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Часть 1

ОБЩИЕ ВОПРОСЫ



ТЕМА 1

НОСИТЕЛИ 
НАСЛЕДСТВЕННОЙ 
ИНФОРМАЦИИ. 
ОСНОВНЫЕ 
ГЕНЕТИЧЕСКИЕ 
ПРОЦЕССЫ В КЛЕТКАХ

Все живые организмы состоят из клеток. Эволюция пошла двумя 
путями, создав организмы, не обладающие типичным клеточным 
ядром и хромосомным аппаратом (прокариоты) и имеющие ядро 
(эукариоты). К прокариотам относят бактерии и сине-зеленые 
водоросли. Все остальные живые организмы относятся к эукарио-
тическим. В ядре клетки локализованы молекулы ДНК. Ядро погру-
жено в цитоплазму. В цитоплазме содержатся образования, называ-
емые органеллами, они выполняют различные функции. Например, 
митохондрии называют энергетическими станциями клетки. В них 
происходят химические реакции, которые обеспечивают энергети-
ческие циклы в клетках. На рибосомах происходит синтез белка 
(рис. 1.1, см. цв. вклейку).

Организм человека состоит из 1015 клеток. Они образуют около 
300 типов тканей, из которых состоят органы и системы. Однако 
именно клетка является важнейшей структурной и функциональной 
единицей, той ареной, на которой разыгрываются события, имеющие 
значение для судьбы организма в целом.

Основной строительный материал, из которого состоят клетки 
и ткани, — белки. У них есть еще одна важная функция — они явля-
ются катализаторами, ускоряющими биохимические процессы, тот 
самый обмен, который является основным свойством жизни.
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В организме человека около 100 тыс. белков. Но подобно тому, 
как здания самых причудливых архитектурных форм можно постро-
ить из небольшого числа разновидностей строительных материалов, 
так и все многообразие белков состоит всего из 20 аминокислот. 
Большинство белков у человека состоит из 2 тыс. аминокислотных 
остатков, однако известны и цепи, включающие до 5 тыс. остатков.

Информация о том, какие «кирпичики» и в каком порядке долж-
ны расположиться в длинной молекуле, закодирована в ДНК.

ДНК представляет собой длинную, закрученную в двойную 
спираль молекулу — последовательность нуклеотидов, каждый 
из которых содержит остаток фосфорной кислоты, сахар (дезок-
сирибозу) и одно из четырех азотистых оснований. Азотистые 
основания обозначают буквами А (аденин), Т (тимин), Г (гуанин) 
и Ц (цитозин).

Их строение таково, что они могут располагаться друг против 
друга только строго определенным образом: А=Т и Г=Ц, то есть 
возможно существование только двух типов пар нуклеотидов. Обра-
зование пар нуклеотидов происходит в соответствии с принципом 
комплементарности (рис. 1.2, см. цв. вклейку).

Каждые 3 нуклеотида образуют кодон (триплет) — единицу гене-
тического кода, который обычно кодирует включение одной амино-
кислоты. Последовательность кодонов в гене определяет последова-
тельность аминокислот в полипептидной цепи белка, кодируемого 
этим геном (табл. 1.1).

Таблица 1.1. Генетический код

Название аминокислоты Соответствующие кодоны (триплеты)

Аланин ГЦУ, ГЦЦ, ГЦА, ГЦГ

Аргинин ЦГУ, ЦГЦ, ЦГА, ЦГГ, АГА, АГГ

Аспарагин ААУ, ААЦ

Аспарагиновая кислота ГАУ, ГАЦ

Валин ГУУ, ГУЦ, ГУА, ГУГ

Гистидин ЦАУ, ЦАЦ

Глицин ГГУ, ГГЦ, ГГА, ГГГ

Глутамин ЦАА, ЦАГ
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Название аминокислоты Соответствующие кодоны (триплеты)

Глутаминовая кислота ГАА, ГАГ

Изолейцин АУУ, АУЦ, АУА

Лейцин ЦУУ, ЦУЦ, ЦУА, ЦУГ, УУА, УУГ

Лизин ААА, ААГ

Метионин АУГ

Пролин ЦЦУ, ЦЦЦ, ЦЦА, ЦЦГ

Серин УЦУ, УЦЦ, УЦА, УЦГ, АГУ, АГЦ

Тирозин УАУ, УАЦ

Треонин АЦУ, АЦЦ, АЦА, АЦГ

Триптофан УГГ

Фенилаланин УУУ, УУЦ

Цистеин УГШУ, УГЦ

Начало синтеза АУГ

Стоп-сигнал УАА, УАГ, УГА

В настоящее время триплетный код полностью расшифрован 
и изучены его свойства: триплетность — сочетание трех нуклеотидов 
указывает «имя» одной аминокислоты; непрерывность — между три-
плетами нет знаков препинания, то есть информация считывается 
непрерывно; неперекрываемость — один и тот же нуклеотид не может 
входить одновременно в состав двух или более триплетов; однознач-
ность — определенный кодон соответствует только одной аминокис-
лоте; вырожденность (избыточность) — одной и той же аминокислоте 
может соответствовать несколько кодонов; универсальность — гене-
тический код работает одинаково в организмах разного уровня слож-
ности, от вирусов до человека.

Ген — ключевое понятие в генетике. Ген — участок молекулы 
ДНК, кодирующий либо последовательность аминокислот в белке, 
либо разные виды молекул рибонуклеиновой кислоты (РНК), 

Окончание табл. 1.1
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участвующие в синтезе белка. Однако в настоящее время не суще-
ствует универсального определения гена, которое удовлетвори-
ло бы всех исследователей. Ген представляет собой последователь-
ность ДНК, составляющие сегменты которой необязательно должны 
быть физически смежными. Эта последовательность ДНК содержит 
информацию об одном или нескольких продуктах в виде белка 
или РНК. Продукты гена функционируют в составе генетических 
регуляторных сетей, результат работы которых реализуется на уровне
фенотипа.

Место расположения гена в хромосоме называют локусом. 
На самом же деле как сумма кодирующих последовательностей ген 
занимает лишь часть локуса. Гены состоят из кодирующих участков 
(экзонов), разделенных некодирующими (интронами). Кроме того, 
присутствуют небольшие регуляторные участки.

Рассмотрим, как происходит синтез белка.
Сначала информацию надо считать. На этом этапе двойная моле-

кула ДНК расплетается, и на одной из ее нитей синтезируется нить 
молекулы РНК. Она отличается от ДНК тем, что состоит из одной 
нити, имеет другой углеводный остаток — рибозу, а азотистое 
основание Т заменено в ней на урацил (У). Этот процесс называют 
транскрипцией (от лат. transcription — переписывание).

Синтезированная молекула матричной рибонуклеиновой кисло-
ты (мРНК) подвергается дополнительным превращениям (рис. 1.3, 
см. цв. вклейку). В большинстве случаев исходная молекула мРНК 
разрезается на отдельные фрагменты. Одни фрагменты — интро-
ны — расщепляются до нуклеотидов, а другие — экзоны — сши-
ваются в зрелую мРНК. Процесс соединения экзонов «без узел-
ков» называют сплайсингом. Таким образом, происходит процес-
синг (созревание) — образование молекул мРНК, представляющих 
непрерывную последовательность нуклеотидов, комплементарную 
только экзонам.

Далее молекулы мРНК выходят из ядра в цитоплазму и соединя-
ются с рибосомами, где происходит процесс трансляции. Трансляция 
заключается в синтезе полипептидной цепи в соответствии с инфор-
мацией, закодированной в мРНК.

Полностью процесс передачи генетической информации от ДНК 
с помощью РНК к белкам называют экспрессией (работой) гена 
(рис. 1.4, см. цв. вклейку).

Последовательность матричных реакций при биосинтезе белков 
можно представить в виде схемы 1.1.
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Схема 1.1. Последовательность матричных реакций при биосинтезе белков

Нетранскрибируемая цепь ДНК А Т Г Г Г Ц Т А Т

Транскрибируемая цепь ДНК

Транскрипция ДНК
Т А Ц

⇓

Ц Ц Г

⇓

А Т А

⇓

Кодоны мРНК

Трансляция мРНК
А У Г


Г Г Ц


У А У



Антикодоны мРНК У А Ц Ц Ц Г А У А

Аминокислоты белка Метионин Глицин Тирозин

Общее число генов у человека превышает 30 тыс. Долгое время 
считали, что один ген соответствует одной молекуле белка (централь-
ная догма молекулярной биологии). Однако затем было показано, что 
одну белковую молекулу могут кодировать 2 и более генов. А после 
завершения программы «Геном человека» оказалось, что один ген 
может кодировать несколько белковых молекул благодаря сложным 
механизмам регуляции.

Ген определяет признак. Признак — фенотипическое проявление 
гена, фактора внешней среды или их совместного действия, единица 
какой-то дискретности человека, по которой один организм отлича-
ется от другого (цвет глаз, масса тела, группа крови и т.д.). Признаки 
делятся на нормальные (проявляющиеся в пределах установленных 
для них границ) и патологические, выходящие за границы, либо 
новые. Патологические признаки — симптомы.

Совокупность признаков данного организма называют феноти-
пом. Так же, как и признак, фенотип может быть нормальным и пато-
логическим. Если речь идет о совокупности нормальных признаков — 
это нормальный фенотип. Патологический фенотип — совокупность 
определенных патологических признаков, выявляемых у данного 
индивида на фоне других нормальных признаков. Патологический 
фенотип определяется еще как болезнь или синдром. В настоящее 
время число известных врачам наследственных болезней человека 
насчитывает несколько тысяч.

Совокупность генов данного организма, проявляющихся фено-
типически, называют генотипом. Генотип, в отличие от понятия 
«генофонд», характеризует особь, а не вид. В более узком смысле под 
генотипом понимают комбинацию аллелей гена или локуса у кон-
кретного организма.
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Следует различать понятия «генотип» и «геном». Геном — общее 
количество ДНК в гаплоидном наборе (это понятие определяется 
далее в данной главе) хромосом, то есть вся ДНК данного вида. Геном 
человека содержит 3 млрд пар нуклеотидов (п.н.). Геном содержит 
биологическую информацию, необходимую для построения и под-
держания организма. Большинство геномов, в том числе геном чело-
века и геномы всех остальных клеточных форм жизни, построены 
из ДНК, однако некоторые вирусы имеют геномы из РНК.

Совокупность генотипов всех особей популяции называют гено-
фондом популяции.

Установлено, что одной хромосоме соответствует 1 молекула 
ДНК. В ядрах эукариотических клеток комплекс молекул ДНК 
с особыми белковыми молекулами (гистонами) называется хро-
матином.

Общая длина всей ДНК в клетке человека составляет почти 2 м. 
Эти длинные нити должны уместиться в ядре клетки диаметром 
несколько микрон, да еще потом и поделиться на 2 дочерние клетки. 
Для того чтобы это было возможно, существуют специальные меха-
низмы компактизации. Представим себе, что в корзинке у вязаль-
щицы должны уместиться нитки. Для этого их необходимо смотать 
в мотки и клубки. Молекулы ДНК наматываются на гистоновую 
основу, образуя «клубочки», которые называют нуклеосомами. Это 
обеспечивает компактизацию хроматина в 6–7 раз. Еще в 40 раз 
компактнее хромосомы становятся, когда нуклеосомы закручива-
ются в спираль. Дальнейшее уплотнение может происходить за счет 
образования петель вдоль хроматина. Еще большее увеличение 
компактизации ведет к переходу хроматина в неактивное состояние. 
Происходит спирализация молекул и появление плотных, видимых 
в световой микроскоп образований — хромомер — одних из промежу-
точных уровней компактизации хроматина.

Компактизованный хроматин представляет собой гетерохрома-
тин, декомпактизованный — эухроматин. Степень компактизации 
хроматина отражает его функциональное состояние. Гетерохромати-
новые участки функционально менее активны, чем эухроматиновые, 
в которых сосредоточена большая часть генов. Нить хромосомы 
неоднородна по всей длине. При специальной обработке эухрома-
тические и гетерохроматические районы окрашиваются с разной 
интенсивностью, образуя чередование светлых и темных полосок 
разной ширины. Набор этих полосок (бэндов) специфичен для каж-
дой хромосомы, что позволяет не просто распределить хромосомы 
по группам, но и присвоить каждой из них свой номер.
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Чем более диффузен хроматин интерфазного ядра, тем активнее 
в нем проходят синтетические процессы. Снижение уровня синтеза 
ДНК и РНК в клетках обычно сопровождается увеличением коли-
чества компактизованного хроматина. Максимально компактизован 
хроматин во время митоза, когда его обнаруживают в виде плотных 
телец — хромосом.

Каждая хромосома имеет первичную перетяжку, называемую 
центромерой. Положение центромеры является строго фиксирован-
ным для каждой хромосомы и определяет ее форму (рис. 1.5, см. цв. 
вклейку).

Различают 3 типа строения хромосом:
 • акроцентрические (хромосомы с очень коротким, почти неза-
метным вторым плечом);
 • субметацентрические (с плечами неравной длины);
 • метацентрические (X-образные хромосомы, обладающие плеча-
ми равной длины).

Кариотип — совокупность признаков (число, размеры, форма и т.д.) 
полного набора хромосом, присущая клеткам данного биологического 
вида (видовой кариотип), данного организма (индивидуальный карио-
тип) или линии (клона) клеток. Графическое изображение кариотипа, 
то есть набора хромосом, при расположении их по группам в зависи-
мости от формы и величины называют идиограммой (кариограммой). 
(рис. 1.6). Любое отклонение представляет собой мутацию.

Хромосомный набор соматических клеток человека состоит 
из 46 хромосом, образующих пары. 22 пары состоят из хромосом, 
называемых аутосомами. Хромосомы 23-й пары бывают двух видов. 
Крупная хромосома, напоминающая по структуре букву Х, так 
и называется — X-хромосома. Более мелкая, со смещенной центроме-
рой, напоминает букву Y и называется, соответственно, Y-хромосома. 
Именно эти хромосомы определяют пол, поэтому их называют поло-
выми хромосомами (гетерохромосомами). Женские клетки в норме 
содержат 2 X-хромосомы, а мужские — одну X- и одну Y-хромосому. 
Существуют определенные правила обозначения кариотипа. Сначала 
указывают общее число хромосом, затем — какие половые хромосо-
мы входят в хромосомный набор. Далее перечисляют, какие отклоне-
ния от нормы встречаются у данного индивидуума.

Так, нормальный кариотип женщины будет записан как 
46, XX; нормальный кариотип мужчины — 46, XY. Если в клет-
ках, например, присутствует лишняя хромосома (при синдроме 
Дауна — хромосома 21), кариотип будет записан следующим образом: 
47, XX, +21 (для женщины) или 47, XY, +21 (для мужчины).
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Рис. 1.6. Нормальные кариотипы человека: а — мужской; б — женский; в — схематиче-

ское изображение при дифференциальной окраске


