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ПЕРЕДМОВА

В сучасному науковому та медичному світі генетика 
посідає одне з вагомих місць, має практичне значення в усіх 
аспектах життєдіяльності людини. Досягнення медичної 
генетики та генетичних технологій успішно використовуються 
в багатьох галузях клінічної медицини, криміналістиці, 
мікробіології, вірусології, ветеринарії.

З історичного погляду генетика -  одна з наук з найбільш 
стрімкими темпами розвитку, протягом одного століття на 
основі генетичних винаходів та досліджень з’явилися нові 
галузі знань, які розкрили широкі можливості для проведення 
досліджень на молекулярному рівні -  молекулярна біологія та 
генна інженерія. Сучасні досягнення і методи генетики 
забезпечили розвиток перспективних можливостей 
фармакогенетики у боротьбі проти коронавірусної інфекції, 
дали можливість розвиватися онкогенетиці, імуногенетиці.

Г енетично детермінована патологія посідає одне з чільних 
місць в структурі захворюваності та смертності населення. 
Спадковий характер має велика кількість захворювань різних 
нозологічних класів. Це захворювання внутрішніх органів, 
крові, нервової системи, шкіри, очей, опорно-рухового апарату, 
обміну речовин, психіки тощо.

Встановлено, що серед причин внутрішньоутробної 
смертності плода аномалії хромосом становлять 85-90%, і чим 
раніше відбувається переривання вагітності, тим вище 
ймовірність генетичних перебудов у зародку. За даними ВООЗ 
щорічно у світі з ’являється близько 8 млн новонароджених з 
уродженими вадами розвитку (4-6% від загальної кількості 
новонароджених), хромосомними та генними захворюваннями 
і 2,7 млн з них помирає. Ще у 15% дітей вади розвитку 
виявляються протягом перших 5-10 років життя.

В Україні вроджені вади розвитку трапляються більш ніж 
у 2300 випадків на 100 тис. народжених живими немовлят. 
Число таких пацієнтів щороку зростає. Серед дітей з 
психічними відхиленнями частота хромосомних аномалій
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коливається близько 12%, дітей з олігофренією -  15%, при 
порушенні статевого диференціювання -  20-50%.

На сьогодні вже відомо близько 30 000 хромосомних і 
генних захворювань, а більшість хронічних захворювань, з 
точки зору медичної генетики, розглядаються в ролі 
мультифакторіальної патології або хвороб зі спадковою 
схильністю. Доведено, що спадкові фактори, окрім прямого 
впливу при цілому ряді захворювань, спричиняють 
модифікуючий ефект, зокрема при мультифакторіальних 
захворюваннях. Саме ця група патологій є найбільш частою 
причиною інвалідизації або смерті людей. Прикладами є 
цукровий діабет, поширеність якого в світі складає близько 1%, 
а кількість хворих налічує десятки мільйонів осіб; ішемічна 
хвороба серця, яка посідає перше місце серед причин 
захворюваності й смертності. До спадково детермінованих 
факторів ризику ішемічної хвороби серця належать стать, 
особливості тілобудови, особистісний психологічний профіль, 
морфологічні особливості коронарних судин, концентрація 
холестерину в крові, ліпопротеїнів низької та дуже низької 
щільності, зміни в системі згортання крові, артеріальна 
гіпертензія, цукровий діабет тощо. Частота
мультифакторіальних захворювань сягає 92-93% усіх 
хронічних неінфекційних захворювань людини.

Дане видання присвячене переважно клінічній генетиці, 
яка вивчає питання етіології, патогенезу, діагностики, 
лікування та профілактики спадкових захворювань, а також 
медичної та соціальної реабілітації пацієнтів зі спадковою 
патологією. Розкриті основні клінічні форми спадкових 
захворювань, які вивчаються на клінічних кафедрах
терапевтичного та хірургічного профілю.

Посібник «Основи медичної генетики» створено
колективом авторів для здобувачів освіти, які навчаються у 
медичних вищих навчальних закладах за спеціальностями 222 
«Медицина» та 228 «Педіатрія» галузі знань 22 Охорона 
здоров’я за відповідними освітніми програмами. Видання
складається з двох частин, перша з яких присвячена 
висвітленню питань вступу до медичної генетики, методів
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медичної генетики та семіотики спадкових захворювань; друга 
частина розкриває клінічні аспекти спадкової патології, роль 
медико-генетичного консультування та пренатальної 
діагностики у профілактиці спадкових хвороб.

Для ефективного впровадження у клінічну медицину 
досягнень медичної генетики необхідно, щоб кожен лікар був 
ознайомлений з основними законами успадкування генетичної 
патології, володів навичками розпізнавання спадкових 
захворювань. Виявити спадковий характер захворювання і 
направити до відповідного спеціаліста для надання 
спеціалізованої медико-генетичної допомоги -  ті мінімальні 
завдання, які повинен вирішувати лікар будь якої спеціальності.
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