Изменчивостью способность живых организмов приобретать новые признаки и свойства. Отражает взаимосвязь орга​низма с внешней средой. Различают наследственную, или генотипическую, и ненаследственную, или модификационную, изменчивость.
            Наследственная (генотипическая) изменчивость
Это изменения признаков организ​ма, которые определяются генотипом и сохраняются в ряду поколений. 
Иногда это крупные, хорошо заметные изменения, например коротконогость, отсутствие оперения у кур, раздвоенные пальцы у ко​шек, отсутствие пигмента (альбинизм) и др. Чаще же это мелкие, едва заметные уклонения от нормы.
Ч. Дарвин назвал наследственную изменчивость неопределенной, индивидуальной изменчивостью, подчеркивая тем самым ее случайный, ненаправленный характер и относительную редкость возникновения.
Мутации это единственный источник генетического разнообразия внутри вида, возникают различные варианты генов, составляющие резерв наследственной изменчи​вости. Однако бесконечное разнообразие живых организмов, уникальность каждого генотипа обусловлены комбинативной изменчивостью.
                                                       Мутационная изменчивость
Мутациями (лат. мутацио — изменение) называют преобразования структуры генов, хромосом или изменения числа хромосом в кариотипе.
- это вновь возникшие изменения в генотипе, а не перекомбинация генов.
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Впервые описаны голландским ученым Гюго де Фриз.  Их свойства:
1. возникают внезапно, скачкообразно.
2. все наследуются.

3. могут возникать повторно.

4. могут возникать полезными и вредными,

5. могут быть доминантными и рецессивными.

6. мутировать может любой участок хромосомы.
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                                            Классифицикации мутаций:
1. Классификация мутаций по происхождению:
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2. Классификация мутаций по характеру проявления. 
Мутации могут быть доминантными и рецессивными. Большинство из них рецессивны и фенотипически у гетерозигот не проявляются. Это обстоятельство очень важно для существования вида. Чаще всего мутации оказываются вред​ными, поскольку вносят нарушения в тонко сбалансированную систему биохимических превращений. Обладатели вредных доминантных мутаций, сразу же проявляющихся в гомо- и гетерозиготном организмах, оказы​ваются нежизнеспособными и погибают на самых ранних этапах онтогене​за. При изменении условий внешней среды некоторые ранее вредные или нейтральные рецессивные мутации могут оказаться полезными, и носители таких мутаций получают преимущество в процессе естественного отбора.
3. Классификация мутаций по силе проявления аллелей:
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4. Классификация мутаций по влиянию на жизнеспособность и / или плодовитость особей
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5. Классификация мутаций по локализации изменяемого генетического материала
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6. Классификация мутаций по месту возникновения. 
1. Мутация, возникаю​щая в половых клетках, проявляется только в следующем поколении- называют генеративными.
2. Если изменяются гены в соматических клетках, они проявляются у данного организма и не передаются потом​ству при половом размножении. Но при бесполовом размножении - мутации могут передаваться потомству. Такие мутации называют соматическими. 
7. Классификация мутаций по уровню организации изменяемого генетического материала. 
1. Изменения, обусловленные заменой одного или нескольких нуклеотидов в пределах одного гена в хромосомах, называют генными или точковыми мутациями. (изменение строения белков, заключающееся в появлении новой последовательности аминокислот в полипептидной цепи.)
Разновидности генных мутаций: 

 а) замена пар нуклеотидов - приводят к изменению структуры белка (т.к новая последовательность нуклеотидов может привестит к новой последовательности аминокислот в полипептидной цепи).
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Серповидноклеточная анемия - наследственное заболевание, при котором эритроциты имеют серповидную форму с грубой поверхностью, что объясняется наличием в них патологических молекул гемоглобина (так называемого гемоглобина S). Они забивают кровеносные сосуды и нарушают кровообращение.
Человек с серповидноклеточной анемией постоянно чувствует себя неважно. У него повышена утомляемость, опухают суставы, при напряжении появляется одышка; периодически возможны приступы болей и осложнения.
В настоящее время серповидноклеточная анемия неизлечима, поэтому люди, страдающие этим заболеванием, редко доживают до средних лет.
б) вставка лишней пары нуклеотидов
в) выпадение пары нуклеотидов
2. Изменения структуры хромосом называют хромосомными мутациями. вследствие утраты части хромосомы, или удвоение участка хромосомы. Если в утраченный участок входят жизненно важные гены, то такая мутация может привести организм к гибели! 
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а) дефишенси = концевые нехватки (например, концевая нехватка по 5-й хромосоме у человека приводит к синдрому кошачьего крика).
Частота данной патологией среди новорожденных составляет 1:50000. Основными фенотипическими признаками синдрома являются низкая масса тела при рождении (в среднем около 2600 г), круглое, «лунообразное» лицо в первые годы жизни и узкое лицо в более старшем возрасте, антимонголоидный разрез глаз,  косоглазие,   атрофия зрительных нервов, плоская спинка носа, высокое небо, у части больных с расщелиной. Ушные раковины деформированы и расположены ниже обычного. Нередко отмечаются   дефекты костно-мышечной системы: синдактилии пальцев ног, косолапость, мышечная гипотония, пупочные и паховые грыжи. Своеобразный крик при рождении, напоминающий крик кошки. Он присутствует у детей первого года жизни и связан как с нарушением деятельности ЦНС, так и с изменениями гортани (уменьшение надгортанника, сужение гортани, отечность слизистой оболочки). 
При синдроме 5р- обычно отмечается глубокая умственная отсталость, глубокое недоразвитие речи, выраженная задержка физического и моторного развития.
б) делеции = выпадение части хромосомы (например, потеря небольшой части 21-й хромосомы у человека приводит к развитию заболевания острый лейкоз).
Острый лейкоз — онкологическое заболевание, первично возникающее в костном мозге в результате мутации стволовой клетки крови.
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в) дупликации = разновидность хромосомных перестроек, при которой участок хромосомы оказывается удвоенным.
[image: image13.png]16- XpOMOCOMbI: MCUXUYECKME

AYNIUKALUUA paccTpoiicTea.

TpeBora, Agenpeccuu, NOMNbITKK
camoybwuiictea K 20 rogam

N





г) инверсии = изменение чередования генов в хромосоме вследствии поворота участка хромосомы на 1800.
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МЕЖХРОМОСОМНЫЕ АБЕРРАЦИИ:
 транслокации = перемещение части одной хромосомы на другую.
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3. Изменения кариотипа—геномные мутации. Вследствие нерасхождения какой-либо пары гомологичных хромосом в мейозе одна из образовавшихся гамет содержит на одну хромосому меньше, а другая на одну хромосому больше, чем в нормальном гаплоидном наборе. Известный пример — болезнь Дауна у человека, причина которой в присутствий трех хромосом 21-й пары в кариотипе.
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а) анэуплоидия = наследственное изменение, при котором число хромосом в клетках не кратно основному набору.
Такого типа мутации происходят вследствие нерасхождения какой-либо пары гомологичных хромосом в мейозе I, в результате одна из образовавшихся гамет содержит на 1 хромосому меньше, а другая - на 1 хромосому больше.
 
Примерами  заболеваний могут служить
*синдром Дауна (трисомия по 21-й хромосоме);
*синдром Клайнфельтера 47, ХХY; 
*синдром Шерешевского - Тернера (45, ХО).
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Синдром Дауна (трисомия по 21-й  хромосоме)
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        Синдром Дауна, трисомия 21, - наиболее изученная хромосомная болезнь. Частота синдрома Дауна среди новорождённых равна 1:700-1:800. Частота рождения детей с синдромом Дауна зависит от возраста матери и в меньшей мере от возраста отца. С возрастом существенно возрастает вероятность рождения детей с синдромом Дауна. 
Клиническая симптоматика синдрома Дауна разнообразна: это и врождённые пороки развития, и нарушения постнатального развития нервной системы, и вторичный иммунодефицит и др. Из черепно-лицевых дизморфий отмечаются монголоидный разрез глаз (по этой причине синдром Дауна долго называли монголоидизмом), круглое уплощённое лицо, плоская спинка носа, крупный (обычно высунутый) язык, деформированные ушные раковины.
Синдром Клайнфельтера (47, ХХY)
[image: image19.png]it
S IERS et

i.( ig ga z ~. u(

,‘H‘.,f .'( ¥




 Синдром Клайнфельтера встречается примерно у 1/800 родившихся живыми мальчиков. Лишнюю Х-хромосому ребенок получает от матери в 60 % случаев.
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          До наступления периода полового созревания данный синдром практически ничем себя не проявляет. Развиваются и растут мальчики в целом как все обычные дети, однако иногда может наблюдаться задержка умственного (дебильность) и психического развития. Присущие синдрому Клайнфелтера черты начинают проявляться по достижении пубертатного периода: наблюдается недоразвитие яичек (очень плотные и маленькие), половой член очень маленького размера, на лобке и на лице наблюдается оволосение по женскому типу, значительно увеличены молочные железы; в сперме отмечается или полное отсутствие, или значительное уменьшение количества сперматозоидов, что в последствии приводит к бесплодию. 
Синдром Шерешевского - Тернера (45, ХО)
= хромосомная болезнь, сопровождающаяся характерными аномалиями физического развития, низкорослостью и половым инфантилизмом. Моносомия по X-хромосоме (XО).
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У простейших и растений часто наблюдается увеличение числа хромосом, кратное гаплоидному набору. Такое изменение хромосомного набора носит название полиплоидии. Степень ее может быть различной; Широко распространена полиплоидия у растений. С увеличением числа хромосомных наборов в кариотипе возрастает надежность генетической системы, уменьшается вероятность снижения жизнеспособности в случае мутации. Полиплоидия повышает жизнеспособность, плодовитость и другие жизненные свойства. В растениеводстве этим пользуются, искусственно получая полиплоидные сорта культурных растений, которые отличаются высокой продуктивностью. У высших животных полиплоидия встречается лишь в некоторых тканях, например в клетках печени.
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АЛЛОПЛОИДИЯ =  кратное увеличение количества хромосом у гибридных организмов. Возникает при скрещивании растений, которые относятся к разным видам или родам. Гибриды первого поколения, как правило, бесплодны. Причина бесплодия заключается в нарушении коньюгации хромосом в мейозе. Увеличение числа наборов хромосом у таких гибридов приводит к восстановлению плодовитости.
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Г.Д. Карпеченко создал (при использовании метода отдаленной гибридизации)  гибрид капусты с редькой - рафано-брассику.
Практическое значение мутаций - повышает генетическое разнообразие внутри хозяйственно ценных групп живых организмов, создавая материал для искусственного отбора.
                      МУТАЦИИ КАК МАТЕРИАЛ ДЛЯ ОТБОРА
Под влиянием условий среды различные популяции гене​тически неоднородны, т.к. по​стоянно происходят мутации. Рецессивные: начинают проявляться фенотипически только после накопления их в популяции и появления рецессивных гомозигот (аа), которые сразу же- подвергаются действию естественного отбора. Доминантные мутации подвергаются действию ес​тественного отбора с момента возникновения, так как сразу проявляются фенотипически. 
В конкретных усло​виях среды полезные мутации, способствующие приспособлению организма, поддерживаются и закрепляются естествен​ным отбором, а мутации, снижающие приспособленность, элиминируются (устраняются). Каждый вид и популяция насыщены различными мутантными генами, составляющими резерв наследственной изменчивости. Таким образом, спонтанные мутации дают элементарный материал для естественного отбора.
Индуцированные мутации широко используются в се​лекционной работе для быстрого получения разнообра​зия исходного материала с последующим применением искусственного отбора в направлении, представляющем интерес для человека.
- применение в народном хозяйстве всех стран различных химических со​единений и радиоактивных веществ- мутагенного действия,
- в сельском хозяйстве используют минеральные удобрения, инсектициды, гербициды, дефолианты, в промышленно​сти — формалин, аммиак, кислоты, щелочи и другие хи​мические соединения. 
- радиоак​тивные вещества (для получения энергии на электростанциях, для диагностических и лечебных целей в медицине) иногда приводит к загрязнению окру​жающей среды (авария на Чернобыльской АЭС).
- мута​генным действием обладают некоторые продукты сжига​ния угля и нефти. Повышение концентрации мутагенных факторов в связи с загрязнением окружающей среды мо​жет привести к повышению частоты мутаций, что отрицательно скажется на жизнестойкости последующих поколений растений, животных и человека.
[image: image24.png]Poguremscican wneTca

apa

LOMONOTHIHEX
Epomocon

Hepaczoxesnnd

Tamers

Cunssne
ramer

Hopmamsnaz Hopmamsnaz
TannouzHas ramonggas
rauera rauera

Tpncouna Morocomna




[image: image25.png]YTtpara
L 1 1 1 1 — L 1 1

A B CDE A B CD
Oeneuus
T T R

A B CDE A B E

Aynnukauus
TR T 1

A B CD E ABCDECDE

WHBepcusa
T T R Y R T

A B CD E A B ED C




[image: image1][image: image26.png]®useckue uyrarens
Pa3iuHee BT UaNyYeHW, TEMNEpaTyPa, BNaXHOCTS P,

Xunwseckue wyrarent
= MPUPOHEIE OPTBHUNECKE W HEOPTaHUNECIIE BEILECTE (HITPHTSI, HATPT,
TOPMOHSI, BepMEHTI M TA),

NIDOAYKTE MDOMEILMEHHO MePEpaCOTKH MPHPOZHEI COBQMHEHMIi —yITI, HEQTH
= CHMTETUMECKIte BEULECTEa (NeCTHUML, MHIIEBHIE KOHCEPBaHTE)
= neKapCTReHHLIe NpeNapaTE!
(HexoTopsie aHTHOMOTAKY,
HapKoTHueCkHe BeulecTa)

Buonorusecke Nyrarensi
= HEBUDYCHLIE NADAITAPHAIE ArEHTE (OAKTEDUM, DUKKETCHI W AD.)
= BpyCHI (KpaCHYXa, KopH, rpHING)

= MDORYKTH METaCONH3Ma NapasTOE.



[image: image27.png]MyTtareHb!

I. Mo npoucxoxaeHuio:

g ad ey

Ok3omyTareHb! SHpomyTareHb!
(haKTOpI BHewWHeil cpeasl) (NPOAYKTH METaBONM3Ma CAMOr0 OPraHn3ama)

Il. Mo npupoae BO3HMKHOBEHUSA:

i\ iy

dusnyeckue  xumuueckue Buonoruueckue



