https://www.currentschoolnews.com/ru/статьи/5-известных-людей-с-синдромом-Марфана%2C-о-которых-вы-не-знали/

• Фото из интернета













Наследственные заболевания человека

        При изучении характера наследования различных признаков у человека описаны все известные типы наследования и все типы доминирования. Многие признаки наследуются моногенно, т.е. определяются одним геном и наследуются в соответствии с законами Менделя. Моногенных признаков описано более тысячи. Среди них есть как аутосомные, так и сцепленные с полом. Некоторые из них приведены ниже.
	Признаки: 

	доминантные
	рецессивные

	Темные волосы
	Светлые волосы

	Курчавые волосы
	Прямые волосы

	Карие глаза
	Голубые глаза

	Глаукома
	Норма

	Полидактилия
	Норма

	Заячья губа и волчья пасть   
	Норма


Моногенные болезни встречаются у 1-2% населения земного шара. Это очень много. 
	         Примером моногенной болезни можно назвать синдром Морфана, или болезнь “паучьих пальцев”. Доминантная мутация одного гена имеет сильный плейотропный эффект. Помимо усиленного роста конечностей (пальцев), у больных наблюдается астения, порок сердца, вывих хрусталика глаза и другие аномалии. Болезнь протекает на фоне повышенного интеллекта, в связи с чем ее называют “болезнью великих людей”. Ею болели некоторые известные личности. 
	Семейное проявление
синдрома Морфана
[image: Синдром Морфана]


       Многие наследственные болезни связаны с изменением структуры хромосом или их нормального количества, т.е. с хромосомными или геномными мутациями. Так, тяжелое наследственное заболевание у новорожденных, известное как “синдром кошачьего крика”, вызвано утратой (делецией) длинного плеча 5-й хромосомы. Эта мутация приводит к патологическому развитию гортани, что вызывает характерный плач ребенка. 
	[image: Синдром Дауна] 
Синдром Дауна

	Широко известная болезнь Дауна является результатом присутствия в кариотипе лишней хромосомы из 21-й пары (трисомия по 21-й хромосоме). Причиной служит не расхождение половых хромосом при образовании половых клеток у матери. В большинстве случаев появления у новорожденных лишней хромосомы -это возраст матери  более 35 лет. Сильное загрязнение окружающей среды, существенно увеличивает количество больных этим синдромом. Предполагается также влияние вирусной инфекции на организм матери в период созревания яйцеклетки.


        Отдельную категорию наследственных болезней составляют синдромы, связанные с изменением нормального количества половых хромосом. Как и болезнь Дауна, они возникают при нарушении процесса расхождения хромосом в гаметогенезе у матери.
      Отсутствие одной из двух Х-хромосом в кариотипе женщины (ХО) вызывает развитие синдрома Тернера-Шерешевского. Больные женщины обычно низкорослы, менее 140 см, коренасты, со слабо развитыми молочными железами, имеют характерные крыловидные складки на шее. Как правило, они бесплодны из-за недоразвития половой системы. Чаще всего беременность при этом синдроме приводит к самопроизвольному аборту. Только около 2% больных женщин сохраняют беременность до конца.    
       Трисомия (ХХХ) или полисомия по Х-хромосоме у женщин часто вызывает заболевание, сходное с синдромом Тернера-Шерешевского.
     
Бланк ответов для учащихся.
Дорогой друг!          
    Если ты внимательно прочитал(а) текст и найдешь дополнительную информацию, то сможешь выполнить предложенное задание. В зависимости от количества выполненных заданий, ты можешь получить «5», если наберешь 30-27 баллов, «4» - 26-20 баллов, «3» - 19-10  балла.  Каждый правильный ответ оценивается в 1 балл.  У каждого задания свой уровень сложности и максимальный балл. 
Желаем удачи!
 
Бланк ответов.
ФИ_____________________________               Класс ______________

Задание № 1.  Внимательно прочитайте текст и выполните задание. Соотнесите признаки и характер наследования.
	Признак
	Характер наследования

	А) голубые глаза
	1)  доминантный

	Б) прямые волосы
	2)  рецессивный

	В) глаукома
	

	Г) карие глаза
	

	Д) курчавые волосы
	

	Е) Полидактилия
	



	А
	Б
	В
	Г
	Д
	Е

	
	
	
	
	
	


 (баллы 0-6) 
Задание № 2  Выберите признаки «выпадающие» из списка.
  Болезнь Дауна характеризуется:
1) Аутосомное заболевание   2) трисомия по 23 хромосоме      3) моносомия по 21 хромосоме
4) трисомия по 21 хромосоме     5) сцепленое с Х-хромосомой     6) приобретенное заболевание
Ответ____________
Задание № 3.   Соотнесите фото – название болезни – признаки/причины болезни
Заполните таблицу.
	Фото
	[image: https://okeydoc.ru/wp-content/uploads/2016/12/simptom_shereshevskogo_ternera.jpg]
	[image: https://neochan.net/drugfk/src/1625508032634.png]
	[image: https://ds04.infourok.ru/uploads/ex/0a4b/0011967a-2a63bb2c/img21.jpg]

	Название болезни
	


	
	

	Признаки/причины болезни 
	




	
	


Название болезни:     А) Синдром Дауна            Б) Синдром Тернера-Шерешевского    
В) “Синдром кошачьего крика”
Признаки/ причины
1) патологическое развитие гортани, что вызывает характерный плач ребенка. 
2) трисомия по 21-й хромосоме
3) влияние вирусной инфекции на организм матери в период созревания яйцеклетки.
4) Отсутствие одной из двух Х-хромосом в кариотипе женщины (ХО)
5) утратой (делецией) длинного плеча 5-й хромосомы
6) причина - нерасхождение половых хромосом при образовании половых клеток у матери.
7) низкорослые, менее 140 см, коренастые, со слабо развитыми молочными железами, имеют характерные крыловидные складки на шее.

Задание № 4. Используя различные источники информации, найдите знаменитых людей, которые страдали синдром Морфана, или болезнью “паучьих пальцев”. 
Какими «талантами» обладали эти люди? 
Передается ли это заболевание по наследству? В семье какой известной личности этим недугом страдали другие члены семьи.
Какие еще симптомы характерны для этого синдрома?   (приведите примеры 1-5 известных людей на своё усмотрение + симптомы, которые не описаны в тексте задания).   


















Ответы
Задание № 1 (мах 6 баллов)  ( задание базового уровня) 
Деятельность: Выявление информации в тексте и сопоставление ее с предложенными вариантами ответов.
	А
	Б
	В
	Г
	Д
	Е

	2
	2
	1
	1
	1
	1


Ответ: 221111  
Балл: 6 баллов, если правильно определена последовательность, 5 баллов – допущена одна ошибка, 
3 балла – две ошибки, 0 баллов – 3 и более ошибок.

Задание № 2   (задание повышенной сложности)
Деятельность: Выявление информации в тексте и сопоставление ее с предложенными вариантами ответов
Ответ: 2356      ( последовательность цифр может быть разной)
Балл: 0-4 ( за каждый правильный ответ 1 балл)


Задание № 3  ( задание повышенной сложности)
Соотнесите фото – название болезни – признаки/причины болезни
Заполните таблицу.
Деятельность: Выявление информации в тексте и сопоставление ее с предложенными вариантами ответов
Верно установлено соответствие и даны верные пояснения во всех случаях -мах 10 баллов, за каждый правильный ответ – 1 балл)   
	Фото
	[image: https://okeydoc.ru/wp-content/uploads/2016/12/simptom_shereshevskogo_ternera.jpg]
	[image: https://neochan.net/drugfk/src/1625508032634.png]
	[image: https://ds04.infourok.ru/uploads/ex/0a4b/0011967a-2a63bb2c/img21.jpg]

	Название болезни
	Синдром Тернера-Шерешевского    
	Синдром Дауна            
	“Синдром кошачьего крика”

	Признаки/причины болезни 
	(4) Отсутствие одной из двух Х-хромосом в кариотипе женщины (ХО)
(7) низкорослые, менее 140 см, коренастые, со слабо развитыми молочными железами, имеют характерные крыловидные складки на шее.
	(2) трисомия по 21-й хромосоме
[bookmark: _GoBack](6) причина – не расхождение половых хромосом при образовании половых клеток у матери.
(3) влияние вирусной инфекции на организм матери в период созревания яйцеклетки.
	(5) утратой (делецией) длинного плеча 5-й хромосомы
(1) патологическое развитие гортани, что вызывает характерный плач ребенка. 



Задание № 4 (задание повышенной сложности)
 
В интернете учащиеся могут найти информацию о многих выдающихся личностях. В тексте задания – «привести примеры 1-5 знаменитостей», соответственно максимальный балл за задание – 10 баллов (5 баллов примеры + 5 баллов за ответы на вопросы.)

Деятельность: Формулировка выводов, поиск нужной информации, сравнение, анализ, обобщение. Поиск данных, которые отсутствуют в тексте задания.  
Поиск данной информации позволит детям расширить свой кругозор, узнать о музыкантах, политических деятелях, писателях и т.д, которые страдали этим недугом, кто-то сделает для себя маленькое «открытие», ознакомившись с этими фамилиями.  


Список  знаменитых людей с синдромом Марфана

1. Никколо Паганини - знаменитый композитор и скрипач. Длинные необыкновенно подвижные и гибкие пальцы позволили музыканту добиться успеха в выбранной профессии. Его длинные тонкие пальцы дали ему ошеломляющий диапазон в 3 октавы на скрипке!
Внешность Никколо Паганини, по описаниям современников, выглядела странной и пугающей: чрезмерная худоба и бледность, высокий рост, неправильная осанка, деформированная грудная клетка, ноги неодинаковой длины и непропорциональность. К тому же гениальный музыкант на своих концертах и выступлениях поражал публику необычной манерой исполнения, лихорадочностью движений, которые сделали Паганини легендой. 

2. Ганс Христиан Андерсен- известный во всем мире детский писатель. Судя по описаниям современников, тоже страдал синдромом Марфана. Внешность Андерсена выглядела на редкость нескладной, странной и даже пугающей: высокий рост, худощавость, угловатость, непропорционально длинные руки и ноги. Размер обуви писателя также был огромен, даже для его роста. При этом у Андерсена был заметно выступающий вперед нос римской формы, высокий лоб и необычайно тонкие губы.

3. Авраам Линкольн- самый известный государственный деятель - 16-й президент США. Рост политика составлял 193 см, а телосложение было типичным для генетического заболевания – у Линкольна наблюдалась худощавость и нескладность, длинные ступни и кисти рук, гибкие пальцы и узкая грудная клетка.

4. Корней Чуковский - известный русский детский писатель также страдал генетической болезнью. Современники описывали его как человека с длинными руками и ногами, а также большим носом. Портрет Чуковского мог легко стать прототипом милиционера дяди Степы из стихотворения Сергея Михалкова. К тому же Корней Иванович отличался высокой работоспособностью, которую объясняют повышенным содержанием гормона адреналина в крови, вызванным синдромом Марфана.

5. Сергей Рахманинов - Гений в области музыки. Сергей Рахманинов был композитором и пианистом. У него была необычайно большая досягаемость на фортепиано, что объяснялось его длинными и гибкими пальцами, а это, в свою очередь, объяснялось синдромом Марфана.
Он был высок, у него был тонкий и длинный нос. Помимо того, что он был пианистом и композитором, он также был дирижером оркестра. Однако в более позднем возрасте у него возникают осложнения в виде артрита и боль в спине оказалась большой помехой в его карьере.


6 Шарль де Голль - знаменитый французский военный и государственный деятель. Политик отличался высоким ростом, который, однако, не был заметен в сидячем положении. Также де Голль отличался узкими плечами, длинными конечностями и узким вытянутым лицом.
Эти внешние признаки политик унаследовал от отца. К тому же Шарль де Голль при такой нескладной конституции вел активную военную жизнь и обладал незаурядным интеллектом и удивительной проницательностью.

7. Юлий Цезарь- великий полководец, правитель и диктатор. Некоторые исследователи сходятся во мнении, что в подборку «Знаменитые люди с синдромом Марфана» следует включить и великого древнеримского полководца Юлия Цезаря. На наличие заболевания указывают изображения и описания его личности, где отмечается выраженная худоба, бледность кожи, высокий рост и длинные пальцы рук. Кроме того, предполагается, что Цезарь страдал головными болями, эпилепсией и болезнями сердца.

8. . Тутанхамон. Как бы удивительно это ни выглядело, в список входит даже египетский фараон, который якобы тоже страдал этим заболеванием. Его ранняя смерть в нежном возрасте 19 лет вызвала у историков предположения о семейной болезни.
Он правил десятилетие. Годы исследований, КТ и Тесты ДНК его мумии, пролил свет на возможность того, что он был жертвой синдрома Марфана.
Мальчик-король имел изогнутый позвоночник, необычно высокий рост и тонкие конечности. Считается, что у отца и матери Тутанхамона были схожие черты.


9. Брэдфорд Кокс  был участником рок-группы Deerhunter, певцом, автором песен, гитаристом и актером по профессии. Брэдфорд Кокс — человек многих талантов.
Примерно в возрасте 10-12 лет он впервые начал замечать симптомы своего состояния.
Из-за Марфана и связанной с этим неловкости, которую он испытал, у него было очень мало друзей, и музыка была его единственным убежищем. Перед лицом всех трудностей он не только стал известным музыкантом, но он также заработал свою первую роль на большом экране в широко известном фильме «Далласский клуб покупателей».

10. Джон Тавернер - очень известный британец классический композитор.  ему поставили диагноз после того, как он провел 46 лет своей жизни, борясь с ним. Расстройство укоренилось в его семье, так как многие члены его семьи страдали от этого расстройства. Среди них были также его брат и две дочери.

11 Роберт Джонсон - широко известен как мастер блюза. является воплощением таланта и имеет на своем счету бесчисленные достижения

12. Майкл Фелпс- американский пловец. За свою спортивную карьеру стал 23-кратным олимпийским чемпионом, рекордсменом и обладателем 28 олимпийских наград.
 Голеностопный сустав спортсмена наделен удивительной эластичностью: Майкл умеет выгибать ступню сильнее, чем балерины. Известно также, что спортсмен носит 47-й размер обуви, что превышает среднестатистические показатели для людей его роста, а размах его рук составляет 203 см, при этом рост Майкла – 193 см.


 В семье синдром проявился у :Тутанхамона, Дж. Тавернера, Шарль де Голля

Сопутствующие симптомы: Повреждения, вызванные синдромом Марфана, могут быть легкими или тяжелыми.  Признаки и симптомы синдрома Марфана могут сильно различаться даже среди членов одной семьи, потому что расстройство может поражать очень разные области тела.
Некоторые люди испытывают только легкие эффекты, но у других развиваются опасные для жизни осложнения.    Искривление  позвоночника,  чрезмерная худоба,  бледность, высокий рост, неправильная осанка, деформированная грудная клетка, ноги неодинаковой длины,  непропорциональность , длинный  нос римской формы, высокий лоб, повышенное  содержание гормона адреналина в крови, головные боли, эпилепсия,  болезни сердца и т.д
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CHHAPOM «KOHIAYBETro KPHKa»

® Tpuunna — yTpara
(dparmenTa 5-f XpOMOCOMBI.

B [{eOObIYHBIH 1J1AY, MOXOKUH
Ha MSyKaHbe KOIIKH, 4TO
CBsI3aHO C HAPYUIEHHEM
CTPOEHHS TOPTAHH U
FOJIOCOBBIX CBSI30K.

® YmcTBeHHOE M (PH3HUeCcKoe
HeJAOpa3BUTHE.
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