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КРАТКИЙ КОНСПЕКТ ЛЕКЦИЙ
[bookmark: _GoBack]по дисциплине «Основы психогенетики»

I модуль. Психогенетика : предмет и методы

	Комплексная цель модуля – сформировать представления о предмете, основных этапах становления и развития психогенетики, ее понятийном аппарате, основных методах и особенностях их применения.

Тема 1. Предмет и основные проблемы психогенетики

[bookmark: OLE_LINK4]Краткое содержание. Психогенетика как наука о природе индивидуальных различий в проявлении какого-либо психического свойства. Задачи психогенетического исследования. История возникновения и развития психогенетики. Работы Ф. Гальтона. Евгеника. Этапы развития психогенетики. Развитие психогенетики в России дореволюционного и послереволюционного периодов. Евгеническое движение. Основание «Бюро по евгенике». Основная проблематика работ по психогенетике 20-30-х годов. Кризис психогенетики в России. Возобновление психогенетических исследований в 70-е годы 20 века. Основные тенденции развития современной психогенетики. Понятийный аппарат психогенетики: генетика, изменчивость, генотип, фенотип, кариотип, ген. Законы Г. Менделя. Сцепленное с полом наследование. Плейотропия. Молекулы ДНК (дезоксирибонуклеиновой кислоты) как носители генетического материала. Хроматин. Хромосомы. Аутосомы и половые хромосомы. Анеуплоидия. Плейотропия. Зиготы. Диплоидный набор хромосом (2n). Гаметы. Гаплоидный набор хромосом (n).  Кариотип - постоянный по количеству и морфологии набор хромосом. Кариотип человека (2n= 46). Дискретные и континуальные признаки. Норма (диапазон) реакции генотипа. Различные типы взаимодействия генов. Аддитивное взаимодействие. Доминирование и неполное доминирование (кодоминирование). Эпистаз. Взаимодействие генов. Стадии клеточного цикла. Митоз. Нетипичные формы митоза. Мейоз. Кроссинговер.
	
1.1. Предмет и основные исторические этапы развития психогенетики

Психогенетика (генетика поведения) - наука о природе индивидуальных различий в проявлении какого-либо психического свойства. Предмет психогенетики - изучение роли и взаимодействия наследственных и средовых факторов в формировании межиндивидуальной вариативности психологических и психофизиологических характеристик человека (Равич-Щербо и др., 2004, с. 5).
Задачи психогенетики: оценка компонентов фенотипической дисперсии психологических и психофизиологических признаков (генетических, средовых, а также компонентов, связанных с взаимодействием и ковариацией генотипа и среды; определение стабильности и преемственности генетических и средовых влияний в ходе онтогенеза;  определение генетических корреляций между признаками, что позволяет оценить латентную структуру связей между исследуемыми признаками (М.С. Егорова и др., 2004, с. 25).
Ф. Гальтон - основоположник психогенетики. В 1865 г. вышла в свет работа Ф. Гальтона «Наследственный талант и характер». Евгеника - это область науки и общественное движение конца XIX - начала ХХ века. Целью евгеники было улучшение человеческого рода. Термин «евгеника» был предложен Ф. Гальтоном в 1883 году. К концу 20-х годов ХХ века евгеника как наука прекратила свое существование в связи с тем, что в ряде стран (США, Германия) евгенические мероприятия начали носить откровенно экстремистский характер. В фашистской Германии евгеническими идеями оправдывалось уничтожение целых наций и народностей. В евгенике существовали позитивное и негативное направления. Основными задачами позитивной евгеники являлось создание условий для поощрения браков людей с желательными качествами, а также изучение наследственности человека и пропаганда медицинских знаний. Негативная евгеника была направлена на пресечение браков и появления потомства у людей с нежелательными качествами. Мероприятия негативной евгеники включали ограничения иммиграции и насильственную стерилизацию. Евфеника (от греч. ей — хорошо и phai-по — проявляю), учение о хорошем проявлении наследственных задатков в фенотипе, необходимое дополнение к евгенике, т. е. учению о хороших наследственных задатках. 
История генетики поведения (В. Томпсон и Г. Уайльд, 1974):
I этап. (1865 - начало 1900-х) Возникновение генетики поведения (работы Ф. Гальтона «Наследственный гений» (1869), а также статьи «Люди науки, их воспитание и характер» (1874) и «История близнецов как критерий относительной силы природы и воспитания» (1876) и Ч. Дарвина «Выражение эмоций у человека и животных»).
II этап — до конца 30-х годов 20-го столетия. Появление надежных способов диагностики зиготности близнецов, развитие статистических способов оценки сходства между родственниками.
III этап — до конца 60-х годов. Проводились генетические исследования интеллекта и разных форм умственных дефектов и психиатрических заболеваний, интенсивно изучалась генетика поведения животных.
IV этап (до конца 80-х гг.). Смещение акцентов на развитие методологии психогенетики. Появляются новые генетико-математические методы (метод путей, структурный анализ). Компьютерные программы (например, LISREL (LIneal Structural RELation). Изучение изменчивости когнитивных стилей, особенностей темперамента и личности, психофизиологических признаков, а главное — генетических и средовых детерминант индивидуального развития. Существуют два международных научных общества, объединяющих исследователей в этой области: Международная ассоциация генетики поведения и Ассоциация близнецовых исследований. Они выпускают свои журналы: «Генетика поведения» («Behavior genetics») и «Журнал медицинской генетики и гемеллологии» («Acta genetica medica et gemellologia»).
V этап – современный (с 90-х годов 20 века). Поиск генетических маркёров психологических признаков (Равич-Щербо и др., 2004).
Психогенетика в России. В 1913 г. В Петербургском университете Ю.А. Филипченко начал читать первый в России университетский курс по генетике. В 1914 г. появилась первая оригинальная русская сводка по менделизму Е.А. Богданова. Первым научным учреждением, включившим в свои планы экспериментальное изучение наследственности, был созданный в 1916 г. Н.К. Кольцовым Институт экспериментальной биологии. С 1922 г. в институте начала работать генетическая лаборатория под руководством С.С. Четверикова. В ноябре 1921 г. при Институте было создано Русское Евгеническое общество, председателем которого был избран Н.К. Кольцов. В задачи общества входило изучение законов наследственности, установление наследственных различий между отдельными группами населения, исследование экзогенных и эндогенных влияний на развитие признака, изучение плодовитости тех или иных типов людей. В планы Общества были включены семейные евгенические обследования по стандартным схемам и сбор массовых статистических данных. С 1922 г. начал выходить «Русский евгенический журнал», в котором публиковались результаты генеалогических исследований, статистические данные и география различных заболеваний, психогенетические исследования. Издание просуществовало до 1930 г. За этот период успело выйти семь выпусков. В 1921 году при Академии наук было создано Бюро по евгенике, переименованное затем в Бюро по генетике. С 1922 г. Ю.А. Филипченко начал издавать «Известия Бюро по евгенике», которые с 1926 г. были переименованы в "Известия Бюро по генетике и евгенике", а с 1928 г. - в "Известия Бюро по генетике". С 1922 по 1925 г. вышло три номера "Известий бюро по евгенике", содержащие в основном статьи психогенетической направленности. Первый номер был посвящен 100-летию Ф. Гальтона (С.Б. Малых, 2004). 
В 1928 г. В Медико-биологическом институте в Москве была создана Кабинет-лаборатория наследственности и конституции человека под руководством С.Г. Левита, врача по специальности. В 1935 г. Медико-биологический институт был переименован в Медико-генетический институт им. А.М. Горького. С.Г. Левит стал его директором, однако спустя два года институт был расформирован, а С.Г. Левит репрессирован. В Медико-биологическом институте близнецовые исследования носили широкомасштабный характер. Медики, психологи и педагоги обследовали, консультировали, оказывали медицинскую помощь более чем 1300 парам близнецов. Одним из наиболее интересных направлений в работе с близнецами было применение так называемого метода контрольного близнеца для изучения эффективности педагогических, медицинских и психологических воздействий.
	В 1972 г. в Институте общей и педагогической психологии Академии педагогических наук СССР (ныне Психологический институт Российской академии образования) была создана лаборатория психогенетики под руководством И.В. Равич-Щербо. Коллектив лаборатории составляли в основном ученики известных отечественных психологов Б.М. Теплова и В.Д. Небылицына, которые в течение ряда лет разрабатывали концепцию свойств нервной системы (СНС) человека (Равич-Щербо и др., 2004).

1.2. Основной понятийный аппарат психогенетики
Грегор Иоганн Мендель (1822-1824) в 1865 г. в работе «Опыты над растительными гибридами» опубликовал открытые им законы наследования признаков. Закон единообразия гибридов первого поколения (первый закон Г. Менделя) — при скрещивании двух гомозиготных организмов, относящихся к разным чистым линиям и отличающихся друг от друга по одной паре альтернативных проявлений признака, всё первое поколение гибридов (F1) окажется единообразным и будет нести проявление признака одного из родителей. Закон расщепления (второй закон Г. Менделя) — при скрещивании двух гетерозиготных потомков первого поколения между собой во втором поколении наблюдается расщепление в определенном числовом отношении: по фенотипу 3:1, по генотипу 1:2:1. Скрещиванием организмов двух чистых линий, различающихся по проявлениям одного изучаемого признака, за которые отвечают аллели одного гена, называется моногибридное скрещивание. Закон независимого наследования (третий закон Г. Менделя) — при скрещивании двух особей, отличающихся друг от друга по двум (и более) парам альтернативных признаков, гены и соответствующие им признаки наследуются независимо друг от друга и комбинируются во всех возможных сочетаниях (как и при моногибридном скрещивании). Когда скрещивались гомозиготные растения, отличающиеся по нескольким признакам, таким как белые и пурпурные цветы и желтые или зелёные горошины, наследование каждого из признаков следовало первым двум законам и в потомстве они комбинировались таким образом, как будто их наследование происходило независимо друг от друга. Первое поколение после скрещивания обладало доминантным фенотипом по всем признакам. Во втором поколении наблюдалось расщепление фенотипов по формуле 9:3:3:1, то есть 9:16 были с пурпурными цветами и желтыми горошинами, 3:16 с белыми цветами и желтыми горошинами, 3:16 с пурпурными цветами и зелёными горошинами, 1:16 с белыми цветами и зелёными горошинами. Гомозигота - организм (или клетка), в гомологичных хромосомах которого располагаются идентичные аллели одного и того же гена. Гетерозигота - организм (или клетка), в гомологичных хромосомах которого располагаются различные аллели (альтернативные формы) одного и того же гена. В 1900 г. Закономерности, описанные Г. Менделем, были открыты вновь тремя независимыми исследователями (К. Корренсом, Э. Чермаком и Х. Де Фризом). Подчинение признака менделеевским типам наследования может строиться по аутосомно-доминантному типу (ген, отвечающий за признак, доминантный и находится на аутосоме), аутосомно-рецессивному типу (ген, отвечающий за признак, рецессивный и находится на аутосоме). Возможен тип наследования, при котором ген, отвечающий за признак, находится на половой хромосоме, такой тип наследования называют сцепленным с полом. Так, в случае, если ген находится на Х хромосоме, то с ней он и передается потомству (так наследуются, например, гемофилия и дальтонизм). При этом женщины чаще всего являются лишь носительницами такого гена, но он не проявляется у них в фенотипе (его подавляет другой аллель этого гена, расположенный на 2 Х хромосоме). У мужчин, в случае, если ген получен с Х хромосомой (от матери), он и проявляется в фенотипе, поскольку Y хромосома не является гомологичной для Х хросомы и на ней лежат другие гены. Ген, отвечающий за признак, может быть локализован на Y хромосоме, в этом случае признак передается по мужской линии, от отца к сыну. Так наследуется, например, полидактилия. В генетике известно явление плейотропии - множественное действие гена, его способность воздействовать на несколько признаков (И.П. Карузина, 1981). 	Наследственность (англ. heredity) - способность организмов обеспечивать материальную (свойства и признаки) и функциональную преемственность, а также определенную схему индивидуального развития (онтогенеза). Изменчивость - способность организма утрачивать имеющиеся признаки и свойства и приобретать новые. Изменчивость может возникать в группах организмов в ряду поколений, наблюдаться в процессе индивидуального развития или возникать под действием средовых условий.Континуальная изменчивость (количественная, непрерывная) - вид изменчивости по количественному признаку, при которой в популяции встречаются все переходы от минимальной выраженности признака к максимальной. Континуальная изменчивость обычно является результатом действия большого числа генов и влияний среды. Признаки, демонстрирующие континуальную изменчивость, называются континуальными признаками. Дискретная изменчивость (качественная, альтернативная, прерывистая изменчивость) - вид изменчивости, при котором в популяции существует ряд четко различающихся форм, между которыми не существует переходных вариантов. Понятия генотип и фенотип связаны с понятиями наследственность и среда, но не идентичны им. Эти понятия ввел В.Иоганнсен в 1909 г.  Генотип - совокупность всех наследственных задатков (генов) организма, наследственная конституция организма, совокупность всех наследственных задатков данной клетки или организма, т.е. набор генов, состоящих из молекул дезоксирибонуклеиновой кислоты (ДНК) и организованных в хромосомный ряд. Генотип организма является результатом слияния двух гамет (яйцеклетки и оплодотворяющего ее спермия). Фенотип - совокупность внешних признаков организма на данном этапе онтогенеза, формирующихся под влиянием внешней среды. Понятием фенотип обозначаются любые проявления живущего организма – его морфологические, физиологические, психологические и поведенческие особенности. Фенотипы не наследуются, а формируются в течение жизни, они – продукт чрезвычайно сложного взаимодействия генотипа и среды. Существуют единичные признаки, фенотип которых полностью определяется их генетическими механизмами (например, полидактилия, а также группа крови). Кариотип - совокупность признаков хромосомного набора (число, размеры, форма хромосом), характерный для того или иного вида организмов. Для любого генотипа существует диапазон сред, в котором он может проявить себя максимально. Среду, одинаково благоприятную для всех генотипов, найти нельзя. Сред должно быть много, чтобы у каждого генотипа была возможность найти свою среду и реализоваться. Однообразная среда, какой бы обогащенной она ни была, будет благоприятствовать развитию только определенных, а не всех генотипов. В узком смысле генотип – совокупность аллелей гена или группа генов, контролирующих развитие и проявление анализируемого признака у данного организма. Гаметы – половые клетки (яйцеклетки и сперматозоиды), имеющие одинарный (гаплоидный) набор хромосом (n). Зигота – клетка, образовавшаяся в результате слияния 2 гамет в ходе оплодотворения и имеющая двойной набор хромосом (2n). У человека в норме 46 хромосом (n) (или 23 пары = 2n). В каждой паре находятся гомологичные хромосомы, одна из которых имеет материнское происхождение, другая – отцовское. В одинаковых локусах гомологичных хромосом находятся гены, отвечающие за одни и те же признаки, эти гены могут быть представлены различными аллелями (разновидностями). 22 пары хромосом у человека – аутосомы (неполовые хромосомы), 1 пары хромосом – половые хромосомы (ХХ у женщин и XY у мужчин) (Приходченко Н.Н. и др., 1991). 
Нормой (диапазоном) реакции генотипа называется система, описывающая множество фенотипов, существование которых потенциально возможно в том случае, если данный генотип будет находиться во взаимодействии с определенными средами. Понятия и нормы, и диапазона реакции предполагают, что каждый генотип ассоциируется с определенным, характерным для него, рядом фенотипов, формирующихся в разных средах. Разброс фенотипических значений существенно возрастает в типичной среде и достигает максимума в среде обогащенной. Разница между значениями данного генотипа в обедненной и обогащенной средах называется диапазоном реакции этого генотипа. Между генотипом и фенотипом нет неопосредованной зависимости. Влияние генов на поведение имеет опосредованный характер.  Молекулы ДНК (дезоксирибонуклеиновой кислоты) - носители генетического материала. Хроматин - сложный комплекс, состоящий из молекул ДНК и белков, образующих хромосомы. Ген - наследственный фактор, функционально неделимая единица наследственности. Участок молекулы ДНК, который кодирует первичную структуру полипептида (белка) или молекулу транспортной или рибосомной РНК, либо взаимодействует с регуляторным белком. Ген (греч – род, происхождение) представляет собой единицу генетического материала. Гены выполняют несколько функций, одна из которых - кодирование первичной структуры полипептида (белка). Аллели – это альтернативные формы гена, определяющие альтернативные формы одного и того же признака. Они возникают в результате таких генных процессов, как мутация и рекомбинация. В норме у каждого человека имеется два аллеля каждого гена – по одному аллелю на каждой из парных (гомологичных) хромосом.
[bookmark: 4.2.4]Различные типы взаимодействия генов. Аддитивное взаимодействие. Аддитивное взаимодействие - гены оказывают чисто аддитивный эффект, то есть происходит простая суммация действия этих генов. Предполагается также, что полимерные гены по силе действия равны друг другу. Только при соблюдении этих условий уровень развития количественного признака в потомстве (Fl, F2) будет строго промежуточным между родительскими формами, а кривая распределения генотипов будет точно соответствовать нормальной. Чисто аддитивный характер взаимодействия генов встречается достаточно редко, чаще всего картина является более сложной. Для некоторых генов могут иметь место уже известные нам эффекты доминирования. При этом степень доминирования может отличаться для разных генов. В известных опытах Г. Менделя один из аллелей полностью подавлял другой, то есть имело место полное доминирование. Однако могут встречаться и пары аллелей, для которых доминантность и рецессивность не проявляются в полной мере. Это случаи неполного доминирования, или кодоминантности. В случае неполного доминирования гетерозиготы обладают промежуточным фенотипом между родительскими формами. Эпистаз. Взаимодействовать могут не только аллели одного локуса, но и аллели, расположенные в разных локусах. В таких случаях говорят об эпистатическом взаимодействии, или просто эпистазе. При эпистазе присутствие определенного гена (именно его называют эпистатическим) полностью подавляет эффект действия другого гена, расположенного в другом локусе (подавляемый ген носит название гипостатического). Сложные эффекты взаимодействия генов. Вообще фенотипические признаки, полностью контролируемые парой аллелей, расположенных в одном генном локусе, т.е. подобные тем, с которыми имел дело Г. Мендель, сравнительно редко встречаются в природе. Большинство признаков определяется взаимодействием нескольких генов, находящихся в разных локусах. При этом эффекты взаимодействия всего комплекса генов, определяющих данный фенотипический признак, могут включать как аддитивный компонент, так и различные степени доминирования и эпистаз. Взаимодействующие гены могут как усиливать эффект действия какого-либо гена, так и ослаблять его. В настоящее время принято считать, что в детерминации количественных признаков принимают участие различные группы генов. Существуют главные гены (олигогены), значительно влияющие на развитие признака. Существуют гены с более слабым эффектом. И, наконец, существуют гены-модификаторы, которые определяют одни признаки, но одновременно модифицируют действие главных генов на другие признаки (Равич-Щербо и др., 2004).
Митоз. Важнейшим компонентом клеточного цикла является митотический (пролиферативный) цикл. Он представляет собой комплекс взаимосвязанных и согласованных явлений во время деления клетки, а также до и после него. Митотический цикл — это совокупность процессов, происходящих в клетке от одного деления до следующего и заканчивающихся образованием двух клеток следующей генерации. Кроме этого, в понятие жизненного цикла входят также период выполнения клеткой своих функций и периоды покоя. Основные стадии митоза. Митотический цикл состоит из четырех последовательных периодов: пресинтетического (или постмитотического) G1, синтетического S, постсинтетического (или премитотического) G2 и собственно митоза. Они составляют автокаталитическую интерфазу (подготовительный период). Интерфаза -  стадия жизненного цикла клетки между двумя последовательными митотическими делениями. 
1.3. Фазы клеточного цикла. Митоз. Мейоз
	Выделяют следующие фазы клеточного цикла: 1)  пресинтетическая (G1). Идет сразу после деления клетки. Синтеза ДНК еще не происходит. Клетка активно растет в размерах, запасает вещества, необходимые для деления: белки (гистоны, структурные белки, ферменты), РНК, молекулы АТФ. Происходит деление митохондрий и хлоропластов (т. е. структур, способных к ауторепродукции). Восстанавливаются черты организации интерфазной клетки после предшествующего деления; 2)  синтетическая (S). Происходит удвоение генетического материала путем репликации ДНК. В итоге образуются две идентичные двойные спирали ДНК, каждая из которых состоит из одной новой и старой цепи ДНК. Количество наследственного материала удваивается. Кроме этого, продолжается синтез РНК и белков. Также репликации подвергается небольшая часть митохондриальной ДНК (основная же ее часть реплицируется в G2 период); 3) постсинтетическая (G2). ДНК уже не синтезируется, но происходит исправление недочетов, допущенных при синтезе ее в S период (репарация). Также накапливаются энергия и питательные вещества, продолжается синтез РНК и белков (преимущественно ядерных). Фазы S и G2 непосредственно связаны с митозом, поэтому их иногда выделяют в отдельный период — препрофазу. После этого наступает собственно митоз, который состоит из четырех фаз. Процесс деления включает в себя несколько последовательных фаз и представляет собой цикл. Его продолжительность различна и составляет у большинства клеток от 10 до 50 ч. При этом у клеток тела человека продолжительность самого митоза составляет 1—1,5 ч, G2-периода интерфазы — 2—3 ч, S-периода интерфазы — 6—10 ч (Приходченко Н.Н. и др., 1991).
Стадии митоза
В профазе увеличивается объем ядра, и вследствие спирализации хроматина формируются хромосомы. К концу профазы видно, что каждая хромосома состоит из двух хроматид. Постепенно растворяются ядрышки и ядерная оболочка, и хромосомы оказываются беспорядочно расположенными в цитоплазме клетки. Центриоли расходятся к полюсам клетки. Формируется ахроматиновое веретено деления, часть нитей которого идет от полюса к полюсу, а часть — прикрепляется к центромерам хромосом. В метафазе хромосомы достигают максимальной спирализации и располагаются упорядоченно на экваторе клетки. В анафазе каждая хромосома «расщепляется» на две хроматиды, которые с этого момента называются дочерними хромосомами. Нити веретена, прикрепленные к центромерам, сокращаются и тянут хроматиды (дочерние хромосомы) к противоположным полюсам клетки. В телофазе расположившиеся у полюсов хромосомы деспирализуются и становятся плохо видимыми. Вокруг хромосом у каждого полюса из мембранных структур цитоплазмы формируется ядерная оболочка, в ядрах образуются ядрышки. Разрушается веретено деления. Одновременно идет деление цитоплазмы. Дочерние клетки имеют диплоидный набор хромосом, каждая из которых состоит из одной хроматиды.
К нетипичным формам митоза относятся амитоз, эндомитоз, политения.
1. Амитоз — это прямое деление ядра. При этом сохраняется морфология ядра, видны ядрышко и ядерная мембрана. Хромосомы не видны, и их равномерного распределения не происходит. Ядро делится на две относительно равные части без образования митотического аппарата (системы микротрубочек, центриолей, структурированных хромосом). Если при этом деление заканчивается, возникает двухъядерная клетка. Но иногда перешнуровывается и цитоплазма. Такой вид деления существует в некоторых дифференцированных тканях (в клетках скелетной мускулатуры, кожи, соединительной ткани), а также в патологически измененных тканях. Амитоз никогда не встречается в клетках, которые нуждаются в сохранении полноценной генетической информации, — оплодотворенных яйцеклетках, клетках нормально развивающегося эмбриона. 
2. Эндомитоз. При этом типе деления после репликации ДНК не происходит разделения хромосом на две дочерние хроматиды. Это приводит к увеличению числа хромосом в клетке иногда в десятки раз по сравнению с диплоидным набором. Так возникают полиплоидные клетки. В норме этот процесс имеет место в интенсивно функционирующих тканях, например, в печени, где полиплоидные клетки встречаются очень часто. Однако с генетической точки зрения эндомитоз представляет собой геномную соматическую мутацию.
3. Политения. Происходит кратное увеличение содержания ДНК (хромонем) в хромосомах без увеличения содержания самих хромосом. При этом количество хромонем может достигать 1000 и более, хромосомы при этом приобретают гигантские размеры. При политении выпадают все фазы митотического цикла, кроме репродукции первичных нитей ДНК. Такой тип деления наблюдается в некоторых высокоспециализированных тканях (печеночных клетках). 
Биологическое значение митоза состоит в том, что митоз обеспечивает наследственную передачу признаков и свойств в ряду поколений клеток при развитии многоклеточного организма. Митоз обусловливает важнейшие явления жизнедеятельности: рост, развитие и восстановление тканей и органов и бесполое размножение организмов (Приходченко Н.Н. и др., 1991).
Мейоз. Половые клетки родителей обладают гаплоидным набором (n) хромосом, а в зиготе при объединении двух таких наборов число хромосом становится диплоидным (2n): каждая пара гомологичных хромосом содержит одну отцовскую и одну материнскую хромосому. Гаплоидные клетки образуются из диплоидных в результате особого клеточного деления — мейоза. Мейоз — разновидность митоза, в результате которого из диплоидных (2п) соматических клеток половых желез образуются гаплоидные гаметы (1n). При оплодотворении ядра гаметы сливаются, и восстанавливается диплоидный набор хромосом. Мейоз представляет собой непрерывный процесс, состоящий из двух последовательных делений, называемых мейозом I и мейозом II. В каждом делении различают профазу, метафазу, анафазу и телофазу. В результате мейоза I число хромосом уменьшается вдвое (редукционное деление): при мейозе II гаплоидность клеток сохраняется. 
В профазе мейоза I происходит постепенная спирализация хроматина с образованием хромосом. Гомологичные хромосомы сближаются, образуя общую структуру. Соприкосновение двух гомологичных хромосом по всей длине называется конъюгацией. Затем между гомологичными хромосомами появляются силы отталкивания, и хромосомы сначала разделяются в области центромер, оставаясь соединенными в области плеч, и образуют перекресты (хиазмы). Расхождение хроматид постепенно увеличивается, и перекресты смещаются к их концам. В процессе конъюгации между некоторыми хроматидами гомологичных хромосом может происходить обмен участками — кроссинговер, приводящий к перекомбинации генетического материала. К концу профазы растворяются ядерная оболочка и ядрышки, формируется ахроматиновое веретено деления. В метафазе мейоза I биваленты хромосом располагаются в экваториальной плоскости клетки. В этот момент спирализация их достигает максимума. В анафазе мейоза I гомологичные хромосомы, состоящие из двух хроматид, окончательно отходят друг от друга и расходятся к полюсам клетки. Следовательно, из каждой пары гомологичных хромосом в дочернюю клетку попадает только одна — число хромосом уменьшается вдвое (происходит редукция).  В телофазе происходит формирование ядер и разделение цитоплазмы — образуются две дочерние клетки. Дочерние клетки содержат гаплоидный набор хромосом. 
Интеркинез — короткий промежуток между первым и вторым мейотическими делениями. В это время не происходит репликации ДНК, и две дочерние клетки быстро вступают в мейоз II, протекающий по типу митоза.
В профазе мейоза II происходят тс же процессы, что и в профазе митоза. В метафазе хромосомы располагаются в экваториальной плоскости. В анафазе мейоза II хроматиды каждой хромосомы. В телофазе образуются 4 гаплоидные клетки. Таким образом, в результате мейоза из одной диплоидной материнской клетки образуются 4 клетки с гаплоидным набором хромосом. Кроме того, в профазе мейоза I происходит перекомбинация генетического материала (кроссинговер), а в анафазе I и II — случайное отхождение хромосом и хроматид к одному или другому полюсу. Эти процессы являются причиной комбинативной изменчивости.
Биологическое значение мейоза: 1)  является основным этапом гаметогенеза; 2)  обеспечивает передачу генетической информации от организма к организму при половом размножении; 3)  дочерние клетки генетически не идентичны материнской и между собой (Е.М. Мастюкова и др., 2001).
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Тема 2. Методы психогенетики

Краткое содержание. Методы психогенетики. Генеалогический метод (сравнение людей, состоящих в  различной степени родства). Степени родства, коэффициент родства, пробанд, обозначения при составлении родословной, сибсы, конкордантность и дискордантность. Ограничения генеалогического метода. Классический близнецовый метод. Основные теоретические допущения, лежащие в основе близнецового метода. Монозиготные (МЗ) и дизиготные (ДЗ) близнецы. Разновидности близнецового метода. Метод контрольного близнеца (оказание неравных воздействий на различных членов МЗ близнецовых пар). Метод разлученных близнецов (сопоставление внутрипарного сходства МЗ, воспитанных вместе с МЗ, воспитанных отдельно). Метод близнецовой пары (объектом исследования при его использовании является близнецовая ситуация, метод не дает информации о соотносительной роли наследственности и среды в возникновении  индивидуальных различий). Метод исследования детей МЗ близнецов (сопоставление внутрипарного сходства детей монозиготных близнецов и сибсов).  Ограничения в применении близнецового метода. Метод исследования приемных детей (сравнение детей и их биологических и названных родителей). Ограничения применения метода приемных детей. Популяционно-генетический метод. Закон Харди-Вайнберга. Популяция. Виды популяций. Инбридинг (близкородственные браки) и ассортативность (браки по сходству или несходству) как отклонения от панмиксии. Положительная и отрицательная ассортативность. Иммуногенетический метод. Система групп крови АВО. Резус-фактор. Цитогенетический метод. Биохимический метод. Молекулярно-генетический метод.  Основное уравнение психогенетики. Генотип-средовые эффекты. Генотип-средовая корреляция (ковариация). Генотип-средовое взаимодействие. Разложение фенотипической дисперсии. Коэффициент наследуемости как доля аддитивной генетической дисперсии в общей дисперсии. Коэффициент генетической детерминации, как доля генетической вариативности в общей вариативности признака в популяции. Средовые компоненты дисперсии: внутрисемейный, межсемейный и случайный. 

2.1. Метод анализа родословных (генеалогический метод)
Метод анализа родословных (генеалогический метод) первым начал применяться в генетике поведения. Им пользовался Ф. Гальтон для изучения наследственности таланта. В генетике человека, и в особенности в медицинской генетике, метод изучения родословных является одним из основных. Поскольку в генетике человека экспериментальные скрещивания невозможны, наследование того или иного признака изучают путем сбора данных в семьях. В семьях можно проследить те же закономерности менделевского расщепления и независимого распределения признаков, что и при экспериментальных скрещиваниях у растений и животных. В тех случаях, когда изучаются альтернативные (дискретные, качественные) признаки, анализ родословных помогает установить тип наследования (доминантный, рецессивный, сцепленный с полом). Через родословные можно получить сведения об аллелях и обнаружить сцепленные гены. В медицинской генетике метод родословных широко применяется при изучении наследования различных заболеваний или патологических отклонений. В современной психогенетике родословные необходимы для локализации генов на хромосомах при анализе сцепления. В современной генетике человека при составлении родословных пользуются системой специальных символов. Носитель интересующего нас признака (например, пораженный болезнью или обладающий каким-либо талантом) называется пробандом. На схемах больные обозначаются заштрихованными символами. Гетерозиготные носители рецессивного гена могут обозначаться символами, заштрихованными наполовину. Поколения нумеруются сверху вниз римскими цифрами, а индивиды в пределах поколения нумеруются арабскими цифрами. Каждый индивид в родословной имеет свой шифр, например, V-5.  На рисунке 1 представлены принятые в настоящее время при составлении родословных обозначения.
[image: ]

Рисунок 1. Обозначения, применяемые при составлении родословной (Т.А. Мешкова, 2003-2004)
[bookmark: 7.3.2]Ф. Гальтон проанализировал множество родословных выдающихся людей и обнаружил, что частота встречаемости талантливых и одаренных людей в таких семьях значимо выше, чем в общей популяции. В качестве примера можно рассмотреть семейство Бахов, давших в 8 поколениях более 20 выдающихся музыкантов. Ф. Гальтон так описывает эту родословную: «Все семейство Бахов замечательно своим музыкальным талантом, который составлял принадлежность множества членов его и поддерживался в нем в восьми поколениях. Впервые он обнаружился в 1550 г., с особенной силой проявился в Иоганне Себастьяне (6-й по генеалогической таблице) и закончился Региной Сусанной, жившей еще в 1800 г. и находившейся в стесненных обстоятельствах. В этом семействе было более 20 выдающихся музыкантов. В сборнике биографий помещены жизнеописания по крайней мере 57 из его членов. По семейному обычаю, все члены этой семьи съезжались ежегодно, и в этих собраниях их единственным занятием была музыка. Около 1750 г. на таком собрании было не менее 120 Бахов» (Гальтон Ф., 1996, с. 180). После работ Ф. Гальтона в качестве доказательств наследственной передачи одаренности приводились примеры родословных различных знаменитых семейств. Так, известна история семьи математиков Бернулли, которая в 6 поколениях дала 11 знаменитых ученых. 103 года представители этой семьи возглавляли кафедру математики в Базельском университете в Швейцарии. Однако с помощью метода анлиза родословных невозможно развести влияние наследственных и средовых факторов на проявления одаренности, поскольку в таких семьях, как семья Бахов, дети получают и наследственные задатки своего таланта и с раннего возраста находятся в особой среде, также способствующей развитию таланта. В настоящее время в генетике поведения генеалогический метод в чистом виде не используется, его применяют в сочетании с другими (близнецовым, приемных детей, при анализе сцепления) (Т.А. Мешкова, 2003-2004).
[bookmark: 6.3]Вероятность того, что два человека обладают одинаковыми аллелями, называется коэффициентом родства. Коэффициент родства соответствует доле идентичных аллелей, имеющихся у двух индивидов, благодаря их происхождению от общего предка. Коэффициенты родства рассчитываются теоретически на основе теории вероятностей и математической статистики. Коэффициент родства для монозиготных близнецов составляет 1, для дизиготных близнецов, сибсов (братьев и сестер), родителей-детей 1/2, т.е. в среднем у сибсов 1/2 генов идентичны и получены от одного общего предка, для дедушек /бабушек-внуков, дядей /тетей-племянников, полусибсов ¼, для двоюродных сибсов 1/8. Это означает, что в среднем 1/8 генов получены ими от общего предка. Чем отдаленнее родство, тем меньше общих генов можно обнаружить в парах родственников. В большинстве культур браки между близкими родственниками запрещаются. Это связано с тем, что при близкородственных браках выше вероятность встречи рецессивных аллелей, связанных с различными аномалиями. В гомозиготном состоянии такие аллели приводят к возникновению патологических отклонений. При неродственных браках вероятность проявления патологических аллелей гораздо ниже.
В психогенетике выделяют три основные степени родства: I степень родтва (50 % общих генов) – пары родственников родители-дети, сибсы (родные братья и сестры); II степень родства (25 % общих генов) – пары родственников дядя (тетя) – племянник (племянница), бабушка (дедушка)-внуки; III степень родства (12,5 % общих генов) – пары родственников - двоюродные сибсы, прабабушки (прадедущки) – правнуки.
При анализе сходства/различия альтернативных признаков используют оценки конкордантности. Чаще всего оценки конкордантности используются в клинической психогенетике при изучении причин различных психических заболеваний или отклонений в развитии. Пары родственников называются конкордантными, если оба имеют или не имеют данный признак. Соответственно, дискордантными называются пары, в которых один обладает данным признаком, а другой - нет. Для оценки конкордантности подсчитывается процент совпадения альтернативных признаков в парах родственников. Те индивиды, которые обладают интересующим нас признаком, называются пробандами. Исследованию подлежат пробанды и их родственники различной степени родства (близнецы, сибсы, родители, дети и т.п.). Например, при изучении наследственности шизофрении в качестве пробандов могут подбираться больные близнецы, как монозиготные (МЗ), так и дизиготные (ДЗ). Предположим, в таком исследовании было получено, что для 20 пробандов (МЗ близнецов), больных шизофренией, в 15 случаях был болен и партнер пробанда, т.е. пары оказались конкордантными по шизофрении, тогда как в оставшихся 5 парах (дискордантных по шизофрении) партнеры оказались здоровыми. В данном случае конкордантность (С) равна: СМЗ = (15/20)100 = 75%. В то же время из 20 пробандов ДЗ близнецов лишь у 10 оказался болен и другой член пары, т.е. на 10 конкордантных пришлось столько же дискордантных пар. В этом случае конкордантность ДЗ близнецов равна: СДЗ = (10/20)100 = 50%.  В результате такого исследования можно сделать вывод, что риск заболевания шизофренией выше для родственников, связанных более тесным родством, т.е. имеющих больше общих генов. 
Сопоставление оценок конкордантности МЗ и ДЗ близнецов дает возможность оценить долю влияния наследственных факторов на вариативность исследуемого признака, т.е. коэффициент наследуемости h2. Для этого можно воспользоваться формулой Хольцингера: 
h2=(СМЗ - СДЗ) / (100 - СДЗ) = (75 - 50) / (100 - 50) = 0,5. 
[bookmark: 6.3.2]В приведенном примере коэффициент наследуемости равен 0,5.
При анализе количественных признаков сходство между родственниками оценивается с помощью корреляции. В статистике коэффициент корреляции обычно используется для оценки меры связи между двумя величинами.  В зависимости от типа родственников используется тот или иной тип коэффициента корреляции. В тех случаях, когда оценивается сходство между парами родственников, принадлежащих разным поколениям (родитель-ребенок, дед-внук и т.д.), используют межклассовый коэффициент корреляции, предложенный Карлом Пирсоном. Для оценки степени сходства между близнецами и сибсами используется внутриклассовый коэффициент корреляции. 
В семейных исследованиях рассматривается сходство членов одной семьи друг с другом. Сравниваемые родственники могут принадлежать к одному поколению. К их числу относятся братья и сестры (сибсы), родившиеся в одной семье и имеющие в среднем половину общих генов, а также родственники, имеющие меньшее генетическое сходство, например, дети от разных браков - полусибсы (дети, имеющие одну и ту же мать, но разных отцов, или наоборот), двоюродные братья и сестры и т.д. Сравниваться могут и пары родственников, принадлежащие к разным поколениям: родители - с детьми, бабушки и дедушки - с внуками, тети и дяди - с племянниками.  Интерпретация результатов при таких сопоставлениях такая же, как и в близнецовом методе: о влиянии генотипа можно говорить в тех случаях, когда большей степени родства сопутствует и большее сходство (корреляция) по изучаемой психологической характеристике, например, если сибсы похожи больше, чем полусибсы; родители и дети - больше, чем бабушки и внуки, и т.д. Родственники, имеющие больше общих генов, имеют и более похожие условия жизни и больше возможностей влиять друг на друга, т.е. генетические и средовые условия, влияющие на сходство родственников, оказываются не независимыми друг от друга (Т.А. Мешкова, 2003-2004).
2.2. Близнецовый метод и его разновидности

	Близнецовый метод. Близнецы – дети, родившиеся в результате одной беременности. Монозиготные (однояйцовые, МЗ) близнецы имеют 100% общих генов. Дизиготные (разнояйцевые, ДЗ) - 50% общих генов. Классический близнецовый метод предполагает привлечение к исследованию двух типов близнецов: МЗ и ДЗ, причем члены близнецовых пар не были разлучены, выросли вместе. Одновременно постулируется равенство средовых воздействий в парах МЗ и ДЗ: считается, что соблизнецы, как МЗ, так и ДЗ, будучи детьми одной семьи, одного возраста и одного пола (разнополые пары в исследования обычно не включаются), развиваются в одной и той же среде, и, следовательно, ее влияние на формирование индивидуальных особенностей психики одинаково для членов и МЗ, и ДЗ пар. В таком случае исследователь получает идеальную схему двухфакторного эксперимента: влияния одного фактора (среды) уравнены, что и позволяет выделить и оценить влияние второго фактора (наследственности). Это означает, что внутрипарное сходство генетически идентичных МЗ близнецов должно быть выше такового у неидентичных ДЗ, если исследуемый признак детерминирован наследственностью: одинаковая наследственность – похожие значения признака (МЗ); разная наследственность (ДЗ) – сходство близнецов пары ниже. Это и есть классический вариант близнецового метода (Т.А. Мешкова, 2003-2004).
Идея близнецового метода была сформулирована Ф. Гальтоном в 1865 г., но окончательная его модификация связана с именем Г. Сименса. Именно Г. Сименс в 1924 г. заложил основы использования близнецового метода в генетике. Метод диагностики зиготности Г. Сименса носит название метода полисимптомного сравнения и предполагает оценку сходства и различия близнецов по множеству параметров. Каждый из этих параметров в отдельности может ничего не говорить о зиготности, но измерение их в совокупности позволяет проводить более надежную диагностику. Во-вторых, Г. Сименс предложил исследовать не только МЗ близнецов, но и использовать в качестве контроля ДЗ пары. Практически после работ Г. Сименса принципы близнецового метода не претерпели значительных изменений.
Близнецовый метод в его классическом варианте основан на ряде допущений. Первое и главное из них - это равенство сред для партнеров как в парах МЗ, так и в парах ДЗ близнецов (это основной постулат психогенетики). Если изменчивость признака целиком определяется средой, то и МЗ, и ДЗ близнецы должны иметь по этому признаку одинаково высокие внутрипарные корреляции, по величине приближающиеся к 1,0. Если же изменчивость признака целиком зависит от генотипа, то коэффициент корреляции в группе МЗ близнецов окажется близким к 1,0, а корреляция в группе ДЗ, очевидно, будет приближаться к 0,5 (это коэффициент родства ДЗ близнецов), поскольку у ДЗ в среднем половина общих генов.
Второе основное допущение близнецового метода - это отсутствие систематических различий между близнецами и одиночнорожденными, иначе выводы, полученные в близнецовом исследовании, нельзя переносить на всю популяцию. Точно так же не должно быть систематических различий между самими типами близнецов - МЗ и ДЗ.
	О[image: ]граничения применения метода близнецов связаны с двумя группами факторов: пре – и постнатальными. Особенности пренатального развития близнецов находятся в зависимости от того, как рано зигота начала делиться на две эмбриональные структуры, МЗ могут иметь разные сочетания околоплодных оболочек: раздельные амнионы, но один хорион; обе оболочки м.б. разделены и т.д. В некоторых случаях один близнец может иметь лучшее кровоснабжение, чем другой. Это приведет к большей зрелости и большему весу при рождении, а потом – к лучшему развитию этого близнеца в начальном периоде онтогенеза. Это означает, что внутрипарное сходство МЗ снижается за счет физиологических, а не генетических различий – один из случаев, когда можно говорить о врожденных, но не наследственных особенностях. В исследовании это снизит внутрипарную корреляцию МЗ близнецов и неоправданно уменьшит коэффициент наследуемости. Возможность пренатальных влияний, уменьшающих внутрипарное сходство МЗ близнецов, надо иметь в виду, но решающего значения они не имеют. 
	Значительно важнее особенности постнатальной среды близнецов. Исследовательские данные заставляют предполагать, что среда у МЗ близнецов более похожа, чем у ДЗ близнецов. Родители более сходно обращаются с МЗ близнецами (иногда, даже мама их не различает), чем с ДЗ близнецами. Все это иногда интерпретируется как обстоятельства, компрометирующие метод. Однако, для того, чтобы принять такое заключение, необходимо решить: средовое сходства – причина или следствие? Отражается ли степень средового сходства-различия на степени психологического сходства партнеров близнецовых пар? Согласно работам некоторых авторов, более сходное обращение родителей с детьми – МЗ близнецами есть следствие, реакция на их генетическую идентичность, а не внешняя причина, формирующая негенетическое внутрипарное сходство МЗ близнецов и тем самым завышающая оценку наследуемости.
Существует несколько разновидностей близнецового метода, которые используются для различных целей. Основных разновидностей близнецового метода четыре: метод разлученных близнецов, метод исследования семей МЗ близнецов, метод контрольного близнеца, метод близнецовой пары. Первые два метода позволяют решать генетические задачи, два других – для иных целей.
1. Метод разлученных близнецов заключается в оценке внутрипарного сходства исследуемого признака у близнецов, разлученных в детстве и, следовательно, воспитывавшихся в разных средах. Наибольшую ценность представляют пары МЗ близнецов, разлученных в первые месяцы или годы жизни. При этом возникает ситуация, когда два генетически одинаковых человека растут в разных средовых условиях. Тогда их сходство, если оно констатируется, не может быть объяснено сходством среды, а получаемые корреляции есть непосредственная мера наследуемости признака. Однако считать разлученных близнецов полностью свободными от влияний общей среды неправомерно, поскольку они всегда разделяют общие условия внутриутробного развития, которые могут привести к негенетическому внутрипарному сходству.
	Как вариант этого метода используется и метод частично разлученных близнецов. В последнее время в генетических исследованиях стал применяться метод, который состоит в сравнении внутрипарного сходства МЗ и ДЗ близнецов, живущих какое-то время врозь. Став взрослыми, близнецы вступают в брак, разъезжаются по разным городам. Их контакты становятся эпизодическими. Если близнецы, живущие долгое время врозь, не отличаются по внутрипарному сходству от близнецов, живущих вместе, можно сделать вывод, что средовые условия не изменяют степени сходства близнецов. Если сходство близнецов друг с другом по какой-либо психологической характеристике уменьшается в зависимости от продолжительности того периода, в течение которого близнецы живут врозь, можно сказать, что средовые условия воздействуют на изучаемую характеристику. В исследовании частично разлученных близнецов можно также определить, в какой мере соблюдается постулат о равенстве сред МЗ и ДЗ близнецов. Так, если МЗ близнецы, живущие врозь, становятся все менее похожи друг на друга по какой-то психологической характеристике, а ДЗ близнецы, живущие врозь, не отличаются по внутрипарному сходству от ДЗ близнецов, живущих вместе, можно сделать вывод, что средовые условия МЗ и ДЗ близнецов неравноценны, а выводы о наследуемости изучаемой характеристики, полученные в классических близнецовых исследованиях, завышают значение показателя наследуемости этой характеристики.
2. Метод исследования семей МЗ близнецов (метод МЗ полусиблингов) заключается в сопоставлении детей в семьях, где матери или отцы являются МЗ близнецами. Дети в таких семьях имеют весьма своеобразный генетический статус: тетя (или дядя) с точки зрения генетической – то же самое, что мать (или отец), т.е. они, не будучи сиблингами, не являются и двоюродными братьями и сестрами, поскольку имеют только по одному генетически различающемуся родителю, поэтому их называют полусиблингами.
	Главная задача, для решения которой этот вариант метода дает ценный материал, состоит в выявлении так называемого материнского эффекта. Этим термином обозначается преимущественное влияние матери на фенотип потомков, возникающее не только благодаря передаче генов, но и по иным причинам, к которым относятся и психологические постнатальные факторы (идентификация ребенка с матерью, особенности их взаимодействия), и биологические, внутриутробные (состояние материнского организма во время беременности, цитоплазматическая наследственность). Наличие материнского эффекта в психологической черте должно проявиться в большем сходстве детей, имеющих матерей – МЗ близнецов, по сравнению с детьми, у которых отцы являются МЗ близнецами. Помимо материнского эффекта эта экспериментальная модель позволяет более детально изучить феномен ассортативности, т.е. неслучайного подбора супружеских пар, и сцепление с полом. В последнем случае полусиблинги – мальчики должны быть более похожими, если монозиготные близнецы – их матери (поскольку свою единственную Х-хромосому каждый из них получит от генетически идентичных женщин), менее похожими – если отцы. У девочек – полусиблингов картина должна быть обратной.
	Основное ограничение метода исследования семей МЗ близнецов  в том, что генетически идентичные родители могут создавать в своих семьях сходную среду. Данный вариант близнецового метода может успешно решать некоторые частные вопросы, однако для разделения генетической и средовой дисперсии признака он имеет меньшую разрешающую способность, чем другие методы психогенетики.
3. Метод контрольного близнеца основан на том, что МЗ близнецы, генетически одинаковые люди, имеюшие общую эмбриональную и семейную среду, являются идеальным контролем друг к другу. Если группу МЗ близнецов разделить на две выборки так, чтобы в каждую вошли по одному близнецу из каждой пары, то исследователь получит уникальную ситуацию – две выборки, уравненные и по генетической конституции, и по основным средовым параметрам. Далее можно, например, одну группу тренировать, а другую – нет или тренировать их в разном возрасте (двигательная тренировка, экспериментальное обучение, лечебные процедуры и т.п.). Остальные близнецы такому воздействию не подвергаются и служат контрольной группой. Таким способом можно, например, сравнивать эффективность разных программ обучения.

4. Метод близнецовой пары. Строится на «эффекте пары», или «эффекте близнецовости». Основными хар-ми этой особой психологической ситуации являются две борющиеся тенденции: к идентификации со своим со-близнецом и, наоборот, к индивидуализации каждого члена пары. Первая приводит к ощущению себя сначала членом пары и лишь затем – отдельной личностью. Вторая, в крайних случаях, может привести к выраженным конфликтным отношениям близнецов, своеобразному протесту против наличия второго такого же человека. С возрастом первая тенденция обычно ослабевает, уступая место второй, причем у мужчин этот процесс происходит легче, чем у женщин.
	С помощью метода близнецовой пары решаются две задачи: во-первых, общепсихологическая, поскольку индивидуум существует только внутри некоторых систем связей (например, в диаде), постольку близнецовая пара, особенно МЗ близнецов может быть прекрасной моделью для изучения процессов индивидуализации, влияния конкретных средовых факторов на формирование тех или иных психологических черт. Во-вторых, задача, связанная с проверкой валидности самого близнецового метода, а также постулата о равенстве средовых влияний в парах МЗ и ДЗ близнецов, а также поиск ответа на вопрос о том, репрезентативна ли среда близнецов среде, в которой развиваются одиночнорожденные дети. Если условия развития и жизни близнецов высоко специфичны, имеют собственные, только им присущие закономерности, то близнецы перестают быть выборкой, репрезентативной общей популяции, и не могут быть использованы для изучения общих закономерностей. Кроме того, чрезмерная, некомпенсируемая идентификация себя со своим соблизнецом, приводящая к отсутствию личной идентичности, может стать причиной формирования личностных черт, затрудняющих социальную адаптацию и в детстве, и во взрослом возрасте.
	Довольно часто в психогенетике проводится лонгитюдное близнецовое исследование. При этом варианте близнецового метода проводится длительное наблюдение - прослеживание одних и тех же близнецовых пар. Фактически это сочетание классического близнецового метода с лонгитюдным. Метод открывает широкие возможности для изучения генетических и средовых факторов в развитии. В настоящее время широко применяется и в зарубежных, и в отечественных исследованиях (И.В. Равич-Щербо и др., 2004).
2.3. Метод исследования приемных детей
	Метод исследования приемных детей. Исследование усыновленных детей является экспериментальной схемой, позволяющей четко развести влияние генетических и средовых факторов. Эта схема включает сопоставление детей и их биологических родителей, а также сопоставление детей и их родителей-усыновителей. Если дети были усыновлены в первые дни жизни и никогда не видели своих биологических родителей, то с ними они имеют только общие гены. С родителями-усыновителями, с которыми дети прожили всю жизнь, у детей нет генетического сходства, но зато есть общие средовые условия. Более высокая корреляция детей с биологическими родителями свидетельствует в пользу генотипических влияний, большая же корреляция с родителями-усыновителями - в пользу средовых. Первая работа, выполненная с помощью метода исследования приемных детей, была опубликована в 1924 г.  В настоящее время наиболее объемные исследования приемных детей - Техасский и Колорадский проекты. Метод приемных детей является теоретически наиболее чистым методом     психогенетики,     обладающим     максимальной     разрешающей способностью. Для контроля желательно включить в исследование обычные семьи — родных родителей и детей, живущих вместе. 
	Показано, что нобходимым условием использования метода приемных детей является широкий диапазон (желательно — репрезентативный популяционному) средовых условий в семьях-усыновительницах либо, наоборот, уравнивание этих семей по тем или иным характеристикам (например, по высокому интеллекту приемных родителей или по их воспитательским стилям) с последующим сопоставлением индивидуальных особенностей усыновленных ими детей от биологических родителей, имевших полярные значения исследуемого признака. 
	Ограничения применения метода исследования приемных детей. Во-первых, насколько репрезентативна популяции та группа женщин, которая отдает детей? Но это поддается контролю. Например, в самой большой программе — Колорадском исследовании приемных детей — все участники оказались репрезентативны генеральной популяции по когнитивным характеристикам, личностным особенностям, семейной среде, образовательному и социально-экономическому статусу. Во-вторых, возникает более специфичный вопрос о возможной избирательности размещения детей в приемные семьи: нет ли сходства между родными и приемными родителями по каким-либо чертам? Понятно, что такое сходство завысит корреляцию в парах ребенок-усыновитель, если исследуемая черта детерминирована наследственностью, и в парах ребенок-биологический родитель, если она в большей мере определяется средой. В любом случае оценки генетического или средового компонента изменчивости данной черты будут искажены. В-третьих, существует проблема пренатальных влияний материнского организма на особенности будущего ребенка, которые должны повышать сходство матери и отданного ребенка за счет внутриутробных, но средовых, а не генетических факторов. Как считают некоторые исследователи, к моменту рождения человеческий плод уже имеет некоторый «опыт», ибо его нейроанатомические особенности, кортикальный субстрат и структура внутриутробной среды допускают возможность некоторого «обучения». Если это так, то сходство биологической матери с отданным ребенком может иметь негенетическое происхождение. В России применение метода исследования приемных детей невозможно, поскольку в нашей стране существует гарантированная законом тайна усыновления (Т.А. Мешкова, 2003-2004). 
2.4. Популяционно-генетический метод
Виды популяций. Распределение признаков в популяциях. Каждый живой организм, в том числе и человеческий, обладает целым набором присущих ему свойств. Некоторые из них являются общими для всех представителей данного вида (видоспецифические особенности). Например, каждый представитель вида Homo sapiens отличается от представителей других видов способностью к прямохождению, отсутствием волосяного покрова на большей части тела, высокоразвитым интеллектом и способностью к речевой коммуникации. Это все видоспецифические особенности. Каждый индивид, помимо видоспецифических характеристик, обладает целым набором индивидуальных, присущих только ему, качеств - это индивидуально-специфические особенности. Все эти особенности, присущие данному индивиду - и видоспецифические, и индивидуальные - в генетике принято называть признаками.
В биологии и генетике популяциями считают сообщества особей одного вида, занимающие определенную территорию. Идеальной популяцией в генетике считается группа скрещивающихся особей, живущих на одной территории. Если вероятности скрещиваний между особями не зависят от каких-либо дополнительных обстоятельств (возраста особей, половых предпочтений и т.п.), то мы имеем дело со случайно скрещивающейся популяцией. Иными словами, в такой популяции любая особь (или индивид) одного пола имеет равные шансы скрещивания (заключения брака) с любой особью (индивидом) другого пола. Случайно скрещивающуюся популяцию иногда называют панмиксической (термин «панмиксия» означает свободное случайное скрещивание; идеальная панмиксия возможна лишь в очень больших популяциях, не подвергающихся давлению отбора, мутаций и других факторов). Многие теоретические модели в психогенетике (и вообще в популяционной генетике) основаны на предположении о наличии в популяции свободного случайного скрещивания. Принцип свободного и случайного скрещивания в популяциях может нарушаться, если образование пар по какому-либо признаку происходит не случайно. Например, в человеческих популяциях имеется тенденция к неслучайному подбору супружеских пар по росту. В генетике такой неслучайный подбор пар носит название «ассортативность». Например, в отношении роста говорят, что в популяции существует ассортативность по росту. Наличие или отсутствие ассортативности можно проверить, оценивая сходство супругов: если корреляция по данному признаку близка к нулю, то говорят, что ассортативность отсутствует; если корреляция отличается от нуля, это означает наличие ассортативности.
Популяции не являются статичными образованиями. В них постоянно происходят процессы миграции, имеются колебания рождаемости и смертности и другие изменения. Эти процессы приводят к колебаниям численности популяции и изменению частот встречаемости различных признаков. Поскольку человек относится к одному из видов живых организмов, для него также характерно образование популяций. Помимо биологических причин, на формирование человеческих популяций влияют и различные социальные факторы. Человеческие популяции могут иметь различную численность. Термин «популяция» можно применить к населению таких мегаполисов, как Москва или Токио (в которых ежедневно происходят процессы миграции, приводящие к обновлению и изменению численности за счет притока или оттока населения), и к небольшим сообществам или племенам, населяющим замкнутые территории, например, в горной местности. Замкнутые популяции носят название изолятов. Изоляты в человеческих популяциях могут встречаться не только в географически изолированных местностях, но и внутри крупных популяций, если какие-то группы людей, скажем, по религиозным или этническим причинам, не смешиваются с остальной популяцией.
Аутбридинг - скрещивание неродственных форм одного вида, отсутствие общих предков на протяжении 4-5 и более поколений. Инбридинг - близкородственное скрещивание, скрещивание организмов, имеющих общего предка. При инбридинге повышается вероятность наличия у скрещиваемых организмов одних и тех же аллелей. 
        Среди представителей любой популяции наблюдается определенная изменчивость, то есть разнообразие признаков у ее членов. Изменчивость человеческой популяции легко заметить, если посмотреть на толпу людей. Наряду с видоспецифическими признаками каждый индивид обладает уникальным набором признаков, присущих только ему. В результате в толпе людей практически невозможно обнаружить двух одинаковых индивидов. Индивиды различаются не только по внешнему строению - по цвету волос и глаз, росту и телосложению, но и по особенностям поведения - манере говорить, походке, жестикуляции и т.п.  В зависимости от типа изменчивости в популяциях можно выделить признаки двоякого рода. Одни из них характеризуются дискретным, то есть прерывистым рядом изменчивости. Эти признаки встречаются в ограниченном числе вариантов, различия между индивидами четко выражены, и промежуточные формы отсутствуют. Признаки такого рода относят к категории качественных. Их еще называют качественными . Внешние условия относительно мало или почти совсем не влияют на их проявление. К таким признакам относятся, например, группы крови у человека. Носители разных вариантов качественных признаков в популяции могут встречаться с разной частотой: можно вспомнить, что люди с резус-отрицательным фактором крови встречаются гораздо реже, чем с резус-положительным. Кроме того, частота встречаемости вариантов одного и того же признака в разных популяциях обычно различается. Среди признаков человека, так или иначе связанных с поведением (в широком смысле), признаков качественных, имеющих дискретный характер изменчивости, почти нет. Из тех, что не связаны с грубой патологией, наиболее известны два, имеющие отношение к сенсорной чувствительности. Это чувствительность к вкусу фенилтиомочевины (одни люди ощущают вкус этого вещества, а другие - нет) и цветовая слепота - дальтонизм (некоторые люди не способны различать отдельные цвета спектра). Большинство известных на сегодняшний день простых качественных признаков человека связано с биохимическими факторами крови или наследственными аномалиями, не имеющими значительных проявлений в поведении.
Часто качественные полиморфизмы, которым сопутствуют определенные особенности поведения, связаны с различными наследственными аномалиями, приводящими к дегенеративным изменениям в центральной нервной системе, сопровождающимся нарушениями поведения. Примерами таких полиморфизмов, затрагивающих поведение, являются фенилкетонурия - нарушение метаболизма, приводящее к тяжелой умственной отсталости, и хорея Гентингтона - дегенеративное заболевание нервных клеток, приводящее к непроизвольным движениям, изменениям личности и постепенно нарастающему слабоумию.
Основная масса поведенческих характеристик человека относится ко второй категории признаков, обладающих непрерывной, или количественной, изменчивостью - континуалъностъю проявлений. Подобную изменчивость мы наблюдаем в таких морфологических признаках, как рост, вес, цвет волос и кожи, и в таких поведенческих признаках, как интеллект, черты темперамента и т.д. Все значения каждого из этих признаков можно разместить на некоторой непрерывной шкале. Очень высокие и очень низкие значения признака, как правило, встречаются в популяциях реже, чем средние. Частота встречаемости тех или иных значений признака может быть подсчитана и представлена в виде распределения, которое является совокупностью значений количественного признака и соответствующих им частот. Частотное распределение по признаку, проявляющему непрерывную изменчивость, примерно соответствует кривой нормального распределения. Большинство людей попадает в среднюю часть распределения, а на его краях, представляющих крайние степени выраженности признака, оказывается лишь малая часть популяции.
Часто при оценке количественных признаков мы пользуемся качественными категориями, такими, как «высокий-низкий», «сильный-слабый», «темный-светлый» и т.п. Вспомним известный пример из психофизиологии. Людей часто делят на имеющих сильный и слабый тип нервной системы, однако такое деление условно. В эти группы попадают только люди с краев распределения, тогда как сам параметр силы-слабости измеряется по непрерывной шкале, и в популяции встречаются все значения, начиная от крайней слабости нервной системы и заканчивая крайними значениями силы. Точно так же весьма условно деление людей на экстравертов и интровертов. Любое типологическое деление не описывает полной картины изменчивости по континуальному признаку.
Существует еще одна категория признаков, занимающая как бы промежуточное положение между качественными полиморфизмами и количественными, континуальными признаками. Речь идет о признаках с пороговым эффектом. Внешне эти признаки напоминают качественные полиморфизмы, то есть отличаются дискретным характером проявления. Организм либо несет данный признак, либо нет. Чаще всего признаками с пороговым эффектом являются различные заболевания, например, сахарный диабет, бронхиальная астма или шизофрения, а также различные врожденные аномалии развития - заячья губа, волчья пасть и др. Для этих болезней и пороков развития наблюдаются четкие альтернативные распределения, подобные распределениям по качественным полиморфизмам: индивид либо страдает данным заболеванием, либо нет. Однако тип наследования при этих заболеваниях оказывается ближе к типу наследования количественных признаков. В этом случае можно сказать, что порог является условной границей в нормальном распределении признака, разделяющей, с одной стороны, пораженных, и с другой - непораженных, но предрасположенных к заболеванию индивидов. При некоторых заболеваниях граница между нормой и патологией прослеживается довольно четко, особенно при врожденных аномалиях развития, тогда как при других она размыта и весьма условна (например, граница между умственной отсталостью и нормальным интеллектом). Таким образом, признаки с пороговым эффектом скорее могут быть отнесены к категории количественных признаков человека. Соответственно, для них будут справедливы те же закономерности наследования, что и - для обычных континуальных признаков.
Популяционно-генетический метод. Закон Харди-Вайнберга. Формулировка закона Харди-Вайнберга заключается в следующем: При определенных условиях (панмиксичность популяции, отсутствие отбора и случайность слияния гамет) частоты аллей сохраняются из поколения в поколение. Частоты встречаемости гомо- и гетерозигот соответствуют отношению:             p2: 2pq : q2,                  где р-частота 
встречаемости в популяции доминантного аллеля А; q - частота встречаемости в популяции рецессивного аллеля а.
2.5. Дерматоглифический метод
Дерматоглифика изучает дерматоглифические узоры на пальцах. Каждый человек имеет свой индивидуально специфический характер дерматоглифических борозд (рис. 2). Этот рисунок закладывается на ранних этапах эмбриогенеза (к 17 неделе внутриутробного развития) и впоследствии не претерпевает никаких изменений, т.е. не испытывает средовых модификаций. Кроме того, эти рисунки возникают из эмбрионального зачатка — эктодермы, из которой также формируется центральная нервная система человека. Таким образом, дерматоглифическая картина может играть роль адекватного маркера особенностей строения и функции человеческого мозга. Несмотря на все индивидуальное многообразие, узоры гребневой кожи достаточно легко классифицируются. На пальцах человека выделяют всего три типа узоров: высокой (завитки), средней (петли) и низкой (дуги) степени сложности. 
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Рисунок 2. Типы пальцевых узоров (А - дуга, Б - петля, В - завиток)
Разделы дерматоглифики: плантоскопия- изучает индивидуально специфичные узоры на стопах ног; пальмоскопия – изучение узоров и линий на ладонях; дактилоскопия – изучение пальцевых узоров. Основные показатели, которые анализируются в дерматоглифике – количество трирадиусов (дельт) и значение показателя гребневого счета. Трирадиусы (дельты) формируются при схождении трех полей гребней в местах наименьшего развития дерматоглифов, совпадающих с границами между эмбриональными подушечками. Все пальцевые рисунки можно разделить всего на несколько групп: вообще без дельты, дельта слева от центра узора (Рисунок 2 Б), дельта справа, две дельты (Рисунок 2 В). Для более тонкого анализа дерматоглифического рисунка Гальтон предложил вычислять так называемый «гребневой счет», определяемый числом гребешков от дельты до центра узора. У дуг, не имеющих дельт, гребневой счет равен нулю. Величина эмбриональных подушечек отражает характер внутриутробного развития кожного рисунка. Ее выражают в миллиметрах или, что более распространено, при помощи подсчета гребней между центром и трирадиусом (гребневой счет). Общий гребневой пальцевой счет является одной из наиболее важных характеристик дерматоглифики. Величина гребневого счета изменяется при нарушении числа половых хромосом: полисомия по половым хромосомам сопровождается ее уменьшением, синдром ХО — заметным увеличением, отмечено увеличение гребневого счета при синдроме Шерешевского—Тернера, при сахарном диабете, что связывают с увеличением размеров подушечек вследствие их отека на той стадии эмбрионального развития, когда поверхность подушечек интенсивно покрывается гребнями. Гипоплазия подушечек пальцев при синдроме Эдвардса, полиплоидии по половым хромосомам влечет за собой уменьшение гребневого счета. 
Особенно важен дерматоглифический анализ при подозрении хромосомного заболевания, заболеваний нервной системы (эпилепсия, аутизм, психозы, тикозные проявления, задержка темпов психомоторного развития, интеллектуальный дефицит), врожденных пороков развития нервной системы, тератогенных воздействиях на плод.  Кроме перечисленных диагностических возможностей дерматоглифика применяется и для генетического консультирования супружеских пар с целью прогноза наиболее частых хромосомных заболеваний, например, болезни Дауна (Т.А. Мешкова, 2003-2004).
2.6. Иммуногенетический метод
		Иммуногенетический метод. Система групп крови АВО. Резус-фактор. Система групп крови АВО была открыта К. Ландштейнером в 1900 г. Первая группа крови - фенотип 0 (I) проявляется при наследовании двух генов 0 (00). Вторая группа крови - фенотип А (II) может быть у человека, унаследовавшего от родителей или два гена А (АА), или гены А и 0 (А0). Третья группа крови - фенотип В (III) — при наследовании или двух генов В (ВВ), или В и 0 (В0). Четвертая группа крови - фенотип АВ (IV) — при наследовании генов А и В (АВ). Таким образом, если оба родителя имеют II группу крови (генотипы AА и А0), кто-то из их детей может иметь первую группу (генотип 00). Если у одного из родителей группа крови A (II) с возможным генотипом АА и А0, а у другого B (III) с возможным генотипом BB или В0 — дети могут иметь группы крови 0 (I), А (II), B (III) или АВ (IV).
Система Rh (резус-система). Резус-фактор — это антиген (белок), который находится на поверхности красных кровяных телец (эритроцитов). Он обнаружен в 1940 году Карлом Ландштейнером и А.Вейнером. Около 85 % европейцев (99 % индейцев и азиатов) имеют резус-фактор и соответственно являются резус-положительными. Остальные же 15 % (7 % у африканцев), у которых его нет, — резус-отрицательными. Иммунологический конфликт между матерью и плодом возникает у 1 из 30 женщин в ситуации, когда мать не имеет резус-фактора на поверхности эритроцитов, т.е. она резус-отрицательна (Rh-), а у плода имеется резус-фактор на поверхности эритроцитов, поэтому плод является резус-положительным (Rh+). При отрицательном резус-факторе возможен один генотип: Rh- Rh-. При положительном – два варианта генотипа: Rh+ Rh+;  Rh+Rh-. Во время беременности, после 7 недели в крови плода появляются зрелые эритроциты, в организме матери могут начать вырабатываться противорезусные антитела, которые проникая через плаценту в кровяное русло плода, вызывают агглютинацию (слипание) эритроцитов и их разрушение.
2.7. Цитогенетический, биохимический и молекулярно-генетический методы

	Цитогенетический метод применяется в генетике при подозрении на хромосомную болезнь. Этот метод позволяет идентифицировать перестроенную хромосому, установить тип хромосомной перестройки и происхождение перестроенной хромосомы. Цитогенетический метод позволяет определять половой хроматин. Наличие полового хроматина (тельца Барра) на внутренней поверхности ядерной мембраны соматических клеток женщины связано с инактивацией одной из двух Х-хромосом (лайонизацией) Этот процесс имеет случайный характер и происходит в эмбриональном периоде развития, являясь механизмом сбалансированности полов по Х-хромосомам. Присутствие полового хроматина у мужчин, а также наличие дополнительных телец Барра у женщин характерно для нарушений в системе половых хромосом. В настоящее время для экспресс-определения полового хроматина используется, как правило, соскоб эпителия слизистой щеки.
	Биохимический метод применяется в генетике при подозрении на врожденные дефекты обмена веществ. Исследование обычно проводится в два этапа. На первом этапе применяют скринирующие (просеивающие) экспресс-методы. Примером такого скринирующего обследования является тест Гатри, который применяется у всех новорожденных для обследования на фенилкетонурию. Для проведения таких тестов используют кровь и мочу. На втором этапе диагностики используют более сложные методы биохимии и молекулярной биологии: методы фракционирования и количественного анализа и др.
	Молекулярно-генетический метод используется для диагностики ДНК на предмет вирусных и бактериальных инфекций, онкологии, оценка риска болезней с наследственной предрасположенностью. Такая диагностика позволяет выявить болезнь в доклинической стадии, когда клинические симптомы практически отсутствуют. Возможна пренатальная диагностика, в том числе преимплантационная, когда дробящаяся зигота еще не внедрилась в стенку матки (Мастюкова Е.М. и др., 2001).
2.8. Основное уравнение психогенетики. Генотип-средовые эффекты
	Коэффициент наследуемости – относительная величина, отражающая размер вклада генов в фенотипическую дисперсию: 
H  =  Vg / Vp = (Va + Vn) / Vp ,                                           где 
Vg – генотипическая дисперсия психологического признака; Vp – фенотипическая дисперсия психологического признака; Va – аддитивные (линейные) генетические эффекты; Vn – неаддитивные (нелинейные) генетические эффекты. 
	Коэффициент воздействия среды на фенотипическое проявление психологического признака определяется по формуле: 
Е = 1 – Н 
Если значение показателя наследуемости некоторого признака равен 0,5, это означает, что формирование индивидуальных различий по этому признаку в равной степени связано и с генотипом, и со средой, или другими словами, генотипические влияния определяют 50% межиндивидуальной вариативности изучаемого признака и столько же – средовые влияния. Если значение показателя наследуемости равен 0,95, влияние генотипа на формирование индивидуальных различий можно оценить как преобладающее, а влияние среды – как несущественное. Значение показателя наследуемости свидетельствует исключительно о роли генотипа в формировании индивидуальных различий (или межиндивидуальной вариативности, дисперсии) изучаемого признака, а не о влиянии генотипа на абсолютные значения признака. Независимо от того, насколько  велика роль генотипа в детерминации  индивидуальных различий, абсолютные значения характеристики могут кардинальным образом меняться под влиянием средовых причин.
Формула Игнатьева для оценки показателя наследуемости: h2 = 2 (RМЗ - RДЗ).
Простейшая модель, характеризующая фенотипическую структуру популяции по количественному признаку, выражается следующей формулой:
Vp=Vg+Ve.
Это означает, что фенотипическая дисперсия представляет собой сумму двух компонент - генетической и средовой. В основе этой формулы лежит предположение о том, что генотипы равномерно распределены по разным средам. В противном случае формула приобретает вид (это основное уравнение психогенетики):
Vp=Vg+Ve+2cov(G)(E) + V(GxE),       где 
Cov(G)(E) - ковариация генотипа и среды,
V(GxE) – генотип-средовое взаимодействие.
Генотип-средовая ковариация (или корреляция, Cov(G)(E)) наблюдается в том случае, если индивидуумы оказываются в определенных средах не случайно, а в соответствии со своей наследственной предрасположенностью. Это означает, что генотипы неравномерно и неслучайно распределяются по разным средам. Приспособленность генотипов к разным условиям среды приводит к тому, что генотипы концентрируются в тех средах, которые больше соответствуют их особенностям.
В человеческих популяциях это может проявляться в том, что на стадионе, в концертном зале или библиотеке мы, скорее всего, встретим людей с различной генетической предрасположенностью к тем или иным занятиям (Малых и др., 2004).
Помимо двух главных составляющих фенотипической дисперсии – генетической и средовой, существуют также генотип-средовые эффекты, возникающие в результате взаимодействия генов и среды. При описании генотип-средовых эффектов выделяются три класса явлений: генотип-средовое взаимодействие; генотип-средовая корреляция (ковариация); ассортативность. 
Генотип-средовое взаимодействие (V(GxE)) -  статистическая величина (компонент фенотипической дисперсии), отражающая статистическое взаимодействие факторов наследственности и среды. Возникает за счет разной реакции генотипов на изменение условий среды. Например, генетическая сопротивляемость какому-либо заболеванию. При наличии в среде патогена разные люди по-разному на него реагируют в зависимости от генетической предрасположенности (или нет) к данному заболеванию. При изменении среды люди с разными генотипами по-разному реагируют на изменившиеся условия среды. Наличие генотип-средового взаимодействия способствует увеличению фенотипической дисперсии. 
Генотип-средовое взаимодействие отражает непосредственный акт совместного действия, совместного влияния генов и средовых факторов на фенотип. Генотип-средовое взаимодействие описывает генетический контроль чувствительности к средовым различиям и обнаруживается в том, что один и тот же генотип в разных средах даст разные фенотипы (а разные генотипы в одной и той же среде тоже получат разное фенотипическое выражение). Это механизм формирования одним и тем же генотипом разных фенотипов в разных средах. Несмотря на то, что биология и медицина располагают множеством примеров значимости генотип-средового взаимодействия при формировании индивидуальных различий по самым разным медицинским признакам, до сих пор имеется относительно немного свидетельств того, что подобные взаимодействия существенным образом влияют на развитие психологических качеств. Основная роль в формировании межиндивидуальной изменчивости по психологическим признакам принадлежит индивидуальной среде. Особенно высока ее роль для личностных и психопатологических признаков.
Генотип-средовая корреляция (ковариация) (Сov (G)(E)) характеризует возможности каждого индивида вызывать определенные средовые влияния в соответствии с особенностями своего генотипа. Предполагается, что если среда достаточно разнообразна и общество предоставляет человеку возможность выбора, то каждый выбирает и получает среду, коррелирующую (положительно или отрицательно) с его генетически обусловленной индивидуальностью. Позитивная генотип-средовая корреляция характеризует ситуацию двойного преимущества для носителя определенного генотипа (например, дети музыкантов). Негативная генотип-средовая корреляция отражает феномен неслучайного распределения сред между различными генотипами. Феномен генотип-средовой корреляции может искажать оценку наследуемости: в случае положительной корреляции, когда и генотип, и среда действуют в одном направлении, оценка наследуемости может быть завышена, в случае отрицательной генотип-средовой корреляции – занижена.
Выделяют пассивную, реактивную и активную генотип-средовые ковариации. Пассивная ковариация связана с тем, что человек, обладающий определенными наследственно детерминированными признаками, попадает не в случайную среду, а в свое же семейное окружение, средовое воздействие которого еще более усиливает проявление данных признаков в фенотипе (например, музыкально одаренный ребенок растет в семье музыкантов). Реактивная ковариация может быть положительной (среда усиливает проявление генотипа) и отрицательной (среда тормозит или препятствует проявлению нежелательного генетически обусловленного признака). Активная ковариация генотипа и среды проявляется с подросткового возраста, и заключается в активном выборе самим индивидом среды, подходящей для реализации его наследственно обусловленных особенностей. Все три типа генотип-средовой корреляции могут различаться по знаку, будучи как отрицательными, так и положительными.
Для изучения вклада генотип-средовой корреляции в фенотипическую изменчивость психологического признака используются три основных метода: для оценки пассивной генотип-средовой корреляции сравнивают корреляции между средовыми показателями по изучаемым признакам в родных и приемных семьях; для оценки реактивного и активного типов генотип-средовой корреляции получают  корреляций между биологическими родителями детей, отданных на воспитание, и общей средой тех семей, которыми эти дети были усыновлены; для оценки всх трех типов генотип-средовой корреляции используется множественный генетический анлиз, разлагающий зарегистрированную фенотипическую корреляцию между признаком и характеристикой среды на составляющие ее компоненты. Для оценки соотношения всех факторов, оказывающих влияние на фенотипическую дисперсию признака, используется метод подбора моделей (Т.А. Мешкова, 2003-2004).
	Ассортативность - неслучайность заключения браков на основе сходства по любым  факторам. Мерой ассортативности принято считать корреляцию между супругами. В большинстве современных обществ браки заключаются на основе взаимного интереса и привязанности будущих супругов друг к другу, что подразумевает сходство супругов по ряду фенотипических признаков, например, по интеллекту, интересам, увлечениям и т.д. Высокая положительная ассортативность была обнаружена у таких признаков, как уровень образования, религиозные и политические установки, социально-экономическое положение. Ассортативность может быть не только положительной, но и отрицательной (например, брюнетам часто нравятся блондинки и наоборот). В рамках количественной психогенетической модели ассортативность представлена в виде коэффициента, искажающего «истинную» детско-родительскую корреляцию. 
Если генотип-средовое взаимодействие всегда увеличивает популяционную дисперсию, то генотип-средовая ковариация может как увеличивать, так и уменьшать дисперсию фенотипов в популяции.
В настоящее время признается, что в качестве основной задачи психогенетического исследования является не поиск тех характеристик, вариативность которых связана либо с генотипом, либо со средой, а выяснение относительного вклада наследственности и среды в изменчивость изучаемых функций.
В психогенетических исследованиях производится расчет генетических корреляций, величина которых свидетельствует о наличии общей генетической детерминации сравниваемых показателей. Вычисление генетических корреляций производится по формуле: 
r(g)=r(12) +r (21)/2√ r (11) r(22),                                                                где 
r(g) – генетическая корреляция; r(12) - корреляция между первой чертой у первого близнеца и второй чертой у второго близнеца; r(21) - корреляция между второй чертой у первого близнеца и первой чертой у второго близнеца; r(11) - внутрипарная корреляция по первой черте; r(22) - внутрипарная корреляция по второй черте. 
         Средовые эффекты представляют особый интерес для психологов. Все средовые эффекты принято подразделять на следующие разновидности: 
1. общие средовые влияния (С) – типы средовых влияний, единые для изучаемых пар родственников: 
	1.1. общесемейная среда – отличает разные семьи, но едина для всех членов одной семьи 	(например, жилищные условия, благосостояние, уровень образования родителей, 	религия); 
	1.2. семейная среда – едина для определенных пар родственников (например, 	близнецовая, родительско-детская и т.д.); 
2. индивидуальные средовые влияния (Е) – те типы среды, которые различаются для членов одной семьи (круг друзей, рабочей обстановки). 
Среди общих и индивидуальных средовых влияний выделяют: 
1. систематические (повторяющиеся, долгосрочные) - к общесемейным, например, относится уровень материального дохода семьи, а к индивидуальным – близкое общение ребенка с другом; 
2. случайные (уникальные, краткосрочные) – к общесемейным случайным средовым воздействиям относится, например, гибель одного из членов семьи, а к индивидуальным – перенесенная операция. 
Все перечисленные типы средовых влияний входят в количественную психогенетическую модель в качестве компонентов фенотипической дисперсии. 
Р. Пломин предложил на основе коэффициентов корреляции между близнецами оценивать также и вклад параметров общей (с2) и различающейся (е2) среды. 
Коэффициент корреляции МЗ близнецов отражает их генетическую и средовую общность. Поэтому мы можем его представить в виде суммы: 
          RМЗ=h2+c2.
          Отсюда находим с2: c2=RМЗ-h2.
Чтобы найти е2, примем всю фенотипическую вариативность за 1. Она складывается из генетической (h2), общей средовой (с2) и различающейся средовой (е2), т.е.
 1 = h2 + c2 + е2.
Далее остается на основе ранее вычисленных значений h2 и c2 получить е2 :
е2 = 1 - (h2 + c2)    h2 = 2(RМЗ - RДЗ)      с2 = RМЗ - h2   
Таким образом, располагая коэффициентами корреляции, полученными в группах МЗ и ДЗ близнецов, можно примерно оценить вклад основных компонентов в фенотипическую дисперсию признака, не прибегая к сложным математическим процедурам, требующим специальных компьютерных программ. Иногда исследователи ограничиваются этими простыми вычислениями, но, как правило, только на первом этапе работы.
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Тема 3. Особенности развития близнецов

3.1. Особенности пренатального развития близнецов

	Краткое содержание. Факторы, определяющие индивидуальное развитие монозиготных близнецов: пренатальные конституциональные различия, отношение родителей к этим различиям и взаимосвязь между близнецами (С. Гилфорд и др.); специфическая близнецовая ситуация (Р. Заззо); отношение к близнецам, сложившееся в определенной культуре, физическое сходство близнецовых партнеров, социально-экономический статус семьи (М. Леонард). Актуальные условия становления индивидуальности близнецов  с точки зрения психологии развития: специфические взаимоотношения родителей и близнецов, связь между партнерами в близнецовой паре. Роли внутри близнецовой пары: двустороннее или одностороннее соперничество, комплиментарное соподчинение, уравновешенное партнерство, конформизм (А. Хейгл-Эверс). Идентификация себя с партнером.
Цель близнецовых исследований состоит в получении данных, применимых не только к самой выборке близнецов, но и ко всей популяции в целом. Чтобы выводы, сделанные в близнецовом исследовании, были справедливы и по отношению к одиночнорожденным, необходимо учитывать систематические различия между близнецами и неблизнецами. Основная масса различий между близнецами и одиночнорожденными детьми связана с периодами раннего развития. Близнецы чаще рождаются недоношенными, у них чаще встречаются врожденные аномалии развития, их вес при рождении в среднем ниже веса одиночнорожденных детей, что отчасти объясняется большей частотой недоношенности. Частота мертворождений и детской смертности для близнецов также выше. Пренатальные условия развития могут различаться для близнецовых партнеров, например, положением двух плодов, кровоснабжением, наличием общих или раздельных околоплодных оболочек и т. д. Такие различия чаще наблюдаются у MZ, чем у DZ близнецов (Price В., 1950).
С.   Гиффорд (Gifford S. et al., 1966), исследовав развитие девочек из MZ пары, выделили три взаимодействующих фактора, определяющих индивидуальное развитие близнецов: пренатальные конституциональные различия, отношение родителей к этим различиям и взаимосвязь между близнецами. Авторы этой работы считают, что пренатальные и натальные условия оказывают значительное воздействие на формирование таких различий, как размеры тела, сенсомоторная активность. Эти различия, не являясь генетическими, могут сохраняться в течение жизни близнецов и, уменьшая внутрипарное сходство фенотипов, занижать оценку наследуемости. 
При рождении близнецов можно обнаружить четыре различных варианта в соотношении плодных оболочек: близнецы имеют раздельные амнионы, хорионы и плаценты; близнецы имеют раздельные амнионы и хорионы, но общую плаценту; близнецы имеют раздельные амнионы, но общие хорион и плаценту; близнецы имеют общие амнион, хорион и плаценту. 
Особенности пренатального развития близнецов. В плодных оболочках монохорионных близнецов образуются различные соединения между сосудистыми системами одного и второго близнеца. Их называют шунтами. Наиболее опасны так называемые артерио-венозные шунты, т.е. соединения артерии одного близнеца с веной другого. При этом одному из близнецов может недоставать артериальной крови, богатой кислородом и питательными веществами, а у другого может быть ее избыток, что также не способствует нормальному развитию. Чаще всего возникает несколько примерно равных по мощности шунтов, которые компенсируют друг друга, но в некоторых случаях компенсация бывает недостаточной, и это приводит к тому, что один из близнецов развивается в условиях постоянного дефицита необходимых веществ. В результате такие близнецы сильно отличаются один от другого при рождении, в первую очередь по весу. 
Разница в весе при рождении может наблюдаться также у ДЗ близнецов и дихорионных МЗ. Такая разница может быть связана с неравномерным сдавливанием плацент при многоплодной беременности.

3.2. Особенности постнатального развития близнецов

M. Leonard (1961) к специфическим факторам, влияющим на формирование индивидуальности близнецов, причисляет отношение к близнецам, сложившееся в определенной культуре, отношение родителей к близнецам, физическое сходство близнецовых партнеров и социально-экономический статус семьи.
Д.Б. Эльконин (1960) наиболее важными элементами среды в этом отношении считает специфические взаимоотношения родителей и близнецов, а также связь между партнерами в близнецовой паре.
У близнецов выше риск умственной отсталости. В среднем интеллект близнецов младшего возраста несколько ниже, чем у их сверстников-одиночнорожденных. По данным известного исследователя близнецов и близнецовости Рене Заззо, среднее значение коэффициента интеллекта (IQ) у близнецов ниже среднепопуляционного на 7 баллов. Чаще всего у близнецов оказываются сниженными вербальные способности.
Проведение сопоставления выборки близнецов, чьи партнеры умерли в раннем детстве (т.е. близнецы из этой выборки воспитывались как одиночнорожденные), с выборкой одиночнорожденных, показало отсутствие различий в когнитивном развитии. Эти данные говорят о том, что некоторое снижение интеллекта у близнецов связано не столько с трудностями эмбрионального или родового периода, сколько с особенностями воспитания близнецов как пары. Во-первых, при рождении близнецов увеличивается нагрузка на семью, и у родителей остается гораздо меньше времени, которое они могут потратить на развивающие занятия с детьми. Во-вторых, растущие близнецы сами по себе являются социальной группой и испытывают меньше потребности в обмене информацией с внешним миром. Такая ситуация замкнутости близнецов друг на друга носит название «близнецовой ситуации» и часто приводит к отставанию близнецов в развитии. Так, у близнецов может развиваться особый, понятный только им автономный язык, развитие же полноценной речи, в результате, отстает. Это явление более характерно для МЗ близнецов, которые отличаются большей привязанностью друг к другу. Такое отставание в речевом развитии легко преодолевается, если детей на время разлучают (например, помещают в разные группы детского сада), и они бывают вынуждены общаться с другими детьми и взрослыми.
Таким образом, некоторые особенности развития близнецов приводят к тому, что близнецы как особая часть популяции несколько отличаются от остальной ее части. Эти отличия более отчетливо заметны в раннем, особенно младенческом, возрасте. Со временем некоторое отставание близнецов в физическом и умственном развитии компенсируется, и, по большей части, близнецы становятся сопоставимы с остальной популяции.
Близнец, рождающийся первым, проходит через неподготовленные родовые пути и имеет больший шанс получить травму, но второй близнец сталкивается с целым рядом других трудностей. Он чаще занимает в матке неправильное положение (поперечное или тазовое предлежание), и, чтобы извлечь его, врачам чаще приходится применять искусственное родовспоможение. 
Кроме того, второй близнец дольше находится в родах и чаще испытывает кислородное голодание, что неблагоприятно сказывается в первую очередь на развитии центральной нервной системы. По данным статистики, смертность «второрожденных» близнецов больше, чем смертность «перворожденных». Таким образом, различия в качестве кровоснабжения во внутриутробном периоде и неравноценность условий при прохождении родовых путей могут привести к существенным средовым различиям между близнецами сразу после рождения.
Наблюдаются, как правило, следующие виды отставания в развитии у близнецов, по сравнению с одиночнорожденными детьми:
· Отставание в психомоторном развитии – близнецы позже начинают удерживать голову, сидеть, ходить, чем одиночнорожденные сверстники. При нормальном уходе такое отставание преодолевается к 2 годам.
· Развитие речи также имеет свою специфику – часто у близнецов формируется собственная речь, понятная только им, сказывается «близнецовая ситуация». Такие речевые особенности могут сохраняться вплоть до 6-летнего возраста, замедляя когнитивное развитие в целом.
· Проблемы в идентификации – с раннего возраста близнецы воспринимают себя как членов пары, диады, что способствует впоследствии возможным трудностям в индивидуальном личностном и профессиональном самоопределении.
	Близнецовая ситуация является центральной психологической детерминантой постнатального развития близнецов. Она играет одну из важных ролей в эмоциональном, когнитивном и социальном развитии близнецов. А.Р. Лурия называл это явление «своеобразной формой жизни в паре». Ее специфика, по словам Р.Заззо, в том, что близнецы чувствуют себя скорее членами пары, чем отдельными лицами. С самого рождения между близнецами складываются определенные отношения, отличающиеся от обычных отношений между братьями и сестрами, «близнецовая ситуация» (R. Zazzo, 1960), которая накладывает неизгладимый отпечаток на развитие близнецов и их отношения с родителями и другими людьми. R. Zazzo показал, что близнецовая пара часто образует свой особенный микромир («микрокосм»), характеризующийся рядом особенностей как внутри себя, так и во взаимоотношениях с другими людьми и внешним миром. Особая близнецовая среда приводит к тому, что между со-близнецами устанавливаются более близкие, интимные отношения, чем между обычными братьями и сестрами. Эти связи настолько сильны, что даже на временную разлуку с со-близнецом (например, если один из близнецов попадает в больницу), они реагируют так же остро, как на разлуку с матерью.
	Нежелательные особенности развития близнецов могут быть в значительной степени сглажены правильным воспитательным подходом со стороны родителей. Родительские установки в воспитании близнецов:
- Установка на сходство (родители выбирают одинаковую среду развития для близнецов – отдают в один класс, общие кружки, одинаково одевают и др.);
- Установка на различие (родители находят индивидуальное своеобразие в каждом ребенке и стараются его развить и подчеркнуть, выбирая различные виды деятельности для своих детей, по-разному их одевая и т.д.) – такая установка более целесообразна, поскольку способствует лучшей адаптации каждого из членов близнецовой пары.
	Принято выделять следующие типы отношений в парах близнецов: Комплиментарные отношения. Как и в любой группе, в паре близнецов может выделиться руководитель (лидер), второй близнец будет занимать подчиненное положение. Между близнецами могут образоваться комплементарные отношения. Известны случаи, когда один из близнецов всегда выполняет одни обязанности, а второй - другие. Например, в одной из подобных пар одна сестра, делая уроки, всегда читала текст вслух, а другая только слушала. В результате, уже будучи взрослой, одна из девушек испытывала трудности в чтении. Партнерство. В этом случае ни один из близнецов не доминирует, близнецы в равной степени учасвуют в установлении коммуникаций с другими людьми. Ценность близнецового партнера для со-близнеца с самого рождения так высока, что отношения в близнецовой паре можно охарактеризовать как симбиотические (D.Ortmeyer, 1970). Если у одиночнорожденного ребенка основной проблемой является преодоление симбиотических связей с матерью, то близнецы должны решить еще одну не менее серьезную проблему – «отграничить» себя от своего партнера по близнецовой паре, причем, чем больше сходство, тем более сложной задачей это становится. Даже крохотный младенец, еще не научившийся передвигаться, каким-то удивительным образом умудряется повернуться в кроватке так, чтобы быть как можно ближе к своему близнецу, он тянет к нему ручки, прислушивается к его дыханию, может сосать его пальчики и др. Характерным явлением для близнецов бывает употребление местоимения «мы» вместо «я», они позже узнают себя на фотографии (а МЗ близнецы еще на 3 месяца позже, чем ДЗ) и в зеркале, они позже одиночнорожденных начинают употреблять собственное имя, откликаются не только на свое, но и на имя близнеца. 
	«Реакция близнецовости» может приводить к замедлению развития личности детей. Желание во всем походить друг на друга, отождествление себя с близнецовым партнером (взаимная идентификация) влияют на формирование самосознания и приводят к затруднению процесса индивидуализации у близнецов. В процессе становления личности ребенка одним из центральных образований является система «я». В психологии термин «самосознание» обычно обозначает деятельность субъекта, направленную на осознание своих поступков, переживаний, своего места в жизни. Результаты такого осознания закрепляются в самооценку. В период до 3 лет самооценка ребенка формируется стихийно, как результат принятого на веру отношения взрослого. Важным моментом здесь является осознание себя как субъекта индивидуализации. Большая взаимная идентификация близнецовых партнеров приводит к тому, что этот процесс формирования самосознания существенно отличается у близнецов по сравнению с одиночнорожденными. Развитие личности близнецов, обретение ими чувства собственной идентичности, характеризующиеся отделением себя от других, овладением схемой тела во многом зависят от характера взаимоотношений в одной близнецовой паре, от того, как они воспринимают себя и друг друга.
H. von Bracken выделяет три момента, важных в отношении близнецовых партнеров: 1) время, которое близнецы проводят вместе (обычно МЗ близнецы чаще и дольше бывают вместе, чем ДЗ), 2) стремление однополых ДЗ близнецов к различиям и стремление МЗ близнецов к единообразию, 3) распределение социальных ролей в паре, которое оказывает поляризующий характер на индивидуализацию партнеров.
Близнецы определенным образом распределяют между собой различные функции, навыки. Например, один может отвечать за общение с внешним миром, беря на себя полностью функцию представителя пары при общении с другими людьми. Другой близнец при этом может вообще не развивать у себя навыки общения, так как близнецы, воспринимающие себя как единое и неразделимое целое, считают, что достаточно хотя бы одному из них овладеть соответствующими навыками.
Устойчивое распределение ролей в близнецовой паре может сохраняться на всю жизнь и приводить к нарушению социальной адаптации во взрослом возрасте: нередки случаи, когда близнецы отказываются учиться, работать или служить в армии в разных местах, они не готовы к созданию собственной семьи, их контакты с окружающими ограничены, поскольку от других людей они ждут того же уровня взаимопонимания, что и от со-близнеца.
Неоднократно описаны случаи полной взаимозависимости близнецов, когда каждый из них по отдельности чувствует себя совершенно беспомощным, поскольку они обладают взаимодополняющими свойствами личности. Первоначальным источником распределения ролей в паре служат различия при рождении (вес, рост, порядок рождения и др.), разное отношение к ним матери. Родители, сами того не осознавая, поощряют ожидаемые от каждого ребенка действия (например, считая перворожденного близнеца старшим, формируют у него установку на лидерство в паре). Ребенок начинает вести себя в соответствии с приписываемой ему ролью, и это служит основной причиной первичной дифференциации близнецов. Исследователи выделяют чаще всего следующие роли: представитель в окружающем мире, лидер, внутренняя совесть пары и др. (H.von Bracken, 1978, A.Anastasi, 1958).
Для понимания особенностей развития близнецов необходимо рассматривать взаимодействие между «реакцией близнецовости» и стремлением членов близнецовой пары к индивидуализации. 
A.Heigl-Evers (1971) выделяет две противоположных тенденции в стиле взаимоотношения МЗ близнецов - конвергентную (сближение с партнером) и дивергентную (отделение от партнера по паре, стремление к независимости, борьба за самоутверждение), которые часто проявляются одновременно. 
Можно выделить 4 формы взаимоотношений между членами близнецовых пар: 1) соперничество, ведущее к дивергенции близнецов, 2) взаимодополняющее (комплиментарное) соподчинение, ведущее к сближению близнецов и их взаимозависимости, 3) равноправие и 4) конформность, приводящая к полному сходству установок близнецовых партнеров.

3.3. Рекомендации родителям близнецов
Тесная привязанность близнецов друг к другу, стремление всегда быть вместе иногда приводят к тому, что дети взаимодействуют только между собой, исключая из круга общения сверстников, а то и всех других людей. Мамы близнецов обычно имеют больше забот, сильнее устают, поэтому, в среднем, они меньше разговаривают с близнецами, чем матери одиночнорожденных детей, и дети часто бывают предоставлены самим себе. Это приводит к замедленному формированию речевых навыков, так как разговаривая только друг с другом, они имеют меньше возможностей для усвоения новых речевых навыков, а существующие недостатки их речи усугубляются. В такой ситуации возможно появление у детей так называемой «автономной» речи, непонятной для посторонних. Плохого в этом ничего нет, но, если вовремя не обратить на это внимания, правильная речь не формируется (ведь друг друга дети понимают, а другие люди их не интересуют), а это уже небезразлично и для умственного развития детей в целом.
Чтобы избежать всех этих нежелательных последствий, родителям лучше с самого раннего возраста стараться вести себя таким образом, чтобы поощрять в детях независимость, осознание своего «я», придавать значение их различиям, стараться называть каждого собственным именем, т.е. именно относиться к детям как к двум отдельным и разным индивидам, а не как к «одному человеческому существу в двух экземплярах». Желательно, чтобы у детей были разные игрушки, разная одежда, разные кроватки и т.д. Самый легкий способ подчеркнуть индивидуальность детей - сделать им разные прически. Иногда довольно трудно приобрести разные вещи для детей, а иногда они сами этого не хотят, но какие-то небольшие различия, например, хотя бы бантик, разный цвет одежды, всегда можно использовать.
Родители должны постараться узнать каждого близнеца по отдельности, для этого могут использоваться некоторые специальные приемы, например, можно детей водить в детский сад по очереди (в понедельник и среду - одного, во вторник и четверг - второго, а в пятницу - обоих вместе), чтобы близнецы имели возможность и быть с родителями наедине, и общаться в другими детьми самостоятельно. Также мать или отец могут брать с собой каждого из детей по очереди, если идут, например, в магазин. В дни рождения необходим индивидуальный подход - у близнецов должны быть отдельные именинные пироги, подарки, поздравления. Хорошо, если у каждого есть свои игрушки, которые хранятся в его собственном ящике.
Для нормального речевого развития близнецов родители должны говорить с каждым по отдельности, и стимулировать к этому других людей. Хорошо, если у каждого близнеца есть свое время, когда он может наедине поговорить с мамой и папой. Если появляется автономная речь, необходимо расширить круг общения детей, возможно, поместить их в разные группы детского сада, чтобы у них возникла потребность в понимании их окружающими людьми. При этом желательно посоветоваться с психологом, так как ранняя разлука с близнецом может оказать неблагоприятное воздействие на все дальнейшее развитие.
Однако, замечая и поощряя различия детей, следует соблюдать осторожность, так как близнецы могут ревностно и даже болезненно относиться к успехам и достижениям партнера. Иногда это порождает обостренную соревновательность и конкурентность в их отношениях, вплоть до развития не утихающего конфликта, особенно это свойственно подростковому возрасту, когда близнецы начинают отдаляться друг от друга. Близнецы обычно стараются избегать ситуаций, провоцирующих ревность. Для этого они иногда привязываются к разным родителям - один становится ближе к матери, другой - к отцу. Другой способ избежать ревности - всегда стремиться иметь то же самое, что имеет соблизнец, игрушки, внимание родителей и др.
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Задания для самоконтроля к I модулю
1. Выберите правильный вариант ответа. Предметом психогенетики является: а) изучение роли биологических и социальных факторов в развитии психики; б) изучение роли и взаимодействия наследственных и средовых факторов в формировании межиндивидуальной вариативности психологических и психофизиологических характеристик человека; в) изучение роли врожденного и приобретенного в формировании индивидуальности; г) изучение индивидуальных психологических особенностей человека; д) изучение наследственных механизмов развития.
2. Выберите правильное утверждение. Зиготность близнецов - это: а) происхождение из одной зиготы; б) одинаковость генотипов; в) принадлежность к определенному типу близнецов; г) гомозиготное или гетерозиготное состояние; д) однояйцевость.
3. Оцените наследуемость признака, если известно, что величина генотипической дисперсии по данному признаку составляет 0,3, а величина фенотипической дисперсии – 0,6:
а) 0,5;  б) 0,2;  в) 0,4;  г) 0,6.
4. Какое количество общих генов имеют дядя (тетя) и племянник (племянница):
а) 50%;  б) 70%;  в) 12,5%;  г) 25%; д) 20%.
5. Правильная последовательность стадий митоза:
а) профаза, телофаза, анафаза, метафаза; б) метафаза, профаза, телофаза, анафаза; в) интерфаза, профаза, метафаза, телофаза, анафаза; г) профаза, метафаза, анафаза, телофаза.
6. Кто является родоначальником близнецового метода:
а) Ф. Гальтон; б) Г. Мендель; в) Ч. Дарвин; г) В. Вундт.
7. Выберите основные типы дерматоглифических узоров:
а) дуга;  б) спираль;  в) петля;   г) круг;  д) завиток;  е) зигзаг.
8. Выберите 2 правильных утверждения. Близнецовая ситуация - это: а) конфликт между близнецами; б) многоплодная беременность; в) семейная ситуация, связанная с воспитанием двойни; г) психологическая ситуация в семье, воспитывающей близнецов; д) конкуренция между близнецами.
9. Выберите правильное утверждение. Аутбридинг – это:
а) близкородственное скрещивание, повышающее вероятность наличия у скрещиваемых организмов одних и тех же аллелей; б) явление, при котором образование супружеских пар или скрещивание в отношении какого-либо признака происходит неслучайным образом: имеется половое предпочтение; в) скрещивание неродственных форм одного вида, отсутствие общих предков на протяжении 4-5 и более поколений; г) свободное и случайное скрещивание.
10. Оцените наследуемость признака с помощью коэффициента Хольцингера, если r(МЗ)= 0,9; r(ДЗ)=0,5:
а) 0,4;  б)0,8;  в)4; г)0,5.
Задания для самостоятельной работы студентов к I модулю

1. Решение задач на применение законов Г. Менделя
Образцы решения задач
 - 1 и 2 законы:
Задача: В брак вступают курчавая женщина (доминантный признак) и мужчина с прямыми волосами (рецессивный признак). У них родились дети с волнистыми волосами. Каков прогноз в отношении внуков, если дети вступят в брак с лицами, имеющими волнистые волосы?
Решение: 		             Р: АА(курчавые) х аа (прямые)

 				F1: Аа, Аа, Аа, Аа (волнистые)

F2: АА, аа, Аа, Аа

- 3 закон:
Задача: У человека ген близорукости доминирует над нормальным зрением, а альбинизм рецессивен. В брак вступают дигетерозиготные родители. Определите фенотипы родителей, а также оцените, каков прогноз в отношении здоровья их детей.
Решение:                 
Обозначения:
А- близорукость, а- нормальное зрение,
В- нормальная пигментация, в – альбинизм.

Р: АаВв (близорук., с норм. пигмент) х АаВв (близорук., с норм. пигмент)
Гаметы: АВ, Ав, аВ, ав;                                   АВ, Ав, аВ, ав; 
Дети:
	Гаметы
	¼ АВ
	¼ Ав
	¼ аВ
	¼ ав

	¼ АВ
	1/16 ААВВ (близ, с норм. пигм.)
	1/16 ААВв
(близ, с норм. пигм.)
	1/16 АаВВ
(близ, с норм. пигм.)
	1/16 АаВв
(близ, с норм. пигм.)

	¼ Ав
	1/16 ААВв (близ, с норм. пигм.)
	1/16 ААвв (близ, альбинос)
	1/16 АаВв (близ, с норм. пигм.)
	1/16 Аавв (близ, альбинос)

	¼ аВ
	1/16 АаВВ (близ, с норм. пигм.)
	1/16 АаВв (близ, с норм. пигм.)
	1/16 ааВВ (норм. зрен., норм. пигм.)
	1/16 ааВв (норм. зрен., норм. пигм.)

	¼ ав
	1/16 АаВв (близ, с норм. пигм.)
	1/16 Аавв (близ, альбинос)
	1/16 ааВв (норм. зрен., норм. пигм.)
	1/16 аавв (норм. зрен, альбинос)


 Итого: 9/16 А-В- (близор., с норм. пигм.): 3/16 А-вв (близорук, альбинос):
3/16 ааВ- (норм. зрен, норм. пигмент): 1/16 аавв (норм. зрен. альбинос).

- Аллели АВО:
Задача: Женщина с 1 группой крови и положительным резус-фактором (отец которой был с отрицательным резус-фактором) выходит замуж за мужчину со второй группой крови (мать которого имела первую группу крови) и отрицательным резус-фактором. Определите возможные фенотипы по этим двум признакам у потомства, а также вероятность иммунного конфликта.
Решение: 
Жена ОО, Rhrh (т.к. ее отец  rhrh)   х     Муж АО, rhrh (т.к. его мать ОО)

Дети: Rhr, Rhrh, rhrh,  rhrh (50% - с положительным, 50% - с отрицательным).
Дети: АО, АО, ОО, ОО (50% с 1 группой и 50% - со 2).

Задачи для самостоятельного решения

1. Семейная гиперхолистеринемия наследуется доминантно-аутосомно. У гетерозигот наблюдается повышенной содержание холистерина в крови, а у гомозигот наблюдается развитие ксантом кожи и сухожилий, атеросклероз. Какова вероятность рождения детей с аномалией (и степень ее развития) в семье, где оба родителя имели повышенное содержание холестерина в крови?
2. У человека умение владеть преимущественно правой рукой неполностью доминирует над леворукостью. Кареглазые родители правши имеют сына – голубоглазого левшу. Какова вероятность рождения в этой семье детей с разными фенотипами, если амбидекстры (лица, одинаково владеющие обеими руками) гетерозиготны?
3. В семье трое детей с 2,3 и 4 группой крови. Их родители имеют 4 и 1 группу крови. Определите, все ли дети родные, а также возможно ли переливание крови от родителей к детям. Ответ обоснуйте.

2. Решение задач на кроссинговер и наследование, сцепленное с полом

Образцы решения задач
Правило: Процент кроссинговера отражает расстояние между генами: чем больше его величина, тем больше расстояние между генами (силы сцепления невелики), и наоборот, чем меньше величина кроссинговера, тем меньше расстояние между генами (силы сцепления между генами сильнее).
Расстояние между генами измеряют в процентах кроссинговера между ними или в морганидах (1% кроссинговера равен 1 морганиде).

Задача: Гены дальтонизма (цветовой слепоты) и «куриной слепоты» (ночной слепоты), наследующиеся через Х-хромосому, находятся на расстоянии 40 морганид друг от друга. Необходимо определить вероятность рождения детей с обеими аномалиями в семье, где жена имеет нормальное зрение (ее мать страдала «куриной слепотой», а отец был дальтоник), муж нормален в отношении обоих признаков. Обе патологии обусловлены рецессивными аллелями.
Решение:
Обозначим: Д- нормальное цветовое зрение, д – дальтонизм,
С- нормальное ночное зрение, с – «куриная слепота».
		Жена: Х(Дс)Х(дС)                    х                      Муж:         Х(ДС)У	
Гаметы: некроссоверные: Х(Дс), Х(дС),                     			Х(ДС),  У     
 кроссоверные : Х(ДС), Х (дс)                                                

У жены образуется 4 типа гамет, т.к. пара гомологичных хромосом будет вступать в кроссинговер, образуя рекомбинантные гаметы с частотой 40%). Общая вероятность образования гамет у жены равна 1, тогда вероятность образования пары рекомбинантных гамет равна 0,4, а некроссоверов (без кроссинговера) – 0,6.
Перемножая вероятности встречающихся при оплодотворении гамет, получаем вероятности рождения детей с разными фенотипами.

	Гаметы
	Х (Дс) 0,3
	Х(дС) 0,3
	Х(ДС) 0,2
	Х(дс) 0,2

	Х(ДС) 0,5
	0,15 Х(ДС)Х(Дс)
здорова
	0,15 Х(ДС)Х(дС)
здорова
	0,1 Х(ДС)Х(ДС)
здорова
	0,1 
Х(ДС)Х(дс)
здорова

	У 0,5
	0,15 Х(Дс)У 
кур. слепота
	0,15 Х(дС)У 
дальтонизм
	0,1 Х(ДС)У
здоров
	0,1 Х(дс)У
кур. слепота, дальтонизм



Ответ: С вероятностью 10% мальчики в этой семье будут страдать обеими патологиями.

Задачи для самостоятельного решения

1. Гемофилия и дальтонизм наследуются рецессивно, сцеплено с Х-хромосомой. Расстояние между генами 9,8%. Женщина, мать которой была дальтоник, а отец гемофилик, вступила в брак со здоровым мужчиной. Определите вероятность рождения в этой семье детей с двумя аномалиями одновременно. Кроссинговер в половых хромосомах у мужчин практически не наблюдается.
2. Ангидрозная эктодермальная дисплазия (отсутствие эмали на зубах) передается как рецессивный, сцепленный с Х-хромосомой признак. В браке здоровой женщины и мужчины, больного эктодермальной дисплазией, рождаются больная девочка и здоровый сын. Определите вероятность рождения следующего ребенка здоровым.
3. В браке здоровых родителей родился сын-альбинос (аутосомно-рецессивный признак), страдающий дальтонизмом (сцепленный с Х-хромосомой признак). Оцените вероятность рождения второго сына здоровым.

3. Решение задач на Закон Харди-Вайнберга

Образцы решения задач

Задача: В родильных домах города Х из 48000 детей, родившихся в течение 10 лет, у 105 обнаружен патологический рецессивный признак, обусловленный генотипом rr. Определите генетическую структуру популяции города Х по данному заболеванию.
Решение:  
Исходя из условий задачи можно определить частоту рождения больных детей с рецессивным генотипом. Q2= 105/48000=0,0022.
Частоту патологического аллеля q можно найти, извлекая корень квадратный из полученного числа = 0,047. 
Теперь можно вычислить частоту нормального аллеля р, т.к. в сумме они дают единицу:
1-0,047= 0,953.
Используя закон Харди -Вайнберга, найдем все остальное:
Р2= 0,953 х 0,953 = 0,9082 (90,82%) – частота доминантных гомозигот.
2р q= 2 х 0,953 х 0,047 = 0,0896 (8,96%)- частота гетерозигот.
q2= 0,0022 (0,22%)- частота рецессивных гомозигот.

Задачи для самостоятельного решения

1. Частота встречаемости альбиносов определяется как 1:40000. Определите генотипическую структуру популяции.
2. В одном из районов тропической Африки частота серповидноклеточной анемии составляет 20%. Определите частоту нормального и мутантного аллеля в обследованном районе.
3. Алкаптонурия характеризуется окрашиванием хрящевых тканей и быстрым потемнением подщелоченной мочи и наследуется аутосомно-рецессивно. В старости при этой аномалии развивается артрит. Частота встречаемости заболевания: один на сто тысяч. Определите количество носителей в популяции, если число жителей равно 4000000.
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II модуль. Психогенетические исследования психологических и психофизиологических признаков

	Комплексная цель модуля – сформировать представления о механизмах регуляции генетических процессов, об основных результатах психогенетических исследований психофизиологических и психологических признаков.

Тема 4. Взаимодействие нервной и эндокринной систем в регуляции генетических процессов

	Краткое содержание. Пути нейроэндокринной регуляции взаимосвязи генетических процессов на уровне целостного организма. Гипотеза нейроэндокринной регуляции процесса реализации генетической информации (исследования В.В. Пономаренко и Н.Г. Лопатиной, исследования, выполненные Л.В. Крушинским и соавторами, исследования Л.В. Витвицкой). Три базовые системы защиты при стрессе: стресс-реализующая стресс-потенцирующая, стресс-лимитирующая.

4.1. Нейроэндокринная регуляция взаимосвязи генетических процессов на уровне целостного организма

В 50-60 г.г. в исследованиях М.Е. Лобашева и его последователей В.В. Пономаренко и Н.Г. Лопатиной сложились первые представления о взаимодействии нервной и эндокринной систем в регуляции генетических процессов. Был сделан вывод о том, что каждый генетический процесс протекает в организме не изолированно, а в тесной зависимости с другими, сопряженными с ним процессами. Было показано, что нейроэндокринной регуляции принадлежит ведущая роль в установлении взаимосвязи генетических процессов на уровне целостного организма.
Гипотеза нейроэндокринной регуляции процесса реализации генетической информации предполагает существование на молекулярном уровне общих механизмов, обеспечивающих как регуляцию активности нервной системы, так и регуляторные воздействия на хромосомный аппарат.
Одна из существенных функций нервной системы – регулирование активности генетического аппарата по принципу обратной связи в соответствии с текущими нуждами организма, влиянием среды и индивидуальным опытом.
Исследования В.В. Пономаренко и Н.Г. Лопатиной. В опытах на мышах было показано, что изменение генной активности (частоты митозов и хромосомных аберраций) в клетках роговицы глаза может возникать по условно-рефлекторному принципу, т.е. в ответ на сенсорный стимул (свет), ранее связанный с болевым раздражителем (электрическим током).
Исследования, выполненные Л.В. Крушинским и соавторами
· В 60 г.г. 20 века было установлено, что появление ряда генетически детерминированных поведенческих актов зависит от уровня возбуждения ЦНС. Показана отчетливая положительная связь между общей возбудимостью животного, а также проявлением и степенью выраженности генетически обусловленных оборонительных рефлексов у собак.
· Также были обнаружены прямые корреляции между уровнем РНК в нейронах и уровнем возбуждения ЦНС, т.е. сенсорная стимуляция, обучение и другие воздействия, повышающие возбудимость нервной системы, сопровождаются увеличением содержания РНК в нервной ткани.
Исследования Л.В. Витвицкой, 1991 г.
· Было показано, что экспрессия генов у животных может изменяться в зависимости от степени информационного разнообразия окружающей среды: чем более обогащена среда, тем выше экспрессия генов.
· Связующим звеном между ЦНС и генной системой являются гормоны. Роль гормонов в регуляции генной активности выступает посредством влияния эмоционального стресса на генетические процессы (Цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004). 

4.2. Стресс и активность генома. Базовые системы защиты организма при стерессе

Стресс – неспецифическая системная реакция, обусловливающая привлечение энергетических ресурсов для адаптации организма к новым условиям.
Что характеризует стресс:
· Стресс возникает в ответ на угрозу целостности организма, в том числе и нематериализовавшуюся.
· Стресс является защитно-адаптационной реакцией.
· Стресс характеризуется стадийностью:
  - начало стресса – фаза тревоги. Энергозатратная фаза, характеризуется напряжением всех функций, в том числе и психических.
  - вторая фаза – резистентность. Происходит мобилизация оставшихся энергетических ресурсов, усиление всех процессов, при этом сохраняется относительно высокий функциональный уровень.
  - третья фаза стресса – истощение. Подавление психических и висцеральных функций.
Природа стресса
В основе стресса лежит принцип редукции физиологических и нейрохимических механизмов. При стрессе наблюдается значительное снижение сенсорных порогов (в том числе и болевых) и минимизации дисперсии вегетативных параметров.
Три базовые системы защиты организма при стрессе: 
· стресс-реализующая (САС – симпато-адреналовая система)- выходит на пик активности непосредственно вслед за стресс-сигналом, обеспечивая реализацию первой фазы стресса. Продолжительность ее  невелика (минуты, часы), после чего наблюдается истощение нейрохимических механизмов САС. Этот нейроэндокринный комплекс обеспечивает активацию висцеральных систем. 
· Норадреналин и адреналин (гормоны мозгового вещества надпочечников) обеспечивают комплект реакций гиперэргического типа – увеличение катаболизма в тканях, усиление вентиляции легких, активизацию сердечной деятельности, перераспределение кровотока в пользу скелетной мускулатуры, сердца и мозга. Задача – обеспечить борьбу или бегство.
· стресс-потенцирующая (ГГАС – гипоталамо-гипофизарно-адреналовая система)- нейроэндокринная ось, которая запускается адренергическим сигналом и обеспечивает устойчивость 2 фазы стресса, поддерживая сравнительно высокий уровень энергетики и работоспособность организма. Большинство компонентов этой системы –пептиды, обладающие медиаторной и гормональной активностью. Так, кортиколиберин активирует двигательную и поисковую активность, АКТГ (адренокортикотропный гормон) стимулирует кору надпочечников и стимулирует запоминание. Кортикостероиды (в данной оси) стимулируют катаболизм.
· стресс-лимитирующая (ЭОС – эндогенная опиоидная система и система ГАМК) проявляет свою активность с первых минут защитной реакции, ограничивая избыточные эффекты двух первых систем. После того, как они исчерпают свои возможности, ЭОС начинает доминировать, предопределяя течение завершающей стадии стресса. При этом наступает гипобиотическое состояние, которое позволяет экономить энергетические ресурсы. Комплект морфиноподобных пептидов (эндорфины, энкефалины, динорфины и др.) с выраженным тормозным действием на большинство систем организма, реализующимся через опиатные рецепторы (в основном, пресинаптическое торможение).
Синдром Марфана
· Избыток адреналина в организме у человека может привести к редкому заболеванию – синдрому Марфана. Данный синдром, помимо необычного внешнего вида (очень длинные и тонкие конечности, короткое тело при высоком росте) может обусловливать и высокий уровень развития умственной одаренности. Например, Авраам Линкольн, Г.Х. Андерсен., К.И. Чуковский.
Исследования Д.К. Беляева (Беляев Д.К., 1982).
· Д.К. Беляев показал, что у мыши под влиянием эмоционального иммобилизационного стресса существенно изменяется способность к воспроизведению потомства. 
· Мыши разных генетических линий по-разному реагировали на стресс: при сравнении показателей воспроизводства в обычных условиях и при стрессе изменялись ранги животных с разными генотипами в отношении функции воспроизводства, т.е. стресс изменяет внутрипопуляционную генетическую изменчивость и селективная ценность животных разных генотипов в нормальных условиях и при стрессе оказывается неодинаковой.
· Эмоциональный стресс влияет на частоту рекомбинационного процесса, а также на индукцию доминантных аллелей. Показано влияние гормонов коры надпочечников (кортикостероидного комплекса) на экспрессивность и проявляемость (пенетрантность) некоторых конкретных генов у мышей. Имеются данные о влиянии гормонов (стероидов) на проявления генома в головном мозге.
· По-мнению Д.К. Беляева эти данные свидетельствуют о наличии прямой и обратной связи между мозгом и генами. Ключевая роль в этом процессе принадлежит стрессу, играющему роль внутреннего механизма регуляции наследственной изменчивости и эволюционного процесса. Стресс изменяет активность генома.
В генетических исследованиях используются эксперименты с очень удобным объектом – инфузорией-туфелькой. Используются вещества, которые включают и выключают гены, контролирующие натриевый и кальциевый обмен. Чтобы был пейсмекер, необходим кальций (в мембране должна работать кальциевая проводимость). 
При воздействии ацетилхолина включается пейсмекер, который работает 1 час (это означает, что нейрон «задумался»). Подобные исследования напоминают охоту – исследователь ожидает, пока инфузория наестся и ляжет отдыхать, в этот момент он подкрадывается к отдыхающему животному с микроэлектродом и дальше можно использовать биологически активные вещества в сверхмалых дозах, которые и контролируют кальциевую проводимость.
Американские ученые из различных университетов впервые провели исследования по влиянию алкоголя на экспрессию генов в различных регионах ЦНС. Полученные результаты, опубликованные в журнале Alcoholism: Clinical & Experimental Research, пролили свет на этиологию и патогенез многих заболеваний, связанных с употреблением алкоголя. Ученые выяснили, что алкоголь изменяет работу до несколько сотен генов в зависимости от точки приложения как в сторону увеличения, так и в сторону уменьшения выработки определенных протеинов. В любом случае, подметили исследователи, такое изменение экспрессии отрицательно сказывается на функции ЦНС и запускает патологический механизм, приводящий к многим заболеваниям. 
	Генетика свойств нервных процессов. Первым, кто обратил внимание на необходимость изучить генетическую природу свойств основных нервных процессов (их силы, уравновешенности и подвижности), был И. П. Павлов в процессе разработки им физиологической базы для определения типов нервной системы животных. В дальнейшем отечественные ученые (Л. В. Крушинский, 1946; В. К. Красусский, 1963) доказали генетическую детерминированность силы возбудительного процесса, а В. К. Федоров (1971) показал зависимость от генотипа материнского организма такого свойства, как подвижность нервных процессов. М. Е. Лобашев обратил внимание на наследование такого фундаментального свойства нервной системы, как возбудимость, которая определяет действие генов, детерминирующих отдельные поведенческие акты.
	Ученики М. Е. Лобашева создали стройную систему взглядов на нейрохимическую и молекулярную детерминацию поведения (Н. Г.Лопатина, В. В. Пономаренко, 1987). Исследования позволили вычленить эффект отдельного гена, вносящего основной вклад в формирование порога нервно-мышечной возбудимости, а также установить его идентичность с определенным локусом хромосомы. Более того, эти же гены участвуют в наследственной детерминации пороговых характеристик нервной системы в целом. У видов, пород и рас животных, имеющих высокую нервно-мышечную возбудимость, наблюдали и более высокую пищевую возбудимость и более высокие показатели силы возбуждения. Основой такой общности генетических механизмов могут быть функциональные или структурные особенности клеточных мембран и связанных с ними ферментов, определяющих характер протекания внутриклеточных процессов (В. В. Пономаренко, 1970).
	Генетическая детерминация особенностей обучения. Выведены линии крыс, различающихся по обучаемости в сложном лабиринте: способные крысы ориентировались лучше по пространственным ориентирам, а неспособные - по зрительным. Большое значение при этом имеет характер мотивации: способные крысы сильнее мотивируются голодом, а неспособные - в защитно-оборонительных ситуациях. Вклад каждой из скрещиваемых линий в свойства обучаемости конкретного поколения и особи неодинаков. М. П. Садовникова-Кольцова (1928)  предположила наличие у крыс трех групп генов, детерминирующих способность к обучению: гены двигательной активности; гены эмоции страха; гены ориентировочно-исследовательского инстинкта. 
	Однако корреляция этих свойств со способностью к обучению не всегда проявляется, и в настоящее время рассматривают эти комбинации признаков как носящие фенотипический характер. Наследственную основу различий в обучении М. Е. Лобашев предполагал искать в генетически детерминированных особенностях безусловных рефлексов, прежде всего в уровне пищевого рефлекса как основного модулятора функциональной активности нервной системы. Показано наличие генетических корреляции между уровнем функциональной активности нервной системы и способностью к выработке условных рефлексов (В. В. Пономаренко).
	Ю. С. Дмитриевым (1981) было установлено, что порог возбудимости и скорость образования оборонительных условных рефлексов проявляют сходный характер наследования. Вероятно, в основе лежит множественный эффект какой-то общей группы генов. В число контролируемых им признаков поведения следует отнести ориентировочно-исследовательскую активность, общую двигательную активность и уровень эмоционального статуса. Последние могут участвовать в наследственной обусловленности условно-рефлекторных форм поведения. Ген, контролирующий вышеназванные признаки, идентичен гену, определяющему содержание биологически активных соединений в плазме  крови, серотонина и норадреналина в тканях гипоталамуса (А. Оливерио и др., 1973; Ю. С. Дмитриев, 1981). Таким образом, множественное влияние одного и того же гена может заключаться в контроле порога возбудимости нервной системы, содержания нейроактивных соединений и способности к обучению (образованию оборонительных условных рефлексов).
	Генотип и анатомические особенности мозга. Благодаря трансплантации появилась возможность экспериментального изменения массы мозга. Пересадка африканской рыбке-теляпии среднего мозга от донора увеличила общую массу мозга реципиента и одновременно улучшила интеллектуальные способности: рыбка успешно выполняла задачи по различению и переделке сигнального значения раздражителей, что до операции делала с трудом. К настоящему времени получено значительное число убедительных аргументов, которые позволили приписывать особую роль структурам гиппокампа в процессах обучения и памяти. В процессе начальных этапов обучения в нейронах гиппокампа наблюдается более интенсивное включение меченых белков (Р. Хиден, 1972). Ухудшение способности к обучению соответственно связывают с нарушением синтеза специфических белков нервной ткани. Если в наследственной обусловленности структурных признаков и способности к обучению участвуют общие гены, то генетическая изменчивость одного из признаков повлечет за собой изменения и в уровне проявления второго. Оказалось, что изменчивость синапсов на клетках гиппокампа значима для наследственно обусловленного уровня активации этих нейронов. Причем число окончаний мшистых волокон на дендритах пирамидных клеток находится в определенной связи со способностью мышей к образованию оборонительных условных рефлексов. Между числом терминалов на базальных дендритах и уровнем осуществления условных рефлексов существует высокая отрицательная корреляция. Высокий уровень условно-рефлекторной деятельности коррелирует с многочисленностью синапсов на апикальных дендритах пирамид гиппокампа. Последнее связывают с тем, что создаются лучшие условия для проявления состояния длительной активации гипппокампа, что обеспечивает его участие в процессах обучения и запоминания.
	Структурные изменения распространяются и на другие отделы мозга: у крыс с высоким уровнем условно-рефлекторной деятельности обнаружена большая ширина сенсомоторной области коры, большие размеры зубчатой фасции, мозолистого тела с большим числом миелинизированных волокон. Генетически детерминированные структурные особенности захватывают и лимбическую систему мозга (Н. И. Дмитриева и др., 1983, 1985): у хорошо обучающихся крыс увеличивается ширина лимбической коры; увеличивается размер клеток ядер гипоталамуса и амигдалы; увеличивается число глиальных клеток свода по сравнению с животными с низким уровнем возбудимости и скорости образования условных рефлексов.
	Л.В. Крушинский (1977) считает, что избыточное количество нейронов мозга - необходимое условие для полноценного восприятия окружающей среды и формирования адекватных поведенческих реакций. 
	Таким образом, стресс модифицирует и интегрирует деятельность четырех уровней: генного, эндокринного, нервного, психического. Эмоциональный стресс является регулятором активности генов в индивидуальном развитии и в эволюции.
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Тема 5. Исследования психофизиологических признаков в психогенетике

Краткое содержание. Хромосомное определение пола. Интерсексуальные состояния человека. Виды гермафродитизма. Гомосексуализм. Направления психогенетического исследования психофизиологических функций: изучение  отдельных параметров психофизиологических функций, изучение целостных системных реакций. Исследования объема мозга, функционирования мозга. Наследуемые ЭЭГ-варианты по Ф. Фогелю и психологические особенности носителей типов ЭЭГ. Возможности метода близнецов при изучении природы функциональных асимметрий у человека. Зеркальность и дискордантность по асимметричным признакам у близнецов. Психогенетические исследования вызванных потенциалов (ВП). Исследование зрительных ВП. Потенциалы мозга, связанные с движением (ПМСД). Кожно-гальваническая реакция (КГР), ее исследования методами психогенетики. Исследование КГР Д. Ликкена. Наследуемость параметров КГР. КГР при ориентировочной и оборонительной реакциях. Исследование КГР Б.И. Кочубея. Индивидуальные особенности привыкания КГР. Генетические исследования деятельности сердечно-сосудистой системы. Индикаторы работы сердечно-сосудистой системы. Систолическое и диастолическое артериальное давление. Оценка наследуемости показателей работы сердечно-сосудистой системы. Исследование природы межиндивидуальной дисперсии реактивных изменений частоты сердечных сокращений (ЧСС). Наследуемость ЧСС. Исследования наследуемости ЧСС. Исследования максимального потребления кислорода (МПК). Индивидуальные различия в темпах развития моторики и сенсорно – перцептивных процессов Гипотезы, объясняющие происхождение право-леворукости. Классификация исследований движений, предложенная С.Б. Малых. Генетические и средовые детерминанты в изменчивости двигательных функций. Типы исследований: изучение сложных поведенческих навыков; стандартизированных проб; физиологических систем обеспечения мышечной деятельности; изучение нейрофизиологического уровня. Исследования ходьбы. Спортивная деятельность. Исследования мимики и пантомимики. Психогенетические исследования почерка.

5.1. Формирование пола

Хромосомное определение пола. ХХ – женский пол; ХУ – мужской. Около ¼ генов У-хромосомы соответствует генам Х-хромосомы. Участок У-хромосомы, определяющий мужской пол, состоит из 300 000 пар оснований ДНК, занимает около 0,5 % всей У-хромосомы, внутри этого участка –ген SRY (sex-determining region of the Y). Ген SRY включается на 7 неделе внутриутробного развития и начинается синтез мужского полового гормона – тестостерона и развитие по мужскому типу. Запускаются другие гены, определяющие развитие в сторону мужского пола и с 16 недели эмбриогенеза формируются незрелые сперматозоиды.
Интерсексуальные состояния человека. Интерсексуальное состояние – одновременная экспрессия мужских и женских половых признаков у одного и того же человека (гермафродитизм).
Виды гермафродитизма. Истинный гермафродитизм – одновременно имеются ткани как яичников, так и семенников:
   а) один яичник и один семенник – 34%;
   б) половые железы, состоящие из обоих видов тканей (ovotestis, яйцесеменник) -46%.
Ложный гермафродитизм – люди с определенными половыми железами (два семенника или два яичник) и с сомнительными половыми признаками (недоразвитыми, не соответствующими хромосомному полу). 
Причины женского ложного гермафродитизма. Врожденная гиперплазия надпочечников (андрогенитальный синдром) – аутосомно-рецессивное заболевание, которое приводит к усиленной продукции андрогенов корой надпочечников. Девочки маскулинизируются, предпочитают игры мальчиков, но не имеют гомосексуальных наклонностей.
Мужской ложный гермафродитизм. По внешнему виду – женщины, а по генотипу – мужчины ХУ. Высокий интеллект, «сильный характер», успехи в профессиональной деятельности. Частота встречаемости 1 : 40 000. Причины мужского ложного гермафродитизма. Синдром андрогенной нечувствительности (синдром тестикулярной феминизации или синдром Морриса) – Х-сцепленное рецессивное заболевание, в результате которого лица с генотипом ХУ развиваются в фенотипических женщин. В клетках отсутствуют рецепторы для андрогенов, в частности, тестостерона, хотя он вырабатывается в достаточном количестве. До полового созревания болезнь не диагностируется, когда у таких фенотипических женщин не наступают менструации.
Истинный гермафродитизм. Химеры – в организме имеются клетки генетически различных зигот, например, ХХ / ХУ. Мозаики – в организме присутствуют клетки одной зиготы, однако, в результате нерасхождения хромосом при делении обнаруживается наличие колоний клеток с различными перераспределениями генетического материала (ХХ / ХХУ, ХХ / ХХУУ).
Мир спорта и ДНК-анализ. В 1996 г. на летних олимпийских играх в Атланте был проведен тест на ДНК-анализ у женщин – спортсменок по определению специфического участка У-хромосомы – района SRY. У 8 из 3387 спортсменок тест оказался положительным (андрогенная нечувствительность).
Гендерные различия в когнитивных способностях и личностных свойствах. У женщин выше развиты вербальные способности; у мужчин – математические способности и пространственно-образные способности. У девочек с врожденной гиперплазией надпочечников лучше развито пространственное воображение и выражено агрессивное (маскулинное) поведение. Мозг мужчин содержит больше белого вещества и спинномозговой жидкости, чем мозг женщин, что позволяет более эффективно передавать информацию в различные зоны мозга и положительно влияет на пространственное воображение. У женщин больше содержится серого вещества, чем у мужчин, что позволяет эффективно обрабатывать полученную информацию.
Гомосексуализм. Гомосексуализм – сексуальная активность, направленная на представителей своего пола. Отношение к гомосексуализму у разных народов различается.
Наследуемость мужского гомосексуализма колеблется в пределах 0,2-0,7. Вероятность одного из МЗ близнецов стать гомосексуалистом, если второй – гомосексуалист – 52%; для ДЗ близнецов – 22 % (Бейли). Исследование близнецов женского пола, выросших порознь, показало, что все пары были дискордантны по данной черте (Eckert, 1986). Хамер выявил общий для 40 мужчин-гомосексуалистов генетический маркер в длинном плече Х-хромосомы (q28).
[bookmark: 1][bookmark: 3][bookmark: 4][bookmark: 5][bookmark: 6][bookmark: 7][bookmark: 8]Морфология мозга гомосексуалистов. У гомосексуалистов-мужчин передний отдел гипоталамуса, ответственный за сексуальную активность, отличается от такового у гетеросексуалов и напоминает женский. В 1991 г. Ле Вэй исследовал мозг умерших мужчин-гомосексуалов и обнаружил различия в скоплении клеток в гипоталамусе, у гомосексуалистов они были в 2-3 раза меньше, чем у гетеросексуальных мужчин (промежуточное ядро гипоталамуса). Выявлено важное анатомическое различие в строении головного мозга мужчин традиционной сексуальной ориентации и гомосексуалистов. Сандра Уайтелсон (Sandra Witelson) обратила внимание на тот факт, что среди мужчин, придерживающихся нетрадиционной сексуальной ориентации, левши встречаются значительно чаще, чем в целом по популяции. Несколько позже было установлено, что у левшей задние отделы мозолистого тела (структуры, связывающей правое и левое полушария) развиты значительно лучше, чем у правшей. На этом основывалась новая гипотеза, согласно которой данный отдел головного мозга у гомосексуалистов должен быть больше, чем у других мужчин, независимо от право- или леворукости. В эксперименте участвовали 22 мужчины-правши, половина из которых были гомосексуалистами. Результаты МРТ-обследования участников подтвердили предположение ученых. Поскольку размер мозолистого тела определяется преимущественно наследственностью, обнаруженная закономерность является новым подтверждением врожденности гомосексуальной ориентации. "Эти результаты не означают, что наследственность - это судьба человека, однако они свидетельствуют о том, что среда - далеко не единственный определяющий фактор в этой области", - отмечает Уайтелстон. Размер мозолистого тела - не первая морфологическая особенность мозга гомосексуалистов, обнаруженная учеными. Известно, например, что у гомосексуалистов передняя спайка мозга - еще одна структура, объединяющая полушария - развита сильнее, чем у других мужчин, а некоторые ядра гипоталамуса устроены как у женщин: они меньше по размеру, чем у мужчин, и состоят из более мелких клеток (Александров А.А., 2004).

5.2. Психогенетические исследования биоэлектрической активности мозга человека

	Основными направлениями психогенетического исследования психофизиологических функций являются: изучение  отдельных параметров психофизиологических функций, изучение целостных системных реакций.
		Функционирование мозга. Помимо морфологического разнообразия наблюдается значительная вариативность и в функционировании мозга человека, что проявляется в специфике биоэлектрической активности. Методами исследования биоэлектрической активности мозга являются регистрация электроэнцефалограммы (ЭЭГ) и связанных с событиями потенциалов мозга, или вызванных потенциалов (слуховых, зрительных, соматосенсорных и связанных с движениями). 
	Психогенетические исследования биоэлектрической активности мозга человека. Индивидуальные паттерны ЭЭГ являются высоко наследственно обусловленными, что было показано в работах как отечественных, так и зарубежных авторов. Фенотипические различия в объеме мозга связаны с генотипической вариативностью. Об этом свидетельствует исследование, выполненное в Нидерландах (Baare W.F.C. et al., 2001). Исследовались близнецы и их сибсы - 54 пары МЗ и 58 пар ДЗ близнецов, а также их 34 сибса. Был применен метод магнитно-резонансного сканирования мозга (MRI) с высокой разрешающей способностью. Для количественной оценки вклада наследственных и средовых компонентов в вариативность таких показателей, как общий объем мозга, объем серого и белого вещества были применены методы структурного моделирования. Результаты показали, что вклад аддитивного генетического компонента в вариативность характеристик объема и размеров мозга очень высок и составляет от 82 до 90%. Остальная вариативность возникает за счет индивидуальной среды. Роль общей среды оказалась незначимой. 
	Наиболее распространенными методами исследования биоэлектрической активности мозга являются регистрация электроэнцефалограммы (ЭЭГ) и связанных с событиями потенциалов мозга, или вызванных потенциалов (слуховых, зрительных, соматосенсорных и связанных с движениями). Как ЭЭГ, так и вызванные потенциалы (ВП) характеризуются своеобразным рисунком, отличающимся у разных индивидов, но имеющим индивидуальную специфику, что выявляется при повторной регистрации этих видов активности у одних и тех же людей. Такие особенности биоэлектрических паттернов мозга позволили предположить, что в индивидуальных особенностях функционирования мозга проявляются наследственные черты.
	Электроэнцефалограмма (ЭЭГ) - есть результат регистрации разности электрических потенциалов между различными точками кожного покрова головы. Она представляет собой сумму ритмических колебаний различной частоты. В зависимости от частоты выделяют различные ритмические составляющие ЭЭГ: дельта-волны с частотой до 4 Гц, тета-волны с частотой 4-8 Гц, альфа-волны с частотой 8-13-14 Гц, бета-волны с частотой 15-50 Гц. В состоянии покоя в темноте с закрытыми глазами в ЭЭГ человека, как правило, преобладают альфа-волны. Общий рисунок (паттерн) ЭЭГ каждого человека индивидуально специфичен. Его индивидуально-специфический характер, сложившись к 15-18 годам, сохраняется на протяжении длительного периода жизни, почти не меняясь.
	В работах Vogel F. и др. было выявлено 6 своеобразных паттернов ЭЭГ, которые встречаются в популяции с частотой до 5 %. При исследовании более 200 семей носителей  этих вариантов ЭЭГ, оказалось, что почти все эти ЭЭГ-паттерны наследуются по аутосомно-доминантному типу (таблица 3).
 Проводилось и психологическое обследование пробандов, которое включало тесты на интеллект, концентрацию внимания, особенности сенсорной и моторной сферы, личностные опросники. В последующих исследованиях пробандов, обладающих выявленными вариантами ЭЭГ были получены доказательства существования и биохимических различий. Изучалась активность фермента допамин-бета-гидроксилазы (ДБГ), причастного к синтезу одного из переносчиков нервного возбуждения в нервной системе. Средняя активность ДБГ у обладателей монотонных альфа-волн была почти вдвое выше, чем у обладателей противоположного типа (низковольтной ЭЭГ). Наследственные различия в ЭЭГ оказались связанными и с психологическими различиями, и с различиями в биохимических процессах. В настоящее время уже удалось локализовать ген, ответственный за низкоамплитудный вариант ЭЭГ. Он оказался связан с маркером дистальной части длинного плеча хромосомы 20.
Таблица 3
Наследуемые ЭЭГ-варианты по Фогелю (Vogel F. и др., 1986)

	Варианты ЭЭГ
	Количество сибсов
	Частота встречаемости в популяции (%)
	Типы наследования

	Низковольтная
Низковольтная (пограничный вариант)
	117
	4,2-4,6

	Аутосомно-доминантный

	Затылочные медленные бета-волны
	94
	0,4-0,6
	В основном аутосомно-доминантный

	Монотонные альфа волны
	87
	3,8-4,3
	В основном аутосомно-доминантный.

	Фронто-прецентальные бета-группы
	65
	0,4-1,5
	Аутосомно-доминантный.

	Диффузные бета-волны
	103
	3,3-4,0
	Полигенный (с пороговым эффектом); у женщин более обычен, чем у мужчин; частота встречаемости увеличивается с возрастом


	
	Согласно работам Beijsterveldt van C.E.M., Boomsma D.I. (1994) значение показателя наследуемости спектральной мощности альфа-ритма составляет 79%, наследуемость частоты альфа-ритма - 81%. Помимо данных по ЭЭГ, авторы обобщили результаты генетических исследований вызванных потенциалов. Наследуемость Р300 (по результатам пяти близнецовых исследований) оказалась равной в среднем 60% для амплитуды и 51% - для латентности.
	В исследовании ЭЭГ у близнецов, проведенном Т.А. Мешковой, были обнаружены межполушарные различия в коэффициентах наследуемости, особенно выраженные в височных зонах коры. Коэффициенты наследуемости количественных параметров ЭЭГ оказались заметно более низкими в левом височном отведении по сравнению с правым. Интерпретация полученных фактов связывается с тем, что речевые функции и моторика ведущей руки, локализация которых у большинства людей связана с левым полушарием, являются филогенетически молодыми функциями, а значит, меньше наследственно обусловлены, чем, например, зрительная функция. Средовые воздействия, испытываемые в онтогенезе, могут оказывать большее влияние на структуры левого полушария, поскольку в процессе развития ребенка происходит интенсивное становление речи и праворукости (цит. по Равич-Щербо И.В. и др., 1999). 
[bookmark: YANDEX_49]	В современной электроэнцефалографии общепризнанным показателем функционального взаимодействия корковых областей является рост степени синхронизации ритмических составляющих ЭЭГ, оцениваемый с помощью показателей функции когерентности. Анализ показателей функции когерентности используется для изучения морфофункциональной организации коры, как в состоянии покоя, так и в процессе когнитивной деятельности. Применение анализа когерентности для изучения кортикальных связей основано на предположении, что когерентность между двумя сигналами ЭЭГ отражает функциональные отношения между лежащими в основе кортикальными областями. Так как значения когерентности зависят от стабильности, мощности и фазовых связей между сигналами, любые факторы, воздействующие на ковариацию пространственно-распределенных сигналов ЭЭГ должны влиять и на значения когерентности (Л.Р. Зенков, 2002). 
	В работе Gmehlin D. и соавторов (2011) было показано, что степень синхронизации электрической активности мозга растет на протяжении школьного возраста, достигая наибольших значений в альфа-диапазоне и в левом полушарии. 
	В последние годы наблюдается рост интереса к оценке генотип-средовых влияний на степень синхронизации электрической активности мозга, оцениваемой с помощью функции когерентности, что рассматривается в качестве возможного эндофенотипа когнитивных функций (Smit D.J.A. et al. 2007).
	Проведенные исследования G.C.M.Van Baal и др. (1998) по нахождению генетических и средовых влияний на кортико-кортикальные связи показали, что в группе 5-летних близнецов значительная часть изменений была объяснена генетическими влияниями. Оценки наследуемости когерентности всех кортико-кортикальных связей (без выделения частотных поддиапазонов) различались от 30 до 71%, при этом среднее значение наследуемости составило 49%. В другом исследовании 5-летних и 7-летних близнецов, выполненном Van Baal G.C.M. и соавторами (2011), было обнаружено, что в возрасте пяти лет среднее значение наследуемости когерентности ЭЭГ (частотный диапазон от 0,5 до 30 ГЦ) составляет в среднем 61% для левого полушария и 49% для правого; в возрасте семи лет – в среднем 59% для левого и 62% для правого полушария. Данные результаты авторы интерпретировали в связи с тем, что генетические воздействия на когерентность могут принимать различные формы. Так, генетические факторы могут влиять посредством белков (например, через олигодендроцит - специфический белок, клетка глии, образующая миелиновые оболочки нервных волокон в ЦНС), воздействующих на диаметр аксона, плотность ионного канала и миелинизацию, или посредством белков (например, факторы роста), влияющих на различные аспекты синаптических связей, таких как синаптогенез, отросток аксона, увеличение существующих синаптических терминалов.
	В нашей работе (Е.В. Воробьева, 2012) ставилась задача выявления особенностей пространственной синхронизации электрической активности мозга в состоянии покоя, а также оценки вклада факторов генотипа и среды в их фенотипическую вариативность. Усредненные значения показателя наследуемости когерентности электрической активности для окципитальных, париетальных, центральных, темпоральных и передне-фронтальных областей для каждого из шести выделяемых частотных диапазонов представлены в таблице 4.

Таблица 4
Значение показателя наследуемости когерентности ЭЭГ 
(Е.В. Воробьева, 2012)
	Диапазоны частот
	Отведения

	
	О1
	О2
	Р3
	Р4
	С3
	С4
	Т3
	Т4
	Fp1
	Fp2

	дельта
	0,34
	0,32
	0,30
	0,31
	0,19
	0,24
	0,15
	0,31
	0,32
	0,11

	тета
	0,14
	0,14
	0,15
	0,31
	0,13
	0,22
	0,13
	0,23
	0,14
	0,03

	альфа1
	0,15
	0,13
	0,13
	0,05
	0,08
	0,16
	0,07
	0,28
	0,37
	0,29

	альфа2
	0,15
	0,10
	0,08
	0,19
	0,12
	0,18
	0,12
	0,09
	0,20
	0,17

	бета1
	0,20
	0,21
	0,27
	0,28
	0,19
	0,19
	0,14
	0,19
	0,35
	0,10

	бета2
	0,05
	0,14
	0,08
	0,06
	0,06
	0,10
	0,14
	0,02
	0,08
	0,19



	В таблице 4 видно, что вклад факторов генотипа в различия в степени синхронизации (когерентности) ЭЭГ различается для выделенных частотных диапазонов (что связано с их генезом), а также для различных областей коры.
Относительно событийно-связанных потенциалов мозга исследователями было отмечено, что в ходе возрастного развития до 20 лет происходит постепенное уменьшение латентного периода и увеличение амплитуды эндогенного компонента Р300 событийно-связанных потенциалов мозга (В.В. Гнездицкий, 2003). Эндогенный компонент Р300 событийно-связанных потенциалов мозга отражает когнитивные процессы (Э.А. Костандов, 2004), скорость его формирования связана со способностью испытуемого к концентрации внимания и сосредоточением при решении когнитивной задачи (В.Н. Кирой и др., 1988); латентный период отрицательно коррелирует с показателем IQ, амплитуда Р300 выше при опознании испытуемыми релевантного стимула (В.В. Гнездицкий, 2003). 
В работах отечественных психофизиологов было показано, что актуализация в ходе эксперимента дополнительной мотивации у индивида, совпадающей с актуальной для него в жизненных условиях, способствует «облегчению» формирования волны Р300 событийно-связанных потенциалов (укорочению латентного периода и увеличению амплитуды) (Костандов, Э.А.; 2004). Согласно данным, полученным Carrillo-de-la-Peña M.T. et al., введение дополнительной мотивирующей инструкции способствует увеличению амплитуды компонента Р300 и уменьшению его латентности (Carrillo-de-la-Peña, M.T., 2000). 
В работе Ермакова П.Н. и Е.В. Воробьевой (2006) приняли участие 102 пары МЗ близнецов в возрасте от 14 до 26 лет (из них мужского пола – 48 пар, женского – 54 пары), 98 пар ДЗ близнецов (мужского пола – 46 пар, женского – 52 пары). Средний возраст испытуемых – 18,6 лет. В ходе исследования событийно-связанных потенциалов осуществлялись три пробы. В первой пробе (oddball) обследуемым необходимо было реагировать на значимый звуковой стимул (стимул-цель), давая моторный ответ (нажимать на кнопку). Значимый стимул - длительность тона 50 мс, мощность тона - 80 Дб, частота заполнения -2000 Гц. Вероятность предъявления значимого стимула -20%. Незначимый стимул - длительность тона 50 мс, мощность тона - 80 Дб, частота заполнения -1000 Гц. Вероятность предъявления незначимого стимула -80%. Значимый и незначимый стимулы подавались бинаурально,  в случайном порядке для профилактики монотонии. Длительность паузы между стимулами - 2000 мс. Девиация паузы – 20%. Во второй пробе (СУ) перед регистрацией ССП, экспериментатором давалась инструкция по актуализации у обследуемого мотивации достижения успеха (материальное вознаграждение). Далее запись ССП проходила как и в первом случае. В третьей пробе (ИН) перед регистрацией ССП, экспериментатором давалась инструкция по актуализации мотивации избегания неудачи (угроза удара током в случае совершения обследуемым ошибки в ходе распознавания значимого и незначимого стимула). Далее запись ССП проходила по методике «oddball». После регистрации событийно-связанных потенциалов был проведен анализ усредненных значений амплитудных и временных характеристик компонентов Р300 и N200 по всем отведениям для пробы «oddball», проб с актуализацией мотивации стремления к успеху (СУ) и с актуализацией мотивации избегания неудачи (ИН). Подсчет коэффициента наследуемости для каждой функциональной пробы показал, что в первой пробе (oddball) по амплитуде компонента Р300 генетический компонент дисперсии значимо выражен в отведениях Fp1 (h2= 0.33), Fp2 (h2= 0.36) и Cz (h2= 0.28). По латентности компонента Р300 генетический компонент фенотипической дисперсии по всем отведениям достаточно высоко выражен: Fp1 (h2= 0.37),  Fpz (h2= 0.41), Fp2 (h2= 0.33), F7 (h2= 0.32), F3 (h2= 0.45), F8 (h2= 0.64), C3 (h2= 0.33), Cz (h2= 0.45), C4 (h2= 0.32), T4 (h2= 0.28), T6 (h2= 0.33), причем наиболее высокие значения генетической составляющей получены для отведений правого полушария. Во второй функциональной пробе (с актуализацией мотивации стремления к успеху) достаточно высокое значение показателя наследуемости получено для амплитуды компонента Р300 в отведении F7 (h2= 0.4), а для латентности в отведениях F3 (h2= 0.75), T3 (h2= 0.25), C3 (h2= 0.44).  Фенотипическая вариативность амплитуды и латентности компонента Р300 в этой пробе имеет выраженный генетический компонент для отведений левого полушария. В третьей пробе (с актуализацией мотивации избегания неудачи) для амплитуды компонента Р300 генетический компонент фенотипической дисперсии достаточно высоко выражен в следующих отведениях: Fp1 (h2= 0.55), T5 (h2= 0.28); для латентности компонента Р300 – в отведении T5 (h2= 0.3). Таким образом, как показывают результаты психогенетического анализа, генетический компонент фенотипической дисперсии амплитудно-временных характеристик компонента P300 наиболее выражен во фронто-центральных отведениях; в стандартных условиях регистрации событийно-связанных потенциалов – в правом полушарии, при актуализации мотивации стремления к успеху – в левом. Можно предположить, что люди с преобладающей мотивацией стремления к успеху в стрессовых условиях (какими, несомненно, являлись условия, угрожающие ударом током) интенсифицировали свою когнитивную деятельность. В тех же условиях люди с преобладанием мотивации избегания неудачи уменьшали сенсорный синтез, связанный с когнитивной задачей, опасаясь удара током. Имеются данные о том, что фронтальная кора участвует в активации механизмов поискового, ориентировочно-исследовательского поведения (Афтанас, Л.И.; 2003), в связи с этим, полученные в нашей работе сведения об изменении амплитуды компонентов ССП фронто-центральных отведений в ответ на актуализацию у обследуемого мотивации избегания неудачи, могут рассматриваться как связанные с работой механизмов сканирования информации, поступающей из окружающей среды с целью выделения наиболее значимых аспектов для возможности достижения цели. В работе Chua P. и соавторов методом позитронно-эмиссионной томографии получены данные о том, что вызываемое в эксперименте ожидание угрозы связано с активацией структур передних отделов левого полушария (орбитофронтальной коры, инсулы, передней части поясной извилины) (Chua, P.; 1999).
В исследовании зрительных вызванных потенциалов, проведенном на взрослых близнецах Т.М. Марютиной, использовалось семь вариантов зрительных стимулов: вспышка, симметричная геометрическая фигура, комбинация букв «ДМО», хаотический набор элементов, из которых складывалось изображение дома, слово «ДОМ», рисунок дома, шахматное поле. Максимум наследственных влияний обнаружился в реакциях на вспышку и шахматное поле (60 и 62% соответственно), минимум - в ответах на семантические стимулы (рисунок дома и слово «ДОМ» - 31 и 29%). При разложении фенотипической дисперсии на наследственные и средовые компоненты, оказалось, что в реакциях на семантические стимулы значительный вклад в изменчивость вносит общая среда (цит. по Равич-Щербо И.В. и др., 1999).
	Один из актуальных вопросов сегодня, это вопрос о том, как гены влияют на поведение. При этом на основании современных работ можно с уверенностью сказать, что такое влияние осуществляется через воздействие на мозговые процессы. Внимание фокусируется на эндофенотипах (промежуточных фенотипах), что позволяет связать гены и поведение. Показано, что при изменении алгоритма научения изменяется нейронное обеспечение данного поведения (Александров Ю.И., 2009). 
В работе Воробьёвой Е.В. и Поповой В.А. (2008) были изучены особенности спектральной мощности ЭЭГ при выполнении вербальных операций (вербально-ассоциативной деятельности и арифметического счета) близнецами с разным уровнем мотивации достижения. В работе участвовали 102 пары монозиготных (МЗ) близнецов в возрасте от 14 до 26 лет (из них мужского пола – 48 пар, женского – 54 пары), 98 пар дизиготных (ДЗ) близнецов (мужского пола – 46 пар, женского – 52 пары), проживающих в г. Ростове-на-Дону и пригородах. Средний возраст испытуемых – 18,6 лет. Запись ЭЭГ проводилась по международному стандарту установки электродов по схеме 10%-20%. Для регистрации электрической активности мозга устанавливался 21 электрод (Fpz, Fz, Cz, Pz, Oz, Fp1, Fp2, F7, F3, F4, F8, T3, C3, C4, T4, T5, P3, P4, T6, O1, O2), применялась монополярная схема с ипсилатеральными ушными референтами. Сопротивление электродов не превышало 10 кОм. Фильтрация ЭЭГ осуществлялась в диапазоне 0,5-70 Гц. Последовательность функциональных проб при записи ЭЭГ: «фон», «открыть глаза» (ОГ), «закрыть глаза» (ЗГ), проба «вербальные ассоциации» (придумывание слов на букву «а»); проба «арифметический счет» (сложение 7). Выбирались 10 секундные безартефактные участки фоновой ЭЭГ, а также ЭЭГ в пробах «вербальные ассоциации» и «арифметический счет», которые подвергались обработке в режиме постреального времени с оценкой абсолютной спектральной мощности в частотных диапазонах дельта-1 (0,5-2,0 Гц), дельта-2 (2,0-4,0 Гц), тета-1 (4,0-6,0 Гц), тета-2 (6,0-8,0 Гц), альфа-1 (8,0-10,5 Гц), альфа-2 (10,5-13,0 Гц), бета-1 (13,0-24,0 Гц), бета-2 (24,0-35,0 Гц).
В работе Воробьёвой Е.В. и Поповой В.А. (2008) было получено, что у лиц с выраженной мотивацией избегания неудачи в фоновой ЭЭГ констатируются более высокие (по сравнению с другими испытуемыми) значения спектральной мощности альфа1 диапазона, при этом указанное соотношение сохраняется и в условиях когнитивной нагрузки. Следовательно, выраженность низкочастотного альфа-ритма в фоновой ЭЭГ является индикатором не только успешности выполнения подобного рода когнитивных заданий, но и наличия у испытуемых мотивации избегания неудачи. У лиц с выраженной мотивацией стремления к успеху наблюдались более высокие, в сравнении с остальной частью выборки, значения спектральной мощности ЭЭГ в диапазоне дельта частот преимущественно правой гемисферы (как в фоновой пробе, так и при выполнении арифметического счета).	У лиц со средневыраженной мотивацией достижения (без преобладания мотивации стремления к успеху или избегания неудачи) в фоновой пробе наблюдался значимо более высокий уровень спектральной мощности ЭЭГ дельта2 диапазона. Анализ полученных нами психогенетических данных позволил установить, что выполнение вербально-ассоциативной деятельности  связано с изменением значений показателя наследуемости спектральной мощности ЭЭГ преимущественно левого полушария. В бета1-диапазоне при выполнении вербально-ассоциативной деятельности происходит изменение соотношения генотип-средовых факторов, при этом отмечается уменьшение показателя наследуемости спектральной мощности ЭЭГ бета1 диапазона в центральной фронтальной и темпоральной области слева, а также увеличение соответствующего показателя в центральной области справа. 
При выполнении вербально-ассоциативной деятельности наблюдается увеличение показателя наследуемости спектральной мощности ЭЭГ тета2 диапазона, а также уменьшение соответствующего показателя для тета1 диапазона в височных, лобных и центральных, затылочных областях с преимуществом левой гемисферы (Ермаков П.Н., Воробьева Е.В., 2010). Полученные данные могут отражать увеличение либо уменьшение экспрессии генов в нейронах соответствующих областей коры, а также подкорковых генераторов, что может быть соотнесено с «селекционной теорией научения». Согласно данной теории активация одних генов и подавление экспрессии других после научения в большом количестве нейронов позволяет подобрать оптимально согласованные по своей активности нейроны с соответствующими друг другу метаболическими «потребностями», в системы для обеспечения нового поведения (О.Е. Сварник и др., 2007). В работах, выполненных на животных, получены данные о связи экспрессии генов ГАМК-эргической нейромедиаторной системы мозга с мощностью дельта-ритма в условиях депривации сна (Wisor J.P. и др., 2006).
В психогенетических исследованиях также отмечается наличие возрастной динамики соотношения генотип-средовых показателей в фенотипической вариативности спектральных характеристик ЭЭГ, при этом отмечается рост показателя наследуемости с увеличением возраста респондентов и при возрастании степени стрессогенности ситуации (Малых С.Б., Егорова М.С., Мешкова Т.А., 1998). 
Полученные в работе Tang Y. и др. (2007) оценки наследуемости спектральной мощности ЭЭГ располагались в диапазоне между 0.22 и 0.65 и имели высокие значения для всех отведений и частотных диапазонов (от тета (3-7 Гц) до высокочастотного бета-диапазона (20-28 Гц)). При этом в диапазоне тета-частот более высокие показатели наследуемости были получены для фронто-центральных отведений. Оценки наследуемости в низко- и высокочастотном альфа диапазоне, а также низкочастотном бета диапазоне были относительно высоки в фронто-центральных областях с увеличением показателя наследуемости от центрального к париетальным и затылочным областям. В средне- и высокочастотном бета диапазоне в центральной области коры оценка наследуемости выше, чем в той же области на периферии. 
	В последнее время формируются представления об основных закономерностях взаимодействия факторов генотипа и среды в ходе эволюции, согласно которым в проблемной среде в ряду поколений происходит накопление генов, облегчающих поведение в данных условиях, а на роль средовых факторов приходится все меньшее значение, происходит, таким образом, генетическая ассимиляция (Анохин К.В., 2003).
С.Б. Малых осуществлял регистрацию у близнецов потенциалов мозга, связанных с движением (ПМСД), в трех экспериментальных ситуациях. В первой ситуации от обследуемого требовалось нажимать на кнопку в произвольном порядке. Во второй и третьей ситуациях нажатием на кнопку обследуемый сообщал о прогнозируемом событии. Сигналами служили звуки, подаваемые в наушники справа и слева, с разной вероятностью (1,0 и 0,5). Обследуемый нажатием на кнопку должен был предсказывать появление очередного звука в правом или левом наушнике. Регистрировались ПМСД, сопутствующие нажатию на кнопку. Оказалось, что вклад наследственных и средовых компонентов в вариативность показателей ПМСД, зарегистрированных в ответ на однотипное движение (нажатие на кнопку) существенно различается в зависимости от ситуации эксперимента. Чаще всего влияние генотипа обнаруживалось в ситуации прогноза равновероятностных событий (54% всех анализируемых показателей) и реже всего - при простых произвольных движениях (20% показателей). При произвольном нажатии на кнопку движение являлось целью деятельности обследуемого, а в ситуации прогноза целью был сам прогноз, а то же самое движение служило лишь средством для осуществления этой цели (Малых С.Б., 2004).
5.3. Психофизиологические предикторы интеллекта: исследования методами психогенетики
Целый ряд показателей, характеризующих работу мозга, могут рассматриваться как психофизиологические предикторы интеллекта. Например, в качестве таковых может выступать и общий объем мозга, и объем белого и серого вещества в различных отделах мозга, и параметры электрической активности мозга, и время реакции. Методы психогенетики позволяют оценить составляющие фенотипической дисперсии всех этих психофизиологических особенностей.
Зависимость между альфа-ритмом и IQ рассматривалась в работе Д. Посдума и др., в которой участвовали близнецы из Нидерландского близнецового регистра, а также их сиблинги. Все обследуемые были разделены на две возрастные группы: младшая возрастная группа (средний возраст 26,2 года) и старшая возрастная группа (средний возраст 50,4 лет). IQ тестировался с помощью датской адаптации теста WAISIII-R (WAISIII, 1997). В исследовании были получены показатели внутриклассовых корреляций по параметрам индивидуального альфа-ритма, вербального понимания, рабочей памяти, скорости мыслительных процессов, перцептивной организации. В таблице 5 приведены значения коэффициентов внутриклассовой корреляции у МЗ и ДЗ близнецов.

Таблица 5
Корреляции у близнецов по параметрам альфа-ритма и показателями IQ (Д. Посдума и др., 2001)

	Средний возраст
	Альфа-ритм
	Вербальное понимание
	Рабочая память
	Скорость мыслитель-ных процессов
	Перцептив-ная органи-зация

	26 лет
	МЗ
ДЗ
	0,73
0,26
	0,84
0,46
	0,70
0,16
	0,62
0,24
	0,69
0,34

	50 лет
	МЗ
ДЗ
	0,83
0,17
	0,82
0,45
	0,67
0,34
	0,70
0,23
	0,69
0,25



Согласно полученным в этом исследовании психогенетическим данным в младшей возрастной группе 71% общей вариативности по альфа-ритму обусловлено наследственными влияниями, а в старшей возрастной группе - 83%. Для вербального интеллекта значение показателя наследственной обусловленности остается стабильным с возрастом – 74%. В данной работе была показана высокая наследственная обусловленность как индивидуальных различий по альфа-ритму, так и вербального интеллекта (Posthuma D. и др., 2001).
В близнецовом исследовании (Е.В. Воробьева, 2007) событийно-связанных потенциалов (ССП) мозга и психометрического интеллекта принимали участие 53 пары близнецов, из них 27 монозиготных пар (МЗ) и 16 однополых дизиготных пар (ДЗ), 10 пар разнополых дизиготных близнецов. Возрастной диапазон 8-27 лет, из них обследованных мужского пола – 28 чел., женского - 78 чел. Регистрация ССП осуществлялась в трех вариантах: по классической методике «oddball» и с актуализацией у обследуемого мотивации стремления к успеху или избегания неудачи. Диагностика психометрического интеллекта осуществлялась с применением тестов Р. Кеттелла и Дж.Равена. В результате были получены данные о том, что актуализация в условиях психофизиологического эксперимента мотивации достижений связана с уменьшением амплитуды компонента N200 у обследуемых с преобладанием мотивации избегания неудачи, увеличением амплитуды компонентов N200 и Р300 фронтальных областей головного мозга у обследуемых с преобладанием мотивации достижения успеха. Также выявлена общая генетическая детерминация психометрического интеллекта и параметров компонентов ССП.
Согласно модели интеллекта Г. Айзенка, психофизиологическим коррелятом фактора G является скорость переработки информации в центральной нервной системе (Айзенк Г.Ю., 1995). В ряде исследований было показано наличие зависимости между временем сложной реакции выбора и показателем общего интеллекта (McGarry-Roberts P.A., 1992; Posthuma D. И др., 2001).
Многомерный анализ, проведенный L.A. Baker, P.A. Vernon, H-Z. Ho, позволил установить наличие общей генетической основы в индивидуальных особенностях сенсомоторных реакций, параметрах биоэлектрической активности мозга и интеллекте. Значение показателя наследуемости общего фактора скорости реакции, основанного на тестировании по восьми тестам времени реакции, равен 49%. Оказалось также, что по тестам на скорость реакции, в выполнении которых участвуют более сложные интеллектуальные операции, значение показателя наследуемости выше. Двумерный анализ этих данных и данных по интеллекту показал, что фенотипические корреляции как вербального, так и невербального интеллекта с общей скоростью реакции составили 0,59, при этом они целиком опосредовались генетическими факторами. Генетические корреляции составили 0,92 и 1,00 (Baker L.A. и др., 1991).
В исследованиях, проведенных М. Лучиано с соавторами и Д. Постдума с соавторами изучалось, чем опосредуется отношение между временем распознавания и интеллектом – общими генетическими или общими средовыми факторами. Данные, полученные на выборке из 166 монозиготных и 190 дизиготных пар близнецов М. Лучиано и соавторами, свидетельствуют о высокой наследуемости времени распознавания (79-90%) и интеллекта (89%), фенотипические корреляции находятся в пределах от 0,31 до 0,56, а генотипические корреляции – от 0,45 до 0,70. Таким образом, общие генетические влияния объясняют около 70% наблюдаемой фенотипической корреляции между временем распознавания и IQ. В целом исследования показали, что существует устойчивая и воспроизводимая связь между временем распознавания и интеллектом. Межиндивидуальная изменчивость по времени распознавания объясняет около 10-30% изменчивости по тестам интеллекта и 65-100% этой ковариации объясняется скрытыми общими генетическими механизмами. М. Лучиано и соавторы получили значение показателя наследуемости времени распознавания, равный 36%. Корреляция времени распознавания с невербальным интеллектом составляет 0,35, с вербальным - -0,26. Генетическая корреляция между временем распозавания и невербальным IQ составила 0,65, а между временем распознавания и вербальным IQ –0,47 (Luciano M. и др., 2001).
В работе Д. Постдума и соавторов был получен более высокий значение показателя наследуемости времени распознавания, составляющий 46%. Корреляция времени распознавания с невербальным IQ составила 0,35, а с вербальным - -0,26. Генетическая корреляция между временем распознавания и невербальным IQ составила 0,47, а с вербальным IQ 0,31. Генетические факторы, связанные с временем распознавания, объясняют, таким образом, от 10 до 42% генетической вариативности IQ (Posthuma D., 2001).
В нашей работе (Е.В. Воробьева, 2006) были получены оценки компонентов фенотипической дисперсии времени сложной аудио-моторной реакции на значимый стимул для трех различающихся условий регистрации (в стандартных условиях, при актуализации у испытуемых мотивации достижения успеха и при актуализации мотивации избегания неудачи) (таблица 6).

Таблица 6
Оценка генетической (h²), общесемейной (c²) и индивидуально-средовой (e²) составляющих фенотипической дисперсии времени сложной аудио-моторной реакции на значимый стимул (* – p< 0.05, ** – p< 0.01) (Е.В. Воробьева, 2006)

	Условия регистрации
	h2
	c²
	e²

	Стандартные
	(0.35)
	0
	(0.65)

	Актуализация стремления к успеху
	(0.11)
	0
	(0.89)

	Актуализация избегания неудачи
	(0.54)
	0
	(0.46)



В таблице 6 видно, что на межиндивидуальную фенотипическую вариативность времени сложной аудио-моторной реакции на значимый стимул оказывают наибольшее влияние факторы индивидуальной среды. Оценка наследуемости времени сложной аудио-моторной реакции на значимый стимул в первой пробе (без актуализации у обследуемых мотивации достижения) составила 35%. В условиях актуализации мотивации стремления к успеху значение коэффициента наследуемости понизилось и составило 11%, а для условий актуализации мотивации избегания неудачи оценка наследуемости достигла наибольшего значения – около 54%. Таким образом, при актуализации мотивации избегания неудачи происходит рост наследственной обусловленности фенотипической вариативности времени сложной аудио-моторной реакции на значимый стимул. Полученные нами данные согласованы с данными других авторов – в частности, о том, что при увеличении стрессогенности средовых воздействий растет доля наследственной обусловленности фенотипической вариативности изучаемых психофизиологических показателей (Равич-Щербо И.В., 2004). 
Deary I. и C. Stough (1996) указывают, что время распознавания объясняет около 20% фенотипической вариативности интеллекта. Время распознавания считается характеристикой процесса переработки информации в центральной нервной системе, отражающей скорость понимания (перцептивную скорость) и определяется как минимальное время предъявления простого стимула, которое требуется обследуемому для его точного перцептивного распознавания.
В работе Wallace, G.L. и др. (2010), выполненной с применением компьютерной томографии, проводилось изучение объема белого и серого вещества мозга и выполнением субтеста «Словарный» и субтеста «Кубики Косса» теста Д. Векслера у детей и подростков. В работе принимали участие 649 человек с развитием, соответствующим возрасту, близнецы, их сибсы, а также одиночнорожденные. В работе участвовали 107 MZ пар, 53 DZ пар и 23 отдельных близнеца в возрасте от 8 до 15 лет. Были обнаружены невысокие фенотипические корреляции между объемами серого и белого вещества мозга и выполнением субтестов теста Д. Векслера. Было установлено, что взаимосвязь объема серого вещества мозга и выполнения субтеста «Словарный» теста Д. Векслера находится под контролем преимущественно индивидуально-средовых влияний. Результаты выполнения субтеста «Кубики Косса» взаимосвязаны с объемом серого и белого вещества мозга и эта взаимосвязь находится под генетическим контролем.
Зависимость между когнитивной функцией мозга или интеллектом (IQ) и различными антропометрическими параметрами давно привлекает научный интерес. Для того чтобы выявить антропометрические параметры, которые захватывают изменения, имеющие отношение к интеллекту, важно проследить восприимчивость различных частей тела к действию факторов окружающей среды (Ali et al., 2000; Bogin et al., 2002), поэтому важно сравнить, как они связаны с IQ. Механизмы, лежащие во взаимосвязи между антропометрическими показателями и IQ, до сих пор еще плохо изучены, а также могут варьироваться между различными антропометрическими параметрами. Окружность головы может быть индикатором мозгового объема (Bartholomeusz et al., 2002), который связан с IQ (Lange et al., 2010). Однако голландское близнецовое исследование обнаружило связь между IQ и ростом, которая предполагает обусловленность не только средовыми факторами, но и наследственными (Silventoinen et al., 2006).
В работе Silventoinen, K. и др. (2012) участвовали 1512 близнецов в возрасте 11 лет (из них 760 женского пола) и 1252 - в возрасте 17 лет (из них 674 женского пола), проживающих в штате Миннесота, США. Невербальный и вербальный IQ были измерены с помощью сокращенной версии взрослого варианта теста Векслера (WAIS-R) у близнецов 17-летного возраста и теста Векслера для детей (WISC-R) у близнецов 11-летного возраста. Краткий вариант теста Векслера состоял из двух вербальных субтестов (общая осведомленность и общая понятливость) и двух невербальных субтестов (субтест составления фигур и субтест последовательности картинок). В таблице 7 представлены результаты оценки составляющих фенотипической дисперсии интеллекта и антропометрических показателей у мальчиков и девочек в возрасте 11 и 17 лет. 
Таблица 7
Составляющие фенотипической дисперсии интеллекта и антропометрических показателей (показатели значимы с учетом 95% доверительного интервала) (Silventoinen K. и др., 2012)
	Показатели
	Мальчики
	Девочки

	
	Генети-ческие влияния
	Общая среда
	Индивидуальная среда
	Генетические влияния
	Общая среда
	Индивидуальная среда

	11 лет

	Параметры интеллекта

	Общий IQ
	0.35
	0.38
	0.27
	0.49
	0.29
	0.22

	Невербальный IQ
	0.36
	0.20
	0.43
	0.45
	0.22
	0.33

	Вербальный IQ
	0.47
	0.30
	0.23
	0.39
	0.36
	0.25

	Показатели морфологии черепа

	Окружность головы*
	0.39
	0.46
	0.15
	0.84
	0.01
	0.15

	Высота лица
	0.30
	0.37
	0.34
	0.41
	0.17
	0.42

	Длина головы 
	0.33
	0.33
	0.34
	0.67
	0.11
	0.23

	Ширина головы
	0.44
	0.44
	0.11
	0.73
	0.14
	0.13

	Антропометрические показатели длины различных частей тела

	Рост
	0.78
	0.15
	0.07
	0.71
	0.22
	0.07

	Высота в положении сидя
	0.75
	0.11
	0.14
	0.91
	0.00
	0.09

	Длина бедра
	0.39
	0.44
	0.17
	0.73
	0.14
	0.13

	Длина голени 
	0.79
	0.13
	0.07
	0.72
	0.18
	0.10

	Общая длина ноги
	0.85
	0.08
	0.07
	0.62
	0.26
	0.12

	17 лет

	Параметры интеллекта

	Общий IQ
	0.53
	0.26
	0.20
	0.63
	0.16
	0.21

	Невербальный IQ
	0.62
	0.00
	0.38
	0.41
	0.17
	0.41

	Вербальный IQ
	0.62
	0.19
	0.19
	0.48
	0.33
	0.19

	Показатели морфологии черепа

	Окружность головы
	0.83
	0.00
	0.17
	0.68
	0.19
	0.13

	Высота лица
	0.29
	0.31
	0.40
	0.58
	0.00
	0.42

	Длина головы 
	0.65
	0.12
	0.22
	0.49
	0.30
	0.21

	Ширина головы
	0.88
	0.01
	0.11
	0.68
	0.17
	0.15

	Антропометрические показатели длины различных частей тела

	Рост
	0.89
	0.00
	0.11
	0.72
	0.20
	0.08

	Высота в положении сидя
	0.44
	0.48
	0.09
	0.58
	0.31
	0.12

	Длина бедра
	0.82
	0.00
	0.18
	0.82
	0.02
	0.17

	Длина голени 
	0.93
	0.00
	0.07
	0.68
	0.23
	0.10

	Общая длина ноги
	0.87
	0.04
	0.09
	0.90
	0.00
	0.10


* Окружность головы измерялась над бровями и ушами; высота лица измерялась от кончика подбородка до макушки; длина головы измерялась как максимальное расстояние между точками Nasion (переносица) и Inion (выступ затылочного бугра); ширина головы измерялась как максимальная ширина в поперечной плоскости.
В таблице 7 видно, что доля генетической составляющей в фенотипической вариативности интеллекта увеличивается по мере перехода от 11 к 17 годам. Для антропометрических показателей, связанных как с морфологией черепа, так и с длиной тела и нижних конечностей, наиболее высок вклад генетической составляющей.
В таблице 8 даны фенотипические корреляции между уровнем IQ и антропометрическими показателями. Показано, что окружность головы значимо коррелирует с уровнем IQ. Корреляции с другими антропометрическими показателями были не такими выраженными, но являлись статистически значимыми. Антропометрические показатели длины различных частей тела показали более слабые корреляции с уровнем IQ. Параметр роста показал самую высокую корреляцию, но был статистически значимым только для мальчиков. Другие параметры длины показали существенные корреляции с IQ только для мальчиков в 11 лет, тогда как эти корреляции были близки к нулю в возрасте 17 лет у мальчиков и в обоих возрастах у девочек. 

Таблица 8
Фенотипические корреляции между уровнем IQ и антропометрическими показателями (корреляции значимы с учетом 95% доверительного интервала) (Silventoinen K. и др., 2012)
	Антропометрические показатели
	11  лет
	17 лет

	
	r (мальчики)
	r 
(девочки)
	r (мальчики)
	r
(девочки)

	Показатели морфологии черепа

	Окружность головы
	0.21
	0.13
	0.17
	0.14

	Высота лица
	0.07
	0.04
	−0.05
	−0.02

	Длина головы 
	0.09
	0.19
	0.15
	0.19

	Ширина головы
	0.10
	0.16
	0.11
	0.05

	Антропометрические показатели длины различных частей тела

	Рост
	0.13
	0.03
	0.10
	0.07

	Высота в положении сидя
	0.08
	0.01
	     −0.03
	0.05

	Длина бедра
	0.13
	0.00
	0.02
	0.00

	Длина голени 
	0.14
	0.00
	0.13
	0.06

	Общая длина ноги
	0.09
	0.01
	0.01
	0.07


Таким образом, в работе Silventoinen K., как и в предшествующих исследованиях, - азиатско-американском (Rushton, 1997), финском (Heinonen et al., 2008), было установлено, что окружность головы положительно коррелирует с IQ. Вполне возможно, что эта зависимость частично отражает эффект объема мозга, который, как известно, коррелирует с окружностью головы (Bartholomeusz et al., 2002). 
В ряде исследований было установлено, что рост также коррелирует с IQ (Wheeler et al., 2004; Humphreys et al., 1985; Teasdale et al., 1989; Tuvemo et al., 1999). Полученные результаты показывают, что рост дает информацию о физическом развитии ребенка, которое имеет отношение к развитию познавательных способностей. Секреция гормона роста является возможным объяснением этих результатов. Клинический синдром дефицита соматотропина связан и с низким ростом, и с задержкой умственного развития (van Dam et al., 2005), однако неизвестно, существует ли взаимосвязь между когнитивным развитием и секрецией соматотропина в пределах нормального уровня гормона роста. В работе Silventoinen K. (2012) было показано, что корреляции были в основном генетического происхождения, что может указывать на роль эндокринных факторов или генетическую обусловленность восприимчивости к стрессорам. 
5.4. Генотип и среда как факторы межиндивидуальной изменчивости кожно-гальванической реакции человека
Кожно-гальванический рефлекс (КГР) или вызванные кожные вегетативные потенциалы характеризуют электрические свойства кожи, связанные, главным образом, с активностью потовых желез, которые, в свою очередь, находятся под контролем симпатической нервной системы. Одним из методов психофизиологического измерения субъективного уровня значимости предъявляемых обследуемому раздражителей является измерение кожно-гальванической реакции (КГР). При анализе КГР особое внимание уделяют двум ее компонентам: амплитуде (фазическая компонента КГР) и скорости восстановления исходного уровня электрокожного сопротивления (тоническая компонента КГР). И.В. Смирнов указывает, что оба эти показателя не являются постоянными по значению и существенно зависят от функционального состояния человека (И.В. Смирнов, 2001). 
«Потовыделительная» модель КГР объясняет возникновение электродермальных реакций следующим образом: при активации нервной системы в верхних слоях кожи под воздействием усиления нервной импульсации происходит увеличение потовыделения, что проявляется либо как расширение сечения потовых протоков, либо как уменьшение расстояния от поверхности потовых выделений до поверхности кожи. Все это приводит к уменьшению электрокожного сопротивления и увеличению электрокожной проводимости, что в записи КГР проявляется как быстрые (фазические) изменения сигнала. Медленные тонические изменения КГР объясняются интенсивностью процесса потовыделения и степенью гидратации (насыщенности верхних слоев кожи электролитами). Анализируя природу КГР, Р.В. Суходоев пишет о том, что традиционная «потовыделительная» модель не может объяснить всех феноменов, связанных с КГР. В противовес «потовыделительной» модели КГР  Р.В. Суходоевым разработана «ионная» модель, объясняющая усиление КГР при активизации переходом ионов с мембран клеток кожи, где ионы находятся в «связанном» состоянии в «свободное» состояние, связанное с увеличением проводимости кожи, что и наблюдается в виде фазической КГР (Суходоев Р.В, 1999).
В работах Г.В. Гершуни установлен латентный период КГР на надпороговый звуковой стимул в 1,7 с., а на подпороговый – в 3,1 с (Г.В. Гершуни, 1978). Позже  в работе D.Levinson, R. Edelberg было показано, что связанная с событием КГР имеет латентный период величиной в 1,0-2,4 с., другие же величины являются следствием спонтанных, не связанных со стимулом реакций (Levinson D. и др., 1985).
Л.Б. Ермолаева-Томина выделяет три основных типа фоновой КГР: стабильный (в фоновой КГР спонтанные колебания полностью отсутствуют); стабильно-лабильный (в фоновой КГР регистрируются отдельные спонтанные колебания); лабильный (даже при отсутствии внешних стимулов в КГР непрерывно регистрируются спонтанные колебания). Существуют индивидуальные различия в реактивности КГР на внешние воздействия, по этому признаку выделяют высокореактивных, низкореактивных индивидов, а также промежуточные категории. Скорость угасания вызванной КГР зависит от преобладания у индивида процессов динамичности возбуждения или торможения. В первом случае вызванная КГР при повторных раздражителях угасает медленно, а во втором – быстро. Скорость угасания КГР при повторении раздражителя более медленная у лиц с высокой динамичностью возбуждения; у лиц с высокой динамичностью торможения наблюдается быстрое угасание КГР по мере повторения раздражителя. Установлено, что в ситуации обнаружения сигнала величина КГР больше, чем в ситуации пропуска. В нормальном состоянии амплитуда КГР составляет 10-30 мВ/см. При нарастании возбуждения амплитуда КГР возрастает до 100 мВ/см (Ермолаева-Томина Л.Б., 1969). 
КГР в состоянии покоя. Все немногочисленные работы, посвященные анализу КГР в состоянии покоя, были проведены с использованием близнецового метода. Первое генетическое исследование электрической активности кожи было проведено в 1934 году К. Карменом. В этой работе было установлено, что внутрипарное сходство МЗ близнецов по частоте и амплитуде КГР выше, чем сходство ДЗ близнецов. Высокое внутрипарное сходство МЗ по амплитудным и временным характеристикам КГР было обнаружено и в ряде других исследований, что свидетельствует о влиянии наследственных факторов на индивидуальные различия по этой характеристике.
У. Хьюм, изучая наследуемость параметров КГР на звуки и холодовое воздействие, обнаружил умеренный вклад наследственных влияний в изменчивость амплитуды и скорости привыкания КГР на звук 95 дБ, для тех же параметров КГР на холодовое воздействие влияний генотипа установить не удалось.
В целом ряде исследований было установлено: МЗ близнецы по сравнению с другими парами близких родственников имеют более высокое внутрипарное сходство по таким показателям КГР, как амплитуда, латентный период и скорость привыкания, что дало основание говорить о влиянии генотипических факторов на межиндивидуальную изменчивость и этих показателей, и реакции в целом. МЗ близнецы также более схожи, чем ДЗ, по показателям времени восстановления КГР после воздействия и скорости роста КГР до максимального значения.
Исследование КГР (Д. Ликкен, 1988). В работе принимали участие 36 пар МЗ близнецов, выросших вместе, 43 пары ДЗ, 42 пары разлученных МЗ близнецов в возрасте 16-56 лет. Параметры КГР на громкие звуковые стимулы исследовались на большой выборке близнецов, часть которых с раннего детства воспитывалась в разных семьях. Анализировались следующие показатели: максимальная амплитуда КГР, средняя амплитуда КГР в первых четырех пробах, показатели снижения амплитуды по мере привыкания и ряд других. При этом учитывались не только абсолютные значения амплитуды КГР, но и относительные, которые определялись как частное от деления амплитуды каждой отдельно взятой реакции данного испытуемого к максимальному значению амплитуды, зафиксированной у него через 3 с после первого предъявления звукового сигнала интенсивностью 110 дБ. Было обнаружено, что дисперсия параметров КГР в значительной степени обусловлена генотипом. Коэффициенты корреляции, характеризующие внутрипарное сходство МЗ близнецов, превышали оценки внутрииндивидуальной стабильности КГР. Воспроизводимость параметров КГР характеризуется коэффициентами корреляции от 0,5 до 0,6. Сходство КГР у МЗ близнецов оказалось даже выше, чем сходство КГР у одного и того же человека при повторных регистрациях. У ДЗ близнецов аналогичные коэффициенты были значительно ниже. 
	Наиболее значительные различия были получены для абсолютных показателей, в этом случае сходство ДЗ близнецов было намного ниже, чем МЗ. Подобная разница позволяет относить абсолютные значения параметров КГР к категории признаков, которые Д. Ликкен назвал эмерджентными. Они определяются не семейным сходством, а уникальными особенностями сочетания генов конкретного генотипа. При использовании относительных значений сходство МЗ близнецов примерно в два раза превышало сходство ДЗ, что свидетельствует об аддитивном действии генов. С точки зрения авторов, различия в характере генетических влияний — эмерджентный для абсолютных и аддитивный для относительных оценок амплитудных параметров КГР — объясняются разной природой данных показателей. При этом подразумевается, что абсолютная амплитуда КГР определяется большим числом факторов и отражает не только реактивность ЦНС на внешнее воздействие, но и некоторые побочные эффекты (например, она зависит от числа потовых желез в месте приложения электрода и др.). При вычислении относительных величин посторонние влияния исключаются, что и приводит к изменению соотношения компонентов наследуемости.

Таблица 9
Наследуемость параметров КГР (Д. Ликкен, 1988, цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004) 

	Показатели

	Генотип
	Общая среда
	Индивиду-альная среда

	Абсолютная крутизна наклона кривой КГР
	70,3
	5,2
	24,5

	Число предъявлений стимула до исчезновения ответа
	40,7
	00
	58,3

	Средняя амплитуда КГР из первых четырех проб
	59,1
	00
	40,9

	Максимальная амплитуда КГР
	56,0
	00
	44,0

	Относительная амплитуда КГР (отношение средней к максимальной)
	54,1
	00
	34,8



По данным Д. Ликкена, в изменчивость параметров КГР существенный вклад вносит и индивидуальная среда (таблица 9), что, по-видимому, неслучайно, поскольку динамика КГР тесно связана с ориентировочно-исследовательской активностью индивида и особенностями его эмоционального реагирования, которые в онтогенезе претерпевают существенные изменения (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004).
В нашей работе (Е.В. Воробьева, 2006) были получены оценки компонентов фенотипической дисперсии относительной амплитуды кожно-гальванической реакции (КГР) для трех различающихся условий регистрации (в стандартных условиях, при актуализации у испытуемых мотивации достижения успеха и при актуализации мотивации избегания неудачи) (таблица 10).
В таблице 10 согласно полученным данным видно, что экспериментальные условия, связанные с актуализацией у обследуемых мотивации стремления к успеху, способствуют повышению оценки генетической составляющей амплитуды КГР. Экспериментальные условия, связанные с актуализацией у обследуемых мотивации избегания неудачи, способствуют снижению наследственной обусловленности фенотипической вариативности относительной амплитуды КГР.
Таблица 10
Оценка генетической (h²), общесемейной (c²) и индивидуально-средовой (e²) составляющих фенотипической дисперсии относительной амплитуды кожно-гальванической реакции (* – p< 0.05, ** – p< 0.01) (Е.В. Воробьева, 2006)

	Условия регистрации
	h2
	c²
	e²

	Стандартные
	(0.35)
	0
	(0.65)

	Актуализация стремления к успеху
	(0.5)
	0
	(0.5)

	Актуализация избегания неудачи
	(0.31)
	0
	(0.69)



КГР при ориентировочной и оборонительной реакциях (Зловский Р. и др., 1976). Кроме показателей КГР в состоянии покоя (фоновых), в ряде работ изучалась КГР в экспериментальных ситуациях, вызывающих ориентировочную (Ор) и оборонительную (Об) реакции. Испытуемым предъявляли звуки различного тона и интенсивности, вызывающие либо ориентировочную, либо оборонительную реакции, и фиксировали различные параметры КГР Обе эти реакции сопровождаются множеством физиологических изменений. КГР представляет собой «ключевой» компонент Ор, отражающий значимость ситуации и «запускающий» Ор (Кочубей Б.И., 1983). Имеются экспериментальные данные, свидетельствующие о том, что наследственные факторы лежат в основе индивидуальных различий показателей КГР при угашении ориентировочной реакции (привыкание Ор) на звук и при оборонительной реакции, вызванной громким звуком. Для Ор и Об коэффициенты наследуемости составляют 1,0 и 0,62 соответственно (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004).
Индивидуальные особенности привыкания КГР. Интересны результаты изучения КГР в ситуации угашения ориентировочной реакции при повторении стимула – изучения «привыкания ОР». Привыкание реакции на новый стимул является важнейшим механизмом адаптации, его можно рассматривать и как простейшую модель обучения. Эта важнейшая характеристика связана с различными психологическими особенностями человека. Индивидуальные особенности ориентировочной реакции связаны с обучаемостью, когнитивными стилями, особенностями темперамента.  Как показали работы Д. Ликкена и др. (1988), Б.И. Кочубея (1983) индивидуальные особенности привыкания КГР имеют выраженный наследственный компонент. По данным Б.И. Кочубея, вклад неаддитивных генетических факторов в межиндивидуальные различия по скорости привыкания КГР на звуки) Дб (Ор) и 105 Дб (ОбР) составляет 74% и 53% соответственно (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004).
Существуют исследования, выполненные методами психогенетики и психофизиологии и позволяющие оценить соотношение факторов наследственности и среды в фенотипической вариативности, например, показателей кожно-гальванической реакции. Кожно-гальваническая реакция усиливается при эмоциональном реагировании индивида на внешние или внутренние раздражители, в том числе, как мы предполагаем, при актуализации у него мотивации стремления к успеху или избегания неудачи. Работа американских исследователей A. Crider, W.S. Kremen, H. Xian, K.C. Jacobson, B. Waterman, S.A. Eisen, M.T. Tsuang, M.J. Lyons была выполнена с участием 345 близнецовых пар (монозиготных и дизиготных), средний возраст участников составил 47,8 года. Расчеты показали, что оценка наследуемости амплитуды КГР возрастает с увеличением эмоциональной нагрузки: в ситуации покоя она составила 0,43, при предъявлении звуковых тонов в 1000 Гц 0,46, при решении когнитивной задачи с цифрами 0,48 (Crider A. et al., 2004).

5.5. Психогенетические исследования деятельности             сердечно-сосудистой системы

Индикаторы работы сердечно-сосудистой системы: артериальное давление (АД); частота сердечных сокращений (ЧСС); сила сокращений сердца; минутный объем сердца – количество крови, которое сердце проталкивает в одну минуту; региональный кровоток (показатели локального распределения крови).
Артериальное давление является одной из основных характеристик состояния сердечно-сосудистой системы, в первую очередь – системы регуляции и состояния артериального сосудистого русла. Различают систолическое артериальное давление и диастолическое артериальное давление.
Систолическое артериальное давление. «Верхнее» давление - это давление крови на стенки артерии, регистрируемое во время сокращения сердца. «Верхнее» давление еще называют максимальным давлением или систолическим давлением (от слова систола - сокращение сердца) или сердечным давлением.  Для данного физиологического состояния «верхнее» давление - это максимальная регистрируемая величина давления крови на стенки артерии. В состоянии покоя у здоровых нетренированных мужчин в возрасте 20-35 лет максимальное давление равно примерно 115-125 миллиметров ртутного столба (мм. рт. ст.). У здоровых нетренированных женщин того же возраста - 110-120 мм. рт. ст. У высококвалифицированых спортсменов некоторых специализаций (например, бегунов на длинные и средние дистанции, лыжников, пловцов и др.) максимальное артериальное давление в покое может быть снижено до 100 мм. рт. ст. и даже ниже. Это вызвано уменьшением сопротивления сосудов току крови, что обусловлено низким сосудистым тонусом. У детей максимальное давление ниже, чем у взрослых, так как их сердце слабее и не может выталкивать кровь с той же силой, что и сердце взрослого человека. С возрастом максимальное давление в состоянии покоя повышается (у пожилых людей до 140-150 мм. рт. ст.), что связано с уменьшением эластических элементов в артериях и, соответственно, способности артерий растягиваться под действием большой порции крови. 
Диастолическое артериальное давление. Минимальная величина, до которой падает давление крови на стенки артерий, и является «нижним» давлением. «Нижнее» давление еще называют минимальным давлением или диастолическим давлением (от слова диастола - расслабление сердца) или сосудистым давлением. Для данного физиологического состояния «нижнее» давление - это минимальная регистрируемая величина давления крови на стенки артерии. В состоянии покоя у здоровых нетренированных мужчин в возрасте 20-35 лет величина минимального артериального давления равна приблизительно 65-80 мм. рт. ст. (у спортсменов может быть ниже). У здоровых нетренированных женщин того же возраста - 60-75 мм. рт. ст. У детей минимальное давление ниже, чем у взрослых, а у пожилых людей оно повышается примерно до 90 мм. рт. ст. 
Оценка наследуемости показателей работы сердечно-сосудистой системы. ЧСС – от 0 до 70 %; Показатели давления – от 13 до 82 % (систолического) и от 0 до 64% (диастолического), в среднем – 54%. При переходе от молодого к зрелому возрасту оценка наследуемости показателя диастолического давления снижается (от 68 до 38%).
Исследование природы межиндивидуальной дисперсии реактивных изменений ЧСС (Е.И. Соколов и др.). У 24 пар МЗ и 19 пар Дз близнецов исследовали показатели систолического, диастолического и общего давления, ЧСС и показатели кровенаполнения сосудов головного мозга (реографический индекс). Использовались три экспериментальные ситуации (покой, психоэмоциональная нагрузка и 10 минут после нее). Нагрузка – интеллектуальная деятельность в условиях дефицита времени с действием отвлекающего раздражителя (свет, звук). Оценки наследуемости растут при эмоциональной нагрузке.
Исследование уровня давления крови (Д. Бумсма). Изучалась природа межиндивидуальной вариативности уровня давления крови в зависимости от напряженности ситуации у 160 пар близнецов 14-21 года; 2 ситуации: покоя и при выполнении задач, включающих регистрацию времени реакции и вычисления в уме. У женщин наследуемость уровня систолического и диастолического давления выше при нагрузках. У мужчин увеличение наследуемости наблюдалось только для систолического давления (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004).
Наследуемость ЧСС (С. Вандерберг, 1965; А. Шапиро и др., 1968; В. Хьюм, 1973; Е.Л. Сергиенко, 1965). Обнаружено большее сходство реактивных изменений ЧСС в ответ на сенсорные стимулы и при нагрузках в парах МЗ близнецов по сравнению с ДЗ. Межиндивидуальная вариативность показателей ЧСС при максимальной нагрузке зависит от наследственных факторов, а индивидуальные особенности ЧСС в покое зависят от средовых факторов (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004).
Исследование ЧСС (Р. Сомсен и др.). Изучалось влияние генетических факторов на форму реактивных изменений ЧСС при выполнении заданий у 11 пар МЗ и 11 пар ДЗ близнецов. Задания были связаны с регистрацией времени простой двигательной реакции и вычислением в уме (более стрессогенная ситуация). Различия в наследуемости показателей ЧСС обусловлены работой симпатической и парасимпатической систем. Парасимпатическая активация вызывает замедление сердечного ритма, которое сопровождает ориентировочную реакцию. Симпатическая активация вызывает учащение сердечного ритма. Мышечное напряжение сопровождается учащением ЧСС. ЧСС в задаче на время реакции определяется  в основном активностью парасимпатической системы, а при задаче, связанной с вычислениями в уме – в большей степени симпатической системы. Эффекты симпатической активации в большей степени обусловлены генотипом, чем аналогичные эффекты парасимпатической системы (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004).
Исследования наследуемости ЧСС (Кочубей Б.И.). 22 пары МЗ и 21 пара ДЗ близнецов. Изучалась ЧСС в условиях ориентировочно-исследовательской и ориентировочно-оборонительной реакции. Для ориентировочной реакции характерно замедление сердечного ритма, связанное с работой парасимпатической системы, блуждающего нерва. Для оборонительной реакции характерно учащение ритма, обусловленное симпатической активацией, что свидетельствует об установке испытуемого на избегание стимула. Звук 80 Дб вызывал ориентировочную реакцию, а в 105 Дб – оборонительную. Значительный генетический компонент присутствовал для увеличения ЧСС в ответ на звук в 105 ДБ и отсутствовал на звук в 80 ДБ. При ориентировочной реакции важная роль в вариативности ЧСС принадлежит средовым факторам, а при оборонительной – генетическим (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004).
Исследования максимального потребления кислорода (МПК). МПК обусловливает успешность в легкоатлетических видах спорта. Среднепопуляционная величина МПК - около 40 ± 4-5 мл/мин/кг, у спортсменов международного класса величина МПК достигает 70-80 мл/мин/кг. МПК мало тренируем, не меняется в онтогенезе и высоко наследственно детерминирован. МПК может использоваться для прогнозирования спортивной успешности. Исследования, проведенные методом близнецов и суммированные В.Б. Шварцем, дали оценки наследуемости 0,66—0,93, и, кроме того, обнаружено сходство в парах родители х дети. Автор приходит к выводу, что, хотя тренировки могут поднять МПК, «пределы роста, по-видимому, лимитированы индивидуальным генотипом» (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004).

5.6. Психогенетические исследования движений
 
Существуют значительные межиндивидуальные различия в способности совершать точные и быстрые движения, в скорости, мышечной силе, тонкой моторике и др. Эти различия являются основой психомоторных способностей человека и зачастую влияют на его профессиональный выбор. Кроме того, существуют и различия в в предпочтении для выполнения деятельности правой или левой руки, т.е. мануальная асимметрия.
Мануальная асимметрия. Частота леворукости в среднем составляет 5%, однако колебания этого показателя довольно значительны (от 1 до 30%) в зависимости от конкретной популяции, пола, рода занятий и возраста. Среди народностей Севера левши встречаются намного чаще, чем в других популяциях. Например, среди коренных жителей Таймыра их около 35%. У младенцев предпочтение руки не обнаруживается, хотя наблюдаются некоторые асимметрии позы, связанные с преимущественным поворотом головы вправо. Есть данные, свидетельствующие о том, что пропорция левшей в популяции с возрастом имеет тенденцию снижаться. В некоторых популяциях отмечается довольно значительное уменьшение числа леворуких среди людей старческого возраста, что побудило проверить. В 1940 г. Д. Райф (Rife D.), исследуя близнецов, предположил, что рукость является не альтернативным, а мультифакториальным признаком.
Модель М. Аннетт о наследовании рукости, согласно которой праворукость наследуется как признак с неполной доминантностью (Annett M., 1995). Ген, отвечающий за праворукость, М. Аннетт назвала геном правого сдвига (rs+). Согласно гипотезе М. Аннетт, доминантные гомозиготы (rs+ rs+) являются правшами и имеют доминантное левое полушарие, что предполагает локализацию речевых функций в левом полушарии. Соответственно рецессивные гомозиготы (rs- rs-) будут левшами с локализацией речи в правом полушарии. Гетерозиготы (rs+ rs-) могут быть как правшами, так и левшами и иметь любую локализацию речи.  
В 1972 г. Дж. Леви и Т. Нагилаки предложили 2-генную 4-аллельную модель, согласно которой асимметрия полушарий и асимметрия рук контролируются разными локусами. В 2002-2003 г.г. появились молекулярно-генетические исследования рукости, в которых делаются попытки найти конкретные локусы, отвечающие за асимметрию рук. 
Франкс с коллегами (2002, 2003), используя для оценки фенотипа Peg Moving Test M. Аннетт, провели анализ сцепления для локусов количественного признака (QTL) на выборке из 105 пар взрослых братьев. Авторы пришли к заключению, что имеется, по крайней мере, один полиморфный локус, который оказывает генетическое влияние на этот признак и располагается, скорее всего, на хромосоме 2 (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004).
В работе Medland S.E. et. al. (2009) проведен мета-анализ результатов близнецовых исследований рукости у австралийских и голландских близнецов, а также их сиблингов. В результате применения метода структурного моделирования была подтверждена эффективность модели, включающей аддитивный генетический компонент (23,64 %) и компонент неразделенной среды (76,36 %).
В нашей работе (Е.В. Воробьева, 2011) принимали участие монозиготные и дизиготные однополые близнецы в количестве 87 пар МЗ близнецов в возрасте от 14 до 26 лет (из них мужского пола – 43 пары, женского – 44 пары), 86 пар ДЗ близнецов (мужского пола – 40 пар, женского – 46 пар). Средний возраст испытуемых – 18.9 лет. Для оценки профиля латеральной организации использовалась компьютерная программа «Профиль» (НИИ Валеологии, Россия), позволяющая оценить моторную, сенсорную и общую функциональную асимметрию. В таблице 11 приведены статистические данные по выраженности функциональных асимметрий в выборке близнецов.

Таблица 11
Распределение профилей латеральной организации в группе близнецов    (в %) (Е.В. Воробьева, 2011)
	Оцениваемые параметры
	Доминирование

	
	Справа (левое полушарие)
	Слева (правое полушарие)
	Амбидекстр (равенство полушарий)

	Моторика руки
	71,1
	0
	28,9

	Моторика ноги
	78,9
	5,3
	15,8

	Зрительное восприятие
	50,0
	10,5
	39,5

	Слуховое восприятие
	60,5
	18,4
	21,1

	Мышление
	86,8
	13,2
	0



	В таблице 12 представлены результаты корреляционного анализа внутрипарного сходства МЗ и ДЗ близнецов по показателям функциональной асимметрии, полученным с использованием компьютерной программы «Профиль» и оценка компонентов фенотипической дисперсии.



Таблица 12
Внутрипарные корреляции  показателей функциональной асимметрии у МЗ и ДЗ близнецов (по программе «Профиль»), вклад генетической (h²), общесемейной (с²) и индивидуально-средовой (е²) составляющих фенотипической дисперсии
 (*p<0,05; **p<0,01) *(Е.В. Воробьева, 2011)
	Показатели
	R(МЗ)
	t(N-2)
	p-level
	R(ДЗ)
	t(N-2)
	p-level
	h²
	c²
	e²

	Тест Аннет
	-0,05
	-0,14908
	0,88
	0,03
	0,08443
	0,93
	-
	-
	-

	Теппинг тест (правая рука)
	0,55*
	1,10629
	0,04
	-0,12
	-0,39699
	0,70
	0,55
	0
	0,45

	Теппинг тест (левая рука)
	0,61**
	1,51006
	0,009
	0,50*
	1,83001
	0,03
	0,22
	0,39
	0,39

	Трек тест (правая рука)
	0,35*
	1,04335
	0,04
	0,53*
	1,97234
	0,03
	0
	0,35
	0,65

	Трек тест (левая рука)
	0,79**
	3,64789
	0,01
	0,21
	0,66915
	0,05
	0,79
	0
	0,21

	Ведущая рука
	0,76**
	3,34664
	0,01
	0,52*
	1,93649
	0,03
	0,48
	0,28
	0,24

	Ведущая нога
	-
	-
	-
	-0,09
	-0,29319
	0,77
	-
	-
	-

	Ведущий глаз
	0,46*
	1,45095
	0,03
	-0,54*
	-2,03370
	0,03
	0,46
	0
	0,54

	Ведущее ухо
	0,32*
	0,96449
	0,04
	0,11
	0,36507
	0,72
	0,32
	0
	0,68

	Тест на образное мышление
	-0,16
	-0,45689
	0,55
	0,08
	0,25105
	0,81
	-
	-
	-

	Тест на вербальное мышление
	-0,12
	-0,35279
	0,56
	0,43*
	1,50086
	0,03
	-
	-
	-

	Коэффици-ент асимметрии
	0,29
	0,84650
	0,05
	-0,15
	-0,49074
	0,63
	0,29
	0
	0,71

	Тип ПЛО
	0,26
	0,75827
	0,05
	0,05
	0,16290
	0,87
	0,26
	0
	0,74



* Примечание: если r(ДЗ)0 или r(МЗ)2r(ДЗ), h² приравнивается r(МЗ); если r(МЗ) r(ДЗ), h²=0; если r(МЗ) 0,  h² не вычисляется (Егорова М.С. и др., 2004, с.288).

	Анализ таблицы 12 позволяет сделать вывод о том, что существенный вклад факторов генотипа обнаруживается для моторной асимметрии (рукость) (h²=0,48), сенсорной асимметрии (асимметрия зрения h²= 0,46, асимметрия слуха h²= 0,32). Оценка наследуемости типа функциональной асимметрии составила 0,26, при этом существенный вклад в фенотипическую вариативность данного показателя вносит индивидуальная среда (e²= 0,74).
В работе (Е.В. Воробьева, 2011) также были получены данные о том, что с увеличением возраста респондентов растет и степень функциональной асимметрии, согласуются с данными других авторов (например, Teixeira Luis A., 2008).
Согласно полученным в нашей работе данным (Е.В. Воробьева, 2011) вклад аддитивной генетической составляющей в различия по мануальной асимметрии составил 48 %, что превышает полученный Medland S.E. et. al. значение показателя. Однако, известны различия распространения того или иного типа мануальной асимметрии в разных популяциях. Так, например, в работе Sommer I.E., A. Aleman et al. (2008) проведен мета-анализ распределения «рукости» в зависимости от принадлежности к определенной популяции (сопоставлялись «Западные» популяции - США, Австралия, Европейские страны и «Незападные» популяции - Азия, Африка, ближний Восток). Полученные Sommer I.E., A. Aleman et al. результаты свидетельствуют о значимо большем количестве леворуких среди представителей «незападных» популяций.
Отдельный близнецовый феномен – так называемые «зеркальные» монозиготные близнецы (с разными ведущими руками). Исследования «зеркальных» близнецов встречаются не часто, в связи с их достаточной редкостью. Тем не менее, в работе J.M. Gurd и др. (2006) было проведено сравнение особенностей латерализации у близнецов, различающихся по предпочтению правой или левой руки.
В работе I.S. Häberling (2012) участвовали 35 пар монозиготных близнецов, среди них 17 пар были конкордантны по мануальной асимметрии и 18 пар – дискордантны. Использование метода fMRI для оценки расположения центра речи показало, что по данному признаку 26 пар конкордантны и 9 пар дискордантны. В работе использовалась генетическая модель «правостороннего сдвига», которая постулирует наличие одного гена и 2 алелей.
В работе R.E. Rosch и др. (2010)  с использованием магнитно-резонансного метода изучалась анатомия мозжечка у дискордантных по рукости 61-летних монозиготных близнецов. В результате  был сделан вывод о том, что на анатомическую латерализацию влияет комбинация экологических, связанных с особенностями развития и эпигенетических факторов, которые могут быть различными даже у однояйцовых близнецов. 
[bookmark: OLE_LINK8]В нашей работе (Е.В. Воробьева и др., 2013;  Vorobyeva E. et al., 2014) рассматривалась спектральная мощность и когерентность ЭЭГ в парах «зеркальных» монозиготных близнецов. Общая выборка «зеркальных» близнецов составила 9 пар (6 – человек мужского пола и 12 человек - женского) монозиготных близнецов.  Средний возраст составил 17,1 года. Анализ различий абсолютных значений мощности (АЗМ) фоновой ЭЭГ между монозиготными близнецами-правшами и левшами с использованием t-критерия показал, что достоверные различия существуют для абсолютной спектральной мощности фоновой ЭЭГ в правой затылочной области в бета1 (t=3,02, р  0,05); в правой париетальной области в дельта1 (t= 2,79, р  0,05) и дельта2 (t= 2,73, р  0,05) диапазоне, а также в левой париетальной области в альфа1 диапазоне (t= 2,79, р  0,05). Таким образом,  у правшей-монозиготных близнецов мощность фоновой ЭЭГ указанных областей достоверно выше, чем у левшей-монозиготных близнецов. Средние значения абсолютной спектральной мощности ЭЭГ в альфа диапазоне (8-13 Гц) составили 34,5 ± 16,9 and 33,4 ± 15,9 mkV2. 6 пар конкордантны по асимметрии когерентности ритмов ЭЭГ в фоне, а также при открывании и закрывании глаз, 3 пары – дискордантны. Оценка когерентности ЭЭГ у зеркальных монозиготных близнецов показала, что как при регистрации фоновой ЭЭГ, так и проб с открыванием и закрыванием глаз у близнецов с ведущей левой рукой у 6 человек наблюдалась асимметрия когерентных связей с преимуществом левого полушария в частотных диапазонах beta-1 и beta-2, у 3 человек - асимметрия когерентных связей с преимуществом правого полушария. У близнецов с ведущей правой рукой у 5 человек наблюдалась асимметрия когерентных связей с преимуществом левого полушария в частотных диапазонах beta-1 и beta-2, у 4 человек - наблюдалась асимметрия когерентных связей с преимуществом правого полушария в частотных диапазонах beta-1 и beta-2.
Классификация исследований движений в психогенетике, предложенная С.Б. Малых: исследования стандартизованных двигательных проб, сложных поведенческих навыков, физиологических системы обеспечения мышечной деятельности, нейрофизиологический уровень обеспечения движений. 
Стандартизованные двигательные пробы представляют собой различные тесты, специально разработанные для измерения моторных навыков. Обычно такие тесты измеряют скорость, выносливость, силу, координацию, ловкость.
Существуют две группы подобных тестов. Первые применяются в основном для измерения спортивных навыков, вторые чаще используются в психодиагностике. Среди последних наиболее распространенными являются теппинг-тест (измерение скорости постукивания) и измерение времени сенсомоторной реакции (время между подачей сенсорного сигнала и двигательной реакцией испытуемого).
Результаты работ первой группы (спортивные тесты). Наиболее высокая наследуемость характерна для скоростных параметров, тогда как в тестах на координацию рук результаты сильно различаются, и большинство показателей наследуемости ниже 50%. Коэффициенты наследуемости, полученные в исследованиях времени реакции и теппинга, также весьма вариативны (от нулевых значений до чрезвычайно высоких - 70-90%). Единственное, что прослеживается в ряде работ, это больший вклад наследственности в вариативность двигательных характеристик, регистрируемых в условиях максимально возможной скорости работы (предельный темп деятельности). По-видимому, при высоких требованиях к скорости наследственные различия в двигательной деятельности проявляются более заметно (Малых С.Б. и др., 1998).
Исследование К. Макнемара было выполнено на близнецах старшего школьного возраста (17 пар МЗ и 48 пар ДЗ). Выполнялись 5 двигательных тестов, диагностирующих главным образом тонкие двигательные координации и имеющих достаточно высокую ретестовую надежность (0,79-0,94). Тренировка для всех испытуемых была стандартной и проходила блоками: по 10 упражнений в первом тесте (всего он выполнялся 70 раз) и по 4 упражнения — в четвертом и пятом тестах (всего в каждом по 28 выполнений). Абсолютные оценки успешности выполнения теста повысились у всех близнецов, но внутрипарное сходство существенно изменилось только у ДЗ, причем в одном тесте (четвертом) повышение внутрипарного сходства ДЗ привело к снижению коэффициента наследуемости практически до нуля. Однако и в фоновых измерениях наследуемость оценок, получаемых в этом тесте, была самой низкой (h2 = 0,26).  Повышение внутрипарного сходства ДЗ происходит к концу тренировки: в первом и четвертом тестах в первом блоке внутрипарные корреляции ДЗ равны 0,445 и 0,375 соответственно, а в седьмом тесте —0,601 и 0,549. В пятом тесте сходство снижается в парах и МЗ, и ДЗ.  Тренировка, меняя абсолютные оценки успешности, в двух случаях из трех не ликвидирует генетический компонент фенотипической изменчивости этих признаков, т.е. обучение, тренировка не превращают признак из «наследственно обусловленного» в «средовой» (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004).
К сложным поведенческим навыкам относятся такие особенности, как походка и ходьба в целом, почерк, спортивные навыки, мимика.
МЗ и ДЗ близнецы сравнивались по срокам начала ходьбы. Такие исследования проводились, в частности, в Москве в конце 20-х гг. в Медико-генетическом институте. Конкордантность МЗ близнецов по срокам начала хождения оказалась равной 67%, тогда как для ДЗ близнецов - лишь 29,9%.
При проведении корреляционного анализа и вычислении наследственных и средовых составляющих фенотипической дисперсии оказалось, что довольно существенный вклад в сроки начала ходьбы вносит общесемейная среда (50-70%) (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004).
Исследования ходьбы. Самая большая выборка представлена в работе Л.Я. Босик, которая, среди прочего, исследовала сроки появления основных двигательных действий ребенка — начала сидения и хождения. 
В первом случае получен материал для 63 пар МЗ и 59 однополых пар ДЗ близнецов; конкордантность МЗ составила 82,5%, ДЗ — 76,3%, т.е. разница невелика, однако среди МЗ меньше, чем среди ДЗ, пар с большой разницей в сроках начала сидения.
Корреляционный анализ и последующая оценка генетической и средовой детерминации по Игнатьеву дали у мальчиков и девочек h2 = 58% и h2 = 38% соответственно и высокий вклад общесемейной среды, равный 38 и 59% дисперсии. Сроки начала ходьбы получены у 97 пар МЗ и 97 пар однополых ДЗ близнецов. Конкордантность МЗ близнецов по срокам начала хождения равна 67%, ДЗ — 29,9%; внутрипарная разность более 2 месяцев в группе МЗ констатиро-вана у 8,2% пар, в группе однополых ДЗ близнецов — у 25,7% (одновременным началом считалась внутрипарная разность не более двух недель). Корреляционный анализ дал МЗ = 0,89, rДЗ= 0,74, откуда h2 - 0,30; и, по той же формуле Игнатьева, 59% дисперсии определяется общесемейной средой. При этом у девочек и мальчиков влияния генетических факторов примерно одинаковы (26 и 20% соответственно), а влияния семейной среды у мальчиков выше: 73% против 57% у девочек. По данным Б.А. Никитюка, различия в сроках начала прямохождения констатировались у 39,2 % МЗ пар и у 72 % ДЗ, т.е. конкордантность МЗ существенно выше, чем у ДЗ. Получаемая из этих данных приблизительная оценка наследуемости равна 0,43.  Оказалось также, что у детей с более ранним началом прямохождения раньше появляется и речевая артикуляция; при этом по срокам начала артикуляции конкордантность МЗ тоже выше, чем ДЗ: частота внутрипарных различий у МЗ равна 23,1 %; у однополых ДЗ — 44,1 %, у разнополых ДЗ — 63,6 %. Возможно, что это говорит о наличии некоторого общего фактора, определяющего общие двигательные способности. Названные и другие работы свидетельствуют о том, что возраст, в котором дети начинают самостоятельно ходить, определяется и генетическими, и средовыми факторами, причем влияния среды, по-видимому, имеют несколько большее значение. Конечно, надо иметь в виду, что в этом возрасте еще могут сказываться неблагоприятные обстоятельства внутриутробного развития близнецов, искажающие реальное внутрипарное сходство. К сожалению, в опубликованных работах они не контролируются (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004).
Спортивная деятельность. Успешность спортивной деятельности зависит от очень многих факторов — морфологических, физиологических, психологических, причем значимость каждого из них различна в разных видах спорта, т.е. реально речь может идти о совсем разных двигательных способностях. Однако можно оценить наиболее общие характеристики: склонность к занятию спортом вообще и конкретным его видам в частности. 
Итальянский исследователь Л. Гедда опросил 351 пару близнецов-спортсменов, среди которых надежно диагностированы 92 пары МЗ и 227 пар ДЗ, а затем вычислил конкордантность по занятиям спортом. Оказалось, что среди МЗ близнецов в 66,3% пар спортсменами были оба близнеца, среди ДЗ — 25,8%. Из 60 пар, в которых спортсменом был только один из близнецов, 6% составляли МЗ и 85% — ДЗ.
Анализ родословных выдающихся спортсменов обнаруживает и достаточно отчетливое семейное сходство. По данным К. Фейге, у 55% спортсменов национального уровня хотя бы один из родителей занимался спортом, а 22% из них тоже выступали на высших уровнях. Даже дедушки (бабушки) в 11% случаев принадлежали к спортсменам высшего уровня. У пловцов эти цифры даже выше: 62% их родителей выступали в национальных сборных.
Семейное сходство по занятиям спортом обнаружено и другими исследователями. В целом эти работы позволяют считать, что наследственные факторы играют существенную роль в спортивных достижениях (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004).
Показатели влияния наследственности на некоторые морфофункциональные признаки организма человека. Состав мышечных волокон 90%; максимальное потребление кислорода 80%; динамометрические показатели силы руки 60%; масса тела 65%; общая выносливость 65%; взрывная сила 68%; длина тела 80%; гибкость 75%.
Чем ниже коэффициент (доля) наследуемости определенного физического качества, тем выше его тренируемость. Наиболее тренируемые качества – ловкость и общая выносливость (увеличение показателей в процессе длительных тренировок в десятки раз). Наименее тренируемые – быстрота и гибкость (увеличение показателей в 1,5- 2 раза). Среднее положение по тренируемости занимает качество силы (увеличение показателей в 3,5-3,7 раз) (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004).
Исследования мимики и пантомимики. Мимику и пантомимику близнецов впервые зарегистрировал и сопоставил финский исследователь А. Летоваара во время показа детям-близнецам (всего 69 пар) картинок приятного или отпугивающего содержания. Поведение регистрировалось при помощи скрытой киносъемки и протоколировалось экспериментатором (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004).
По «рисунку» мимики полная конкордантность обнаружена у 40,8% МЗ пар и только у 4,3% ДЗ. Более похожими МЗ оказались и по интенсивности мимических процессов, и по типу мимики. Позже Л. Гедда и А. Нерони изучали мимические реакции у близнецов 5-15 лет (56 пар) во время просмотра кинофильмов. Помимо лицевой мимики учитывалось положение головы, рук и ног. Полностью конкордатными по мимике оказались 79% МЗ пар и только 32,5% ДЗ; дискордантными — 6 и 29% МЗ и ДЗ соответственно. МЗ внутрипарно более похожи и по деталям пантомимики, особенно по положению головы. Интересную попытку не только описать, но и дать физиологическое толкование результатов предпринял немецкий исследователь П. Сплиндер.  У 8 пар МЗ близнецов (21-54 года) и 4 пар ДЗ (20-27 лет) скрытой камерой регистрировалась реакция на испуг, вызываемый неожиданным действием сильных стимулов (главным образом, звуковых). Анализ поведения в этой ситуации позволил автору выделить три фазы реакции: «шейно-плечевая реакция» (плечи вперед, втягивание головы в плечи); сопутствующие защитные движения рук, ног; движения для выяснения причины, вызвавшей испуг. Первая фаза внутрипарно одинакова, т.е. полностью конкордантна, и у МЗ, и у ДЗ близнецов; оборонительные движения рук, туловища и т.д. (как и общее положение тела в этой ситуации) сходны у МЗ и непохоже у ДЗ; третья фаза, с точки зрения автора, по ряду причин для такого анализа непригодна. У этих же близнецов фиксировались и другие движения: тонкая моторика (вдевание нитки в иголку, подкрашивание губ, бритье и т.д.); грубая моторика — бросание мяча в цель и т.д.; мимика, сопровождавшая любую реакцию или выполнение задания, поза и движения при сидении в кресле. Внутрипарное сходство оценивалось по 4-балльной системе, в процентах к общему числу реакций в данной группе (МЗ или ДЗ близнецов). В таблице на следующем слайде приведены результаты, полученные при оценке мимических движений. По другим видам движений МЗ близнецы тоже, как правило, внутрипарно более похожи, чем ДЗ. По мнению П. Сплиндера, непроизвольные движения мимики имеют более высокую генетическую обусловленность потому, что иннервация мимических мышц идет от промежуточного мозга по экстрапирамидным путям — в них роль наследственности максимальна; в движениях смешанного характера участвуют и экстрапирамидные пути, и пирамидный тракт — и в этом случае сходство МЗ близнецов выше, чем ДЗ, но в целом оно ниже, чем в предыдущей фазе; и наконец, произвольные движения обеспечиваются иннервацией по пирамидному тракту, и потому в них сходство в парах и МЗ, и ДЗ минимально.  К экстрапирамидной иннервации относится и «шейно-плечевой рефлекс» (начальная стадия реакции испуга), который является, очевидно, видоспецифической реакцией, свойственной и всем людям (поэтому похожи и МЗ, и ДЗ близнецы), и другим млекопитающим.
Как правило, исследователи указывают на высокое сходство мимических паттернов у МЗ близнецов при гораздо меньшем сходстве ДЗ близнецов (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004).
Исследования почерка. Почерк близнецов в 19 столетии исследовал Ф. Гальтон, который отметил широкий диапазон внутрипарных различий почерка — от очень похожих до вполне различимых, и пришел к выводу о том, что почерк соблизнецов путают в редких случаях. Конкордантность по общему сходству — 5-15%.  Последующие работы не дали надежного ответа: оценка графологами почерка МЗ и ДЗ по десяти признакам не выявила существенных различий между ними. Непохожими оказались почерки разлученных МЗ близнецов в работе X. Ньюмена, Ф. Фримена и К. Холзингера. Попытки оценить внутрипарное сходство МЗ и ДЗ близнецов по отдельным характеристикам почерка также не дали четких результатов, хотя, очевидно, общая динамика и темп письма чаще обнаруживают влияние факторов наследственности, чем детали почерка — форма букв и т.д. Из 249 пар МЗ близнецов только у 5% было найдено полное внутрипарное сходство почерков (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2004).
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Тема 6. Генетический контроль восприятия

	Краткое содержание. Генетический контроль развития зрительной сенсорной системы. Нарушение цветовосприятия – дальтонизм. Психогенетические исследования свойств зрительной сенсорной системыАномалии рефракции. Генетический контроль развития слуховой сенсорной системы. Средовые и наследственные причины врожденных дефектов слуха. Общие клинико-психологические особенности детей с дефектами зрения и слуха. Генетический контроль вкусовой чувствительности. Генетический контроль чувствительности к горьким веществам. Генетический контроль чувствительности к сладкому. Генетический контроль отношения к свежему молоку. Нарушения вкусовой чувствительности. Генетический контроль восприятия запаха. Нарушения восприятия запахов. Восприятие ферромонов. Кожная чувствительность. Болевая чувствительность. Ген SCN9A и чувствительность к боли. Аномальная нечувствительность к боли.

6.1.  Генетический контроль развития зрительной сенсорной системы

 Известно, что для большинства людей именно зрение является ведущим органом чувств. Развитие зрительной системы находится под контролем огромного количества генов. Описан ряд мутаций, приводящих к таким тяжелым нарушениям, как атрофия зрительного нерва. Эти мутации наследуются как по доминантному, так и по рецессивному типу. Не менее шести локусов вызывают врожденную слепоту. Одна из аномалий зрительного нерва наследуется по аутосомно-доминантному типу и проявляется во взрослом возрасте, другая – по аутосомно-рецессивному типу и проявляется с детства. Еще одна форма наследуется по цитоплазматическому типу (атрофия зрительного нерва Лебера). Ген, ответственный за одну из форм атрофии зрительного нерва, наследуемую по аутосомно-доминантному типу, был найден в длинном плече хромосомы 3.
Нарушение цветовосприятия – дальтонизм. При протанопии пигмент в желточувствительных колбочках полностью отсутствует, такое явление встречается у 1,3 % мужчин. При протаномалии пигмент может присутствовать, но является аномальным (1,3% мужчин). При дейтеранопии отсутствует пигмент зеленочувствительных колбочек (1,2% мужчин), дейтераномалия – наличие аномального пигмента – у 5 % мужчин. 	
	Для синечувствительных колбочек картина иная, т.к. ген, отвечающий за синтез пигмента для этих клеток, расположен на аутосоме и встречается с частотой 0,001-0,002 % у мужчин. Редки случаи, когда имеется только один тип колбочек или они вообще полностью отсутствуют (0,000001 и 0,00001 % мужчин соответственно). Полное отсутствие колбочек получило название полной цветовой слепоты и связано с аутосомной мутацией. В целом у 8,8% мужчин имеются генетически обусловленные нарушения цветовосприятия. В различных популяциях картина различна. Так, например, в Дагестане повышена частота встречаемости дихроматов (присутствует только два типа колбочек). Наиболее часто встречается цветовая слепота у арабов (10%), а в Мексике – 2,3%, на островах Фиджи – 0,8%. Цветовая слепота может быть и приобретенной. При трианопии отсутствуют синечувствительные колбочки. При поражении внутренних слоев сетчатки и зрительных нервов наблюдаются дефекты в функционировании зелено- и желто чувствительных колбочек. Аномалии цветового зрения поддерживаются естественным отбором. Так, цветовая слепота очень редко встречается в племенах, занимающихся охотой и собирательством и несравнимо чаще – в индустриально развитых странах. Видимо, для охотников очень важно хорошо различать цвета, чтобы видеть коричневое, например, животное на фоне зеленой травы. В то же время, у мужчин, имеющих дальтонизм, больше шансов выжить в индустриальных странах, т.к. во многих странах их не берут в армию. С дугой стороны, в некоторых австралийских племенах и у индейцев Южной Америки частота встречаемости дальтонизма необычайно высока. Было сделано предположение, что охотники и воины-дальтоники обладают обостренным чувством формы и способностью хорошо различать очертания предметов. Такие охотники, например, могут с большей вероятностью обнаружить животное, имеющее защитное окраску. Имеющиеся дефекты зрения могут существенно ограничивать возможности для выбора профессии, например, связанной с работой на транспорте. Однако, статистика свидетельствует о том, что частота правонарушений среди водителей-дальтоников не превышает таковую для водителей с нормальным цветовым зрением, что заставляет предполагать, что существуют некие пути компенсации недостаточного развития цветового зрения.
	Интересным примером, когда дефекты цветового восприятия были использованы для достижения успеха в профессии является судьба художника Ван Гога, который, как известно, был дальтоником, и именно это обстоятельство позволило ему создать очень оригинальные по цветовой гамме работы (цит. по Александров А.А., 2004).
Мутации, вызывающие нарушения функционирования палочек. Описана доминантная мутация, вызывающая врожденную ночную слепоту, когда пропадает способность видеть в сумерках), наблюдавшаяся в 11 поколениях в одном семействе. В результате нехватки витамина А, необходимого для образования зрительного пигмента родопсина возникает такая болезнь, как куриная слепота (или ночная), при которой человек не видит в сумерках. Если недостаток витамина А продолжается длительное время, то это может привести к нарушению наружных сегментов фоторецепторов и к полной слепоте.
Психогенетические исследования свойств зрительной сенсорной системы. Критическая частота мельканий, при которой наблюдается слияние в единый образ. Оценка наследуемости по критической частоте мельканий достаточно высока и составляет 0,63.
[image: ]

Рисунок 3. Иллюзия Мюллера-Лайера

Зрительные иллюзии. По иллюзии Мюллера – Лайера (рисунок 3) отмечается небольшая конкордантность у монозиготных близнецов (0,53-0,57) и низкие величины коэффициента наследуемости 0,22-0,4. Что свидетельствует о большей роли средовых воздействий в формировании этой черты зрительного восприятия. Способность поддаваться иллюзии Мюллера-Лайера может зависеть от образа жизни и от определенной тренировки зрительной системы, что показало исследование бушменов в Австралии. Оказалось, что они приблизительно в четыре раза менее подвержены этой иллюзии, чем жители США.
Аномалии рефракции. Близорукость – наиболее часто встречающаяся аномалия. В этом случае лучи света фокусируются не на сетчатке, а перед ней, в стекловидном теле. Близорукость возникает при врожденном удлинении переднезаднего диаметра глаза. Дальнозоркость – фокус находится за сетчаткой. Дальнозоркость бывает старческая и врожденная. Врожденная дальнозоркость обусловлена укорочением переднезаднего диаметра глаза, а старческая – уплощением хрусталика и его неспособностью изменять свою кривизну из-за возрастной потери эластичности. Астигматизм – невозможность ясно видеть вследствие не одинаковой кривизны хрусталика по вертикальному и горизонтальному диаметрам. При таких условиях лучи света после преломления не собираются в одной точке, а рассеиваются по сетчатке.
Неодинаковая острота зрения может быть связана и с косоглазием (или страбизмом), когда нарушается бинокулярное зрение. О наследственной предрасположенности к данной аномалии свидетельствуют семейные случаи косоглазия. Риск развития заболевания страбизмом у сибса пораженного ребенка составляет 15%. В семьях, где родитель и ребенок имеют страбизм, риск болезни у следующего ребенка составляет около 40%.
Катаракта. При катаракте происходит затуманивание в норме прозрачного хрусталика глаза. Человек видит все предметы как сквозь замерзшее стекло или запотевшие очки. Причиной катаракты может быть травма глаза, сахарный диабет, чрезмерная подверженность глаз УФ-лучам и наследственная предрасположенность. Молекулярно-генетические исследования показали, что гены, ответственные за развитие врожденной формы катаракты, расположены в хромосомах 1p, 1q, 13, 12q, 17p. Частота встречаемости катаракты 1 на 250 новорожденных, у многих людей катаракта развивается позже, с лежащей, как правило, в основе генетической причиной. Глаукома - повышенное глазное давление, симптомы наступают после 40 лет. Риск для родственников первой степени родства пробанда составляет 5-16%. Ген, ответственный за другую форму глаукомы, был обнаружен в коротком плече хромосомы 6. Дегенерация рецепторов сетчатки включает множество отдельных генетически обусловленных заболеваний, отличных по механизму наследования и типу потери зрения. В Великобритании эти болезни встречаются с частотой 1:2000. Эти болезни являются наиболее важной причиной, приводящей к потере зрения в юношеском возрасте. Здесь возможны три типа наследования (по крайней мере): аутосомно-доминантный, аутосомно-рецессивный и сцепленный с Х-хромосомой (цит. по Александров А.А., 2004).

6.2.  Генетический контроль развития слуховой сенсорной системы

Врожденное отсутствие слуха приводит к глухонемоте, которая затрудняет общение. Средовые причины врожденных дефектов слуха: воздействие на эмбрион тератогенных факторов, когда происходит закладка слухового анализатора – до 14 недели беременности; инфекционные заболевания беременной женщины; после принятия беременной некоторых лекарственных препаратов; родовая травма.
Наследование глухоты. Глухота генетически гетерогенна, т.е. определяется мутациями разных генов. В настоящее время обнаружено несколько десятков генетических мутаций, приводящих к глухоте. Некоторые формы глухоты обусловлены доминантными мутациями. По подсчетам Мортона существует 35 локусов мутаций, гомозиготность по любому из которых приводит к глухоте. По его же оценкам, около 10% нормальных индивидов в популяции являются носителями того или иного аллеля, связанного с глухонемотой. В большинстве случаев врожденным дефектом среднего уха является недоразвитие кортиева органа, при котором недоразвитым является специфический концевой аппарат слухового нерва – волосковые клетки. При наследственных дегенерациях внутреннего уха наблюдается атрофия кортиева органа, нервных клеток спирального узла, сосудистого слоя покровной перепонки и волокон улиткового нерва.
В семьях, где оба родителя глухонемые возможно рождение детей с нормальным слухом. Например, А и В – гены, принимающие участие в формировании нормального слуха, а и в – рецессивные аллели тех же генов, приводящие г глухоте.
Р: ААвв х ааВВ
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И наоборот, возможна ситуация, когда родители имеют нормальный слух, но гетерозиготны по одному и тому же рецессивному аллелю (это может быть, когда родители состоят в родстве), у них может появиться глухонемое потомство – гомозиготное по данному аллелю.
Общие клинико-психологические особенности детей с дефектами зрения и слуха: общий пониженный фон настроения; астенические черты (часто в сочетании с явлениями ипохондричности); тенденция к аутизации (следствие как объективных затруднений контактов, так и геперкомпенсаторного ухода во внутренний мир); могут возникнуть невротические, истериформные черты личности, что усугубляется неправильным типом родительского воспитания – гиперопекой, которая инфантилизирует личность еще более (цит. по Александров А.А., 2004).

6.3.  Генетический контроль вкусовой чувствительности

 Вкус является главным факторов выбора пищи в процессе питания. Влияние вкуса на вкусовые предпочтения наиболее выражено в младенчестве и детском возрасте. Так, давно замечено, что дети любят сладкое и отвергают горькое. Традиционным объяснением считалось то, что сладость указывает на энергетическую ценность пищи, а горечь – предупреждает о возможной пищевой опасности. Оказалось, что отвержение ряда горьких веществ является генетически обусловленным.
Открытие различий в чувствительности к ФТК произошло в 1931 году, когда химик Артур Фокс обнаружил, что существуют индивидуальные различия в чувствительности к фенилтиокарбамиду (ФТК) или фенилтиомочевине; ген, отвечающий за чувствительность к ФТК, локализован в хромосоме 7 и может находиться в трех аллельных состояниях. 
Деление людей на группы по отношению к чувствительности к ФТК: если человек чувствует ФТК очень горьким – он супертестер по этому веществу; в какой-то степени горьким – тестер; безвкусным вообще – не тестер.
Генетический контроль чувствительности к горьким веществам. Вкусовые ощущения на 6-n-пропилтиоурацил (ПРОП) также индивидуальны. У человека насчитывается от 40 до 80 различных вкусовых рецепторов на горькое. Обнаружено около 30 различных генов, кодирующих рецепторы, воспринимающие горькие вещества у млекопитающих. Генетические различия во вкусовом восприятии влияют на пищевые предпочтения и на потребление продуктов, в конечном итоге – на состояние здоровья человека. Так, избегание овощей и фруктов с горьким или горьковатым вкусом среди супертестеров ставит этих людей в группу риска по некоторым видам рака, т.к. эти вещества снижают риск развития рака. Снижение потребления пищи, богатой жирами и сахарами женщинами-не тестерами уменьшает риск развития, например, сердечно-сосудистых заболеваний. Возможно, что межпопуляционные различия в частоте генов, ответственных за формирование вкусовой чувствительности – причина, которая обусловила специфику и разнообразие национальных кухонь. Оказалось, что индивиды с пониженной чувствительностью к ФТК предпочитают острые блюда, а люди, чувствующие это вещество в минимальных концентрациях – предпочитают более пресную пищу. Таким образом, генетически обусловленная низкая вкусовая чувствительность принуждает людей готовить более острую пищу, а люди с высокой вкусовой чувствительностью способны получить удовольствие и от пищи, не приправленной острыми специями. Еще одно вещество – 6-n-пропилтиоурацил (ПРОП) одни люди также ощущают как горькое, а другие как безвкусное. Женщины более чувствительны к ПРОП, чем мужчины. Большая чувствительность к ПРОП связана с неприятием ряда других веществ с горьковатым вкусом. Замечено также, что тестеры ПРОП не любят черный кофе, сок грейпфрута и др. пищу с горьковатым вкусом.
Способность идентифицировать и отвергать горькие вещества является эволюционным преимуществом, т.к. многие яды также имеют горький вкус. У человека насчитывается от 40 до 80 различных вкусовых рецепторов на горькое. Чувствительность к ПРОП максимальная в молодом возрасте и во время беременности, а к старости снижается, поэтому можно предположить, что чувствительность к горькому имеет защитное происхождение.
Генетический контроль чувствительности к сладкому. У человека обнаружены три вариации гена Т1R, связанные с рецепцией сладкого вкуса - Т1R1, Т1R2, Т1R3. Пик чувствительности на сладкую и жирную пищу приходится на возраст приблизительно в 12 лет, а затем постепенно снижается. Восприятие сладкого вкуса обеспечивается 2-3 различающимися рецепторами.
Итак, горькие вещества преимущественно отторгаются, а что же является предпочитаемой пищей, которая кажется нам вкусной? Это углеводы и жиры. Новорожденные предпочитают подслащенные растворы воде. С возрастом ребенок все больше употребляет сладкого. Пик чувствительности на энергетически ценную пищу приходится на возраст приблизительно в 12 лет, а затем постепенно снижается. Восприятие сладкого вкуса обеспечивается гораздо проще, чем горького, его обеспечивают всего лишь 2-3 различающихся рецептора. Сладкий вкус ощущается в гораздо больших концентрациях, чем потенциально токсичные горькие вещества. Более сладкие сахара, например, сахароза, являются более предпочтительными, чем менее сладкие. Жировые предпочтения человека также вырабатываются на очень ранних этапах онтогенеза, т.к. дети быстро научаются распознавать вкус, связанный с высокой энергетической ценностью продуктов и увеличенным содержанием жира. Жиры и сахара являются основными составными частями шоколадных конфет, пирожных, сладких десертов, йогуртов и мороженого. Такое сочетание обеспечивает высочайшую энергетическую ценность этих продуктов – то, что нужно для роста и развития ребенка. Кроме того, как оказалось, употребление шоколада сопровождается выделением эндорфинов. Таким образом, вкусовые предпочтения сахара и жира являются врожденными, генетически обусловленными свойствами человека и отмечаются среди всех рас, этносов и во всех возрастных группах.
Генетический контроль отношения к свежему молоку. В свежем молоке содержится молочный сахар лактоза. Переваривание этого углевода осуществляется при участии фермента – лактазы, который вырабатывается в клетках тонкого кишечника. Способность усваивать или не усваивать молочный сахар контролируется парой аллелей одного гена. Доминантный аллель L активен в течение всей жизни человека, а аллель l активен только в детстве. У людей с генотипами LL и Ll лактаза вырабатывается в течение всей жизни, а у людей с генотипом ll – только в раннем детстве, примерно до четырехлетнего возраста, а затем ген утрачивает свою активность и выработка лактазы прекращается. При отсутствии фермента молочный сахар проходит по кишечнику, не расщепляясь и утрачивает свою питательную ценность, а сам процесс сопровождается кишечными расстройствами, которые могут быть очень опасны. Ген лактазы прекращает свою работу, когда, с точки зрения природы, необходимость в этом утрачивается. За «выключение» лактазного гена ответственны другие гены, которые называются генами-регуляторами. У человека мутация, нарушившая процесс выключения лактазного гена, предположительно возникла около 10 000 лет назад, именно она была поддержана отбором в скотоводческих популяциях, т.к. в течение зимы этим людям есть особенно было нечего и молоко было хорошим дополнением к рациону. В южных районах Земли, где растительная пища доступна почти круглый год, эта мутация, видимо не давала особых преимуществ и не распространилась. Поэтому в странах Северной Европы от 80% до 100% взрослых обладают геном L и могут усваивать свежее молоко, а коренное взрослое население Америки, Австралии, Африки, Азии и Южной Европы в основном имеет генотип ll и могут употреблять в пищу только кисломолочные продукты, в которых молочный сахар уже расщеплен бактериями. В популяциях, где население не может усваивать свежее молоко, развито мясное животноводство, а там, где основная часть усваивает его, – также и молочное. 
Существуют случаи врожденных дефектов вкуса, которые иногда принимают очень грубый характер. Дизантономия – синдром, характеризующийся целым рядом нарушений, в том числе, отсутствием вкусовых сосочков и луковиц (цит. по Александров А.А., 2004).

6.4. Генетический контроль восприятия запахов

 Способность воспринимать запахи также имеет приспособительное значение. Для многих животных обоняние играет главную роль при поиске пищи, полового партнера и т.д. Известно, что у мыши имеется около 1000 генов, ответственных за обоняние. У человека таких генов не меньше, они располагаются во многих хромосомах. Например, доминантный алелль М обеспечивает возможность ощущения запаха мускуса, а рецессивный аллель m – невозможность различать это вещество. Эти аллели могут располагаться на аутосоме (т.е. неполовой хромосоме), поэтому признаки данные встречаются с одинаковой частотой у мужчин и женщин.
Пример генетического контроля восприятия запаха мускуса. Доминантный алелль М обеспечивает возможность ощущения запаха мускуса, а рецессивный аллель m – невозможность различать это вещество. Эти аллели могут располагаться на аутосоме (т.е. неполовой хромосоме).
Пример генетического контроля восприятия запаха синильной кислоты. Ген, отвечающий за этот признак, расположен в Х-хромосоме. Неспособность чувствовать запах синильной кислоты контролируется рецессивным геном, а способность – доминантным. Обозначим ген способности обонять запах синильной кислоты – S, а неспособности – s. Тогда женщины – тестеры будут иметь генотипы Х(S)X(S) X(S)X(s), а женщины не тестеры X(s)X(s). Мужчины X(S)Y – тестеры,    X(s)Y – не тестеры.
Нарушения восприятия запахов. Аносмия – неспособности воспринимать запахи (может наследоваться как аутосомно-доминантная мутация). На Фарерских островах в нескольких поколениях передавалась семейная аносмия, как аутосомно-доминантная мутация. В случае другой аутосомной доминантной мутации наблюдалась аносмия, которая развивалась в среднем возрасте. Частичная аносмия, когда утрачивается способность воспринимать тот или иной запах. Например, около 18% мужского населения Австралии полностью нечувствительны к запаху синильной кислоты. Среди женщин такая аносмия встречается значительно реже (4,5%), что обусловлено наследованием этого признака, сцепленным с полом. Общее понижение чувствительности к запахам называется гипосмией. 
Генетический контроль обоняния. Для обоняния встречается до 200 разновидностей рецепторов. Пороговые значения концентрации различных веществ для разных людей могут различаться в 1000 раз, внутрисемейные различия могут достигать пятикратных. Известно около 1000 генов, отвечающих за структуру обонятельных рецепторов у млекопитающих. Исследователи из Института Вейсмана (Израиль) и Йельского университета (США) предложили добровольцам оценить различные концентрации веществ с ароматом банана, эвкалипта, мяты и пота. Результаты теста были сопоставлены с данными о структуре генов некоторых обонятельных рецепторов каждого добровольца. Как выяснилось, наличия хотя бы одной копии гена под названием OR11H7P было достаточно, чтобы его обладатели могли уловить запах пота в минимальных концентрациях, недоступных для других участников. Однако, по словам ведущего автора исследования профессора Дорона Ланцета (Doron Lancet), восприятие любого запаха скорее всего регулируется несколькими генами, а также такими факторами как пол и внешняя среда. Так, некоторые из испытуемых находили считающийся неприятным запах пота не отталкивающим, а притягательным, отдельные участники исследования демонстрировали повышенную или пониженную чувствительность ко всем ароматам, а женщины в целом идентифицировали больше запахов, чем мужчины.
Восприятие феромонов. Гаплотип – набор сцепленных между собой генов, которые наследуются как единое целое. Гаплотип гистосовместимости (совместимости тканей) содержит гены системы HLA, с которыми связаны синтез антигенов и иммунные свойства организма. На грызунах показано, что гены рецепторов, ответственных за обнаружение феромонов, отличны от генов, ответственных за определение других запахов. У млекопитающих с обонянием тесно связано половое поведение, в частности, выбор партнера. Чем разнообразнее этот набор, тем эффективнее действует иммунная система. Оказалось, что мыши предпочитают половых партнеров, отличающихся от них по данному набору генов. Распознавание партнера основывается на обонянии. Т.к. при перерезании обонятельного нерва данный тип предпочтения исчезает. Биологический смысл такого явления в том, что у потомства будет разнообразнее набор генов и в результате иммунная система будет функционировать более эффективно.
Имеются данные и по человеку. Так, в Северной Америке существует изолированная община хутеритов (hutterite). Это потомки европейских переселенцев, ведущие общинный образ жизни и изолированные от других людей. Поэтому в данной популяции имеется достаточно ограниченный набор HLA- гаплотипов. Исследование показало, что брачный выбор был таков, что при вступлении в брак хутериты избегали выбирать партнеров с таким же гаплотипом (Ober et al., 1997).
Конечно, нельзя утверждать, что в данном случае выбор основывался только на обонятельных раздражителях, но у млекопитающих это именно так.
В другом исследовании изучалась связь между последовательностями генов HLA-гаплотипов и отношением к различным запахам у 49 незамужних женщин. Им предлагали оценить запахи в разных коробочках, спрашивая, хотели ли бы они, чтобы эти запахи присутствовали в их окружении все время? В коробочки помещали различные вещества и кусочки тканей от футболок, в которых мужчины спали на протяжении 2 ночей. Для участия в исследовании были отобраны мужчины, представители различных этнических групп. В работе было установлено, что нет одинаково предпочитаемых женщинами запахов. Оказалось, что женщины предпочитают запахи тех мужчин, чьи HLA-гаплотипы похожи на их собственные, но не идентичны им. При этом выбор основывается на генах, полученных ими от отца. Те гены, которые женщина получили от матери, не оказывали влияния на предпочтение мужских запахов. Таким образом, женщины могут ощущать генетические отличия по запаху, причем отличия могут заключаться единичных генах. Смысл такой способности – выбрать наиболее привлекательного для себя партнера по возможности дать наиболее здоровое потомство (цит. по Александров А.А., 2004).

6.5.  Генетический контроль кожной и болевой чувствительности

Кожная чувствительность подразделяется классической физиологией органов чувств на четыре различных вида. Обычно различают рецепции: боли, тепла, холода, прикосновения (и давления). Предполагается, что каждый из этих видов чувствительности располагает и специфической рецепцией. Боль является биологически очень важным для организма, в нашем случае для человека, защитным приспособлением. Возникая под воздействием разрушительных по своему характеру и силе раздражений, боль сигнализирует об опасности организму. Болевая чувствительность распределена на поверхности кожи и во внутренних органах неравномерно. Имеются участки мало чувствительные к боли и другие - значительно более чувствительные. В среднем, по данным М.Фрея, на 1 см2 приходится 100 болевых точек. Обнаружен ген, отключение которого у мышей приводит к смерти, а у человека — к полной потере болевой чувствительности. Этот ген (SCN9A) находится на второй хромосоме и кодирует белок, участвующий в транспорте ионов натрия через мембраны нейронов, отвечающих за болевые ощущения. Открытие дает возможность фармакологам разработать новые высокоэффективные анальгетики. Открытие генетических основ болевой чувствительности позволяет надеяться, что в ближайшем будущем в анестезиологии произойдет радикальный прорыв. Чувство боли есть у всех высших животных, и это, безусловно, очень полезное чувство. Оно не только заставляет нас отдергивать руку от горячего, но и учит избегать опасных ситуаций, то есть играет важную роль в обучении, формировании рефлексов, привычек и осознанных способов поведения. Ученые исследовали три семьи с редчайшей наследственной аномалией — полной нечувствительностью к любым видам боли. При этом все остальные чувства у этих людей полностью сохранены, и никаких других неврологических нарушений не наблюдается. Все три семьи проживают в северном Пакистане и принадлежат к одному роду (клану) куреши (Qureshi). Всего в разные годы было исследовано 6 индивидуумов — детей и подростков (4, 6, 6, 10, 12 и 14 лет). Эти дети совершенно не представляли, что такое боль. Один из них (14-летний, вскоре погибший в результате прыжка с крыши) зарабатывал себе на жизнь такими фокусами, как хождение по горячим углям и протыкание собственных рук кинжалом. У всех шестерых сильно повреждены губы и язык: они прокусывали их в раннем детстве, пока еще не могли понять, что это вредно. Двое вообще откусили себе третью часть языка. У них множество шрамов, порезов и ушибов; в ряде случаев они не замечали даже переломы, которые потом кое-как срастались и обнаруживались лишь постфактум. Они нормально отличают холодное от горячего, но не чувствуют боли от ожога; у них хорошее осязание, они прекрасно чувствуют, например, как в палец втыкается иголка, но не воспринимают ощущение как неприятное. Интеллектуальное развитие и здоровье этих детей в целом соответствует норме. Их родители, братья и сестры обладают нормальной болевой чувствительностью.
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Тема 7. Генетический контроль свойств нервной системы

	Краткое содержание. Структура свойств нервной системы. История исследований свойств нервной системы методами психогенетики. Оценка наследуемости силы нервной системы. Исследование силы нервной системы по возбуждению. Исследования подвижности нервной системы. Исследования лабильности. Оценка динамичности. Концентрированность. Популяционно-генетический подход к исследованию свойств нервной системы.

Структура свойств нервной системы. Выделяют первичные свойства нервной системы (сила, подвижность, динамичность, лабильность нервной системы) и вторичные (характеризуют баланс каждого из первичных свойств по возбуждению и торможению).
В 1972 г. произошло создание лаборатории генетической психофизиологии НИИ общей и педагогической психологии АПН СССР для исследования роли наследственных факторов в формировании основных свойств нервной системы. Исследования наследственной обусловленности свойств нервной системы базировались на представлениях о врожденном характере этих свойств. Наличие генетической обусловленности служило критерием признания за данной особенностью нервной системы статуса свойства (И.В. Равич-Щербо и др., 1999).
Оценка наследуемости силы нервной системы (Шварц В.Б.). Оценивалась наследственная обусловленность такого показателя, как скорость развития запредельного торможения.
Исследование силы нервной системы по возбуждению (Шляхта Н.Ф., Пантелеева Т.А., 1978). Участвовали пары близнецов 9-11, 13-16, 33-56 лет и пары неродственников. В результате – вывод о наследственной обусловленности ряда показателей, фиксируемых при регистрации ориентировочной ЭЭГ-реакции, величина условнорефлекторной депрессии альфа-ритма, длительность этой реакции в ходе угашения с подкреплением, средняя длительность условно-рефлекторной блокады альфа-ритма.
Подвижность нервной системы. Изучалась наследственная обусловленность индивидуальных различий по данному свойству. Н.Ф. Куркчи, Л.Н. Куркчи оценивали выраженность генетических влияний на скорость переделки и предельный темп выполнения сложной реакции выбора из двух альтернатив. Исследования подвижности нервной системы (Т.В. Василец, 1978). В работе участвовали 20 пар МЗ и 20 пар ДЗ близнецов 7-11 лет и 33-55 лет. Автор работы оценивал переделку сигнального значения стимулов; последействие раздражителей; предельный темп, определяемый критическим интервалом (интервал между стимулами, при котором испытуемый совершает больше ошибок, чем при любом из предыдущих и после которого происходит лишь увеличение числа ошибок).
Исследования лабильности (Пантелеева Т.А., Шляхта Н.Ф.). Для оценки лабильности использовалась критическая частота слияния мельканий, а также максимальный темп постукивания. Участвовали 63 пары МЗ и 60 пар ДЗ близнецов. В результате было установлено, что все показатели лабильности испытывают существенное влияние генотипа.
Оценка динамичности (Шибаровская Г.А., 1978). Динамичность – способность нервной системы с большей или меньшей легкостью и быстротой генерировать нервные процессы возбуждения и торможения в ходе формирования условнорефлекторных связей. Использовались следующие показатели: характеристики ЭЭГ покоя, ориентировочной ЭЭГ-реакции и условнорефлекторной ЭЭГ-реакции. Участвовали 30 пар МЗ и 26 пар ДЗ близнецов в возрасте 10-11 лет. В результате было установлено, что отчетливые влияния генотипа обнаружены в частных характеристиках дельта, альфа и тета ритмов фоновой ЭЭГ. Влияние наследственных факторов обнаруживается во всех случаях, где в исследуемый признак включены показатели депрессии альфа-ритма.
Концентрированность (Борисова М.Н.). Концентрированность- особенности процесса сенсорного различения (согласно гипотезе Б.М. Теплова). Показатели: время реакции различения двух стимулов и время реакции выбора. Участвовали 33 пары МЗ и 35 пар ДЗ близнецов 17-20 и 27-50 лет. В результате – не было выявлено различий в группах близнецов.
Популяционно-генетический подход к исследованию свойств нервной системы (Бурлакова К.Б., 1991). В работе применялись следующие показатели: отношение среднего времени реагирования на стимул (слуховой и зрительный) минимальной интенсивности к среднему времени реагирования на стимул максимальной интенсивности; теппинг-тест. Исследование было проведено на популяциях разной степени изолированности, локализованных в разных эколого-географических условиях среды обитания: изоляты в республике Дагестан, аутбредные популяции г. Москвы, выборка потомков от экзогенных браков дагестанских народностей. Исследовались сила и лабильность по отношению к возбуждению. Участвовали 2 типа пар родственников: сибсы и родители – дети. От 57 до 197 пар в разных популяциях. В результате было установлено, что для наследуемости индикатора КЧМ характерна U-образная зависимость от степени инбредности обследуемых изолятов – по мере уменьшения степени изоляции значение показателя наследуемости уменьшается, но вновь возрастает в аутбредной популяции (цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 1999).
Выводы: исследования наследственной обусловленности свойств нервной системы дало неоднозначные результаты: индивидуальные особенности показателей, входящих в синдром одного и того же свойства нервной системы, детерминируются в одних случаях наследственными, а в других – средовыми факторами. Индивидуальные особенности большей части свойств нервной системы формируются под влиянием наследственных факторов.
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Тема 8. Исследования психологических признаков

	Краткое содержание. Интеллект, теории интеллекта. Психогенетические исследования интеллекта. Сходство интеллекта у разных пар родственников. Возрастная динамика компонентов фенотипической изменчивости интеллекта. Масштабные психогенетические исследования интеллекта. Луисвиллское близнецовое исследование. Австралийское близнецовое исследование. Гавайское семейное исследование. Техасское исследование. Колорадское исследование приемных детей. Миннесотское исследование приемных детей. Гены-кандидаты интеллекта. Факторы развития интеллекта. Природа межиндивидуальной изменчивости темперамента и личности. Темперамент. Основные признаки темперамента. Нью-Йоркское лонгитюдное исследование темперамента. Лонгитюдное исследование близнецов, выполненное А. Торгерсен. Внутрипарное сходство в показателях темперамента, рассматриваемых в Нью-Йоркском лонгитюдном исследовании. Исследование темперамента в подростковом возрасте и у взрослых. Показатели наследуемости шкальных оценок Миннесотского многофазного личностного опросника.  «Большая пятерка» личностных качеств. Наследуемость факторов «большой пятерки». Психогенетические исследования экстраверсии - интроверсии, нейротизма и психотизма. Исследования частных личностных свойств. Психогенетика агрессивности. Предмет психогенетических исследований агрессивности Роль генотипа и среды в индивидуальных различиях агрессивности. Результаты психогенетических исследований агрессивности. Мета-анализ исследований агрессивности. Связь агрессивности с чертами темперамента. Агрессивность и хромосомные аномалии. Молекулярно-генетические предпосылки агрессивности. Биохимические процессы, связанные с агрессивностью Алкоголизм и агрессивность Работы, посвященные поиску ассоциаций агрессивности с генами, кодирующими рецепторы серотонина.  Связь агрессивности и жестокости с полиморфизмом генов, вовлеченных в функционирование дофаминовой системы.

8.1. Психогенетические исследования интеллекта

	Первые исследования интеллекта у близнецов и приемных детей начались в 1920-х гг. и показали наличие существенного вклада генотипа в вариативность общего интеллекта. Интеллект является постоянным предметом изучения в психогенетике, на сегодняшний день проведено большое количество работ, посвященных исследованию интеллекта.
В 1981 г. Т. Бушар и М. Макги провели мета-анализ (обобщили) около 150 работ, выполненных на различных типах родственников (возрастной контингент - в основном дети и подростки). В таблице 13 приведены коэффициенты внутрипарной корреляции для родственников различных степеней родства по мере убывания количества общих генов. 





Таблица 13
Сходство интеллекта у разных пар родственников (Bouchard T.J., McGue M., 1981)

	Степень генетического сходства сравниваемых людей
	Коэффициенты внутрипарной корреляции
	Количество пар

	Генетически идентичные (100 % общих генов)

	МЗ близнецы, выросшие вместе
	0,86
	4672

	Разлученные МЗ близнецы
	0,72
	65

	Генетически связанные друг с другом (50% общих генов)
Живущие вместе

	ДЗ близнецы
	0,60
	5546

	Ребенок, выросший с родителями, и один из родителей 
	0,42
	8433

	Сибсы (братья и сестры) 
	0,47
	26473

	Живущие врозь

	Ребенок, выросший в приемной семье, и один из его биологических родителей
	0,22
	814

	Родные сибсы, усыновленные в разные семьи
	0,24
	203

	Генетически не связанные друг с другом (0% общих генов)
Живущие вместе

	Приемный ребенок и один из родителей, его усыновивших
	0,19
	1397

	Дети, выросшие вместе
	0,32
	714



	В таблице 13 видно, что коэффициенты наследуемости интеллекта изменяются с возрастом, составляя в младенчестве примерно 20%, в детстве около - 40% и у взрослых - порядка 60% и выше. Влияние общей среды (с2) довольно существенно в детстве (порядка 30% дисперсии) и практически исчезает у взрослых (Цит. по И.В. Равич-Щербо, 2004).
	Масштабные психогенетические исследования интеллекта. Луисвиллское близнецовое исследование. Наиболее обширные данные о стабильности и природе психологических характеристик получены в Луисвиллском лонгитюдном исследовании, начатом в 1957 г. Ф. Фолкнером (F. Folkner, 1957; R. Wilson, 1983) и к 1983 г. охватывавшем около 500 пар близнецов, чье развитие было прослежено от рождения до 15-летнего возраста. Из тех же семей кроме близнецов наблюдалось также 350 пар сибсов. Показатели интеллекта в Луисвиллском исследовании фиксировались с 3-месячного возраста. До года они определялись каждые три месяца, до трех лет — каждые полгода, до девяти лет — каждый год. Диагностика интеллекта проводилась до двух лет по шкалам развития ребенка Н. Бейли. В 2,5 и 3 года для определения интеллекта применялась стандфордская модификация теста Бине. Позднее использовались преимущественно варианты теста Векслера: для дошкольников и младших школьников (WPPSI) и детские шкалы (WISC и WISC-R). Результаты исследования интеллектуальных функций были следующими. В первый год жизни конкордантность близнецов MZ и DZ пар была сравнимой, но начиная с 18 мес. сходство показателей MZ близнецов значительно увеличивалось. Корреляции показателей MZ пар достигают 0,82 и не снижаются до 15 лет (фактически корреляции достигают уровня надежности теста). DZ близнецы, наоборот, достигают наивысшей конкордантности по когнитивным характеристикам в 36 мес., а затем сходство их снижается, приближаясь в целом к уровню сходства, обнаруживаемому между сибсами, а также между родителями и детьми. В Луисвиллском исследовании было установлено, что начиная с двух лет увеличиваются корреляции интеллекта с характеристиками семейной среды (с образованием родителей, их социально-экономическим статусом, с когнитивными и личностными особенностями матери, с группой характеристик, названной «адекватность среды», включающей соответствующее отношение к ребенку и физический уход, наличие удобного места для игр и т. д.). Сопоставление внутрипарного сходства близнецов и сибсов с характеристиками домашней среды позволило сделать вывод, что вариативность когнитивных характеристик определяется как генотипом, так и внутрисемейной средой (Цит. по И.В. Равич-Щербо, 2004).
	В чешском лонгитюдном исследовании диагностика интеллекта проводилась ежегодно. Согласно полученным в этой работе данным, после четырех лет происходит увеличение показателя наследуемости: в 6 и 7 лет он превышает величину 0,5 (Цит. по В.Н. Дружинин, 1999).
	В Техасском исследовании сопоставлялись результаты тестирования 300 семей. Исследователей интересовали соотношения интеллекта родителей и их детей (собственных и приемных). Показатели интеллекта восьмилетних детей измерялись тестами Стэнфорд-Бине и Д. Векслера. В целом оказалось, что вклад генотипической составляющей оказался равен 0,50, как и в предыдущем исследовании. Однако зафиксировано увеличение с возрастом связи интеллекта приемных детей и их биологических родителей, и тем самым показано увеличение влияние генотипа на вариативность интеллекта.
	Наиболее широкой по охвату когнитивных особенностей личности стало проводимое с 1975 года Колорадское исследование приемных детей (200 семей с приемными детьми и столько же контрольных семей). В ходе этого исследования тестировались: вербальный интеллект, пространственный интеллект, перцептивная скорость, зрительная память, общий интеллект, особенности личности и темперамента. Для тестирования детей с годовалого возраста применялась шкала Н. Бейли. Кроме того, фиксировались особенности отношения к ребенку, тип физического ухода, готовность родителей к вербальным и эмоциональным контактам с ребенком. Приемные дети по семьям были распределены случайно. Данные исследования говорят о сходстве показателей умственного развития детей и отцов («отцовский эффект») как биологических (r = 0,45), так и неродных. Обнаружены связи между общими способностями биологических матерей и уровнем коммуникативных навыков годовалых детей, а также их способностью к подражанию. В данном исследовании были получены внутрипарные корреляции (родитель-ребенок) по тесту для оценки речевых способностей, которые составляли 0.16-0.26 для родных матерей и их детей, 0.17-022 для родных отцов и их детей (корреляции значимые). Для приемных матерей и их детей соответственно (-0.03-(-0.11)), отцов – (-0.07-(-0.12)) (корреляции незначимые) (Wadsworth S.J. et al., 2002).
	В Миннесотском исследовании приемных детей исследовались случаи усыновления. Интеллект семей (100 семей имеет 176 приемных детей) тестировался тестами Стэнфорд-Бине и Д. Векслера. Данные оказались совершенно аналогичными результатам других исследований: корреляции между интеллектом детей и их биологических родителей оказались выше, чем между интеллектом приемных детей и приемных родителей. «Материнский эффект» оказался чуть больше, чем «отцовский».
	В ходе калифорнийского близнецового исследования было установлено, что индивидуальные показатели интеллекта с 6 до 18 лет могут изменяться до 30 единиц. Оказалось, что эти различия связаны  с различиями в семейном окружении: дети, растущие в благоприятной семейной среде, имели постоянное повышение уровня интеллекта, а у детей, родители которых не проявляли по отношению к ним достаточно заботы и внимания, наблюдалось прогрессивное снижение уровня интеллекта. Влияние отношений с родителями на интеллект ребенка заключалось в следующем: эмоциональная подчиненность родителям влияла на спад показателей IQ в возрасте от 4,5 до 6 лет, подъем IQ оказался связан с эмоциональным одобрением со стороны родителей, поощрением инициативы и благоразумия, стремлением родителей сформировать у ребенка еще не востребованные в данном возрасте умения и навыки (Цит. по И.В. Равич-Щербо, 1994).
	Для отдельных когнитивных характеристик увеличение вклада генотипа в их межиндивидуальную вариативность было показано в австралийском близнецовом лонгитюдном исследовании, в котором участвовали дети 3-15 лет и в шведском исследовании при сравнении 12- и 18-летних близнецов (цит. по И.В. Равич-Щербо, 1994).
Австралийские исследователи M. Luciano, M.J. Wright, G.M. Geffen, L.B. Geffen, G.A. Smith, D.M. Evans, N.G. Martin с использованием выборки из 390 взрослых близнецовых пар (184 МЗ и 206 ДЗ пар) провели оценку фенотипической и генетической ковариации между субтестами теста Д. Векслера для взрослых и «Multidimensional Aptitude Battery». В результате были сделаны выводы о том, что для вариативности по большинству субтестов аддитивные генетические влияния превышают общесредовые, кроме «Арифметического» субтеста, для которого генетические влияния составили 25%, а общесредовые 29%. Авторы также пришли к выводу о том, что эффективность выполнения вербальных и невербальных субтестов контролируется различными генами, что позволяет говорить о двухфакторной модели интеллекта (Luciano M. еt al., 2003).
Существует несколько теоретических моделей, делающих попытку объяснить соотношение наследственных и средовых факторов в обеспечении индивидуальной вариативности по общему интеллекту. Модель Д. Ройса была предложена в 70-е годы, она основана на представлении о конгруэнтности “средовой” и “генетической” факторных структур. Влияние генотипа и cреды на вариативность интеллекта составляет, согласно данной модели, по 50%. Психогенетические эмпирические исследования показали, что модель Д. Ройса справедлива, но только по отношению к общему интеллекту, вариативность которого, в действительности, на 50% обусловлена влиянием генотипа и на 50% - cреды. Для специальных способностей вклад генотипа в обеспечение их вариативности оказался меньше. В.Н. Дружинин предложил модель, согласно которой на развитие общего интеллекта влияет общая “интенсивность” интеллектуального взаимодействия с значимыми взрослыми, а для развития специальных способностей наиболее значительную роль играет организация специальной развивающей среды. Р. Зайонц предложил модель,  прогнозирующую зависимость IQ от количества детей в семье. По Р. Зайонцу, в каждой семье существует некий «интеллектуальный климат», который определяется как среднее арифме-тическое коэффициентов интеллекта всех совместно проживающих членов семьи. Согласно данной модели наиболее высоким интеллектом должен обладать перворожденный ребенок; для всех детей, рожденных в данной семье в последствии, «интеллектуальный климат» будет неуклонно снижаться (Цит. по В.Н. Дружинин, 1999).
	В психогенетическом исследовании интеллекта, выполненном Дж. Лоэлином и Р. Николсом учитывалось, что сходство показателей интеллекта МЗ близнецов может быть вызвано влиянием не только генетических, но и средовых факторов, в связи с этим от родителей МЗ близнецов во время опроса были получены данные, касающиеся: разных сторон средового опыта близнецов (особенности протекания младенчества у каждого из близнецов, их болезни, общение с другими детьми, взрослыми, характеристики поведения в разном возрасте и т.д.); особенностей семейного окружения (реализуемый в семье стиль семейного воспитания, распределение ролей в семье, степень занятости родителей на работе, фиксировались также смены места жительства, переломные моменты в жизни семьи, такие, как развод и т.д.); различий между близнецами (родителей просили ответить, кто из близнецов раньше научился ходить, кто более застенчив, кто более зависим и т.п.); отношений к близнецам (одинаково ли одевали близнецов, считали ли необходимым относиться к ним одинаково и т.д.). В результате проведенного исследования было сделано заключение о том, что средовые особенности влияют на уровень интеллекта, но не влияют на уровень внутрипарного сходства близнецов. Не влияет на степень внутрипарного сходства и стиль семейного воспитания (уровень интеллекта зависел от способов поддержания дисциплины у детей, от того, сколько времени проводил с ними отец и т. д., но на уровне внутрипарного сходства эти обстоятельства не сказывались) (Loehlin T.C. et al., 1976).
	В работе F.M. Spinath, A. Ronald, N. Harlaar, T.S. Price, R. Plomin, принимали участие 6963 пары (2351 МЗ, 2322 Дз однополых и 2290 ДЗ разнополых) английских близнецов в возрасте 2-4 лет, у которых тестировался как вербальный, так и невербальный интеллект. В работе применялся тест для родителей, в котором требовалось оценить невербальные способности их детей (например, такие, как сбор целого из частей, рисование, способность выполнять что-либо из бумаги – оригами и такие вопросы, как «Узнает ли Ваш ребенок себя, когда смотрит в зеркало?»). Для оценки вербальных способностей детей применялся специальный тест МакАртура. В результате применения метода генетического моделирования были получены следующие оценки влияния компонентов фенотипической дисперсии на вариативность общего интеллекта: аддитивные генетические влияния составляют 0,25-0,3; общесредовые влияния 0,61-0,65 (Spinath F.M. et al., 2003).
В работе американских исследователей S.A. Petrill, К. Deater-Deckard принимали участие дети (средний возраст 6,86 лет) и родители из приемных семей, а также дети (средний возраст 9,83 года) и родители из биологических семей. Для оценки интеллекта использовалась шкала Стандфорд-Бине. Получены данные о наличии значимой корреляции по интеллекту у матерей с их родными детьми (0,23) и об отсутствии таковой для приемных детей (-0,03). Авторы пришли к выводу о том, что на уровень общего интеллекта значимо влияют генетические факторы и индивидуальная среда, а незначимо – общая среда (Petrill S.A. et al., 2004).
Увеличение роли генотипического компонента в вариативности интеллекта предположительно сопровождается и изменением в структуре средовых компонентов дисперсии – уменьшением (начиная со школьного возраста) влияния общей среды, т.е. совпадающей у сравниваемых пар родственников, и увеличением роли специфической среды, т.е. различающейся у сравниваемых пар родственников (Егорова М.С. и др., 2004).
N. Jacobs, S. van Gestel, C. Derom, E. Thiery, P. Vernon, R. Derom, R. Vlietinck изучали взаимосвязь наследуемости интеллекта у близнецов и «эффекта хориона». Оказалось, что около 32% монозиготных близнецов являются дихорионными, т.к. каждый из них имелет собственный хорион и амнион во время внутриутробного развития. В данной работе монозиготные близнецы были разделены на две группы: монохорионные и дихорионные. Далее исследование проводилось по схеме классического близнецового метода с использованием метода подбора статистических моделей. Для тестирования интеллекта использовался тест Д. Векслера (WISC-R). В работе участвовали 175 монохорионных и 95 дихорионных пар монозиготных близнецов, 181 пара дизиготных близнецов в возрасте от 8 до 14 лет. Внутрипарное сходство монохорионных и дихорионных пар МЗ близнецов по субтестам Д. Векслера иногда значительно различалось, особенно, по невербальным субтестам. Оценки наследуемости интеллектуальных способностей, полученные в данном исследовании, были более высокими для вербальных субтестов, чем для невербальных. Среди последних самую низкую оценку наследуемости получил субтест «Недостающзие детали» (0.09). Также невысокая оценка наследуемости была получена для субтеста «Складывание объектов» (0.21) ) Jacobs N. et al., 2001).
М. Рейтвелд, Г. ван Баал, С. Долан, Д. Бумсма проделали работу по психогенетическому анализу специфических когнитивных способностей у пятилетних датских детей. В работе использовался RAKIT (Датский тест интеллекта), который был разработан в 1984 году Блейхродтом и соавторами. Тест базируется на теории интеллекта Л. Терстоуна, который полагал факторы, входящие в интеллект, независимыми. Тест включает 12 субтестов. Валидность теста определялась путем сравнения его со шкалой Д. Векслера WISC-R, корреляция по общему интеллекту составила 0,86. В данном исследовании использовались 6 субтестов из  теста RAKIT. Три субтеста авторы статьи относят к невербальному фактору, и три – к вербальному. Невербальные: «Исключение фигуры» (оценивает способность устанавливать взаимоотношения между фигурами и исключать лишнюю, как отличающуюся); «Диски» (измеряет ориентацию и скорость визуализации); «Спрятанные фигуры» (измеряет способность к трансформации визуального поля). Вербальные: «Вербальные значения» (позволяет оценить словарный запас, в том числе пассивные вербальные знания); «Знание наименований» (оценивает активные знания и запоминание многозначительных изображений); «Продуцирование идей» (измеряет вербальную гибкость). Комбинация из данных шести субтестов показала корреляцию с полной версией с оценкой 0,93 и является ее кратким вариантом. В исследовании участвовали 209 близнецовых пар, отобранных в Нидерландах. Средний возраст – 5 лет и три месяца. Зиготность: 47 пар монозиготных девочек, 37 пар дизиготных девочек, 42 пары монозиготных мальчика, 44 пары дизиготных мальчика, 39  дизиготных пар с противоположным полом. Социоэкономический статус семей оценивался с помощью специальной методики - 48% семей имели средний социоэкономический статус, 24% - низкий и 28% - высокий. При статистической обработке учитывались сведения об очередности рождения близнецов. Согласно полученным данным, можно заключить, что наследственная обусловленность невербального интеллекта выше у мальчиков, а вербального – у девочек. Оценка наследственных влияний на вербальный интеллект составила от 9 до 30%, а на невербальный – от 5 до 40% (по разным субтестам). Корреляция между наследственными составляющими в дисперсии вербального и невербального интеллекта не отличается от нуля, на основании чего авторы делают вывод о независимости этих двух факторов и существовании, по-крайней, мере, двухфакторной модели интеллекта (Reitveld M.J.H. et al., 2000).
В работе M. Reitveld, C.V. Dolan, G.C.M. van Baal, D.I. Boomsma проведен анализ межвозрастных корреляций вербального, невербального интеллекта, а также данных по отдельным субтестам, который позволил определить, насколько уровень развития тех или иных интеллектуальных показателей связан с этими же или другими интеллектуальными показателями в последующих возрастных периодах. Генетическая обусловленность межвозрастных корреляций по невербальному интеллекту находится в пределах от 0,92 (между возрастными группами 5 и 7 лет) до 0,94 (между данными 7 лет и 10 лет), а по вербальному – от 0,99 (между данными 5 и 7 лет) до 0,94 (между данными 7 и 10 лет). Корреляции, обусловленные влиянием разделенной среды несколько меньше  и находятся в диапазоне от 0,79 до 0,97. Межвозрастные корреляции между показателями 7 и 10 лет, как правило, больше, чем аналогичные данные для 5 и 7 лет (Reitveld M.J.H. et al., 2000).
М. Бартелс, М. Рейтвелд, Г. ван Баал, Д. Бумсма продолжили изучение генетических и средовых влияний на развитие интеллекта. В их работе, опубликованной в 2002 году, излагаются результаты лонгитюдного исследования 209 близнецовых пар с помощью того же датского теста в возрасте 5, 7, 10 лет, а в 12 лет у близнецов применялся тест Векслера WISC-R. Среднее значение IQ у детей несколько возрастает в 10 лет по сравнению с 5 и 7 годами и снижается в 12 лет. На основе полученных М. Бартелс, М. Рейтвелд, Г. ван Баал, Д. Бумсма данных может быть сделан общий вывод о большем сходстве интеллекта у МЗ по сравнению с ДЗ и об увеличении доли генетической аддитивной составляющей в фенотипической вариативности по интеллекту с увеличением возраста обследуемых. Сравнение полученных данных с результатами тестирования детей по Датскому тесту учебных достижений (включающему вопросы на знание языка, математики, информатики и общую осведомленность) показало, что корреляции между IQ и тестом достижений составили 0,41, 0,5, 0,6 и 0,63 для 5, 7, 10 и 12 лет соответственно. Наследуемость показателя учебных достижений составила 60%. Вклад аддитивных генетических влияний в ковариацию IQ и учебных достижений составил 0,4 в 5 лет, 0,75 в 7 лет, 0,83 в 10 лет и 0,41 в 12 лет. Т.е. наблюдалось повышение генетических влияний до 10 лет, а в подростковом возрасте – спад генетических влияний и увеличение общесредовых влияний (Bartels M. Et al., 2002).
Сравнивая полученные в этих работах данные, можно отметить, что с увеличением возраста обследуемых наследственная обусловленность фенотипической вариативности по интеллекту продолжает расти.
Дж. Андо, У. Оно, М. Дж. Райт изучался вопрос о генетической структуре образной и вербальной рабочей памяти. В работе участвовали 236 пар близнецов (101 МЗД, 41 МЗМ, 43 ДЗД, 22 ДЗД, 29 ДЗ разнополых), проживающих в г. Токио и его пригородах. Возраст участников варьировал от 14 до 29 лет (средний возраст составил 19,9 лет). Из них 155 пар (65 МЗД,  25 МЗМ, 30ДЗД, 15 ДЗМ, 20 ДЗ разнополых) участвовали в тестировании интеллекта. Для тестирования интеллекта применялся тест Kyodai NX15, стандартизированный тест интеллекта, разработанный в Японии. Тест включает 6 вербальных и 6 невербальных субтестов. Согласно полученным Дж. Андо, У. Оно, М. Дж. Райтом данным наследственная обусловленность вариативности по вербальному интеллекту выше, чем по невербальному (Ando J. Et al., 2001).
	Связь образования родителей и уровня вербального интеллекта детей в приемных и биологических семьях показана в исследовании, проведенном М. Нейсс, Д.С. Роу. Исследование интересно тем, что в нем учитывались различия по интеллекту у подростков 12 расовых категорий (американские индейцы, азиаты, афро-американцы, американцы Центра и Юга, кубинцы, филиппинцы, испанцы, пуэрториканцы, индейцы-азиаты, европейская раса, смешанные и др.). Две наибольшие по численности этнические группы составили представители европейской расы (67%) и афро-американцы (8%). Возраст учитывался с 6-тимесячным интервалом. Средний возраст подростков составил 15,5 лет. Для оценки уровня образования использовалась 8-ми балльная шкала (где 1 балл соответствовал уровню образования в 8 классов или меньше, а 8 баллов – университет или колледж). Для оценки вербального интеллекта использовался «Add Health Vocabulary Test» (VIO). Корреляции вербального интеллекта в парах «мать-ребенок» и «отец-ребенок» в биологических семьях составили 0,41 и 0,36, а в приемных семьях 0,16 и 0,18. При этом корреляции по уровню образования между самими родителями составили в обоих случаях 0,64. Образование родителей является значимым средовым фактором, дающим от 3 до 4 % вариативности по вербальному интеллекту (Neiss M. Et al., 2000).
	В настоящее время имеется небольшое количество работ, посвященных изучению влияния генотипа и средовых факторов на фенотипическую вариативность психологических и психофизиологических признаков в пожилом и старческом возрасте. K. Christensen, H. Frederiksen, J.W. Vaupel, M. McGue в лонгитюдном исследовании датских близнецов в возрасте от 70 лет и старше проводилось интервьюирование близнецов с интервалом в два года, в котором задавались вопросы, связанные с самооценкой самочувствия, физических (сенсорных) возможностей и др., данное исследование продолжается в настоящее время (Christensen K. Et al., 2003).
 В работе I. Deary, L.J. Whalley, D.S. Clair, G. Breen, S. Leaper, H. Lemmon, C. Hayward, J.M. Starr изучалось влияние аллеля гена, кодирующего белок аполипротеин на изменение интеллекта с возрастом (от 11 до 77 лет) (Deary I. Et al., 2003).
	Российские психогенетические исследования интеллекта. В младенческом близнецовом лонгитюдном исследовании, проведенном Е.А. Сергиенко и Т.Б. Рязановой, было установлено, что генетические влияния на общую когнитивную способность в первые три года жизни могут быть оценены на уровне 22% (1 год – 20%; 2 год – 42%; 3 год – 4%), а психомоторного развития – на уровне 18% (1 год – 20%, 2 год – 26%, 3 год – 0%) [218]. Лонгитюдное исследование длилось с момента 3-4 месяцев жизни близнецов до 42 месяцев, в нем участвовало 39 пар (17 монозиготных, среди них мальчиков 10 пар и девочек 7 пар, 23 пары дизиготных близнецов одного пола, среди них мальчиков –11 пар и девочек –12 пар). У монозиготных близнецов компенсация факторов биологического риска (недоношенности и низкого веса при рождении) происходит позже, чем у дизиготных близнецов. Нивелирование влияния факторов биологического риска происходит: для дизиготных близнецов – в 2 года для ментального развития и в 1 год для психомоторного развития; для монозиготных близнецов – в 3 года для ментального развития и в 2 года для психомоторного развития (Сергиенко Е.А., Рязанова Т.Б., 1999).
 	Н.С. Кантонистова, используя тест Д. Векслера, получила более высокие показатели внутрипарного сходства MЗ близнецов по сравнению с ДЗ близнецами по 10 субтестам теста. Значение показателя наследуемости выше 0,5 получен в ее работе для большинства субтестов (Кантонистова Н.С., 1978).
	Богомолова М.В. (2008) на основании проведенного теоретического анализа и проведенного эмпирического исследования выделяет три компонента обогащенной среды, воздействие которых способно вызвать существенный прирост общего интеллекта: внешняя инициация деятельности, внутренняя инициация деятельности и содержание опыта (М.В. Богомолова, 2008).
	В работах М.С. Егоровой приводятся коэффициенты генетической детерминации общего интеллекта и его субфакторов - эти коэффициенты находятся в интервале от 0,4 до 0,66. Однако, чем выше связь общего интеллекта со специфическим фактором (по модели Ч. Спирмена), тем выше значение коэффициента генетической детерминации. Генетическая детерминация максимальна для вербального и пространственного интеллекта и минимальна для перцептивных и сенсомоторных способностей. В работе М.С. Егоровой, Н.М. Зыряновой, С.Д. Пьянковой ставились цели определения компонентов фенотипической дисперсии показателей интеллекта у детей, развивающихся в условиях России, а также рассматривалась динамика генотип-средовых соотношений в период перехода от дошкольного к школьному возрасту, т.е. в условиях значительных средовых изменений. Проводилось лонгитюдное близнецовое исследование. В выборку входили МЗ и ДЗ близнецы, которые проходили обследование трижды – в подготовительной группе детского сада (6,5 лет, 94 пары близнецов), в конце первого года обучения в школе (7,5 лет, 77 пар) и в конце третьего года обучения (9,5 лет, 51 пара). Интеллект диагностировался с помощью детского варианта теста Д. Векслера, адаптированного А.Ю. Панасюком. По полученным авторами данным сходство невербального интеллекта у МЗ близнецов значимо увеличивается от 6,5 к 7,5 годам и опять уменьшается к 9,5 годам. У ДЗ близнецов динамика изменений внутрипарного сходства показателей интеллекта различна для трех суммарных показателей интеллекта: по вербальному интеллекту сходство увеличивается от 6,5 к 7,5 годам, а к 9,5 годам возвращается примерно на уровень 6,5 лет. Сходство невербального интеллекта последовательно уменьшается, а общего интеллекта – сохраняется на одном и том же уровне в 6,5 лет и в 7,5 лет и, затем, в 9,5 лет значимо уменьшается. Соответственно этому изменяются величины компонентов фенотипической дисперсии интеллекта – показатели наследуемости, роли общей среды и роли индвидуальной среды. В 7,5 лет 84% фенотипической дисперсии вербального интеллекта определяется общесредовыми влияниями, а вклад показателя наследуемости равен практически нулю. В 6,5 лет и в 9,5 лет влияние общей среды определяет более половины изменчивости вербального интеллекта. Для показателя невербального интеллекта картина иная: в 6,5 лет его вариативность испытывает значительно меньшее влияние генотипического фактора, чем в более старшем возрасте. При переходе от дошкольного к школьному возрасту вклад генотипа увеличивается более, чем в два раза. Для общего интеллекта изменение компонентов фенотипической дисперсии с возрастом в общих чертах соответствует ожидавшемуся: последовательно увеличивается значение показателя наследуемости и уменьшается значение показателя влияния общей среды. Значение показателя наследуемости определяет 21% вариативности вербального интеллекта и 32% - невербального интеллекта (Егорова М.С. и др., 2004). Для объяснения полученных в работе результатов М.С. Егорова с соавторами использовали средовую интерпретацию. Согласно ей в 7 лет, после поступления в школу, диапазон средовых возможностей, связанных с развитием вербальной сферы, резко сужается: вербальный характер обучения, предъявляющий жесткие требования к развитию именно этой стороны способностей детей, способствует выравниванию показателей вербального интеллекта в парах МЗ и ДЗ. Вместе с тем вербализованная среда, в которую попадает ребенок в школе, не отличается большим разнообразием и не позволяет детям проявить свои индивидуальные особенности в этой области, что также может увеличивать внутрипарное сходство МЗ и, особенно, ДЗ близнецов (Егорова М.С. и др., 2004). В этом же исследовании было произведено межвозрастное сопоставление показателей интеллекта. Выборки обследуемых каждого возраста были разбиты на две группы, в каждую из которых вошло по одному близнецу из пары, далее рассматривалась корреляция показателей интеллекта в двух параллельных выборках, результаты считались достоверными только в тех случаях, если они совпадали в обеих выборках, т.е. при значениях коэффициентов корреляции, не превышающих 5% уровень значимости в обеих выборках. Все общие показатели интеллекта, полученные для детей 6,5 лет, значимо связаны со всеми показателями интеллекта в возрасте 7,5 лет и в возрасте 9,5 лет. Взаимосвязи же показателей интеллекта в 7,5 и в 9,5 лет, за исключением невербального интеллекта, оказались ниже уровня значимости. Иначе говоря, показатели интеллекта, полученные в старшем дошкольном возрасте, лучше предсказывают интеллект в девятилетнем возрасте, чем показатели, полученные в начале школьного обучения. Полученные выводы авторы объясняют сложностями периода социально-психологической адаптации детей в школе (Егорова М.С. и др., 2004).
	Исследование интеллекта с применением метода контрольного близнеца (В.Н. Дружинин, Е.В. Воробьева, 1997). В работе принимали участие 52 пары монозиготных близнецов в возрасте 13-14 лет (г. Ростов-на-Дону). Интеллект тестировался с применением теста Д.Векслера (подростковый вариант), адаптация 1992 года. В работе рассматривалось влияние факторов эмоциональной поддержки и контроля в стиле общения экспериментатора с испытуемым на интеллектуальную продуктивность (выполнение заданий теста Д.Векслера). Причем один из членов близнецовой пары подвергался экспериментальному воздействию, а второй – составлял контрольную группу. В результате проведенного исследования было получено, что изменение содержания инструкции и способов общения экспериментатора с испытуемым оказывает влияние на интеллектуальную продуктивность.
В последние годы Д.В. Ушаковым разрабатывается  структурно-динамическая модель интеллекта, которая постулирует, что уровень наследуемости специальной способности определяется степенью проявления, задействования в ней «интеллектуального потенциала». Интеллектуальный потенциал – «индивидуально выраженная способность к формированию функциональных систем, ответственных за интеллектуальное поведение» (Д.В. Ушаков, 2003). При выполнении определенной интеллектуальной деятельности временные и прочие ресурсы, затрачиваемые на нее, отнимаются у других видов деятельности, происходит «распределение потенциала», причем, тот вид интеллектуальной деятельности, который чаще выполняется, более востребован в данном социуме, и будет иметь более высокие показатели наследуемости, в нем будет в большей степени проявляться «интеллектуальный потенциал». Так, например, это положение структурно-динамической теории объясняет более высокую наследуемость вербального интеллекта, который в технократическом обществе, несомненно, более востребован, чем невербальный. В структурно-динамической модели интеллекта вводится различение в структуре интеллекта исполнительных и управляющих процессов. К исполнительным относятся механизмы, осуществляющие построение или трансформацию умственных операций, от этих механизмов зависит скорость и точность переработки информации. Управляющие процессы связаны с планированием и контролем действий, осуществляемых исполнительными процессами. От управляющих процессов зависит выбор стратегии осуществления интеллектуальной деятельности, настойчивость. Управляющие процессы подвержены действию средовых факторов и хорошо тренируемы. В структуре тестов Д. Векслера Д.В. Ушаков выделяет три группы субтестов: хроногенные (результативность выполнения которых зависит преимущественно от накопленных с возрастом опыта и знаний, например, субтесты «Информированность», «Словарный», «Шифровка», «Арифметический»); персоногенные (результативность выполнения которых зависит, главным образом, от индивидуальных различий: субтесты «Недостающие детали», «Сортировка», «Лабиринт», «Повторение цифр») и промежуточные («Сбор объекта», «Кубики Косса», «Понимание», «Сходство»). Хроногенные субтесты, согласно проведенному Д.В. Ушаковым анализу данных близнецового исследования, выполненного С. Ванденбергом, дают значимо более высокие показатели наследуемости, чем персоногенные  (Цит. по Д.В. Ушаков, 2003).
	Таким образом, психогенетические исследования интеллекта проводились и проводятся весьма интенсивно, причем особый интерес представляет возможность сравнения данных, полученных в разных странных и регионах. Уровень психометрического интеллекта традиционно рассматривается как значение показателя, позволяющий осуществлять прогнозирование успешности субъекта в различных сферах жизнедеятельности, а также его возможные достижения, прежде всего, в учебной деятельности.
	Так, например, Deary Ian J. еt al. (2007) в результате проведенного пятилетнего лонгитюдного исследования более 70000 детей (Великобритания) получили данные о взаимосвязи между уровнем психометрического интеллекта респондентов в возрасте 11 лет и образовательными достижениями по 25 академическим предметам в возрасте 16 лет. Корреляция между фактором g и обобщенным показателем учебных достижений составила 0,81. Было установлено, что общий интеллект коррелирует с уровнем достижений во всех частных областях (среди которых были, например, математика (58,6 %), английский язык (48 %), искусство и дизайн (18,1%). При этом девочки показали более высокие вербальные способности, чем мальчики (Deary Ian J. et al., 2007).
	Однако оценка только интеллекта зачастую не позволяет сделать достоверный прогноз успешности, важную роль играют личностные особенности, а также  мотивационные факторы. Reeve C.L., Rustin D. Meyer, Silvia Bonaccio (2006) были представлены результаты исследования  интеллектуальных и личностных качеств 71887 человек, принимавших участие в Project TALENT (PT) в США, средний возраст которых составил 17,23 года. В результате было установлено, в частности, что уровень общего интеллекта положительно коррелирует с такими личностными чертами, как сознательность, эмоциональная стабильность (Reeve C.L. et al., 2006).
	Полученные в близнецовых исследованиях данные уместно интерполировать на более широкую выборку, с учетом, однако, социального статуса и этнической принадлежности участников исследования. Так, в работе Webbink D., Danielle Posthuma, Dorret I. Boomsma, Eco J.C. de Geus, Peter M. Visscher (2008) было проведено лонгитюдное сравнение показателей IQ (использовался адаптированный вариант теста Д.Векслера WAISIII-R) 188000 одиночнорожденных и 6000 близнецов, поступивших в начальные школы Нидерландов в период с 1994 до 2003 года. Кроме того, показатели IQ взрослых близнецов (в количестве 196) сравнивали с таковыми у их взрослых одиночнорожденных сиблингов (в количестве 589 человек). В работе было проведено уравнивание близнецовой и контрольной групп по факторам этнической принадлежности, пола, возраста тестирования, образования родителей. В результате было получено, что только по арифметическому субтесту и по языковому субтесту близнецы в возрасте 6 лет имеют показатели значимо ниже, чем одиночнорожденные (их средние оценки по этим субтестам на 16% и 17% соответственно ниже стандартного отклонения). К 8 годам эта разница составляет уже 5% и 2 %, а к 10 годам она не значима. Что касается различий по показателю IQ, то для 8-летнего возраста IQ близнецов на 0,09 балла ниже, чем у одиночнорожденных, в 10 лет – на 0,83, в 12 лет на 0,14 балла выше, чем у одиночнорожденных, у взрослых же не обнаружено значимых различий по IQ. Таким образом, последние исследования не выявляют значимых различий по IQ между близнецами и одиночнорожденными, за исключением ранних периодов онтогенеза, когда, возможно, для близнецов еще не совсем преодолены негативные последствия многоплодной беременности (Webbink D. et al., 2008).	
	Опубликованы данные о возрастной стабильности общего интеллекта. Так, в работе Fagan Joseph F. et al. (2007) способность к обработке информации (основанная на избирательном внимании к предъявляемым объектам) у младенцев в возрасте 6-12 месяцев оказалась прямо взаимосвязанной с уровнем интеллекта и академических достижений у тех же лиц во взрослом возрасте (21 год) (Fagan J.F. еt al., 2007).
	В работе Larsen L. et al. (2008) повторное тестирование интеллекта взрослых мужчин (средний возраст респондентов в период начального тестирования составил около 20 лет, повторного тестирования – около 38 лет) показало, что для общего интеллекта (фактор g) значение показателя корреляции составил 0,85, для арифметических способностей 0,79, для вербальной способности 0,82. Также в данной работе было зафиксировано увеличение с возрастом показателей вербального интеллекта (от 107 до 116 по шкале IQ) (Larsen L. et al., 2008). 
	Результаты психогенетических исследований интеллекта позволяют принять или отвергнуть модели интеллекта, полученные на основе факторизации или теоретических выкладок. Исследование, выполненное Johnson W. еt al. (2007),  проводилось на выборке близнецов, выросших отдельно в Миннесоте, США (Minnesota Study of Twins Reared Apart (MISTRA)), хотя в работе преимущественно участвовали северо-американские близнецы, некоторые участники исследования были из Великобритании и Австралии. Всего участвовали 126 пар близнецов (74 монозиготных и 52 дизиготных пары) в возрасте от 18 до 79 лет (средний возраст=42.7, стандартное отклонение=13.6). Помимо близнецов в работе принимали участие их приемные и биологические родители. Общее количество участников составило 436 человек. Авторы исходили из полученной на основе факторизации трехфакторной модели общего интеллекта (фактора G), которая включает такие факторы первого порядка, как вербальные, перцептивные способности, а также способность к умственному вращению образов. Факторы второго порядка – специальные способности. К вербальным факторам второго порядка относятся: непосредственно вербальные способности, а также общая осведомленность, беглость и числовые способности. К перцептивным факторам второго порядка – память, перцептивная скорость и пространственные способности. Тестирование осуществлялось с использованием трех методик: Comprehensive Ability Battery (CAB), Hawaii Battery (включающей тест Равена) и тест Д. Векслера для взрослых  (WAIS). Было получено, что факторы первого порядка коррелируют не только с соответствующими им  факторами второго порядка. Так, например, вербальные и перцептивные способности коррелируют на уровне 0,8, а перцептивные и способность к умственному вращению фигур 0,85. Вербальные и способность к умственному вращению фигур 0,41. Проведенные на основе статистических методов психогенетики расчеты показали, что генетические влияния определяют 67-79% различий по всем факторам, в наименьшей степени генетически детерминированы различия по перцептивной памяти, которая относится, согласно данной модели, к факторам второго порядка (Johnson W. еt al., 2007).
В современных прикладных, клинико-ориентированных исследованиях продолжается активное использование разделения интеллекта на кристаллический (вербальный) и текучий (пространственный). В США в последние два десятилетия приобрела известность объединенная модель психометрического интеллекта Cattell–Horn–Carroll. В модели фактор общего интеллекта (g) взаимосвязан со следующими факторами первого порядка: рассуждение, умозаключение, коротковременная память, зрительные процессы, слуховые процессы, долговременное хранение и поиск информации, скорость обработки когнитивной информации, время реакции, чтение и письмо, арифметические способности, общие проблемно-ориентированные способности, тактильные, кинестетические способности [27]. Модель объединяет представления о кристаллическом и текучем интеллекте и когнитивно-процессуальный подход (Carroll, J.B., 1993). 
	Исследование интеллекта с применением классического близнецового метода (Е.В. Воробьева, 2009a,б). Итоговую выборку составили 102 пары МЗ близнецов в возрасте от 14 до 26 лет (из них мужского пола – 48 пар, женского – 54 пары), 98 пар ДЗ близнецов (мужского пола – 46 пар, женского – 52 пары), проживающих в г. Ростове-наДону и пригородах. Средний возраст испытуемых – 18,6 лет. Для оценки зиготности близнецов применялся метод анализа полисимптомного сходства. Диагностика интеллекта осуществлялась с помощью теста интеллекта Д.Векслера WAIS, адаптированного сотрудниками Санкт-Петербургского научно-исследовательского психоневрологического института им. В.М.Бехтерева (Новые тесты.., 2004). Диагностика мотивации достижения проводилась с примененим «Опросника мотивации достижения», разработанного А. Мехрабианом (Практикум...,2001), а также проективного теста Х. Хекхаузена (Л.Н. Собчик, 2002). На рисунке 4 представлено частотное распределение показателей вербального, невербального и общего интеллекта по тесту Д. Векслера у монозиготных и дизиготных близнецов.
На рисунке 4 видно¸ что большинство близнецов, как монозиготных (54,2), так и дизиготных (59,2%), показали средний уровень развития вербального интеллекта. Любопытным является тот факт, что у монозиготных близнецов уровень «хорошей нормы» (19,3%) является более выраженным, чем у дизиготных близнецов (13,6%), а уровень «сниженной нормы», в свою очередь,  преобладает у последних (18,2%). У монозиготных близнецов показатели по этому параметру немного ниже (13%), зато более выражен уровень «высокого интеллекта» (8,3%). Оценка «весьма высокий интеллект»,  как и «умственный дефект»  была диагностирована у монозиготных близнецов (1,04%). У большинства близнецов средний уровень развития невербального интеллекта (40,1% у монозиготных и 50% у дизиготных близнецов). Обращает на себя внимание тот факт, что показатели «хорошей нормы» значительно более выражены у монозиготных близнецов (29, 2% против 13,6% у дизиготных). Полученные данные свидетельствуют о  том, что уровень развития невербального интеллекта в целом выше у монозиготных близнецов,

Рисунок 4.  Частотное распределение показателей  вербального (верб.), невербального (неверб.) и общего интеллекта по тесту Д. Векслера у монозиготных (МЗ) и дизиготных (ДЗ) близнецов (в %) (Е.В. Воробьева, 2009a,б)

а у дизиготных  имеется тенденция к более низким показателям («сниженная норма», «пограничный уровень», «умственный дефект»). В таблице 14 представлены результаты корреляционного анализа внутрипарного сходства МЗ и ДЗ близнецов по показателям теста на интеллект Д.Векслера.
	Анализируя приведенные в таблице 14 данные, следует отметить значимые внутрипарные корреляции у МЗ и ДЗ близнецов по всем показателям  вербального и невербального интеллекта. На основе внутрипарных коэффициентов корреляции были получены оценки наследуемости показателей интеллекта, а также влияния на фенотипическую вариативность интеллектуальных показателей общей и разделенной среды. В результате получено, что на фенотипическую вариативность как  вербальных, так и невербальных показателей наибольшее влияние оказывают наследственные факторы, при этом наследуемость как отдельных вербальных субтестов, так и вербального интеллекта выше, чем невербального (различия для общих показателей значимы на уровне  p<0.05). Влияние факторов общей среды выше для показателей по субтестам «Понятливость», «Повторение цифр», «Недостающие детали», «Кубики Косса», а влияние индивидуальной среды выше по субтестам «Арифметический», «Шифровка» (различия значимы на уровне  p<0.01) «Словарный», «Последовательные картинки», «Складывание фигур». Полученные в нашей работе данные о более высоких показателях наследуемости вербального интеллекта согласуются с 

Таблица 14
Внутрипарные корреляции  показателей теста  Д.Векслера МЗ и ДЗ близнецов, вклад генетической (h²), общесемейной (с²) и индивидуально-средовой (е²) составляющих фенотипической дисперсии (*p<0,05; **p<0,01; ***p<0,001) *(Е.В. Воробьева, 2009б)

Субтесты
Значения

r(МЗ)
r(ДЗ)
h²
c²
e²
Вербальные субтесты
Осведомленность (Информированность)
0,83***
0,42**
0,82
0,01
0,17

Понятливость
0,85***
0,54**
0,62
0,23
0,15

Арифметический
0,79***
0,37**
(0,79)
0
(0,21)

Сходство
0,71***
0,39**
0,64
0,07
0,29

Повторение цифр
0,76***
0,54**
0,44
0,32
0,24

Словарный
0,81***
0,38**
(0,81)
0
(0,19)
Невербаль-ные субтесты
Шифровка
0,59***
0,29**
(0,59)
0
(0,41)

Недостающие детали
0,78***
0,55**
0,46
0,32
0,22

Кубики Косса
0,81***
0,55**
0,52
0,29
0,19

Последовательные картинки (Сортировка)
0,67***
0,45**
0,44
0,23
0,33

Складывание фигур
0,67***
0,38**
0,58
0,09
0,33
Вербальный IQ
0,88***
0,53**
0,7
0,18
0,12
Невербальный IQ
0,77***
0,51**
0,52
0,25
0,23
Общий IQ
0,85***
0,53**
0,64
0,21
0,15
 

результатами работ других авторов. Так, например, М.С.Егоровой, Н.М.Зыряновой, С.Д.Пьянковой было показано, что в наибольшей мере обусловлены генотипом характеристики, определяющие структуру когнитивной деятельности в подростковом возрасте – особенности, связанные с вербально – логическим мышлением (Егорова М.С. и др., 2004). Невербальный интеллект, как способность к анализу материала, представленного в наглядной форме, у человека формируется в онтогенезе на основе вербального. Эта закономерность, впервые отмеченная В.Н. Дружининым, подтверждается нашими данными о показателях наследуемости как невербального интеллекта в целом, так и отдельных его факторов (субтестов), которые в достаточно высокой степени детерминированы средовыми влияниями (Дружинин В.Н., 1999).
	Исследования парциальных интеллектуальных способностей. Необходимо отметить, что в последние годы идет активное исследование генов-маркеров пространственных способностей. Так, в работе Celec P., Ostatníková D. (2009) было проведено изучение полиморфизма генов, связанных с метаболизмом андрогена, в связи с пространственными способностями (умственного вращения образов и пространственной визуализации) у интеллектуально одаренных мальчиков (чей IQ был выше 130) в возрасте около 10 лет. Гетерозиготы A49T полиморфизма (AT) гена 5-альфа редуктазы (SRD5A2) продемонстрировали лучшие результаты и в умственном вращении и в пространственных тестах визуализации по сравнению с AA гомозиготами. Синтез дигидротестостерона – продукта 5-альфа редуктазы может являться молекулярным механизмом влияния SRD5A2 полиморфизма на пространственные способности (Celec P., Ostatníková D., 2009).
	Найдены свидетельства положительной связи между нормальной вариативностью общего интеллекта (или g) с двумя генами-кандидатами. Один из них - катепсин D (CTSD), второй - холинэргический мускариновый рецептор (CHRM2). Эффекты этих генов незначительны (3 и 1% вариативности соответственно), как это и ожидается для локусов количественных признаков (QTL). Чтобы выявить такие эффекты, требуется преодолеть 1% барьер, что обеспечивает 80% вероятность верного определения QTL. Получение таких результатов требует обследования групп испытуемых порядка 800 человек на один генетический маркер (цит. по И.В. Равич-Щербо, 1994).
	 В работе Haworth C.M.A., P.S. Dale, R. Plomin (2009) проверяется гипотеза об общей генетической обусловленности высокоразвитых когнитивных способностей (общая познавательная способность, чтение, математическая способность и языковые способности) на материале 4000 близнецовых пар 12 летнего возраста, проживающих в Великобритании. Для оценки общей когнитивной способности (g) использовались 2 вербальные субтеста из теста Д. Векслера WISCIII-PI и два невербальные: «Недостающие детали» WISC-III-UK (Д. Векслер) и тест «Прогрессивные матрицы» Дж. Равена. Также оценивались беглость чтения, понимание прочитанного, математические способности, семантика, синтаксис, способность достраивать незавершенный текст по смыслу. Среднее значение генетической корреляции составило 0,58, при этом значение средней генетической корреляции для выборки с низкоразвитыми познавательными способностями составило 0,67, а для всей выборки в целом 0,68. Оценка влияния общей среды на генетическую корреляцию у лиц с высокоразвитыми познавательными способностями высока и составляет в среднем 0,92, а доля влияний неразделенной (индивидуальной) среды составила 0,23 (Haworth C.M.A., P.S. Dale, R. Plomin, 2009). В исследовании, выполненном  Haworth C.M.A., Wright Margaret J. et al. (2009) участвовали 11 000 близнецовых пар в возрасте от 6 до 71 года с высоким уровнем общего интеллекта (g) (из Австралии, Нидерландов, Великобритании и Соединенных Штатов Америки). Генетические влияния на высокий уровень общих познавательных способностей составили 0,50 (с 95% доверительным интервалом 0,41-0,60), влияния общей среды – 0,28 (доверительный интервал 0,19-0,37) (Haworth C.M.A., Wright Margaret J. et al., 2009).
	Одним из важных факторов развития интеллекта является семейная среда. Для развития нормального уровня интеллекта необходимо, по крайней мере, чтобы среда в семье соответствовала обычным нормам. Тяжелая депривация, отсутствие заботы, плохое обращение негативно влияют на развитие ребенка. Исследования показывают, что благосостояние семьи (ее возможности), речь родителей коррелируют с оценками интеллекта детей. Однако такие корреляции могут возникать как за счет средовых, так и за счет генетических причин (вспомним о генотип-средовой ковариации). Исследования интеллекта в психогенетике подтверждают, что в детском возрасте фактор общесемейной среды (с2) вносит довольно существенный вклад в вариативность интеллекта (около 30%). Начиная с подросткового возраста, его роль значительно уменьшается.
Выводы:
Психогенетическими исследованиями интеллекта было показано, что оценка вклада генетической составляющей фенотипической дисперсии по общему интеллекту составляет около 50%. Полученные в различных работах оценки наследуемости вербального интеллекта превышают таковые для невербального.

8.2. Природа межиндивидуальной изменчивости темперамента                    и личности

Особенности темперамента не влияют на содержание, мотивы или цели деятельности человека, но определяют динамическую сторону поведения. От темперамента не зависит, что человек делает, но зависит то, как он это делает (темп и ритм деятельности, активность, энергичность и т.п.). В отечественной психологии черты темперамента рассматривают как формально-динамические характеристики поведения. В зарубежной психологии понятие темперамента отождествляется с понятием стиля деятельности. Черты темперамента традиционно связывают с биологическими особенностями человека, включая биохимические и физиологические процессы. Однако ограничивать особенности темперамента лишь биологическими составляющими не следует. Основные признаки темперамента (Мерлин, В.С., 1964, 1986; Небылицын В.Д., 1976; Палей И.М., Горбачевский В.К., 1972; Русланов В.М., 1986; Стреляу Я., 1982; Thomas A., Chess S., 1977, 1989; Buss A., Plomin R., 1975, 1984; Kagan J. et al., 1988, 1989; Rothbart M.K., 1989. (Цит. по изданию: Малых С.Б. и др., 1998.): формально-динамический характер или стиль поведения; связь с биологическими подструктурами; генетическая обусловленность; проявление в раннем детстве; онтогенетическая стабильность; проявление в широком классе ситуаций (кросс-ситуативность); проявление в максимально трудных для человека условиях. 
	Нью-Йоркское лонгитюдное исследование темперамента (А. Томас и С. Чесс). Целью его было проследить динамику особенностей темперамента, начиная с младенческого возраста: оценить онтогенетическую стабильность, выявить особенности изменений темперамента с возрастом, влияние свойств темперамента на особенности адаптации. 9 свойств темперамента (А. Томас и С. Чесс): активность - уровень двигательной активности; ритмичность - регулярность времени появления поведенческих реакций (ритмы сна-бодрствования, потребности в кормлении и т.п.); приближение или удаление - реакция на новые стимулы; адаптивность - легкость привыкания к новой обстановке; интенсивность реакций - уровень интенсивности различных проявлений (радости, гнева и т.п.); порог реактивности - интенсивность воздействия, необходимая для возникновения реакции; преобладающее настроение; отвлекаемость - возможность изменения поведения под влиянием новых стимулов; устойчивость внимания/настойчивость - склонность длительное время заниматься чем-либо и стремление продолжать деятельность при возникновении препятствий.  А.Томас и С. Чесс выделили синдромы «легкого темперамента», «трудного темперамента» и «темперамента с длительным привыканием». Например, синдром трудного темперамента характеризуется низкой ритмичностью, интенсивными реакциями, преобладанием негативного настроения, затрудненной адаптацией. 
	Лонгитюдное исследование близнецов, выполненное А. Торгерсен. Используя описанный выше подход к исследованию темперамента, А. Торгерсен провела лонгитюдное прослеживание МЗ и ДЗ близнецов в течение 15 лет. Близнецы обследовались в возрастах 2 мес., 9 мес., 6 лет и 15 лет. Во всех возрастах МЗ близнецы демонстрировали гораздо большее сходство, чем ДЗ близнецы. Следует обратить внимание на очень высокие корреляции МЗ начиная с младенческого возраста и зачастую чрезвычайно низкие корреляции ДЗ. Как правило, такие соотношения коэффициентов корреляции нехарактерно для аддитивного типа наследования количественного признака.  Следует также обратить внимание на увеличение наследуемости темперамента с возрастом, о чем свидетельствуют значительные различия коэффициентов корреляции МЗ и ДЗ близнецов по большинству свойств темперамента в старших возрастах. Таким образом, для свойств темперамента, рассматриваемых в Нью-Йоркском лонгитюдном исследовании, выявляется значительный вклад наследственной составляющей, причем уже в младенческом возрасте. Это следует учитывать воспитателям и родителям, чтобы создавать для детей условия развития, соответствующие особенностям их темперамента. Таким образом, можно констатировать, что свойства темперамента, связанные с активностью, эмоциональностью и общительностью, проявляются в раннем детстве, являются относительно устойчивыми и, по всей видимости, в значительной мере зависят от влияний генотипа. 
 «Большая пятерка» личностных качеств. 1. Экстраверсия. Положительный полюс этого фактора - общительность, настойчивость, уверенность в себе, активность, энергичность, доминантность. Отрицательный - стремление к одиночеству, замкнутость. 2. Альтруизм, склонность идти навстречу людям. Положительный полюс - дружелюбность, готовность помочь, мягкость, способность прощать. Отрицательный - неуступчивость, недружелюбие, вздорность, неблагодарное отношение к другим людям. 3. Сознательность, контроль импульсивности. Положительный полюс - ответственность, организованность, умение планировать свои действия, практичность, зависимость. Отрицательный - безответственность, неорганизованность, забывчивость, необязательность, независимость. 4. Невротизм, негативные эмоции. Положительный полюс - эмоциональная уравновешенность, спокойствие, преобладание хорошего настроения. Отрицательный - тревожность, страхи, преобладание негативного настроения. 5. Открытость новому опыту, восприимчивость, когнитивная сложность. Положительный полюс - широкие интересы, склонность к получению новых знаний и опыта, артистичность, развитое воображение. Отрицательный - бедность интересов, ограниченность. Эти факторы наиболее обобщенно описывают личностные черты. В одном из обзоров Т. Бушар и Дж. Лоэлин (BouchardT.J., Loehlin J.C., 2001) приводят сводку коэффициентов наследуемости факторов Большой пятерки по результатам близнецовых исследований, проводившихся в странах Европы и Америки. Отмечается наследуемость на уровне 40-60% и почти полное отсутствие влияний общей среды. Оставшиеся 40-60% вариативности личностных факторов приходятся на долю различающейся (индивидуальной) среды. В семейных исследованиях и исследованиях приемных детей корреляции в парах «родители-дети» и «сибсы», как правило, оказываются менее 0,20. Оценки наследуемости при этом оказываются ниже, чем в близнецовых исследованиях (около 30%). Таким образом, существуют наиболее обобщенные черты личности, вариативность которых в популяции, по-видимому, зависит в основном от двух причин - наследственных особенностей людей и средовых условий, не связанных с общесемейной средой. 
	В нашей работе (Е.В. Воробьева, 2006а) была произведена оценка темперамента близнецов, проживающих в г. Ростове-на-Дону и пригородах с применением «Опросника структуры темперамента» (ОСТ) В.М. Русалова и теста EPI Г. Айзенка [6].  Экспериментальная группа из 10 пар разнополых дизиготных близнецов, 16 пар однополых дизиготных близнецов, 27 пар монозиготных близнецов от 14 до 27 лет. Общее количество близнецовых пар - 53, из них мужского пола – 28 чел.; женского -78 чел. Контрольная группа включала одиночнорожденных: 28 человек от 14 до 27 лет одиночнорожденных. В таблице 15 представлены данные внутрипарных корреляций по данным диагностики темперамента с применением тестов Айзенка EPI и ОСТа Русалова у монозиготных близнецов (МЗ), дизиготных близнецов (ДЗ), а также разнополых дизиготных близнецов и в парах неродственников одного пола и возраста (контрольной группе).

Таблица 15
Внутрипарное сходство у близнецов и в контрольной группе
по тестам Г. Айзенка EPI и ОСТ В.М. Русалова (* – p< 0.05) (Е.В. Воробьева, 2006а)

	Субтесты
	r
	р-level

	1
	2
	3

	Тест Г. Айзенка EPI

	МЗ

	Экстраверсия-интроверсия
	0,32
	0,18

	Нейротизм
	0,45
	0,05

	Однополые ДЗ

	Экстраверсия-интроверсия
	-0,12
	0,72

	Нейротизм
	-0,19
	0,57

	Разнополые ДЗ

	Экстраверсия-интроверсия
	0,22
	0,56

	Нейротизм
	0,02
	0,95

	Контрольная группа

	Экстраверсия-интроверсия
	-0,05
	0,87

	Нейротизм
	-0,13
	0,68

	Тест ОСТ

	МЗ

	Эргичность
	0,72*
	0,005

	Соц. эргичность
	0,35
	0,13

	Пластичность
	0,53*
	0,02

	Соц. пластичность
	0,35
	0,14

	Темп
	0,39
	0,09

	Соц. темп
	0,75*
	0,002

	Эмоциональность
	0,04
	0,86

	Соц. эмоциональность
	0,38
	0,1

	Однополые ДЗ

	Эргичность
	0,36
	0,27

	Соц. эргичность
	0,73*
	0,01

	Пластичность
	0,39
	0,23

	Соц. пластичность
	0,58
	0,06

	Темп
	0,37
	0,25

	Соц. темп
	0,54
	0,09

	Эмоциональность
	0,19
	0,57

	Соц. эмоциональность
	-0,47
	0,14

	Разнополые ДЗ

	Эргичность
	0,08
	0,83

	Соц. эргичность
	0,06
	0,88

	Пластичность
	-0,12
	0,76

	Соц. пластичность
	0,34
	0,37

	Темп
	0,12
	0,76

	Соц. темп
	0,46
	0,21

	Эмоциональность
	-0,26
	0,5

	Соц. эмоциональность
	-0,68*
	0,04

	Контрольная группа

	Эргичность
	-0,2
	0,49

	Соц. эргичность
	0,39
	0,17

	Пластичность
	-0,14
	0,62

	Соц. пластичность
	0,1
	0,72

	Темп
	-0,05
	0,86

	Соц. темп
	0,51
	0,06

	Эмоциональность
	0,18
	0,53

	Соц. эмоциональность
	0,24
	0,4



Экстраверсия-интроверсия. Анализируя приведенные в таблице 13 данные отметим, что в сравнении с контрольной группой корреляции по экстраверсии-интроверсии у МЗ близнецов более высокие. Так, в контрольной группе значение корреляции по экстраверсии-интроверсии составило –0,05, что является статистически незначимой величиной, у МЗ близнецов r=0,32, у однополых ДЗ близнецов r=-0,12, значение корреляции у разнополых ДЗ близнецов составляет 0,22. Таким образом, у МЗ близнецов сходство по экстраверсии-интроверсии значительно превышает сходство у ДЗ однополых близнецов, что свидетельствует в пользу достаточно выраженной генетической детерминации данного признака.
Нейротизм. По нейротизму  в сравнении с контрольной группой корреляции у МЗ близнецов также более высокие. Так, в контрольной группе значение корреляции по нейротизму составило –0,13, что является незначимой величиной, у МЗ близнецов r=0,45, у однополых ДЗ близнецов r=-0,19, значение корреляции у разнополых ДЗ близнецов составляет 0,025. Таким образом, у МЗ близнецов сходство по нейротизму значительно превышает сходство у ДЗ однополых близнецов, что свидетельствует в пользу достаточно выраженной генетической детерминации данного признака.
Предметная эргичность характеризуется уровнем потребности в освоении предметного мира, жаждой деятельности, стремлением к умственному и физическому труду, стремлением вовлеченности в трудовую деятельность. Согласно приведенным в таблице 13 данным  по сравнению с контрольной группой корреляции по эргичности у МЗ близнецов более высокие. Так, в контрольной группе значение корреляции по эргичности составило –0,2, что является незначимой величиной, у МЗ близнецов r=0,72*, у однополых ДЗ близнецов r=0,36, значение корреляции у разнополых ДЗ близнецов составляет 0,08. Таким образом, у МЗ близнецов сходство по эргичности значительно превышает сходство у ДЗ однополых близнецов, что свидетельствует в пользу достаточно выраженной генетической детерминации данного признака.
Социальная эргичность — уровень потребности в социальных контактах, жажда освоения социальных форм деятельности, стремление к лидерству, общительность, вовлеченность в социальную деятельность. Для социальной эргичности, согласно таблице 13, в сравнении с контрольной группой корреляция  у МЗ близнецов близка к корреляции в контрольной группе. Так, в контрольной группе значение корреляции по социальной эргичности составило 0,38, что является незначимой величиной, у МЗ близнецов r=0,35, у однополых ДЗ близнецов r=0,73*, значение корреляции у разнополых ДЗ близнецов составляет 0,06. Таким образом, у МЗ близнецов сходство по социальной эргичности меньше, чем у ДЗ однополых близнецов, что свидетельствует в пользу средовой детерминации данного признака.
Пластичность — степень легкости переключения с одного предмета деятельности на другой, быстрота перехода с одних способов мышления на другие в процессе взаимодействия с предметной средой, стремление к разнообразию форм предметной деятельности. Анализируя приведенные в таблице 13 данные, отметим, что в сравнении с контрольной группой корреляции по пластичности у МЗ близнецов более высокие. Так, в контрольной группе значение корреляции по пластичности составило –0,14, что является незначимой величиной, у МЗ близнецов r=0,53*, у однополых ДЗ близнецов r=0,40, значение корреляции у разнополых ДЗ близнецов составляет -0,12. Таким образом, у МЗ близнецов сходство по пластичности  превышает сходство у ДЗ однополых близнецов, что свидетельствует о наличии  генетической и более выраженной – средовой детерминации данного признака.
Социальная пластичность — степень легкости переключения в процессе общения с одного человека на другого, склонность к разнообразию коммуникативных программ, разнообразию количества готовых (неосознаваемых, импульсивных) форм социального контакта. По социальной пластичности, согласно таблице 15, в сравнении с контрольной группой корреляции у МЗ близнецов более высокие. Так, в контрольной группе значение корреляции по социальной пластичности составило 0,1, что является незначимой величиной, у МЗ близнецов r=0,35, у однополых ДЗ близнецов r=0,58, значение корреляции у разнополых ДЗ близнецов составляет 0,34. Таким образом, у МЗ близнецов сходство по социальной пластичности меньше, чем сходство у ДЗ однополых близнецов, что свидетельствует в пользу средовой детерминации данного признака.
Темп — скорость выполнения отдельных операций, быстрота предметно-двигательных актов при выполнении предметной деятельности. По сравнению с контрольной группой корреляции по показателю темпа у МЗ близнецов более высокие. Так, в контрольной группе значение корреляции по показателю темпа составило –0,05, что является незначимой величиной, у МЗ близнецов r=0,39, у однополых ДЗ близнецов r=0,38, значение корреляции у разнополых ДЗ близнецов составляет 0,12. Таким образом, у МЗ близнецов сходство по темпу незначительно превышает сходство у ДЗ однополых близнецов, что свидетельствует в пользу преимущественно средовой детерминации данного признака.
Социальный темп — скоростные характеристики двигательных актов в процессе общения (скорость речи при общении и т.д.). Из таблицы 13 видно, что в сравнении с контрольной группой корреляции по социальному темпу у МЗ близнецов более высокие. В контрольной группе значение корреляции по социальному темпу составило 0,51, что является незначимой величиной, у МЗ близнецов r=0,75*, у однополых ДЗ близнецов r=0,54, значение корреляции у разнополых ДЗ близнецов составляет 0,46. Таким образом, у МЗ близнецов сходство по социальному темпу значительно превышает сходство у ДЗ однополых близнецов, что свидетельствует в пользу достаточно выраженной генетической, но преимущественно средовой  детерминации данного признака.
Эмоциональность — эмоциональная чувствительность к несовпадению (расхождению) между задуманным, ожидаемым, планируемым и результатами реального предметного действия, чувствительность к неудачам в работе. По показателю эмоциональности, согласно таблице 13,  в сравнении с контрольной группой корреляции  у МЗ близнецов значимо не отличаются. Так, в контрольной группе значение корреляции по эмоциональности составило 0,18, что является незначимой величиной, у МЗ близнецов r=0,04, у однополых ДЗ близнецов r=0,19, значение корреляции у разнополых ДЗ близнецов составляет -0,26. Таким образом, для эмоциональности существует средовая детерминация фенотипической вариативности.
Социальная эмоциональность — эмоциональная чувствительность в коммуникативной сфере: чувствительность к неудачам в общении, к оценкам окружающих людей. По социальной эмоциональности в контрольной группе значение корреляции составило 0,24, что является незначимой величиной, у МЗ близнецов r=0,39, у однополых ДЗ близнецов r=-0,47, значение корреляции у разнополых ДЗ близнецов составляет -0,68*. Таким образом, по показателю социальной эмоциональности существует преимущественно средовая детерминация.
В таблице 16 представлена оценка генетического и средовых компонентов фенотипической дисперсии по темпераменту, диагностированному с использованием тестов Г. Айзенка и В.М. Русалова.

Таблица 16
Оценки генетической (h²), общесемейной (c²) и индивидуально-средовой (e²) составляющих фенотипической дисперсии по темпераменту, диагностированному тестами Г. Айзенка EPI и ОСТ В.М. Русалова         (Е.В. Воробьева, 2006а)

	Тест Г. Айзенка

	Шкалы
	h²
	c²
	e²

	Экстраверсия-интроверсия
	(0,32)
	0
	(0,68)

	Нейротизм
	(0,45)
	0
	(0,55)

	Тест ОСТ

	Эргичность
	0,7228
	0,0007
	0,2765

	Соц. эргичность
	0
	0,35
	0,65

	Пластичность
	0,26
	0,26
	0,48

	Соц. пластичность
	0
	0,35
	0,65

	Темп
	0,04
	0,36
	0,6

	Соц. темп
	0,43
	0,32
	0,25

	Эмоциональность
	0
	0,04
	0,96

	Соц. эмоциональность
	(0,39)
	0
	(0,61)



	Анализ данных, приведенных в таблице 16, позволяет сделать вывод о том, что доля генетической составляющей в фенотипической вариативности по экстраверсии, диагностированной с применением теста Айзенка, составляет 0,32, по нейротизму 0,45. По тесту ОСТ Русалова доля генетической составляющей в фенотипической вариативности наиболее высока для эргичности (0,72), а также социального темпа (0,43) и социальной эмоциональности (0,39). Экстраверсия и нейротизм входят как метафакторы в трехфакторную модель личности, предложенную Г. Айзенком (Г.Ю. Айзенк, 2002). Как базовая черта темперамента, согласно полученным в нашей работе данным, может рассматриваться эргичность, которая имеет наибольшую степень наследуемости. Экстраверсия-интроверсия и нейротизм, как и шкалы теста ОСТ, имеют большую степень социальной обусловленности (средовой). По результатам проведенного психогенетического исследования можно сделать вывод о том, что установлена значительная наследуемость экстраверсии и нейротизма, которые согласуются с данными других близнецовых исследований. Анализ половых различий в наследуемости нейротизма позволяет выдвинуть предположение о большей наследуемости нейротизма у лиц мужского пола по сравнению с лицами женского пола. Для опросника структуры темперамента (ОСТ) В.М. Русалова наибольшая наследуемость установлена для такой шкалы, как эргичность, также выявлена наследственная обусловленность фенотипической вариативности по пластичности, социальному темпу, социальной эмоциональности. Выявление высоких показателей наследуемости для шкал оценки темперамента позволяет считать, что индивидуальная вариативность по этим шкалам действительно в значительной степени обусловлена биологически, а сами шкалы являются базовыми, составляют ядро понятия «темперамент». 
	Сопоставляя полученные данные о наследуемости черт темперамента по опроснику ОСТ с результатами исследования, выполненного С.Б. Малых, Е.Д. Гиндиной, В.В. Надысевой на подростках в возрасте 12-14 лет с использованием метода структурного моделирования (подбора моделей), необходимо отметить различия, обусловленные, на наш взгляд, объединением в нашем исследовании нескольких возрастных диапазонов (от 8 до 27 лет). В работе С.Б. Малых и соавторов также были получены данные о наследственной обусловленности индивидуальных различий по параметрам социального темпа и социальной эмоциональности в пределах 60-66%. Те же оценки наследуемости были получены этими авторами и для предметной эмоциональности, а согласно нашим данным, данный значение показателя детерминирован средовыми влияниями. Различия в результатах касаются и эргичности, которая, согласно данным С.Б. Малых и соавторов, находится под влиянием факторов среды. По нашему мнению, т.к. в нашей работе преимущественно участвовали студенты и взрослые, то можно сделать заключение о том, что наследственная обусловленность социального темпа и социальной эмоциональности с возрастом (при переходе от подросткового к более старшему возрасту) уменьшается, а наследственная обусловленность предметной эмоциональности достигает нуля. Чувствительность подростков в эмоциональной сфере, ранимость, импульсивность имеют высокую наследственную детерминацию, а по мере того как с возрастом указанные поведенческие особенности сглаживаются, их наследуемость уменьшается. Наследственная детерминация эргичности с возрастом, напротив, растет, что связано с процессами профессионального развития личности (Малых С.Б. и др., 2004).
	В работе С.Б. Малых и соавторов (2009) на выборке из монозиготных и дизиготных близнецов в возрасте 12-14 лет с использованием опросника Структуры темперамента В.М. Русалова (C-STQ) было получено, что наследственная детерминация наиболее высока для социального темпа, а также предметной  и социальной эмоциональной чувствительности (Malykh S.B. et al., 2009).
	Особенности темперамента, и, лежащие в их основе индивидуально-типологические особенности могут рассматриваться как важное основание индивидуальных различий, обеспечивая личности выработку индивидуального стиля деятельности, как профессиональной, так и учебной (Е.П. Ильин, 2001).
	В работах В.М. Русалова и соавторов были выявлены психофизиологические особенности студентов с разными основаниями выбора профессии, при этом было показано, что в качестве наиболее важного показателя темперамента выступает эргичность (В.М. Русалов и др., 2000; В.М. Русалов и др., 2004). В последнее время в межкультурных исследованиях показана эффективность модели темперамента, положенной в основу «Опросника структуры темперамента ОСТ-77» (В.М. Русалов, И.Н. Трофимова), для прогнозирования успешности в различных типов психической деятельности (интеллектуальной, социально-вербальной и «смешанной») (В.М. Русалов и др., 2011). 
	С применением методов психогенетики (генетики поведения) показана существенная генетическая обусловленность межиндивидуальных различий по особенностям темперамента. Так, в работе Новгородовой Ю.О. и была проведена оценка вклада генетических и средовых факторов в изменчивость особенностей темперамента у детей младшего школьного возраста. При этом для оценки темперамента использовался родительский вариант опросника М.К. Ротбарт. Выборка состояла из 85 пар близнецов в возрасте от 7 до 10 лет, из них 49 пар монозиготных близнецов и 36 пар однополых дизиготных близнецов. Наиболее высокие оценки вклада генотипа были получены для таких показателей, как страх, контроль торможения, застенчивость и депрессивное настроение (Ю.О. Новгородова и др., 2010).
	В работе Е.В. Воробьевой и Е.С. Нарижной (2014) были исследованы особенности темперамента студентов-психологов с различным уровнем мотивации достижения. На базе факультета психологии Южного федерального университета (г. Ростов-на-Дону) было проведено исследование, направленное на оценку психологических и психофизиологических особенностей студентов-психологов с разным уровнем мотивации достижения. В эксперименте приняли участие 100 респондентов, все они являлись студентами факультета психологии (3-5 курсы). Возраст участников – 19-40 лет, 30 человек мужского пола, 70 – женского. В основной инструментарий исследования вошли: опросник «Уровень мотивации достижения успеха» А. Мехрабиана; опросник Структуры Темперамента (STQ-77R) (В.М. Русалов). Опросник структуры темперамента STQ-77R включает следующие шкалы: Моторная (Мт/TMM), Социальная (Эрс/ERS) и Интеллектуальная эргичность (Эри/ERI), данные шкалы отражают уровень эргичности в психомоторной, социально-вербальной и интеллектуальной сферах поведения. Моторный (Мт/ТММ) и Социальный темп (Ст/TMS) – темп индивидуального поведения при выполнении психомоторных и вербальных задач. Поиск впечатлений (Пв/SS) – тенденция поиска рискованных видов деятельности и необычных впечатлений, потребность в развлечениях любой ценой. Эмпатия (Эмп/EMP) – восприимчивость к состоянию и переживания других людей. Пластичность – (П/PL) - легкость переключения с одних форм, активности на другие, адаптированность к меняющимся инструкциям, стремление к разнообразным способам деятельности. Чувствительность к вероятности (Чкв/PRO) – способность быстро прогнозировать и предвидеть события, умение быстро распознавать причины и последствия событий. Импульсивность (И/IMP) – эмоциональная реактивность, недостаток терпения (контроля) в ситуациях ожидания, общения, принятия решений. Самоуверенность (Су/SLF) – вера в собственные силы, чувство собственного превосходства, оптимизм в отношении успехов, не связанных с реальными достижениями. Нейротизм (Н/NEU) – чувствительность к ранее неизвестным ситуациям с возможным негативным исходом, избегание негативных ситуаций за счет тщательной подготовки к предстоящим событиям; предпочтение хорошо известных условий выполнения плана, даже если изменение условий может улучшить результат деятельности. Индекс валидности (CNTL) – шкала лжи. Изучение особенностей темперамента студентов-психологов с различным уровнем мотивации достижения показало, что уровень мотивации достижения связан со свойствами темперамента таким образом, что более низкому уровню мотивации достижения (выраженность мотивации избегания неудач) у студентов-психологов соответствует выраженность черт нейротизма и импульсивности, а также низкие значения по шкале поиска новых впечатлений, низкая интеллектуальная эргичность, низкая чувствительность к вероятности. Высокому уровню мотивации достижения (выраженность мотива стремления к успеху) соответствует выраженность у студентов-психологов склонности к поиску впечатлений, высокой интеллектуальной эргичности, высокой чувствительности к вероятности, низких значений по шкалам импульсивности и нейротизма (Е.В. Воробьева, Е.С. Нарижная, 2014). 
	Личностные особенности во многом формируются под воздействием семейного окружения, в частности, такого его параметра, как стиль родительского воспитания. Работа P. Lichtenstein, J. Ganiban и соавторов интересна тем, что в ней получены оценки генотип-средовых влияний на фенотипическую вариативность по воспоминаниям взрослых близнецов о стиле родительского воспитания  по отношению к ним в детстве [379]. В исследовании принимали участие 150 монозиготных и 176 дизиготных шведских близнецовых пар в возрасте 45,4 лет (±4,5 года), все близнецы были женского пола. Зиготность близнецов определялась в ходе ответа на вопросы, например: «В течение вашего детства Вы и ваш близнец были также похожи как две одинаковые ягоды или нет?». Для оценки стиля родительского воспитания в детстве близнецов использовался «The Parental Bonding Instrument» (1979). В результате использования данного опросника получаются оценки выраженности следующих трех параметров стиля родительского воспитания (отдельно для матери и для отца): теплота (душевность, эмоциональная поддержка), опека и авторитаризм. В рассматриваемой работе, таким образом, было установлено, что в наибольшей степени генотипически обусловлены оценки взрослыми близнецами такого параметра родительского воспитания, как теплота [379].
	Исследование «интернальных» и «экстернальных» проблем у 7-летних близнецов (J.C. van der Valk, E.J. van den Oord, F.C. Verhulst, D.I. Boomsma). Для определения поведенческих и эмоциональных проблем у близнецов авторы использовали «The Child Behavior Checklist» (CBCL). Шкала «интернальных» проблем включала оценку ухода в себя, соматических жалоб и тревожности-депрессии. «Экстернальную» шкалу составляли оценки делинквентного поведения и агрессии. Все участники исследования были отобраны из Нидерландского близнецового регистра (NTR), Амстердам.  Участвовали близнецы 1987, 1988, 1989 годов рождения.  Зиготность 639 однополых близнецовых пар определялась с использованием метода оценки полиморфизма групп крови, также использовался опрос матерей по специальному опроснику для определения зиготности с последующим дискриминантным анализом. Матери оценивали сходство-различие цвета волос, глаз и других параметров внешности близнецов. Общий объем выборки составил 342 монозиготных мужских пар, 316 дизиготных мужских пар, 360 монозиготных женских пар, 300 дизиготных женских пар, 566 дизиготных разнополых пар. «The Child Behavior Checklist» представляет собой опросник для родителей, который включает 140 тем для оценки выраженности тех или иных проблем у ребенка, оценка производится  по шкале от 0 (если данная проблема не выражена у ребенка) до 2 (если проблема выражена в большой степени). Генетическая составляющая дисперсии больше для экстернальной, чем интернальной шкалы, где она обеспечивает более половины вариативности. Различия между оценками проблем у детей со стороны матери и отца оказались невелики, но более выражены для шкалы «экстернальных проблем». Для «интернальной» шкалы влияние генетического фактора обеспечивает около 36% (в среднем) фенотипической вариативности. Индивидуальные средовые влияния как для «эктернальной», так и для «интернальной» шкалы составляют около 32% в дисперсии по фенотипической вариативности. Общие средовые влияния колеблются в среднем от 15% для шкалы «экстернальных» проблем до 31% для шкалы «интернальных» проблем. Согласно ряду исследований низкая мотивация достижения связана с высокой ситуативной и личностной тревожностью. В этой связи можно сказать, что полученные J.C. van der Valk и др. оценки генотип-средовой детерминации родительской оценки «интернальных» проблем (среди которых и тревожность) охватывают и проблемы, связанные с низкой мотивацией достижения.
	В.М. Русалов, М.Н. Русалова, Е.В. Стрельникова предлагают новый подход для оценки соотношения факторов генотипа и среды в детерминации индивидуальных различий по мотивации, предлагая сопоставление такого социально обусловленного свойства личности, как мотивация, с другой психологической структурой, высокая биологическая детерминация которой уже установлена (темпераментом). Реализация данного подхода в лаборатории условных рефлексов и физиологии эмоций Института высшей нервной деятельности и нейрофизиологии Российской Академии Наук в конкретном эмпирическом исследовании показала, что более высокому уровню мотивации на психофизиологическом уровне соответствует более выраженная активация левого полушария.
	Целый ряд исследований в психогенетике посвящены поиску ответа на вопрос о том, какие факторы определяют субъективное ощущение благополучия, насколько удовлетворенность жизнью и разнообразными ее аспектами (обобщенно называемая счастьем) также зависит от наследственных и средовых влияний.  В ряде работ было показано, что субъективное ощущение благополучия позволяет прогнозировать реальные позитивные успехи личности, такие как успешность в браке и дружбе, материальный достаток, здоровье (Kahneman, 1994; Lyubomirsky и др., 2005). По этой причине психологи и экономисты рекомендовали реализацию широкомасштабного исследования изменения уровня  субъективного ощущения благополучия с течением времени, с тем, чтобы можно было идентифицировать структурные характеристики благополучия и оптимизировать политические решения для достижения счастья населения (Lucas и Diener, 2008).
	Однако исследования показали, что субъективное ощущение благополучия может быть достаточно невосприимчивым к простому изменению жизненных обстоятельств (Lucas и Diener, 2008), и что генетические влияния преимущественно объясняют индивидуальные различия в субъективном ощущении благополучия, составляя 40-50% (Tellegen и др. 1988.; Lykken и Tellegen 1996; Stubbe соавт. 2005; Nes соавт. 2006; Schnittker 2008; Bartels и Boomsma 2009). Оказалось, что генетические эффекты, оказывающие влияние на субъективное ощущение благополучия, связаны с личностными чертами, (такими, как экстраверсия и нейротизм) через общие гены (Weiss и соавт., 2008), а также с преимущественной склонностью индивида испытывать положительные или отрицательные эмоции (Watson и Clark, 1997). 
	В исследованиях было показано, что обобщенный фактор счастья и отдельные показатели благополучия, включая удовлетворенность жизнью, оптимизм и чувство собственного достоинства связаны между собой через общие гены (Caprara и др., 2009). 
	Влияние среды на субъективное ощущение благополучия как было показано, в значительной степени или полностью сводится к индивидуально-средовым факторам (например,  Lykken и Tellegen, 1996; Roysamb и др., 2003; Stubbe и др., 2005; Nes и др., 2006), что указывает на то, что семейное сходство по существу связано с общими генами, а не с общей средой. Результаты исследований экстраверсии, невротизации, склонности к депрессии показывают, что воспитание в одной семье обычно не способствует сходству братьев и сестер (например, McGue и др., 1993; Rettew и др., 2008).
	В работе Bartels и Boomsma (2009) с использованием близнецового метода было показано, что существует влияние аддитивных и неаддитивных генетических факторов на четыре различных составляющих субъективного благополучия (качество жизни в целом, качество жизни в настоящее время, удовлетворенность жизнью, субъективное благополучие). Интересно, что исследования выявили доказательства положительной корреляции (ассортативности) между супругами в большинстве поведенческих черт, в том числе в суждениях о благополучии (Tambs и Moum, 1902).
	В работе Nes, R.B. и др. (2009) участвовали как семьи с одиночнорожденными детьми (N= 54540 человек), так и семьи с близнецами (N = 6620 человек), проживающие в Норвегии. Все эти семьи дважды принимали участие в комплексном обследование здоровья. Субъективное ощущение благополучия измеряли с помощью набора элементов, изначально предложенных Moum и др., (1990), содержащих когнитивный аспект (удовлетворенность жизнью), положительные эмоции (счастливый, сильный) и отрицательные эмоции (изнуренный, удрученный). Для оценки субъективного ощущения благополучия рассчитвался средний балл по четырем пунктам: (1) «Когда вы думаете о своей жизни в настоящее время, Вы говорите, что вы в основном удовлетворены своей жизнью, или по большей части недовольны?» (варианты ответов, начиная с «Очень удовлетворен» до «Очень недоволен». (2) «Вы обычно счастливы или удручены?» (варианты ответов, начиная с «Удрученный» до «Счастливый»). (3) «Вы себя чувствуете в большей степени сильным и нужным, чем усталым и изнуренным?» (варианты ответов, начиная с «Очень сильным и нужным» до «Устал и изнурен»). (4) «За последний месяц вы испытывали нервозность (чувствовали раздражение, тревогу, напряжение или беспокойство)?» (варианты ответов, начиная с «Почти все время», до «Никогда»).
	В работе Nes, R.B. и др. (2009) были получены оценки корреляций в парах близнецов и других членов семей по субъективному благополучию (Таблица 17).
Таблица 17
Значения корреляций между членами семей по показателям субъективного благополучия (по Nes, R.B. и др., 2010)
	Пары родственников
	r (95% доверительный интревал)
	Количество пар
	Средний возраст старшего члена пары (стандартное отклонение)
	Средний возраст младшего члена пары (стандартное отклонение)

	МЗ, мужчины
	0.45 (0.37–0.51)
	526
	24.47 (3.60)
	-

	МЗ, женщины
	0.40 (0.33–0.47)
	392
	25.24 (3.72)
	-

	ДЗ, мужчины
	0.21 (0.09–0.33)
	788
	25.65 (3.65)
	-

	ДЗ, женщины
	0.25 (0.17–0.32)
	638
	25.51 (3.72)
	-

	ДЗ, разнополые
	0.13 (0.10–0.17)
	966
	25.73 (3.73)
	-

	Мать-сын
	0.13 (0.10–0.15)
	7924
	62.41 (11.13)
	35.17 (9.48)

	Мать-дочь
	0.15 (0.13–0.17)
	8461
	60.46 (11.00)
	33.50 (9.05)

	Отец-сын
	0.11 (0.09–0.14)
	5727
	63.69 (10.56)
	33.48 (8.76)

	Отец-дочь
	0.14 (0.11–0.17)
	6139
	62.20 (10.44)
	32.12 (8.36)

	Сестры
	0.20 (0.16–0.23)
	3041
	37.02 (10.40)
	-

	Братья
	(0.09–0.17)
	3016
	39.57 (10.83)
	-

	Брат-сестра
	0.14 (0.09–0.16)
	5592
	38.53 (10.54)
	

	Супруги*
	0.26 (0.24–0.28)
	13235
	54.11 (13.53)
	51.00 (13.15)


* Возраст супругов указан сначала для мужа, затем для жены.
Как видно из таблицы 17 значения корреляций между членами семей по показателям субъективного благополучия статистически значимы для всех пар. Корреляции монозиготных близнецов наиболее высоки и более чем в 2 раза превышают корреляции между другими братьями и сестрами, в том числе и ДЗ близнецами. Это указывает либо на наличие влияния либо неаддитивных генетических эффектов либо индивидуальной среды на субъективное благополучие. В результате проведенного Nes, R.B. и др. (2009) исследования было получено, что оценка наследуемости субъективного благополучия в целом составила 0,33 у женщин и 0,36 у мужчин. 
Способы, которыми гены влияют на субъективное ощущение благополучия, пока еще неизвестны. Генетические факторы могут оказывать влияние на субъективное ощущение благополучия через эмоциональное напряжение или эмоциональную реактивность, но могут воздействовать через индивидуально-средовые факторы, а также физиологические и биохимические процессы. Нейробиологические исследования, например, показали, что устойчивость к стрессу и благополучие связаны с высоким уровнем активации левой префронтальной области коры мозга, а также активацией миндалины, что проявляется как способсность к быстрому восстановлению в ответ на негативные жизненные события (Davidson 2004). Эти области коры также связаны с общительностью у детей раннего возраста и, как было показано, участвуют в передаче дофамина, который играет важную роль в реализации положительных эмоций и экстраверсии (Depue, 1995;. Eid и др., 2003). Генетические влиния, следовательно, могут обуславливать деятельность сложных поведенческих, биохимических и физиологических систем, которые косвенно влияют на субъективное ощущение благополучия.
В настоящее время поиск генов-кандидатов, связанных с ощущением субъективной удовлетворенности и чувством счастья, показали, что таким геном является, в частности, ген переносчик серотонина 5-HTTLPR. В работе де Неве и др. (2011) были использованы данные Американского национального лонгитюдного исследования здоровья подростков (которое проводилось в 1995–2008 годах). В исследовании была собрана генетическая по 2574 подросткам, а также результаты их анкетирования. В анкете, в частности, содержался вопрос о том, «Насколько вы в целом удовлетворены своей жизнью?». Респонденты должны были выбрать ответ из следующих вариантов: «весьма удовлетворен», «удовлетворен», «не удовлетворен, но и не недоволен», «недоволен» и «крайне недоволен». Де Неве с коллегами обнаружили корреляцию между ответами подростков на этот вопрос и вариацией гена 5-HTTLPR. Оказалось, что если человек имеет «длинную» вариацию этого гена, то он более подвержен влиянию серотонина и, как следствие, более счастлив. Если же у человека более «короткие» вариации гена 5-HTTLPR, тогда человек больше склонен к пессимизму (р = 0,01). В результате получено, что из 40% подростков, которые заявили, что «весьма удовлетворены» своей жизнью, 35,4% имели две «длинные» вариации «гена счастья», а 19,1% — две «короткие». В работе показано, что наличие одной «длинной» вариации гена 5-HTTLPR увеличило бы число людей, «весьма удовлетворенных» своей жизнью на 8,5%, а наличие двух «длинных» вариаций на 17,3%.
В работе Song, Z. L., Li, W. D., & Arvey, R. D. (2011) было показано, что ген переносчик серотонина 5-HTTLPR связан и с удовлетворенностью супружеством, и с  удовлетворенностю работой. Так, у людей, получивших от каждого из родителей по укороченному варианту гена переносчика серотонина 5-HTTLPR, обнаружена корреляция между эмоциональной тональностью общения с супругом и заявленной степенью удовлетворенности браком. 
Также показано, что люди с длинным аллелем гена 5-HTTLPR, как правило, больше удовлетворены работой, чем те, кто обладает коротким аллелем. 
Оказалось, что к генетическим маркерам удовлетворенности работой, помимо гена транспортера серотонина 5-HTTLPR относится и ген дофаминового рецептора DRD4. Известно, что дофамин и серотонин – это нейромедиаторы, играющие важную роль в «системе вознаграждения» мозга. Люди, имеющие аллель 7R гена DRD4 VNTR, как правило, удовлетворены работой в меньшей степени, чем те, кто не имеет аллель 7R. Известно, что ген DRD4 7R связан с такими характеристиками, как толерантность к риску, слабый контроль импульсов и синдром дефицита внимания и гиперактивности. Авторы предполагают, что промежуточным влиянием именно этих характеристик можно объяснить негативную связь между DRD4 7R и удовлетворённостью работой.
Необходимо отметить, что влияние генов на удовлетворённость работой всегда опосредовано такими характеристиками человека, как личностные особенности, самооценка и др. Однако результаты исследований генов-маркеров удовлетворенности работой говорят о том, что руководство организации ограничено в возможностях влияния на удовлетворённость работой у своих сотрудников. 
Проблема исследования мотивации традиционно актуальна как в отечественной, так и в зарубежной психологии. Из существующих видов мотивации в психогенетике изучению подвергались: мотивация достижения, мотивация власти, мотивация аффилиации, мотивация агрессивного поведения. Немецкое лонгитюдное исследование близнецов (К. Готтшальдт) показало, что из трех изучаемых видов мотивации наименьшее влияние со стороны генотипа обнаруживается в отношении мотивов власти и достижений, более выраженное - в отношении мотива аффилиации (Восьмая..., 2003).
Мотивация достижения – специфический вид психической регуляции деятельности, особая форма внутренней активности субъекта, представляющая собой сложную по своей природе функциональную систему интегрированных воедино аффективных и когнитивных процессов. Х. Хекхаузен определяет мотивацию достижения «как попытку увеличить или сохранить максимально высокими способности человека ко всем видам деятельности, к которым могут быть применены критерии успешности и где выполнение подобной деятельности может, следовательно, привести или к успеху, или к неудаче» (Х. Хекхаузен, 2001).
Исследование мотивации достижения (М.С. Егорова, Н.М. Зырянова, О.В. Паршикова, С.Д. Пьянкова и Ю.Д. Черткова). Опросник А. Мехрабиана разработан на основе теории мотивации достижения Дж. Аткинсона и предназначен для измерения результирующей тенденции между стремлением добиться успеха и желанием избежать неудачи. В работе участвовали 65 пар МЗ и 41 пара ДЗ близнецов.  Генетические факторы определяют 20% вариативности мотивации достижения. Поскольку мотивация достижения не является базовым свойством личности, то ее связь с генотипом может быть объяснена, по-мнению авторов исследования, «либо ее включением в качестве составляющей в базовые свойства личности (например, сознательность, контроль импульсивности), либо связью с генетически обусловленными когнитивными характеристиками (чем выше обобщенные показатели интеллекта, тем выше значение показателя стремления к успеху)». 
[bookmark: OLE_LINK1]Исследование мотивации достижения (Е.В. Воробьева, 2009а). Проведению эмпирического исследования предшествовал теоретический анализ, в ходе которого были определены теоретические основания для проведения психогенетического исследования мотивации достижений (Е.В. Воробьева, 2003; Е.В. Воробьева, 2004; Е.В. Воробьева, 2006б; Е.В. Воробьева, 2009а). Мотивация достижения изучалась у 85 пар монозиготных и 84 пар дизиготных близнецов в возрасте 16-20 лет. Для диагностики мотивации достижения использовался опросник А. Мехрабиана и проективный тест Х. Хекхаузена. Мотивация достижения – психологический конструкт, отражающий стремление человека добиться значимых (весомых) результатов в определенной деятельности (чаще всего результаты связывают с учебной или профессиональной деятельностью). На рисунке 5 представлено частотное распределение показателей имплицитной мотивации достижения имплицитной (тестированной с помощью проективного теста Х.Хекхаузена) и самоприписываемой мотивации достижения  (диагностированной с применением опросника Мехрабиана).
На рисунке 5 видно, что по итогам тестирования монозиготных и дизиготных близнецов с помощью теста Х.Хекхаузена, направленного на определение уровня имплицитной (неосознаваемой) мотивации было получено, что наиболее выраженным как у монозиготных (75%), так и у дизиготных  (79,2%) близнецов является уровень «стремление к успеху», что в свою очередь  и определяет ведущий мотив подавляющего большинства испытуемых. Избегание неуспеха у монозиготных (14,3%) и дизиготных (16,6%) близнецов находится примерно в таком же  диапазоне, как и «средний уровень», отмеченный на шкале мотивации достижений. Полученные данные оценки самоприписываемой мотивации достижения  распределились по шкале мотивации достижений в диапазоне от линии «стремления к успеху», до линии «избегания неудач». Уровень «стремления к успеху» является наименее выраженным в равной степени как у монозиготных (17,6%), так и у дизиготных (18,8%) близнецов. «Средний уровень» существенно преобладает 

Рисунок 5. Частотное распределение показателей имплицитной (импл.) и самоприписываемой (самопр.) мотивации достижения у монозиготных (МЗ) и дизиготных близнецов (ДЗ) (в %) (Е.В. Воробьева, 2009а)

 у монозиготных близнецов (47,1%), и менее выражен и дизиготных (31,2%). Стратегия «избегания неудач» более характерна для дизиготных близнецов (50%), но она также находится в приоритете и у монозиготных близнецов (35,3%).
Результаты оценки внутрипарного сходства МЗ и ДЗ близнецов и компонентов фенотипической дисперсии показателей мотивации достижения представлены в таблице 18. 

Таблица 18
Внутрипарное сходство МЗ и ДЗ близнецов, вклад генетической (h²), общесемейной (с²) и индивидуально-средовой (е²) составляющих фенотипической дисперсии мотивации достижения, диагностированной тестами Х. Хекхаузена и А. Мехрабиана (*p<0,05; **p<0,01) (Е.В. Воробьева, 2009а)

	Методики
	Значения

	
	r(МЗ)
	r(ДЗ)
	h²
	с²
	е²

	Тест Хекхаузена
	СУ
	0,41**
	0,43**
	0
	0,41
	0,59

	
	ИН
	0,31*
	0,32*
	0
	0,31
	0,69

	Тест Мехрабиана
	0,45**
	0,26
	0,38
	0,07
	0,55



В таблице 18 представлены данные, свидетельствующие о том, что наибольшее влияние на фенотипическую вариативность мотивации достижения оказывают индивидуально-средовые факторы, кроме того, для мотивации достижения, оцениваемой с применением опросника, установлено наличие и достаточно выраженного влияния генетических факторов.
В своих последующих работах (Ermakov P.N., Vorobyeva E.V., 2011) мы рассматривали особенности спектральных характеристик ЭЭГ у людей с выраженностью мотивации стремления к успеху или избегания неудачи, что позволило выделить и описать такие характеристики (см. Тему 5 данного учебника).
В работе Д.С. Ров, Д.М. Алмейда, К.С. Якобсон были установлены особенности средовых влияний на проявление мотивации агрессивности у детей. Средовые влияния на проявление мотивации агрессивности у детей выше в группе, характеризующейся низкими средними показателями по семейному теплу и сплоченности. Наследуемость мотивации агрессивности выше в группе, где выше показатели семейного тепла и сплоченности. Сравнение оценок внутрипарного сходства у МЗ и ДЗ близнецов позволяет сделать выводы о наследуемости мотивации агрессии (Rowe D.C., 1999).
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           Тема 9. Возрастная психогенетика

	Краткое содержание. Возрастная психогенетика – психогенетика индивидуального развития человека. Основные модели индивидуального развития. Проблема биологического созревания и психического развития. Наследственность как фактор, типизирующий и индивидуализирующий развитие. Генетические и средовые факторы, обеспечивающие преемственность и гетерохронность развития. Смена механизмов реализации психических функций и динамика генотип-средовых соотношений в онтогенезе. Возрастная динамика генотип-средовых соотношений как основа для возрастной периодизации и для выделения сензитивных периодов развития. Р. Пломин: основные модели возрастной психогенетики. 

	Реализация каждой стадии онтогенеза обеспечивается наличием: фенотипа, сформировавшегося к этой стадии; продуктов экспрессии генов, соответствующих этой стадии развития; условий внешней среды, специфических для данной стадии. Генотип в процессе онтогенеза выполняет две функции: во-первых, типизирует и, во-вторых, индивидуализирует развитие. Генетические факторы ответственны за формирование единых для всей человеческой популяции признаков (телесной организации, прямохождения, универсальности руки, способности к речевой коммуникации, высшим психическим функциям и т.д.), которые возникли в результате антропогенеза. Они присущи всем здоровым людям, и в онтогенезе каждого человека эти признаки реализуются благодаря консервативной наследственности — фонду неизменных видовых признаков, детерминируемых генотипом и не имеющих межиндивидуальной изменчивости. Между тем человеческое разнообразие настолько велико, что невозможно встретить двух одинаковых людей (за исключением однояйцевых близнецов). И это разнообразие тоже в значительной степени может определяться наследственностью, поскольку наряду с консервативным фондом генотип каждого человека содержит уникальное, присущее только ему, сочетание генов. По-мнению Р. Пломина, каждый человек — это уникальный генетический эксперимент, который никогда не будет повторен. Таким образом, при анализе генетической детерминации психического развития человека также следует различать два относительно независимых аспекта: 1) формирование нормативных (универсальных, общевидовых) закономерностей и 2) формирование межиндивид-альной вариативности в реализации этих закономерностей, т.е. формирование индивидуальных различий. Для своей реализации генотип требует определенных условий среды. Его видоспецифическая часть (консервативный фонд наследственности) предусматривает наличие диапазона средовых условий, в которых возможно полноценное развитие человека. При этом имеются в виду, с одной стороны, соответствующие видовым требованиям природные, экологические условия, позволяющие удовлетворить базисные потребности организма (в пище, безопасности и т.д.), а с другой — социальные, которые предусматривают необходимую заботу и поддержку со стороны взрослых, общение со сверстниками, возможность присвоения социального опыта и др. Необходимо подчеркнуть, что нормативное развитие допускает довольно существенные колебания значимых факторов среды, в пределах которых оно остается возможным. Формирование индивидуально-психологических различий тоже может быть связано с двумя источниками детерминации: генотипом и средой. Но в этом случае речь идет о взаимодействии уникальной части генотипа и индивидуально-специфической среды. Вариативность последней, однако, не должна выходить за пределы, допускаемые нормативным развитием. Таким образом, своеобразный в каждом конкретном случае вариант развития (фенотип) любого индивидуального (в том числе психологического) признака может быть результатом как уникальной генетической конституции, так и уникального жизненного опыта. Соотношение генотипических и средовых влияний в формировании индивидуальных различий (в отличие от нормативного развития) является предметом многочисленных экспериментальных исследований, поскольку входит в круг наиболее существенных проблем возрастной психогенетики, или психогенетики развития, — науки, изучающей природу межиндивидуальной изменчивости психологических особенностей человека в процессе онтогенеза. Отличия этого направления от реализуемого в генетике развития простираются от несовпадения объекта исследования до различий в возможности обработки результатов эксперимента и интерпретации данных (Цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2000).
	Главным понятием возрастной психогенетики является понятие «генетическое изменение», которое характеризует изменения в эффекте действия генов на разных стадиях онтогенеза. При этом возможна оценка в разных возрастах относительной доли генетической вариативности в общей вариативности признака (что позволит оценить, как меняется наследуемость признака в ходе онтогенеза). С этой целью проводится сопоставление показателей наследуемости у аналогичных групп родственников в разных возрастах, т.е. используется вариант метода возрастных срезов, что обеспечивает выделение возрастных различий в наследуемости признаков. Также возможна и оценка того, насколько связаны между собой генетические компоненты дисперсии признака в разных возрастах. Для этого проводится лонгитюдное исследование, в котором определяется корреляция между генетическими компонентами дисперсии изучаемой характеристики, полученными в разных возрастах на одной и той же группе испытуемых. Таким образом, полная схема исследования в психогенетике развития с необходимостью включает эмпирическое исследование и наследуемости, и генетических корреляций. Сама по себе высокая наследуемость признака, полученная в разных возрастах, ни в коей мере не свидетельствует о стабильности генетических влияний. По представлениям Р. Пломина, эти две переменные — наследуемость и степень генетической общности, определяемая величиной генетической корреляции, — относительно независимы и могут образовывать разные варианты сочетаний. Модель А, например, предполагает, что наследуемость признака с возрастом может оставаться без изменений (левый столбик) или возрастать (правый), но независимо от этого генетической преемственности при этом не обнаруживается, т.е. генетические эффекты в раннем возрасте и зрелости абсолютно не связаны между собой. В моделях В и С, напротив, допускаются варианты частичной (В) или (С) полной генетически опосредованной преемственности в формировании признака. Последний вариант (с точки зрения Р. Пломина, наиболее вероятный) получил    название    амплификационной    модели.    Амплификационная    модель реализации генетических влияний в онтогенезе предполагает, что с возрастом, по мере созревания ЦНС и формирования индивидуально устойчивых способов переработки информации, возрастает наследуемость признака, при этом сохраняется высокая межвозрастная генетическая корреляция, т.е. генетические эффекты, действовавшие в младенчестве, высоко коррелируют с генетическими эффектами в зрелости (Цит. по И.В. Равич-Щербо и др., 2000).

Литература к теме 9:

1. Егорова М.С., Зырянова Н.М., Паршикова О.В., Пьянкова С.Д., Черткова Ю.Д. Генотип. Среда. Развитие. М.: ОГИ, 2004. С. 576.
2. Равич-Щербо И.В., Марютина Т.М., Григоренко Е.Л. Психогенетика: Уч. для ВУЗов. М.: «Аспект Пресс», 2000. 447 с.

Задания для самоконтроля к II модулю

1. Выберите наследственно обусловленные типы ЭЭГ:
а) низковольтная;  б) высоковольтная; в) низковольтная пограничная;  г) высоковольтная пограничная;  д) затылочные медленные бета волны;  е) монотонные альфа волны; ж) монотонные бета волны; з) фронто-прецентральные тета группы; и) фронто-прецентральные бета группы; к) диффузные альфа волны; л) диффузные бета волны.
2. Выберите правильное утверждение:
а) наследуемость вербального интеллекта с возрастом уменьшается; б) наследуемость вербального интеллекта с возрастом остается неизменной; в) наследуемость вербального интеллекта с возрастом растет; г) динамика наследуемости вербального интеллекта с возрастом не изучена.
3. В психогенетическим иследовании вызванных потенциалов на различные стимулы, выполненном Т.М. Марютиной и Т.Г. Ивошиной (1984), максимум наследственных влияний обнаружился в реакциях:
а) на семантические стимулы (рисунок дома и слово ДОМ); б) на вспышку и шахматное поле.
4. Выберите верное значение обобщенной оценки наследуемости нейротизма у взрослых:
а) 20%;  б) 30%;  в) 40%; г) 50%; д) 60%; е) 70%.
5. Модель наследования мануальной асимметрии, предполагающая, что праворукость и локализация центров речи в левом полушарии определяется наличием гена «правостороннего сдвига», называется:
а) модель М. Аннет; б) модель Дж. Леви и Т. Нагилаки; в) простая генетическая модель; г) модель И. Макмануса; д) модель К. Леланда.
6. Выберите ряд с правильно указанными оценками показателей наследуемости интеллекта в разных возрастных группах, полученные в Луисвиллском близнецовом исследовании:
а) 1 год -5%; 2 года – 25%; 3 года -35%; 4 года – 45%, 15 лет – 55 %;
б) 1 год -50%; 2 года – 55%; 3 года -55%; 4 года – 55%, 15 лет – 55 %;
в) 1 год -55%; 2 года – 45%; 3 года -35%; 4 года – 25%, 15 лет – 20 %;
г) 1 год -10%; 2 года – 17%; 3 года -18%; 4 года – 26%, 15 лет – 55 %. 
7. «Генетическое изменение», как основное понятие психогенетики развития, характеризует:
а) направление (генезис) основных изменений генотипа; б) изменения в составе генотипа в ходе онтогенеза; в) изменения в эффекте действия генов на разных стадиях онтогенеза.
8. Для амплитуды альфа-ритма наиболее низкие показатели наследуемости получены для отведений:
а) лобных;  б) затылочных; в) левых височных; г) центральных; д) правых височных.
9. Укажите метод возрастной психогенетики, который заключается в определении корреляции между генетическими компонентами дисперсии изучаемой характеристики, что позволяет судить о преемственности и стабильности генетических и средовых влияний:
а) сопоставление показателей наследуемости у аналогичных групп родственников в разных возрастах (разновидность метода возрастных срезов); б) лонгитюдное исследование, проводимое в разных возрастах на одной и той же группе испытуемых (близнецов или сибсов); в) метод разлученных близнецов (разновидность метода приемных детей); г) метод анализа родословной пробанда.
10. Выберите верное значение обобщенной оценки наследуемости экстраверсии-интроверсии у взрослых:
а) 20%;  б) 30%;  в) 40%; г) 50%; д) 60%; е) 70%.




Задания для самостоятельной работы студентов к II модулю
Темы для подготовки рефератов и докладов:

1. Психогенетические исследования индивидуальной ЭЭГ человека.
Литература:
1. Анохин А.П. Генетика, мозг и психика человека: тенденции и перспективы исследований.- М., 1988.
2. Гавриш Н.В., Равич-Щербо И.В., Шибаровская Г.А., Шляхта Н.Ф. Индивидуальная ЭЭГ, ее онтогенетическая стабильность и генотипическая обусловленность // Мозг и психическая деятельность.- М., 1984.
3. Малых С.Б. Исследование генетической детерминации ЭЭГ человека / Вопросы психологии.- №6.- 1997.- С. 109-130.
4. Равич-Щербо И.В., Марютина Т.М., Григоренко Е.Л. Психогенетика.- М.: Аспект-пресс, 1999.С. 283-309, 382-398.

2. Роль наследственности и среды в формировании функциональной асимметрии.
Литература:
1. Марютина Т.М. Роль наследственности в формировании мануальной асимметрии / Вопросы психол.-1999.- с. 75-83.
2. Мешкова Т.А., Гавриш Н.В., Зырянова Н.М. Интенсивность мануальной ассиметрии как фактор межиндивидуальных различий в спектральных характеристиках ЭЭГ и показателях когнитивного развития/ Генетика поведения: количественный анализ психологических и психофизиологических признаков в онтогенезе / Под ред. Малых С.Б.- М., 1999.- С.156-176.
3. Равич-Щербо И.В., Марютина Т.М., Григоренко Е.Л. Психогенетика.- М.: Аспект-пресс, 1999.С. 347-362.

3. Межиндивидуальная вариативность по признаку зависимости-независимости от поля.

Литература:
1. Григоренко Е.Л., Ла Буда М.С. Моделирование с помощью LISREL: генетическая и средовая компоненты межиндивидуальной вариативности по признаку зависимости-независимости от поля / Вопр. психол. № 2.- 1996.- С. 55-72.
2. Равич-Щербо И.В., Марютина Т.М., Григоренко Е.Л. Психогенетика.- М.: Аспект-пресс, 1999.С. 236-237.

4. Психогенетика креативности.

Литература:
1. Дружинин В.Н. Психология общих  способностей.- М.: Латерна Вита, 1995.- С. 126-130.
2. Егорова М.С., Зырянова Н.М., Паршикова О.В., Пьянкова С.Д., Черткова Ю.Д. Генотип. Среда. Развитие. М.: ОГИ, 2004. 576 с.

5. Популяционные психогенетические исследования.
Литература:
1. Марютина Т.М., Ермолаев О.Ю., Мункоев А.К. Семейные предикторы умственного развития детей 6-7 лет в Московской и бурятской популяциях / Психологическая наука и образование- 2001.- № 4.- С.61-70.

Список литературы для самостоятельного изучения к II модулю

1. Григоренко Е.Л., Ла Буда М.С. Моделирование с помощью LISREL: генетическая и средовая компоненты межиндивидуальной вариативности по признаку зависимости-независимости от поля / Вопр. психол. № 2.- 1996.- С. 55-72.
2. Анохин А.П. Генетика, мозг и психика человека: тенденции и перспективы исследований.- М., 1988.
3. Гавриш Н.В., Равич-Щербо И.В., Шибаровская Г.А., Шляхта Н.Ф. Индивидуальная ЭЭГ, ее онтогенетическая стабильность и генотипическая обусловленность // Мозг и психическая деятельность.- М., 1984.
4. Малых С.Б. Исследование генетической детерминации ЭЭГ человека / Вопросы психологии.- №6.- 1997.- С. 109-130.
5. Марютина Т.М., Ермолаев О.Ю., Мункоев А.К. Семейные предикторы умственного развития детей 6-7 лет в Московской и бурятской популяциях / Психологическая наука и образование- 2001.- № 4.- С.61-70.
6. Мешкова Т.А., Гавриш Н.В., Зырянова Н.М. Интенсивность мануальной ассиметрии как фактор межиндивидуальных различий в спектральных характеристиках ЭЭГ и показателях когнитивного развития/ Генетика поведения: количественный анализ психологических и психофизиологических признаков в онтогенезе / Под ред. Малых С.Б.- М., 1999.- С.156-176.

III модуль. Соотношение факторов генотипа и среды в возникновении наследственных болезней и проблем психического дизонтогенеза
	Комплексная цель модуля – сформировать представления о хромосомных болезнях и медико-генетическом консультировании, об основных результатах психогенетических исследований расстройств самоконтроля, аддиктивного поведения и психического дизонтогенеза.
Тема 10. Хромосомные болезни и медико-генетическое консультирование
	Краткое содержание. Наследственные болезни. Причины и характер протекания наследственных болезней. Наследственность. Механизмы, лежащие в основе комбинативной изменчивости. Кроссинговер. Мутационная изменчивость. Генные мутации. Геномные мутации. Хромосомные мутации. Спонтанные и индуцированные мутации. Стресс и нестабильность генома. Полиплоидия. Анеуплоидия. Мозаицизм. Причины хромосомных аберраций. Генные болезни. Болезни с аутосомно-доминантным типом наследования. Болезни с аутосомно-рецессивным типом наследования. Х-сцепленное наследование (доминантное и рецессивное). Хромосомные болезни. Механизмы геномных мутаций. Аномалии в системе половых хромосом (синдром Клайнфельтера, синдром Шерешевского-Тернера, Трисомия-Х, Синдром-47, ХУУ). Синдром Мартина-Белла (синдром ломкой Х-хромосомы). Синдром Дауна. Синдром «кошачьего крика». Синдром Эдвардса (трисомия 18). Синдром Вольфа-Хиршхорна. Синдром де Груши. Синдром Лежена (делеция 5 хромосомы). Синдром Орбели. Синдром Патау (трисомия 13). Синдром Реторе. Трисомия по 8 хромосоме. Фенилкетонурия. Синдром Вильямса (СВ). Деятельность медико-генетических консультаций. Показания для направления на медико-генетическое консультирование. Задачи и этапы медико-генетического консультирования. Штат медико-генетической консультации. Шизофрения. Депрессивное расстройство. Болезнь Альцгеймера (старческое слабоумие, деменция) Умственная отсталость и задержка умственного развития Синдром Мартина – Белла. Фенилкетонурия.	
	Медико-генетическое консультирование (МГК) - профессиональная оценка риска наследственных и врожденных болезней у членов семьи (в том числе, и еще не родившихся). МГК показано: больным, у которых наследственное заболевание вызвано мутацией одного или двух аллельных генов (известно около 1500 подобных болезней, в том числе около 400 аномалий обмена веществ); больным, у которых наследственное заболевание связано с изменением кариотипа - числа и структуры хромосом (так называемые хромосомные болезни: болезнь Дауна, синдромы Клайнфельтера, Шерешевского - Тернера и другие); больным, у которых наследственное заболевание связано с полигенным наследованием и проявляются под воздействием неблагоприятных факторов внешней среды (например, гипертоническая болезнь, некоторые формы ожирения и др.); родительским парам, у которых уже имеется ребёнок с врождённым дефектом, таких родителей интересует степень риска повторного рождения ребёнка с наследственным заболеванием; здоровым людям, которых беспокоит возможность появления наследственного заболевания в связи с наличием заболеваний у родственников; супружеским парам, состоящим в кровном родстве; женщинам старше 35 лет, собирающимся стать матерью. Этапы медико-генетического консультирования: анализ родословной пробанда; оценка типа наследования интересующего признака; оценка степени риска возникновения наследственно-обусловленного заболевания (низкая – до 5% - для болезней, характеризующихся незначительным риском или полным отсутствием риска; средняя – 6-20% - для наследственных заболеваний, вызванных мутациями, а также хромосомных болезней с полигенным типом наследования; высокая - выше 20-25 %, для болезней с аутосомно-доминантным, аутосомно-рецессивным и сцепленным с полом типом наследования); последующее наблюдение пробанда. Основные вопросы, поднимаемые в процессе медико-генетического консультирования. Имеются ли у Вас и Ваших кровных родственников наследственные болезни? Являетесь ли Вы и Ваши родственники здоровыми носителями генов таких болезней? Какова вероятность того, что у Вашего будущего ребенка может проявиться наследственное заболевание? Каковы тяжесть течения, возможности лечения и реабилитации при этой болезни? Существует ли возможность дородовой диагностики такого заболевания?
	Хромосомные синдромы — клинические состояния, обусловленные нарушением числа или структуры хромосом, т.е. избытком и (или) нехваткой генетического материала, локализованного в той или иной хромосоме (или хромосомах). Под хромосомными аберрациями понимают изменения структуры хромосом, вызванные их разрывами, с последующим перераспределением, утратой или удвоением генетического материала. Полиплоидия – увеличение количества хромосом, кратное гаплоидному (n). Анеуплоидия – изменение нормального количества хромосом, не кратное гаплоидному: а) отсутствие одной хромосомы из пары гомологичных хромосом (моносомия); б) появление добавочной, третьей, хромосомы (трисомия) в какой-либо паре хромосом.
	«Поломки» хромосом. Нарушения структуры хромосом при общем нормальном их числе в кариотипе - различные типы их «поломок»: транслокация (обмен сегментами между двумя негомологичными хромосомами); делеция (выпадение части хромосомы), кольцевые хромосомы и т. д.
	Хромосомные синдромы можно подразделить на две группы: синдромы, связанные с аномалиями половых хромосом и синдромы, обусловленные изменением числа или структуры аутосом. Синдромы первой группы в типичных случаях характеризуются первичной дисгенезией гонад, тогда как другие нарушения онтогенеза выражены непостоянно. К аномалиям половых хромосом относятся: синдром Шерешевского — Тернера, синдром полисомии X, синдром Клайнфельтера, синдром XYY. Вторая группа в целом клинически проявляется глубокой задержкой нервно-психического развития и комплексом более или менее выраженных врожденных пороков и аномалий развития. К синдромам, обусловленным аномалиями аутосом, относятся: болезнь Дауна, синдром Патау, синдром Эдвардса, синдром «кошачьего крика» и др.
	Первая группа хромосомных синдромов. Синдром Шерешевского-Тернера. Данный синдром связана с наличием в кариотипе носительниц только одной Х хромосомы.  Фенотипически больные характеризуются маленьким ростом, имеют маленькую нижнюю челюсть, оттопыренные уши, короткую шею с крыловидными складками, низко расположенную нижнюю линию роста волос на шее, широкую грудную клетку с далеко расставленными сосками, при этом соски втянуты, часто имеется искривление рук в области локтевых суставов, выпуклые ногти на коротких пальцах рук (Рисунок 6).
 Синдром Шерешевского-Тернера встречается с частотой одна на три тысячи родившихся девочек. В период полового созревания вторичные половые признаки не развиваются (молочные железы недоразвиты, оволосение на лобке и в подмышечных впадинах не выражено). Менструация отсутствует. Синдром Шерешевского-Тернера может сопровождаться косоглазием, опущением века, дальтонизмом. Скачок роста в подростковом периоде отсутствует и конечный рост больных не превышает 150 см. 
	В работе Temple, C.M.[image: ](2002) с участием детей в возрасте 9-12 лет с синдромом Шерешевского-Тернера было установлено, что у таких детей страдают функции беглости устной и письменной речи, при этом их словарный запас является достаточно хорошим. Трудности, которые такие дети испытывают при выполнении задач составления рассказа, могут быть связаны с отдельными нарушениями процесса поиска информации, нарушениями кратковременной памяти или процессами извлечения слов из памяти.
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Рисунок 6. Вид больной с синдромом Шерешевского-Тернера
		По данным Power, T. и др. (2014), смертность больных с синдромом Шерешевского-Тернера от трех до 9 раз выше, чем в общей популяции. Причины смерти при синдроме Тернера часто связаны с существующими сердечно-сосудистыми заболеваниями, такими как расслоение аорты, врожденные сердечно-сосудистые заболевания, ишемическая болезнь сердца и сосудов головного мозга, эпилепсия, сахарный диабет, хроническая почечная недостаточность, пневмония, хронические заболевания печени.
Синдром полисомии по Х-хромосоме у женщин. У женщин вместо двух Х-хромосом в этом случае может быть три Х-хромосомы и больше—47, XXX, 48, ХХХХ и др. Впервые данный синдром выделил П.Я. Якоб у женщин со средним ростом, половым инфантилизмом и аменорреей. Эти женщины имеют телосложение по женскому типу, однако изредка у них встречается мужское телосложение, жесткие волосы. В одних случаях отмечается аменоррея, бесплодие, аномалии скелета, умственный дефект. В других случаях такие женщины способны к деторождению и могут дать здоровое потомство, так как во время мейоза половина их яйцеклеток получает нормальный кариотип с одной Х-хромосомой, а вторая половина с двумя Х-хромосомами. Наиболее характерным признаком для таких больных является умственный дефект (олигофрения). Нередко отмечается сочетание с другими заболеваниями, в частности с шизофренией. У этих больных также отмечаются депигментированные участки на коже, белая прядь волос, аномалии скелета и пр. На кончиках пальцев у них превалируют дуговые узоры, вследствие чего уменьшен дельтовый индекс и гребневый счет. При хромосомном наборе 49, ХХХХХ дети мало жизнеспособны и обычно погибают в первые годы жизни. В настоящее время диагноз быстро ставится на основании исследования полового хроматина. Синдром трисомии-Х может сочетаться с врожденным пороком сердца и дебильностью, с недоразвитием щитовидной железы и замедленным психическим развитием (ЗПР).
Синдром трисомии-X встречается с частотой около 0,13 % среди здоровых детей. У больных трисомией-X в кариотипе 47 хромосом и два тельца Барра в соматических клетках, повышенное выделение гонадотропинов и уменьшенное выделение эстрогенов. Иногда встречаются варианты с 4-5 Х-хромосомами. Увеличение числа Х-хромосом сопровождается более тяжелым половым инфантилизмом и более глубокой степенью дебильности.
Причины трисомии-X заключаются в нерасхождении ХХ-хромосом при мейозе или на ранних стадиях деления зиготы. На возникновение данной патологии у плода может оказать влияние пожилой возраст матери, сифилис, алкоголизм. Имеются описания семей с передачей патологического кариотипа в нескольких поколениях. Эффективного лечения таких больных пока не имеется, при этом рекомендуется введение половых гормонов.
Есть указания на изменения в ЭЭГ у носительниц синдрома полисомии по Х-хромосоме. Так, в работе Grosso, S. и др. (2004) у 5 из 7 участниц с данным синдромом были обнаружены эпилептиформная активность и аномалии ЭЭГ, а также пароксизмальная активность в задних областях (в височно-теменно-затылочной областях) с комплексными парциальными приступами, которые хорошо снимаются противоэпилептическими препаратами.
	Синдром Клайнфельтера встречается у 1 из 500 мальчиков. Больные с классическим вариантом синдрома имеют кариотип 47, XXY. Возможны и другие кариотипы, а у 10% больных выявляется мозаицизм 46,XY/47,XXY, встречаются и более редкие кариотипы: 48,XXXY; 49,XXXXY; 48,XXYY; 49,XXXYY. Синдром обычно проявляется в подростковом возрасте как задержка полового развития. Для синдрома Клайнфельтера характерен фенотипический полиморфизм. Наиболее частые признаки: высокорослость, непропорционально длинные ноги, евнухоидное телосложение, маленькие яички (длинная ось менее 2 см). Больные, как правило, бесплодны (даже если есть признаки сперматогенеза). Формирование вторичных половых признаков обычно нарушено: оволосение лица и подмышечных впадин скудное или отсутствует; наблюдается гинекомастия; отложение жира и рост волос на лобке по женскому типу (Рисунок 7).
[image: ]
	Рисунок 7. Внешний вид здорового мужчины (слева) и больного с синдромом Клайнфельтера (справа)
Как правило, психическое развитие задерживается, но у взрослых нарушения интеллекта незначительны. Нередко встречаются нарушения поведения, эпилептическая активность на ЭЭГ, эпилептические припадки. 
В работе Grosso, S. и др. (2004) с участием 17 пациентов с синдромом Клайнфельтера эпилептиформная активность и аномалии ЭЭГ были обнаружены у 3 человек.
При синдроме ХYY ребенок мужского пола рождается с дополнительной У-хромосомой. Синдром впервые был обнаружен в 1961 году. Причиной возникновения синдрома является нерасхождение Y-хромосом в анафазе II в процессе сперматогенеза. В результате появляется сперматозоид, несущий вторую Y-хромосому, в результате оплодотворения которым появляется ребёнок с 47 хромосомами в кариотипе (47 XYY). Синдром не является наследуемым состоянием, риск рождения второго ребёнка с этим синдромом не выше, чем в среднем в популяции. Частота появления — примерно 1 на 1000 мужчин.
Несмотря на наличие лишней хромосомы, сперма XYY мужчины обычно несёт нормальный набор хромосом, ввиду того, что лишняя Y-хромосома элиминируется. Риск появления детей с хромосомными заболеваниями у большинства мужчин с XYY-синдромом не отличается от такого же риска у мужчины с нормальным генотипом. 
Наличие второй Y-хромосомы в большинстве случаев не ведёт к каким-либо физическим отклонениям. Однако мужчины с XYY-синдромом имеют некоторые особенности. При рождении они имеют нормальный рост, но часто растут в детстве быстрее, чем сверстники. В среднем, во взрослом состоянии носитель выше, чем 75 % мужчин того же возраста. Фертильность чаще всего не нарушена, обычно такие мужчины гетеросексуальны и имеют нормальную сексуальную функцию. Тем не менее, описаны случаи существенного снижения фертильности, вплоть до бесплодия. У небольшого числа носителей также повышен уровень половых гормонов, связанных со сперматогенезом, что может вести к бесплодию ввиду нарушения образования спермы. IQ находится в пределах нормы, но часто несколько ниже, чем у родных братьев и сестёр. Примерно половина носителей имеет проблемы с обучением, в частности, могут быть нарушения речи и чтения. Может быть повышен риск поведенческих проблем, таких как синдром гиперактивности, мужчины с XYY синдромом часто импульсивны и эмоционально незрелы.
	Синдром Мартина – Белла (синдром ломкой, или фрагильной Х-хромосомы). В 1934 году Дж. Мартином и Джулией Белл впервые была описана семья, где умственная отсталость наследовалась сцепленно с полом. В этой английской семье было 11 мужчин с олигофренией и две женщины с лёгкой степенью умственной отсталости. В 1969 году H.Lubs, проводя цитогенетическое обследование, выявил у больного с синдромом Мартина-Белла вторичную перетяжку на длинном плече Х-хромосомы в локусе Xq27-28. Частота распространения — 1:1000-1:2000 новорожденных мальчиков. Название синдрома объясняется особой формой строения Х-хромосомы, которая имеет хорошо заметную перетяжку на конце длинного плеча. 
Синдром ломкой Х хромосомы развивается в результате мутации гена FMR1 в Х хромосоме. Мутация в этом гене встречается приблизительно у одного из 2000 мужчин и у одной из 259 женщин. Генетический механизм заболевания связан с увеличенным количеством тринуклеотидных повторов (CGG - цитозин-гуанин-гуанин) в соответствующем участке перетяжки Х-хромосомы. В норме число повторов не должно превышать 50. Количество повторов от 50 до 200 считается премутацией (заболевание у таких людей в типичной форме не проявляется, но высока вероятность того, что оно проявится у их потомков), выраженная картина болезни наблюдается при наличии более 200 повторов. Экспансия тринуклеотидных повторов происходит во время гаметогенеза. Переход от состояния предмутации к полной мутации возможен только при передаче гена от матери, то есть «утяжеление» аллеля происходит во время оогенеза.
Для данного заболевания характерно явление антиципации, т.е. усиление тяжести заболевания от поколения к поколению. Это связано с нарастанием числа тринуклеотидных повторов в мутировавшем участке хромосомы.
Мутация гена FMR1 приводит к подавлению транскрипции белка FMR1. У здоровых индивидов FMR1 регулирует значительную популяцию мРНК: FMR1 играет важную роль в обучении и запоминании, а также принимает участие в развитии аксонов, формировании синапсов, появлении и развитии нервных связей (Bassell G.J. и др., 2008).
Для больных характерны некоторые морфологические признаки, которые не всегда отчетливо проявляются (высокий выпуклый лоб, крупные уши и челюсти, крупные кисти рук, увеличенные яички). Умственное развитие колеблется между значениями IQ от 30 до 65 (иногда в границах нормы). Речь изобилует повторами, часто встречается своеобразное заикание. Для детей характерна двигательная расторможенность и симптомы аутизма (ребенок избегает глазного контакта, производит стереотипные движения руками, испытывает страхи). Даже при легкой степени интеллектуальной недостаточности дети с трудом овладевают навыками счета и письма. Дети с ломкой Х-хромосомой имеют своеобразную электроэнцефалограмму.
Синдром ломкой Х хромосомы — сцепленное с полом доминантное заболевание с редуцированной пенетрантностью (Garber KB, V и др., 2008).
Мужчины имеют одну Х хромосому, соответственно, если она содержит мутантный аллель, у носителя развивается заболевание. Женщины несут две Х хромосомы, таким образом, их шанс получить нормальный аллель удваивается. Женщина с мутантным геном FMR1 может иметь симптомы болезни или быть здоровой. Несмотря на то, что вторая Х хромосома может служить резервной копией, только одна Х хромосома активна в каждой отдельной клетке, вследствие Х инактивации.
Мужчина с ломкой Х хромосомой не может передать её ни одному из сыновей, только всем дочерям. Женщина с одной мутантной хромосомой имеет одинаковые шансы передать её как дочерям, так и сыновьям с 50 % вероятностью. 
	Вторая группа хромосомных синдромов. Наиболее часто встречающаяся болезнь, трисомия по 21 хромосоме, клинически была описана в 1866 г. английским педиатром Джоном Лэнгдоном Дауном. По его имени и названа эта болезнь - синдром (или болезнь) Дауна. Связь между происхождением врождённого синдрома и изменением количества хромосом была выявлена только в 1959 году французским генетиком Жеромом Леженом. Средняя частота рождения детей с синдромом Дауна - 1 случай на 1000 родов, при этом синдром Дауна является следствием нерасхождения хромосом. 
Помимо трисомии 21 хромосомы, являющейся наиболее частой причиной синдрома Дауна (Рисунок 8), существует ещё две формы синдрома Дауна: транслокация хромосомы 21 на другие хромосомы (чаще на 15, реже на 14, ещё реже на 21, 22 и Y-хромосому) — 4 % случаев, и мозаичный вариант синдрома. При мозаицизме нерасхождение хромосом 21 пары возникает в клетке зародыша на ранних стадиях его развития, в результате чего нарушение кариотипа затрагивает только некоторые ткани и органы. Данный вариант развития синдрома Дауна называется «мозаичный синдром Дауна» (46, XX/47, XX, 21). Такая форма синдрома является, как правило, более лёгкой (в зависимости от обширности изменённых тканей и их расположения в организме), однако более трудна для пренатальной диагностики. По данному типу синдром появляется в 1—2 % случаев.
Возраст матери влияет на шансы зачатия ребёнка с синдромом Дауна. Если матери от 20 до 24 лет, вероятность этого 1 к 1562, до 30 лет — 1 к 1000, от 35 до 39 лет — 1 к 214, а в возрасте старше 45, вероятность 1 к 19. Хоть вероятность и увеличивается с возрастом матери, 80 % детей с данным синдромом рождаются у женщин в возрасте до 35 лет. Это объясняется более высокой рождаемостью в данной возрастной группе. По последним данным отцовский возраст, особенно если отец старше 42 лет, также увеличивает риск синдрома.
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Рисунок 8. Кариотип (хромосомный набор) человека с синдромом Дауна. В 21-й паре три хромосомы вместо двух
Синдром Дауна встречается как у людей, так и у других видов (например, был обнаружен у обезьян и мышей). Ребёнок с синдромом Дауна обладает рядом характерных черт: плоское лицо, открытый рот, увеличенный язык, маленький нос и т. д., пороки развития внутренних органов и систем, сниженный уровень интеллекта, дерматоглифические особенности. Степень проявления задержки умственного и речевого развития зависит как от врождённых факторов, так и от занятий с ребёнком. Дети с синдромом Дауна обучаемы. Коэффициент интеллекта лиц с синдромом Дауна колеблется в пределах 20-60 единиц. Большинство больных не могут жить самостоятельно. Продолжительность жизни взрослых с синдромом Дауна увеличилась и составляет более 50 лет. Многие люди с данным синдромом вступают в браки. У мужчин наблюдается ограниченное число сперматозоидов, большинство мужчин с синдромом Дауна бесплодны. У женщин наблюдаются регулярные месячные. Около 50 % женщин с синдромом Дауна могут иметь детей. 35—50 % детей, рождённых от матерей с синдромом Дауна, рождаются с синдромом Дауна или другими отклонениями.
Синдром Патау (Patau Syndrome) - хромосомное заболевание человека,  при котором в соматических клетках присутствует три хромосомы 13 (вместо двух). Трисомия 13 впервые описана датским врачом и ученым Эразмусом Бартолином в 1657. Хромосомная природа данного заболевания была открыта врачом Клаусом Патау в 1960 году.  Частота встречаемости синдрома Патау составляет 1:7000-1:14000. Между частотой возникновения синдрома Патау и возрастом матери прослеживается зависимость, как и в случае синдрома Дауна. 25 % случаев синдрома Патау — следствие транслокации с вовлечением хромосом 13-й пары. Соотношение полов при синдроме Патау близко к 1:1. Характерным осложнением беременности при вынашивании плода с синдромом Патау является многоводие: оно встречается почти в 50 % случаев Синдрома Патау. При синдроме Патау наблюдаются тяжелые врожденные пороки. Дети с синдромом Патау рождаются с массой тела ниже нормы (2500 г). У них выявляются умеренная микроцефалия, нарушение развития различных отделов ЦНС, низкий скошенный лоб, суженные глазные щели, помутнение роговицы, запавшая переносица, широкое основание носа, деформированные ушные раковины, расщелина верхней губы и нёба, полидактилия, короткая шея. У 80 % новорожденных встречаются пороки развития сердца: дефекты межжелудочковой и межпредсердной перегородок, транспозиции сосудов и др. Наблюдаются фиброкистозные изменения поджелудочной железы, добавочные селезёнки, эмбриональная пупочная грыжа. Почки увеличены, имеют повышенную дольчатость и кисты в корковом слое, выявляются пороки развития половых органов. Для синдрома Патау также характерна задержка умственного развития. В связи с тяжёлыми врожденными пороками развития большинство детей с синдромом Патау умирают в первые недели или месяцы (95 % — до 1 года). Однако некоторые больные живут в течение нескольких лет. В развитых странах имеется тенденция к увеличению продолжительности жизни больных синдромом Патау до 5 лет (около 15 % детей) и до 10 лет (2 — 3 % детей). Оставшиеся в живых страдают глубокой идиотией.
Синдром Эдвардса - синдром трисомии 18 хромосомы. Описан в 1960 году Джоном Эдвардсом. Частота встречаемости в популяции примерно 1:7000. Дети с трисомией 18 чаще рождаются у пожилых матерей, однако связь синдрома Эдвардса у ребенка с возрастом матери менее выражена, чем в случаях трисомии хромосомы 21 и 13. Для женщин старше 45 лет риск родить больного ребёнка составляет 0,7 %. Девочки с синдромом Эдвардса рождаются в три раза чаще мальчиков. Частота появления синдрома Эдвардса составляет ~ 1:3000 зачатий и 1:6000 рождений живых детей. Хотя женщина в 20 или 30 лет также может родить ребёнка с синдромом Эдвардса, риск рождения больного ребёнка увеличивается с возрастом. В одном случае из десяти наблюдается мозаицизм в явлении трисомии 18: лишнюю хромосому несут не все клетки организма. Это говорит о том, что нерасхождение хромосом произошло на ранней стадии развития зародыша, а все клетки с трисомией — потомки неправильно поделившейся клетки зародыша. Дети с трисомией 18 рождаются с низким, в среднем 2177 г. весом. При этом длительность беременности — нормальная или даже превышает норму. Фенотипические проявления синдрома Эдвардса многообразны. Чаще всего возникают аномалии мозгового и лицевого черепа. Нижняя челюсть и ротовое отверстие маленькие. Глазные щели узкие и короткие. Ушные раковины деформированы и расположены низко, несколько вытянуты в горизонтальной плоскости. Мочка, а часто и козелок отсутствуют. Наружный слуховой проход сужен, иногда отсутствует. Грудина короткая, из-за чего межреберные промежутки уменьшены и грудная клетка шире и короче нормальной. В 80 % случаев наблюдается аномальное развитие стопы: пятка резко выступает, свод провисает (стопа-качалка), большой палец утолщён и укорочен. Типичным признаком является перекрывание V пальцем кисти IV и II пальцем III. Из дефектов внутренних органов наиболее часто отмечаются пороки сердца и крупных сосудов: дефект межжелудочковой перегородки, аплазии одной створки клапанов аорты и лёгочной артерии. У всех больных - выраженная умственная отсталость, снижение мышечного тонуса. Продолжительность жизни детей с синдромом Эдвардса невелика: 60 % детей умирают в возрасте до 3 мес., до года доживает лишь 5-10 %. Основной причиной смерти служат остановка дыхания и нарушения работы сердца. Оставшиеся в живых — глубокие олигофрены. Кроме трисомии 18, присутствующей во всех клетках организма, а также мозаичной трисомии 18, возможна и частичная трисомия. При этом часть хромосомы 18 присоединяется к другой хромосоме. Такой эффект называется транслокация, и он может произойти как при созревании гамет, так и после оплодотворения, в клетках зародыша. В клетках организма при этом оказываются две гомологичные хромосомы 18 и, дополнительно, часть хромосомы 18, прикреплённая к другой хромосоме. У людей, страдающих частичной трисомией 18, аномалии проявляются слабее, нежели при типичном синдроме Эдвардса.
Синдром «кошачьего крика» (синдром Лежена, синдром 5р-) проявляется умственной отсталостью, характерными чертами лица, множественными аномалиями равития, в грудном возрасте - плачем, напоминающим мяуканье. Заболевание развивается в результате хромосомного нарушения, когда в наборе хромосом отсутствует одно плечо хромосомы № 5. Частота синдрома достаточно велика для делеционных синдромов - 1:45000, среди детей с задержкой умственного развития - 1:350. Описаны мозаичные формы. Цитогенетически в большинстве случаев выявляется делеция с утратой от трети до половины короткого плеча 5-й хромосомы, реже наблюдается полная утрата короткого плеча. Дети с этим синдромом, как правило, рождаются после нормально протекавшей беременности. В неонатальном периоде состояние у них резко ухудшается: имеют место приступы цианоза, снижение двигательной активности, угнетение сосательного рефлекса, рвота. Клиническая картина синдрома довольно сильно варьирует у отдельных больных по сочетанию врожденных пороков развития органов. Наиболее характерный признак – «кошачий крик» - обусловлен изменением гортани. У большинства больных имеются те или иные изменения мозгового черепа и лица: лунообразное лицо, микроцефалия, антимонголоидный разрез глаз, высокое небо, плоская спинка носа, деформация ушных раковин, катаракта, узкие глазные щели, страбизм, вдавленная переносица. Часто наблюдаются врожденные пороки сердца, почек, косолапость, и другие признаки. Выраженность клинической симптоматики меняется с возрастом. «Кошачий крик», мышечная гипотония, лунообразность лица с возрастом исчезают, а микроцефалия выявляется более отчетливо, прогрессирует психомоторное недоразвитие, косоглазие. Продолжительность жизни больных зависит от выраженности клинической картины в целом, тяжести врожденных пороков внутренних органов (прежде всего, сердца), уровня оказываемой медицинской помощи. 
Синдром Вольфа-Хиршхорна. Синдром Вольфа-Хиршхорна или синдром делеции короткого плеча хромосомы 4 встречается с частотой 1:100 000. Фенотип включает следующие признаки: пренатальная гипотрофия, умеренная микроцефалия с асимметрией черепа, дефекты скальпа по средней линии черепа, гемангиомы, выступающие надбровные дуги, широкое межбровье, высокий лоб с глубокой кожной складкой, расходящийся страбизм, антимонголоидный разрез глаз, клювовидный нос с широким основанием, расщелина губы и нёба. Ушные раковины низко расположены. Шея короткая и тонкая, туловище вытянутое, аномалии ребер и позвоночника (расщелины, недоразвитие тел и дужек позвонков в шейном и пояснично-крестцовом отделах), тонкие конечности, длинные первые пальцы кистей, деформированные стопы. Нередко выявляются пороки сердца, мочеполовой системы, пороки ЦНС. Характерны отставание в физическом развитии, судорожные припадки и грубая задержка умственного развития. Прогноз неблагоприятный и зависит от тяжести пороков внутренних органов. Обычно больные умирают в возрасте до одного года, но известен случай диагностики синдрома у человека 20 лет.
Синдром частичной моносомии 13q-. Синдром частичной моносомии 13q- или синдром Орбели, встречается с частотой 1:100 000. В кариотипе - либо с образование на длинном плече хромосомы 13 делеции сегмента q14, либо утрата этого сегмента в результате образования кольцевой хромосомы 13. Может наблюдаться мозаицизм по этим перестройкам хромосом. Микроцефалия. Лицо асимметричное, широкая выступающая спинка носа (переходит без впадины на лобную кость - «греческий профиль»), катаракта. Рот небольшой, верхняя губа короткая, «зубы кролика», нёбо высокое, подбородок маленький, большие диспластичные ушные раковины. Шея короткая, иногда с крыловидными складками кожи. Неправильное расположение пальцев рук и ног, аномалии ногтей, косолапость, вывих тазобедренных суставов. У мальчиков выявляются: крипторхизм, недоразвитие мошонки и полового члена. Резко задержано психомоторное и физическое развитие. Продолжительность жизни больных зависит от наличия грубых пороков развития (обычно она не более года). При этом описаны случаи стертой симптоматики у больных старше 40 лет.
Синдром де Груши (синдром моносомии 18р-) встречается с частотой 1:60 000. В большинстве случаев возникает в результате делеции, возникшей в гаметогенезе у одного из родителей. Известны варианты мозаичной формы синдрома. Фенотип включает: низкорослость, краниофациальный дисморфизм (маленькая окружность черепа без истинной микроцефалии), катаракта, широкая и уплощенная переносица, страбизм, короткая верхняя губа, плоские и широкие края губ. Ушные раковины низко расположены, деформированы. Шея короткая, с низким ростом волос. Грудная клетка вдавленная, широко расставленные соски. Плоскостопие. Часто выявляются пороки сердца и крупных сосудов, пороки половых органов. Во многих случаях наблюдается алопеция (часто тотальная). С учетом поражения ЦНС больные могут быть разделены на две группы: с грубой патологией мозга и без таковой. Продолжительность жизни резко снижена, вместе с тем описан больной в возрасте 61 года.
Синдром Реторе. Синдром трисомии 9р. Синдром трисомии по короткому плечу хромосомы 9 или синдром Реторе - это вторая по частоте встречаемости (после синдрома Дауна), но уже не полная, а частичная трисомия, возникающая в результате транслокации. Как правило, в транслокацию при этом синдроме вовлекаются хромосомы 15 и 22. Описаны случаи «чистой» (без транслокаций) трисомии 9р, а также случаи, ставшие результатом дупликаций изохромосом по короткому плечу или результатом центрического разрыва. Транслокация — тип хромосомных мутаций, при которых происходит перенос участка хромосомы на негомологичную хромосому. Отдельно выделяют реципрокные транслокации, при которых происходит взаимный обмен участками между хромосомами, и Робертсоновские транслокации, или центрические слияния, при которых происходит слияние акроцентрических хромосом с полной или частичной утратой материала коротких плеч. Синдром Реторе наиболее распространен среди детей-олигофренов. Фенотип характеризуется множеством выраженных признаков: круглый череп, микроцефалия, большой широкий родничок, переходящий в лобный шов, смещение зрачка к внутреннему углу радужки, страбизм с нарушением рефракции, эпикант, антимонголоидный разрез глазных щелей, широкий кончик носа, ноздри обращены вниз. Верхняя губа очень короткая, обнажены клыки, «конские зубы», нижняя губа вывернута, углы рта опущены. При открывании рта выявляется выраженная асимметрия лица. Ушные раковины большие, нормально или низко расположенные. Шея короткая, иногда выявляются крыловидные складки кожи. Грудная клетка воронкообразная, соски широко расставлены. Наблюдаются грыжи, деформация позвоночника. Руки короткие, ладони длинные. Ступни деформированы. Ногти диспластичные, когтеобразные. Волосы редкие или вообще отсутствуют. У каждого четвертого больного обнаруживается врожденный порок сердца. Дерматоглифичекие маркеры синдрома Реторе - увеличение дуг и снижение общего гребневого счета, отсутствие или слияние подпальцевых трирадиусов. Задержка умственного развития выявляется уже с первого месяца жизни. Физическое развитие задержено незначительно. При отсутствии грубых пороков продолжительность жизни обычная.
Синдром трисомии 8 встречается с частотой 1:50 000 человек. Преобладает мозаичная форма (84%). Клинические различия между мозаичной и трисомной (16%) формами отсутствуют. Дети обычно рождаются доношенными, со средней массой тела. Фенотип включает черепно-лицевой дисморфизм: большой квадратный череп, выступающий лоб с выраженными лобными буграми. Встречаются страбизм, широкая спинка носа, высокое нёбо, расщелина твердого и мягкого нёба, вывернутая нижняя губа, диспластичные низко расположенные ушные раковины. Шея короткая и широкая, с низким ростом волос, волосы тонкие и вьющиеся. Характерны множественные изменения опорнодвигательного аппарата. Туловище длинное, диспластичный скелет: ребра узкие, дополнительные ребра, слияние ребер и позвонков, сколиоз, кифоз, запавшая грудина. Движения в суставах (особенно коленных) ограничены, часто отсутствует надколенник. Пальцы рук и ног длинные, тонкие, диспластичные. Характерны пороки мочевой системы, гениталий. Дерматоглифика: глубокие складки на ступнях и ладонях, увеличение количества дуг и ульнарных петель со снижением общего гребневого счета на пальцах. Выражена задержка физического и интеллектуального развития.
	Фенилкетонурия - тяжелая умственная отсталость может возникать и в результате наследственных заболеваний, связанных с ошибками метаболизма. Фенилкетонурия является рецессивным аутосомным моногенным заболеванием, связанным с нарушением обмена аминокислоты фенилаланина. Дети, родившиеся с таким диагнозом, еще некоторое время назад были обречены на тяжелую умственную отсталость, поскольку поступающий с пищей фенилаланин не подвергался необходимым превращениям. В результате страдали функции мозга. Сейчас можно избежать столь тяжелых последствий, если сразу же после рождения больного ребенка исключить из пищи продукты, содержащие фенилаланин. Такие диеты разработаны и применяются. Ген фенилкетонурии локализован на 12 хромосоме. В последнее время установлено, что причиной фенилкетонурии могут быть более 100 разнообразных мутаций этого гена, которые могут вызывать разные степени умственной отсталости. Кроме фенилкетонурии на уровень умственного развития могут влиять и другие наследственные нарушения обмена веществ. Причиной умственной отсталости в таких случаях, как правило, является плейотропный (множественный) эффект действия генов, поскольку нарушения метаболизма приводят к системным нарушениям развития, затрагивающим в том числе и мозг.
	Синдром Вильямса (синдром «лица эльфа») - редкое генетическое отклонение, с предполагаемым уровнем возникновения - 1 из 25000 рожденных, связанное с делецией участка на котором находится около 26 генов расположенного на длинном плече 7-й хромосомы (7q11.23) (Korenberg и др., 2000). Синдром, позже получивший название синдрома Вильямса, описан в 1961 году кардиологом из Новой Зеландии Дж. Вильямсом, который выделил среди своих пациентов людей, которые также имели схожую внешность и умеренную умственную отсталость. Больные имеют особое строение лица, в специальной литературе называемое «лицом эльфа». Для них характерны широкий лоб, разлёт бровей по средней линии, опущенные вниз полные щёки, большой рот с полными губами (особенно нижней), плоское переносье, своеобразная форма носа с плоским тупым концом, маленький, несколько заострённый подбородок. Глаза зачастую ярко-голубые, со звёздчатой картиной радужки и склерами синеватого цвета. Разрез глаз своеобразный, с припухлостями вокруг век. Сходящееся косоглазие. Для старших детей характерны длинные, редкие зубы. С возрастом лицо больных несколько меняется: появляется массивность надбровных дуг, меньше выражена пастозность лица, нет плоского переносья и эпиканта. Обращает на себя внимание увеличенное расстояние от основания носа до верхней губы. Большинство людей с синдромом Вильямса показывают высокие результаты в одних познавательных областях и слабые результаты в других. В то время как некоторые аспекты языка, распознавание лиц, музыкальные способности, социальное поведение являются относительно нетронутыми синдромом Вильямса, зрительно-пространственные способности, счёт, память и способность решать логические задачи, как правило, нарушаются (Atkinson J. и др., 2001; Bellugi и др., 2000; Vicari и др., 2007). Степень интеллектуального дефекта обычно довольно значительна, однако бывают случаи более легкой интеллектуальной недостаточности, средние IQ = 56 с колебаниями от 40 до 80. Отмечается большое сходство психопатологической картины дефекта у всех больных: при значительном снижении интеллекта речь у детей довольно хорошая, больные имеют относительно большой словарный запас, очень словоохотливы, склонны к подражанию. Вместе с тем всегда страдают пространственные представления, организация и планирование деятельности. Очень характерны и постоянны особенности личности этих детей: добродушие, приветливость, послушание. Практически всегда имеется хороший музыкальный слух даже при выраженном интеллектуальном дефекте. Нередко выявляются неврозоподобные нарушения — энурез, страхи, навязчивые действия.
	В исследовании Menghini D. и др. (2001) приняли участие двенадцать человек с синдромом Вильямса (5 девочек и 7 мальчиков, средний возраст = 18,6, стандартное отклонение (СО) = 6,0 лет, диапазон = 13-30 лет) и 13 типично развивающихся (ТР) людей – контрольная группа (6 девочек и 7 мальчиков; средний возраст = 18,5, СО = 5,6, диапазон = 12-29 лет), все правши. Все участники с синдромом Вильямса показали интеллектуальную нетрудоспособность (средний IQ = 51,5), в пределах от умеренного уровня до выраженной интеллектуальной нетрудоспособности, с низким умственным возрастом 6,81. Средняя оценка, которую они получили по тестам, оценивающим зрительно-моторные и зрительно-пространственные способности, была равна или ниже пяти процентилей. Кроме того, они плохо выполнили лингвистические задачи, которые исследуют повторение предложений и понимание предложений. 
Причина зрительно-пространственного дефицита при синдроме Вильямса - затылочные и париетальные аномалии коры (Eckert и др., 2005; Meyer-Lindenberg A. и др., 2004; Reiss и др., 2004). Кроме того, у людей с синдромом Вильямса наблюдались: нетипичная цитоархитектоника первичной слуховой коры (Holinger и др., 2005), увеличенный объем верхней височной извилины (Reiss и др., 2004). Такие особенности считаются причиной повышенной чувствительности к звукам и привлекательности звуков у людей с синдромом Вильямса (Reiss и др., 2004).
Выводы 
1. Медико-генетическое консультирование  позволяет оценить риск рождения потомоства с нежелательными наследственными признаками.
2. Среди наследственных хромосомных синдромов принято выделять синдромы, обусловленные аномалиями половых хромосом и синдромы, связанные с аномалиями аутосом.
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Тема 11. Наследуемость психических и неврологических заболеваний
	Шизофрения. Шизофрения является одним из распространенных психических заболеваний. Ее встречаемость среди населения составляет около 1%. Для шизофрении характерны нарушения процессов мышления, восприятия, волевой и эмоциональной сферы. Возможно, шизофрения не является единым заболеванием, а представляет собой группу расстройств. Среди родственников больных шизофренией частота заболевания выше, чем в популяции. Риск заболевания повышается с увеличением степени родства: для родственников первого колена он составляет около 10 %; если оба родителя больны, риск заболевания ребенка достигает 46 %; риск заболевания для МЗ близнецов еще выше и составляет 48-50 %. Все это свидетельствует о роли наследственности в развитии шизофрении. Первые близнецовые исследования шизофрении относятся к концу 20-х гг. ХХ в. Обобщающие работы последних лет показывают, что конкордантность МЗ близнецов по шизофрении составляет около 50 %, тогда как для ДЗ близнецов она более чем в три раза ниже (около 15 %). Данные, полученные для 12 пар разлученных близнецов, показали 58 % конкордантность. Поскольку МЗ близнецы не являются полностью конкордантными по шизофрении, то можно сделать вывод о том, что гены не являются единственной причиной заболевания. Коэффициент наследуемости шизофрении составляет 60-70 %. Это означает, что популяционная вариативность по шизофрении на 60-70 % объясняется генетической вариативностью, а остальные 30-40 % приходятся на долю среды. Даже в том случае, когда МЗ близнецы оказываются конкордантными по заболеванию, его тяжесть и характер протекания бывают различными. Начиная с 60-х гг., ведутся исследования приемных детей, родившихся от больных шизофренией. Одно из таких наиболее крупных исследований было проведено в Дании, где было изучено 5483 человека, родившихся от больных шизофренией матерей и усыновленных здоровыми родителями, в период с 1923 по 1947 гг. Оказалось, что заболеваемость шизофренией у них составила 32 % по сравнению с 18 % в контрольной группе приемных детей. Таким образом, генетико-эпидемиологические исследования показывают, что риск заболевания шизофренией для родственников больных выше, чем в популяции. Конкордантность МЗ близнецов значительно превышает конкордантность ДЗ, а дети больных шизофренией, усыновленные здоровыми родителями, чаще болеют шизофренией, чем усыновленные дети, не имеющие наследственной отягощенности. Все это говорит о существовании наследственного компонента болезни. Однако до настоящего времени не имеется единой модели генетической передачи шизофрении. Шизофрения не является ни доминантным, ни рецессивным наследственным заболеванием, наследуемым по законам Менделя, поскольку большинство наблюдений не согласуются с ожидаемой встречаемостью заболевания у родственников. Предлагавшаяся некоторыми исследователями однолокусная модель наследования, которая предполагает существование латентного признака, связанного с дисфункцией префронтальных областей коры, по-видимому, также не соответствует реальным наблюдениям. На сегодняшний день большинство исследователей считают, что в основе наследования шизофрении лежит мультифакториальная полигенная пороговая модель с возможными эффектами эпистаза. В настоящее время в связи с развитием молекулярных технологий анализа ДНК ведется поиск локусов, которые могут быть связаны с заболеванием. Основным методом является анализ сцепления. Результаты анализа сцепления указывают на возможную вовлеченность в патогенез шизофрении 1, 5, 6, 8, 10, 11, 13, 15, 18 и 22 хромосом. 
Эпилепсия. Эпилепсия – хроническое заболевание головного мозга, причиной которого является чрезмерная нейронная активность. Выделяют следующие типы эпилепсий:
- Локализационно обусловленные (фокальные, локальные, парциальные) эпилепсии, которые в свою очередь могут быть идиопатическими (первичными), симптоматическими (вторичными) и криптогенными (предположительно симптоматическими);
- Генерализованные эпилепсии, которые подразделяются на: идиопатические (в том числе, детская абсансная эпилепсия и ювенильная абсансная эпилепсия), симптоматические или криптогенные;
- Недетерминированные эпилепсии;
- Особые синдромы (С.Г. Бурд, А.В. Лебедева, О.Л. Бадалян, 2009).
Все эпилептические приступы подразделяются на две группы: генерализованные приступы, включающие абсансы (внезапные кратковременные отключения сознания, при которых человек перестаёт двигаться, как бы каменеет), тонические приступы (внезапное оцепенение всех конечностей в положении разгибания), клонические приступы (генерализованные подергивания всех конечностей с возможным прикусыванием языка, недержанием мочи и кала), тонико-клонические приступы, миоклонические (внезапные активные мышечные сокращения) и атонические (внезапная потеря или снижение мышечного тонуса в отдельных сегментах тела или вцелом, что может приводить к падениям) приступы; парциальные приступы: простые парциальные приступы (без потери сознания), сложные парциальные приступы (с изменением сознания) и вторично-генерализованные парциальные приступы (с утратой сознания).
Идиопатические формы эпилепсии - это состояния, при которых не удается установить причину развития эпилептических припадков. В этих случаях эпилепсия расценивается как самостоятельное заболевание. Термин идиопатический происходит от греческих слов '"idios" (собственный) и “pathos” (болезненный), означая, что данная форма эпилепсии обусловлена нарушением функции собственно головного мозга.
Понятие идиопатических генерализованных эпилепсий (или первично генерализованных эпилепсий, PGE - primary generalized epilepsy) подразумевает, что эти синдромы имеют генетическую основу, характерные изменения на ЭЭГ (сочетание пика - спайка с волной частотой в 3 Гц), отсутствие связи с заболеваниями, вызывающими структурные изменения в головном мозге, и ассоциацию с определенными типами приступов (миоклонус, абсанс или генерализованные тонико-клонические приступы). Кроме этого, больные с идиопатическими генерализованными эпилепсиями могут быть избирательно чувствительны к определенным противоэпилептическим препаратам.
В последней классификационной системе Международной противоэпилептической лиги было выделено несколько различных типов идиопатической генерализованной эпилепсии: доброкачественные судороги новорожденных; доброкачественные семейные судороги новорожденных; доброкачественная миоклоническая эпилепсия младенчества; детская абсанс эпилепсия; юношеская абсанс эпилепсия; юношеская миоклоническая эпилепсия; эпилепсия с генерализованными судорожными приступами пробуждения; эпилепсия с изолированными судорожными приступами пробуждения; первичная фотосенситивная эпилепсия; а также неклассифицированные, «переходные формы».
Многие исследования подтверждают роль наследственности в возникновении идиопатической эпилепсии. У родственников первой степени родства больных эпилепсией частота заболевания составляет 1,5 % - 8 %, в то время как у родственников здоровых лиц частота эпилепсии меньше 0,5 %. Кроме того, у монозиготных близнецов отмечается более высокий значение показателя соответствия по этому заболеванию, чем у дизиготных пар. Уровень конкордантности в монозиготных парах составляет от 10 % (у пациентов с приобретенными поражениями мозга) до 70 % (у пациентов без повреждений головного мозга). У дизиготных близнецов конкордантность колеблется от 3 % до 10 % и не зависит от наличия повреждений головного мозга.
К настоящему времени установлено несколько форм эпилепсии, при которых в развитии приступов четко прослеживаются наследственные факторы. К этим формам относятся: мягкие семейные неонатальные судороги, ювенильная миоклоническая эпилепсия, прогрессирующие миоклонус-эпилепсии (ПМЭ) Унверрихта-Лундборга и Лафора, прогрессирующая эпилепсия с психической задержкой, аутосомно-доминантная ночная лобная эпилепсия. Кроме этого, к формам с наследственной предрасположенностью относят идиопатические генерализованные эпилепсии.
Мягкие семейные неонатальные судороги (МСНС). Относительно редкое аутосомно-доминантное заболевание, которое было описано Rett и Teubel в 1964 году. Приступы обычно начинаются на второй или третий день жизни и проходят спонтанно к 6-ти месячному возрасту. Последующее неврологическое и интеллектуальное развитие - нормальное. У большинства обследованных семей с МСНС выявляется связь с локусом на хромосоме 20q (EBN1). Кроме этого, отмечена связь этого заболевания с другим локусом, который расположен на хромосоме 8q (EBN2).
Ювенильная миоклоническая эпилепсия. Генетические исследования предполагают аутосомно-доминантное и аутосомно-рецессивное наследование. Локус, предрасполагающий к ювенильной миоклонической эпилепсии, определен на длинном плече хромосомы 6 (6q21.2-q11). Начинается заболевание обычно в раннем подростковом возрасте, продолжаясь затем на протяжении всей жизни. Мужчины и женщины болеют одинаково часто. Клинически эта форма семейной эпилепсии характеризуется миоклонусами пробуждения, абсансами и генерализованными тонико-клоническими приступами.
ПМЭ Унверрихта-Лундборга описана в 1891 году Унверрихтом в Эстонии и в 1903 году Лундборгом в Швеции. Заболевание также иногда называется Балтийская миоклоническая эпилепсия, так как относительно часто встречается в этом регионе. Эта форма эпилепсии также является одной из основных составляющих в структуре ПМЭ в Северной Америке. Кроме этого, форма ПМЭ, известная как синдром Рамзая-Ханта и клинически не отличимая от болезни Унверрихта-Лундборга, относительно часто встречается в Средиземноморском регионе. Однако генетическая идентичность этих форм пока не установлена. Болезнь Унверрихта-Лундборга наследуется аутосомно-рецессивно. Использование полиморфных ДНК-маркеров позволило недавно предварительно локализовать ген болезни Унверрихта-Ландборга на длинном плече хромосомы 21 (21q22.3). Заболевание чаще всего начинается в возрасте 6 - 15 лет. Основные клинические проявления включают стимул-чувствительные миоклонусы, тонико-клонические приступы, прогрессирующее медленное интеллектуальное снижение и эмоциональную лабильность. Также наблюдаются другие симптомы поражения, в первую очередь мозжечковые нарушения: атаксия (нарушение координации различных мышц), интенционный тремор (тремор, возникающий или усиливающийся при совершении произвольных действий, а также нарастающий по мере увеличения точности и дифференцированности выполняемых при этом движений), дизартрия (расстройство членораздельной речи, выражающееся затруднённым или искажённым произношением отдельных слов, слогов и звуков, главным образом, согласных).
ПМЭ Лафора описана в 1911 году. Заболевание в своей основе имеет нарушение накопления внутриклеточной глюкозы. ПМЭ Лафора наследуется аутосомно-рецессивно, и генетический дефект (на основании обследования девяти семей) предположительно локализован на хромосоме 6 (6q23-25). Наиболее часто заболевание встречается в регионах, где распространено кровное родство, т.е. в Средиземноморских странах южной Европы и Северной Африке, в южной Индии. Клинически заболевание дебютирует в возрасте 10-17 лет и начинается с генерализованных тонико-клонических судорог, миоклонических подергиваний, быстро нарастающих неврологических расстройств и деменции.
Прогрессирующая эпилепсия с психической задержкой (ПЭСПЗ), также известна как северная эпилепсия, описанная в небольшом регионе северной Финляндии. К настоящему времени генетический дефект (обследовано 11 семей с ПЭСПЗ) связывается с хромосомой 8q. Клинически дети, имеющие этот генетический дефект, нормальны при рождении, но с 5-10 лет начинаются генерализованные тонико-клонические судороги, учащаясь к пубертатному периоду, с максимальной частотой 1-2 приступа в неделю. Впоследствии частота приступов снижается. Психическое развитие замедляется через 2-5 лет после начала заболевания. Отставание становится настолько выраженным, что многие пациенты нуждаются в помощи в обыденной жизни.
Аутосомно-доминантная ночная лобная эпилепсия (АДНЛЭ) - впервые была описана как синдром парциальной эпилепсии в 6 семьях из Австралии, Англии и Канады. При исследовании хромосомной локализации АДНЛЭ в одной большой австралийской семье с 27 пораженными членами в 6 поколениях была установлена связь с локусом 20q13.2, а также показано аутосомно-доминантное наследование с высокой (~75%) пенетрантностью. С детства пациенты переносят серии до 20 приступов, продолжающихся по 30 - 40 сек. во время сна, включая дневной сон. Этим больным часто ошибочно выставляется диагноз нарушений сна, в связи с тем, что их могут беспокоить ночные страхи, видения, кошмары. В большинстве случаев межприступные ЭЭГ нормальные (С.Г. Бурд, А.В. Лебедева, О.Л. Бадалян, 2009).
	Депрессивное расстройство. Депрессия - это психическое состояние, характеризующееся подавленностью, нарушениями внимания, сна и аппетита. Депрессия может сопровождаться ощущением тревоги и возбуждения или, наоборот, приводить к апатии и безразличию к окружающему. Страдающие депрессивным расстройством испытывают отчаяние и беспомощность, часто у них возникают мысли о самоубийстве, поэтому клинически выраженная депрессия требует лечения. Различают несколько форм депрессии, из которых наиболее известными и часто встречающимися являются большая (униполярная) депрессия и биполярное аффективное расстройство (маниакально-депрессивный психоз). При биполярном расстройстве периоды подавленности и плохого настроения сменяются фазами повышенной активности и приподнятого настроения, сопровождающимися часто неадекватным поведением. В США от депрессии страдает не менее 5% населения. Женщины болеют депрессией примерно в 2 раза чаще, чем мужчины. Биполярное расстройство регистрируется у 1% населения. Исследования близнецов демонстрируют гораздо более высокую конкордантность МЗ близнецов по сравнению с ДЗ близнецами. Особенно заметные различия относятся к биполярному расстройству. 
	В исследовании (Kendler et al.; цит. по: Cooper B., 2001), проведенном с участием 1000 пар женщин-близнецов, фиксировалась информация о стрессогенных событиях жизни и наличии эпизодов депрессии в течение 1 года после психотравмирующего события. Оказалось, что такие события, как смерть близких родственников, насилие, развод или расстройство брака, серьезные семейные конфликты в 10 раз увеличивают вероятность начала депрессии в течение того же месяца. Генетическая предрасположенность повышает частоту заболевания депрессией. Результаты указывают, что чувствительность к воздействию тяжелых жизненных потрясений зависит от наследственности, причем имеют место эффекты генотип-средового взаимодействия.
В близнецовых исследованиях депрессии у мужчин было установлено, что генетические корреляции депрессии и нейротизма колеблются в диапазоне от 0.37 до 0.99 в зависимости от того, было ли проведено исследование на больных, страдающих депрессией или здоровых мужчинах с симптомами депрессии, а также от типа используемой методики (Fanous et al., 2007; Hettema et al., 2006; Kendler et al., 1987; Middeldorp et al., 2005). Оказалось, что те же самые гены, которые связаны с депрессивными симптомами, связаны и с симптомами тревожности. При этом средовые факторы, вызывающие депрессию, не вызывают симптомы тревожности и наоборот (Kendler et al. 1987; Middeldorp et al., 2008). Вклад факторов генотипа в проявления депрессии у взрослых варьирует от 16 до 37 % (Kendler et al., 2006; Lyons et al., 1998).
В работе Chen J. и др. (2014) участвовали 1181 пар близнецов Китая (из них 338 пар монозиготных мужского пола и 359 пар женского пола, 122 пары дизиготных мужского пола и 148 пар женского пола, 214 пар разнополых дизиготных близнецов) в возрасте от 11 до 19 лет. Выраженность симптомов депрессии оценивалась с применением китайской адаптации Детского опросника депрессии Children’s Depression Inventory (CDI) (CDI) (Kovacs and Staff, 2003), родители также заполняли опросник для родителей (CDI-PF) (Kovacs and Staff, 2003). Оказалось, что выраженность симптомов депрессии статистически достоверно возрастает с увеличением возраста подростков (по данным тестирования подростков r = 0.12, p<0.001; по данным тестирования родителей r = 0.11, p<0.01). В результате было получено, что по результатам тестирования симптомов депрессии у подростков вклад факторов генотипа составил 50%, вклад общей среды 5%, вклад индивидуальной среды – 45 %. На основании родительских данных, в вариативность симптомов депрессии у их детей вклад факторов генотипа составил 51%, вклад общей среды 18%, вклад индивидуальной среды – 31 %.
В последние годы ведется активный научный поиск генов, связанных с депрессией. Так, в работе Li X. и др. (2014) было показано, например, что ген Cadherin-7 (CDH7) связан с большим депрессивным расстройством. Кадгерины — трансмембранные гликопротеины, в присутствии молекул кальция обеспечивают межклеточную адгезию (слипание идентичных клеток, формирование клеточной ткани). 
Болезнь Паркинсона – хроническое прогрессирующее заболевание головного мозга, в основе которого лежит дегенерация нигростриарных нейронов и возникающий в связи с этим дисбаланс нейромедиаторов: дофамина, ацетилхолина, серотонина, норадреналина. Движением управляет небольшой участок в стволе головного мозга, называемый черной субстанцией. В случае болезни Паркинсона клетки в черной субстанции прекращают вырабатывать дофамин - химическое вещество, которое способствует взаимодействию нервных клеток. 
Заболевание впервые было описано Дж. Паркинсоном в 1817 году в эссе «Дрожательный паралич». 
Распространенность заболевания варьирует от 100 до 350 на 100000 населения, увеличиваясь с возрастом. Мужчины болеют несколько чаще, чем женщины. Болезнь Паркинсона относится к числу заболеваний пожилого возраста.
Болезнь Паркинсона проявляется триадой симптомов: брадикинезией, тремором, мышечной ригидностью. Брадикинезия - снижение спонтанной двигательной активности. Особенно затруднено начало движения: больному бывает трудно встать со стула, сделать первый шаг, изменить положение тела в постели. Походка становится замедленной, шаркающей. Распространение гипокинезии на мышцы лица приводит к гипомимии, лицо становится маскообразным. Для болезни Паркинсона характерен тремор покоя в дистальных отделах руки или ноги. В мышцах кисти наблюдаются движения по типу «скатывания пилюль» или «счета монет». При прогрессировании заболевания тремор может распространяться на проксимальные отделы конечностей и приобретать более сложный характер. Амплитуда тремора может меняться в зависимости от эмоционально состояния пациента, но его частота остается неизменной и составляет 4-6 Гц. У некоторых больных при генерализации процесса отмечается тремор головы, нижней челюсти, губ, языка. Мышечная ригидность представляет собой повышение мышечного тонуса, обусловленное одновременным напряжением мышц агонистов и антагонистов. Мышечная ригидность затрудняет произвольные движения. Больные имеют нарушений позы, статики, походки, а также характерный внешний вид: голова опущена, туловище наклонено вперед, руки согнуты в локтях, лицо маскообразно. Ходьба мелкими шагами, шаркающая, при этом руки не совершают движений во время ходьбы. При попытке начать движение возникает симптом «топтания», туловище наклоняется вперед, а ноги остаются «прилипшими» к полу, нередко в этот момент возникают спонтанные падения. На поздних стадиях заболевания у 60% больных развивается деменция (Е.А. Катунина, 2009).
Известно, что каждое десятилетие жизни число нигростриарных нейронов снижается на 10 %. С возрастом снижается активность фермента тирозин - гидроксилазы, регулирующего синтез дофамина. В процессе старения в дофаминергических нейронах накапливается так называемый пигмент старения – меланин, метаболиты которого обладают нейротоксическими свойствами. Увеличивается уязвимость нейронов черной субстанции к воздействию свободных радикалов, которые образуются в процессе окисления дофамина. Активность антиоксидантной системы с возрастом падает, и накапливающиеся свободные радикалы оказывают повреждающее воздействие на нейрональные структуры. Кроме того, повышается чувствительность дофаминсинтезирующих нейронов к пропаркинсоническим агентам. Пропаркинсонические свойства обнаружены у многих экзогенных (средовых) токсинов: моно и дисульфид углерода, марганец, цианиды, гербициды, пестициды, продукты кобальтовой и ртутной промышленности, пиридиновые производные органических растворителей. Клиническая картина заболевания проявляется при снижении дофамина в стриатуме на 60-80 % от уровня возрастной нормы. В результате этого возникает дисбаланс нейромедиаторов: недостаток дофамина и относительный переизбыток ацетилхолина. Это приводит к нарушению соотношения возбуждающих и тормозных влияний внутри базальных ганглиев. Развивается чрезмерная тормозная активность базальных ганглиев по отношению к коре, что приводит к развитию симптомов болезни Паркинсона. Возникновение тремора связывают с усилением спонтанной осцилляторной активности нейронов полосатого тела и зрительного бугра (Е.А. Катунина, 2009).
Заболевание развивается преимущественно в возрасте 55-70 лет. Особенностью ранних стадий болезни Паркинсона является превалирование симптомов с одной стороны тела. 
Согласно современным представлениям, в развитии БП имеет значение взаимодействие генетических и средовых факторов. Для болезни Паркинсона имеется четкая тенденция к внутрисемейному накоплению случаев болезни, а ближайшие родственники больных имеют в 2-7 раз более высокий риск развитии болезни Паркинсона по сравнению с общепопуляционным. Установлена более высокая конкордантность по болезни Паркинсона среди монозиготных близнецов (55%) по сравнению с дизиготными (18%). Результаты анализа генетических ассоциаций показали определенную роль «аллелей риска» ряда кандидатных генов, имеющих значение в функционировании нейронов черного вещества. Применение позитронно-эмиссионной томографии позволяет верифицировать доклиническую дисфункцию нигростриарной дофаминергической системы у клинически здоровых братьев и сестер.
На сегодняшний момент идентифицировано 11 хромосомных локусов и 7 самостоятельных генов, которые предположительно кодируют предрасположенность к болезни Паркинсона (Таблица 19). Мутации на 4 хромосоме в гене белка синуклеина приводят к его гиперпродукции. Альфа-синуклеин является основным компонентом телец Леви - включений в цитоплазме тел нейронов и служит морфологическим признаком дегенеративного процесса в головном мозге. Внутриклеточные скопления -синуклеина могут блокировать начальный сегмент аксона, нарушая аксональный ток, или препятствовать работе внутриклеточных органелл. Мутации на 4 хромосоме приводят к развитию аутосомно-доминатного типа заболевания. Изменения на 6 хромосоме в гене белка паркина приводят к развитию ювенильного паркинсонизма с аутосомно-рецессивным типом наследования (Е.А. Катунина, 2009).

Таблица 19 
Гены, предположительно кодирующие предрасположенность к БП (Е.А. Катунина, 2009)
	Ген
	Хромосома
	Тип наследования

	PARK 1/ α-synuclein
	4q 21-23
	Аутосомно-доминантный

	PARK 2/ Parkin
	6q 25.2-27.6
	Аутосомно-рецессивный

	PARK 3
	2p13
	Аутосомно-доминантный

	PARK 4
	4p16
	Аутосомно-доминантный

	PARK 5/ UCH-LI
	4p15
	Аутосомно-доминантный

	PARK 6
	1p37
	Аутосомно-рецессивный

	PARK 7/ DJ-1
	1p38
	Аутосомно-рецессивный

	PARK 8
	12
	Аутосомно-рецессивный

	PARK 9
	1p36
	Аутосомно-рецессивный



Есть данные о митохондриальном типе наследования – через цитоплазму материнской яйцеклетки, что приводит к наследственно обусловленным изменениям в митохондриальной цепи и нарушению продукции АТФ в дофаминергических нейронах. Возможен сцепленный с Х-хромосомой тип наследования. Мутации в локусе DYT3, расположенном на Х-хромосоме в районе Xq13, также могут быть ответственны за развитие болезни Паркинсона. Таким образом, болезнь Паркинсона характеризуется генетической гетерогенностью. Генетическая «предуготованность», возможно, увеличивает чувствительность нигростриарной системы к влиянию старения и факторов окружающей среды (Е.А. Катунина, 2009).
Болезнь Альцгеймера (старческое слабоумие, деменция) - прогрессирующее заболевание центральной нервной системы, сопровождающееся потерей кратковременной памяти, утратой ранее приобретенных навыков, замедленностью мышления. Болезнь развивается у пожилых людей (старше 50 лет). Болезнь Альцгеймера, которая составляет 2/3 всех случаев слабоумия, начинается, как принято считать, с патологического постепенного накопления особого белка в мозге, получившего название бета-амилоид (Hardy, 2006). Эти отложения связаны с окислительным повреждением, возбудительной активностью и дефицитом ацетилхолина, что приводит к потере нейронов и объясняет наблюдаемые клинически когнитивную и динамическую дисфункцию (Cummings and Cole, 2002). Болезнь имеет тенденцию прогрессировать. Нарастают раздражительность, нетерпимость, теряются гигиенические навыки, возникают проблемы с речью. Прогрессирующий характер болезни является результатом интенсивной гибели клеток в некоторых областях мозга. Что является толчком к развитию болезни, пока неясно. Болезнью Альцгеймера страдают примерно 3-5 % людей старше 65 лет и 20 % - старше 80 лет. Гораздо реже болезнь начинается относительно рано - на 40-х-50-х годах жизни. Болезнь Альцгеймера имеет семейный характер: вероятность заболевания выше для родственников первой степени родства и достигает 50 % для старших возрастов. Особенно четко семейный характер заболевания прослеживается для редких вариантов (частота 1:10000) с ранним началом (до 65 лет). Хотя проведение близнецовых исследований пожилых людей сопряжено с большими трудностями, в США и странах Скандинавии на близнецах были получены данные, свидетельствующие о наличии наследственного компонента заболевания. Конкордантность МЗ близнецов была значительно выше, чем ДЗ, однако варьировала в широких пределах (от 21 % до 83 %). Изучение семей с ранним началом заболевания позволило идентифицировать три генные мутации, которые могут быть причиной заболевания. Один из них - ген белка-предшественника бета-амилоида - локализован на хромосоме 21. Его обозначают АРР (Amiloid Precursor Protein). Следует сказать, что люди с синдромом Дауна, имеющие лишнюю хромосому 21, как правило, поражаются болезнью Альцгеймера в относительно молодом возрасте. Два других гена, располагающихся на 14 и 1 хромосоме, оказались связанными с синтезом белков пресенилинов, которые, возможно, имеют отношение к регуляции внутриклеточного транспорта белков, в том числе и АРР. Таким образом, главными факторами риска для болезни Альцгеймера являются пожилой возраст, семейные случаи, особенно с ранним началом, и болезнь Дауна. Среди других факторов риска - черепно-мозговые травмы, заболевания щитовидной железы, рождение от матери старше 30-летнего возраста, низкий уровень образования. Интересно, что у курящих риск заболевания болезнью Альцгеймера ниже, чем у некурящих. Активная творческая деятельность и высокий уровень образования также приводят к меньшим рискам заболевания.
Прогрессирующее слабоумие может быть связано и с сосудистой недостаточностью. Сосудистая деменция характеризуется инфарктами мозга (ишемическими инсультами). Начало сосудистой деменции может быть более резким, внезапным и характеризуется поэтапным протеканием, в сравнении с болезнью Альцгеймера. Факторы риска сосудистого слабоумия: повышенное кровяное давление в среднем возрасте, сахарный диабет и гиперлипидемия (лишний вес). 
Наиболее важный фактор риска для слабоумия - это возраст. Так, в Северной Америке и Европе 6-10 % населения в возрасте от 65 лет и старше сталкиваются со слабоумием (Ferri, 2005). Следующий фактор риска, влияющий на слабоумие, это генетика. Однако, только около 2 % случаев болезни Альцгеймера вызваны определенной генетической мутацией и в 50 % случаев болезни не обнаружено аполипротеина е4, полиморфизм которого является самым известным генетическим фактором риска для болезни Альцгеймера (Tanzi and Bertram, 2005). Следовательно, как и для других хронических болезней, причина слабоумия, почти наверняка, заключается в сложной комбинации генетических влияний и экологических воздействий, которые могут накапливаться в течение всей жизни. 
Установлено, что вероятность заболевания болезнью Альцгеймера в 2 раза выше у людей с более низким уровнем образования (Katzman, 1993). Это открытие привело к изучению влияния на статистику заболевания других форм интеллектуальной стимуляции, таких, например, как активный досуг, в качестве возможного защитного фактора снижения темпов развития слабоумия (Fabrigoule, 1995). Предположение о том, что склонность к психологическому стрессу может служить фактором риска развития болезни Альцгеймера, вероятнее всего, посредством вредного влияния стресса на мозг, нашла подтверждение в исследованиях Уилсона и других (Wilson et al., 2002), которые указали на повышенный риск Болезни Альцгеймера среди людей с высоким базовым уровнем депрессивных симптомов. 
В работе Gatz M. и др. (2010) были исследованы 30 пар монозиготных шведских близнецов (22 пары были дискорданты по слабоумию и 8 конкордантны). Клинические диагнозы включали: 18 случаев болезни Альцгеймера, 4 случая сосудистого слабоумия, 2 смешанных случая - болезнь Альцгеймера и сосудистое слабоумие, 2 случая вторичного слабоумия, и 4 - с неопределенным типом слабоумия. Начальные исследования проводились, когда средний возраст близнецов составлял 70.6 лет (SD = 6. 8) и включали письменный анкетный опрос (по почте) и личное тестирование. Близнецы участвовали в заполнении форм, отправленных ими по почте, а также в телефонном опросе. Телефонное интервью включало анализ психического статуса, мнемических способностей, а также вопросы о здоровье и повседневной жизни (Gatz, 1997). Близнецы (или, если они были не в состоянии отвечать на вопросы, то их родственники) отвечали на вопросы о том, сталкивались ли близнецы с трудностями, приводили ли они к проблемам в повседневной жизни, при переезде при смене места жительства, или посещению врача для оценки проблем в когнитивной сфере. Для тех, кто лично участвовал в тестировании, была проведена психиатрическая экспертиза, результы которой использовались для сортировки близнецов по когнитивным способностям, а также экспертная оценка, данная медицинскими сестрами. В результате коэффициент конкордантности монозиготных близнецов по болезни Альцгеймера составил 67 %, соответствующий значение показателя для гетерозиготных пар составил 22 %. Вероятность наследования болезни Альцгеймера оценена в 74 %, других видов деменции – 43 % (Gatz, 1997).
Хорея Гентингтона - хроническое прогрессирующее наследственно-дегенеративное заболевание, характеризующееся хореическим гиперкинезом и другими экстрапирамидными нарушениями, расстройствами психики и деменцией. Частота встречаемости болезни Гентингтона составляет от 2 до 7 случаев на 100000 населения; максимальная частота наблюдается в замкнутых популяциях, проживающих, например, на изолированных островах, а также в Западной Европе (до 17 случаев на 100000 населения). Мужчины и женщины заболевают с одинаковой частотой (Камчатнов П.Р., Чугунов А.В., 2009).
Наиболее характерными проявлениями являются хореический гиперкинез и прогрессирующая деменция. Классическая гиперкинетическая форма у большинства пациентов дебютирует в возрасте 30 лет и старше. Задолго до появления развернутой клинической картины постепенно развивается неусидчивость, повышенная активность пациентов, движения становятся размашистыми, нередко – нескоординированными, становится излишне оживленной жестикуляция. Хореический гиперкинез характеризуется быстрыми, неритмичными, беспорядочными движениями в различных мышечных группах с вовлечением мускулатуры конечностей, лица, диафрагмы, туловища. Обращают на себя внимание гримасничанье больных, нескоординированные, размашистые движения в руках, неустойчивость, пошатывание при ходьбе. Выполнение произвольных движений затруднено вследствие гиперкинезов и сопровождается рядом ненужных движений. Так, при ходьбе больной может раскачиваться из стороны в сторону, приседать, приплясывать. Гиперкинезы могут провоцироваться выполнением целенаправленных действий (кинезиогенные гиперкинезы), эмоциональным напряжением, волнением. При разговоре появляются или усиливаются избыточные движения губ, языка, других мышц, что проявляется причмокиванием, облизываньем губ языком, покашливанием, шмыганьем носом. Отличительной особенностью болезни Гентингтона является то, что на протяжении некоторого времени, особенно в начале заболевания, пациент способен сознательно подавлять гиперкинезы. Характерным является отсутствие гиперкинезов глазодвигательной мускулатуры.
По мере прогрессирования заболевания в патологические движения вовлекаются все более обширные мышечные группы. Гиперкинезы приобретают большую амплитуду, в меньшей степени поддаются произвольному контролю. Вследствие вовлечения в процесс аксиальной мускулатуры (мышцы туловища), резко затрудняется походка, возникает неустойчивость при ходьбе, стоянии. Характерными являются нарушения психики и когнитивные расстройства. Нередко заболевание дебютирует именно поведенческими нарушениями. В начальных стадиях заболевания преобладают депрессивные, тревожные расстройства. Характерными являются неусидчивость, нарушения внимания, снижение памяти и ограничение способности к усвоению нового материала, повышенная возбудимость. У отдельных больных могут наблюдаться более сложные нарушения поведения в виде склонности к бродяжничеству (дромомания), бредового толкования окружающего, галлюцинаций. Когнитивные нарушения характеризуются относительно медленной прогредиентностью, благодаря чему больные могут определенное время сохранять работоспособность в рамках привычной деятельности. В случае прогрессирования заболевания когнитивные нарушения могут достигать степени тяжелой деменции (Камчатнов П.Р., Чугунов А.В., 2009).
Болезнь Гентингтона передается по аутосомно-доминантному типу и характеризуется очень высокой пенетрантностью, достигающей 85-90 %. Молекулярной основой болезни Гентингтона является экспансия повторов ЦАГ (CAG - цитозин-аденин-гуанин) в гене IT-15, который локализован на коротком плече 4-ой хромосомы (4р16.3). У здоровых лиц в указанном фрагменте молекулы ДНК насчитывается от 10 до 35 повторов. В мутантном гене число повторов значительно возрастает - от 36 до 120. Установлено, что заболевание проявляется тем раньше, чем большее количество повторов насчитывает мутантный ген. Соответственно, более тяжелое течение имеет место при более выраженном генетическом дефекте – при ранних (ювенильных) формах хореи Гентингтона число повторов максимально. Взаимосвязь раннего дебюта заболевания и его тяжелого течения с увеличением числа ЦАГ повторов называется антиципацией. Имеются данные о том, что при передаче мутантного гена от отца отмечается большее увеличение количества повторов, что сопровождается развитием более ранних и тяжелых форм заболевания.
Ген IT-15 отвечает за синтез белка гентингтина, который вырабатывается в головном мозге, причем наиболее активно - в нейронах коры и мозжечка. Белок присутствует как в цитоплазме, так и в ядре нервных клеток. Гентингтин цитоплазмы может участвовать в транспорте везикул и в поддержании цитоскелета. На основании экспериментальных данных установлено, что при протеолизе гентингтина образуются фрагменты, содержащие полиглютамины, которые обладают токсичностью для клеток мозга. В норме их количество небольшое и они быстро утилизируются с участием системы специфических ферментов. При болезни Гентингтона наличие добавочных ЦАГ повторов приводит к увеличению количества полиглютаминовых остатков в молекуле белка (т.н. амплифицированный полиглютаминовый тракт). Скорость денатурации дефектного белка значительно превышает таковую нормального, что приводит к накоплению остатков гентингтина в нейронах. Предполагается важная роль токсического влияния на клетку продуктов перекисного окисления, избытка глутамата, прочих расстройств нейротрансмиттерных систем головного мозга. Считается, что определенную роль в развитии и быстром прогрессировании нейродегенерации играет окислительный стресс с накоплением продуктов перекисного окислении липидов. Наиболее уязвимыми являются клетки полосатого тела, получающие импульсацию от коры больших полушарий. Патологические изменения ткани головного мозга носят диффузный характер, хотя в большей степени страдают подкорковые ядра. Выраженные дегенеративные изменения, в первую очередь, с поражением мелких и крупных клеток и уменьшением их количества, выявляются в скорлупе и хвостатом ядре. Кроме этого, изменения отмечаются также и в коре больших полушарий. Наряду с дегенеративным поражением нейронов наблюдается разрастание глиальных элементов. Макроскопически характерна атрофия мозгового вещества с расширением желудочков мозга, цистернальных пространств, корковых борозд (Камчатнов П.Р., Чугунов А.В., 2009).

Рассеянный склероз. Участие генетических факторов в предрасположенности к развитию рассеянного склероза (РС) и формированию особенностей клинической картины не вызывает соменения. Этиология рассеянного склероза продолжает являтся областью активных исследований. Наиболее обоснованной считается мультифакториальная теория, подразумевающая необходимость воздействия внешнего фактора, вероятнее всего инфекционного, на генетически предрасположенных лиц. Это стало очевидным уже в начале 50-х годов после обнаружения повышенной частоты повторных случаев РС в семьях больных, т.е. наличия «семейных» форм заболевания. Популяционные исследования четко указывают на роль наследственных факторов в развитии РС – заболевание чаще встречается у представителей европейских народов, особенно северных, и очень редко – у коренных жителей Африки и Восточной Азии. Анализ частоты РС среди близнецов, сестер и братьев (сибсов), сестер и братьев по одному из родителей (полусибсов) и приемных детей, показывает преимущественную роль генетических факторов как факторов риска РС. Значение наследственной предрасположенности в этиологии РС было подтверждено данными обследования близнецов, показавшими, что у монозиготных близнецов конкордантность по РС (22 %) была более чем в семь раз выше, чем у дизиготных (3 %). Относительно низкий процент конкордантности у монозиготных близнецов может свидетельствовать о вкладе в развитие РС пока не установленных внешних воздействий, вероятнее всего инфекционных. Величина относительного риска заболевания, т.е. преобладание вероятности заболеть над вероятностью остаться здоровым, в 20 - 50 раз выше для родственников больных РС, чем в популяции в среднем. Показано систематическое уменьшение относительного риска в зависимости от генетической дистанции по отношению к больному; при этом не наблюдалось разницы для родственников по материнской и отцовской линии (Бойко А.Н., Кулакова О.Г., Фаворова О.О., 2009).
РС - полигенное заболевание, однако главный ген обнаружить не удалось, более того, в различных этнических группах, а даже и в пределах одной этнической группы с РС ассоциированы и даже сцеплены различные полиморфные участки различных генов.
Поиск генов, вовлеченных в развитие таких полигенных заболеваний, как РС, в настоящее время проводят при помощи двух основных подходов: полного геномного поиска и метода «ген-кандидат» с применением сложных статистических расчетов. Для обоих подходов применяют как семейный, так и популяционный анализ. При полном геномном поиске используют панели анонимных генетических маркеров с известной хромосомной локализацией, более или менее равномерно распределенных по геному. С их помощью локализуют области генома, вовлеченные в развитие данного заболевания, и далее в найденных областях проводят поиск генов, ассоциированных (сцепленных) с данным заболеванием. При этом подходе природа заболевания, его патогенез и этиология не имеют значения для выбора области ДНК.
В отличие от полного геномного поиска, при подходе «ген-кандидат» предположение о возможном участии гена в этиопатогенезе заболевания выдвигают, исходя из природы заболевания и функции продукта гена, а далее проверяют это предположение. 
Анализ сцепления генетического локуса с заболеванием проводят на семьях больных. Наличие сцепления означает, что доказана прямая роль гена (маркера, области) в предрасположенности к заболеванию. Анализ сцепления проводится в семьях с несколькими пораженными сибсами. 
При подходе «ген-кандидат» целенаправленно выясняют роль того или иного гена, выбранного исходя из функции его белкового продукта в этиопатогенезе заболевания. В таблице 20 представлены данные о генах, ассоциация которых с РС установлена, по крайней мере, в одном исследовании.
Во многих исследованиях в разных странах и в разных этнических группах были выявлены ассоциации РС с аллельным полиморфизмом генов главного комплекса гистосовместимости (ГКГ), или HLA-системы, локализованных на коротком плече хромосомы 6 (с HLA-генами области 6p21). Известна ведущая роль продуктов HLA-генов в формировании иммунного ответа. HLA-система представляет собой группу тесно сцепленных полиморфных генетических локусов, которые кодируют три различных класса полипептидных продуктов, играющих центральную роль в развитии и регуляции иммунного ответа. 

Таблица 20
Гены, для которых найдены ассоциации с рассеянным склерозом   (цит. по Бойко А.Н., Кулакова О.Г., Фаворова О.О., 2009)
  
	Хромо-сома
	Ген-кандидат
	Локализация
	Страна (популяция) 

	1
	FAS-ligand
	1q23
	Испания, США 

	
	TGFβ2 
	1q41
	Швеция 

	
	PTPRC
	1q31-q32
	Германия, Италия

	
	IL-10
	1q31-q32
	Испания 

	
	TNFR II
	1p36.3-p36.2
	Австрия 

	2
	CTLA4
	2q33
	Норвегия, Швеция, 
Япония 

	
	
	
	США 

	
	
	
	Швеция 

	
	NRAMP1
	2q35
	ЮАР (европеоиды) 

	3
	CCR2
	3p21
	Япония 

	4
	OPN
	4q21
	Япония 

	
	IL-2
	4q26-q27
	Германия 

	
	
	
	Испания 

	5
	IL-4
	5q31.1
	Италия, США

	6
	гены области HLA
	6p21
	большинство популяций 

	
	
	
	большинство европейцев, Иран, Северная  Африка, Япония

	
	TNF
	6p21.3
	Германия, Швеция, 
Ирландия

	
	
	
	Ирландия 

	
	
	
	Испания 

	
	
	
	Германия, Сербия 

	
	LTα
	6p21.3
	Россия, США 

	
	IKBL
	6p21.31
	Германия 

	
	ESR1
	6q25.1
	Япония 




	7
	TCR
	7q35
	Германия 

	
	IL-6
	7p21
	Сардиния 

	12
	VDR
	12q12-q14
	Япония 

	
	IFN-γ
	12q14-q15
	Швеция, Сардиния 

	14
	TCRα
	14q11.2
	Германия 

	16
	IL-4R
	16p12.1-p11.2
	Швеция 

	17
	MCP-3
	17q11.2-q12
	Бельгия 

	
	PNMT 
	17q21-q22
	США 

	
	Fas
	17q25
	Голландия 

	18
	MBP
	18q23
	Финляндия, Дания 
Италия, Россия 

	19
	APOE
	19q13
	США 

	
	ICAM-1
	19q13
	Финляндия, Испания 

	22
	SYN3 
	22q12-q13
	Италия 

	22
	IgG
	22q11.1-q11.2
	европеоиды 



Наиболее часто сообщается о связи генетического маркера с определенным типом течения РС (ремиттирующий или прогрессирующий, благоприятный или злокачественный). Реже оценивается связь генетических маркеров со степенью и (или) скоростью накопления необратимых неврологическых нарушений, т.е. с тяжестью РС. Также анализируются ассоциации генетических маркеров с возрастом начала РС, преобладанием того или иного симптомокомплекса и другими клиническими параметрами. Ассоциации отдельных аллелей полиморфных генов с клиническими признаками РС перечислены в таблице 21.


Таблица 21 
Ассоциации полиморфизма генов с различными клиническими признаками рассеянного склероза (цит. по Бойко А.Н., Кулакова О.Г., Фаворова О.О., 2009)

	Ген 
(сочетания)
	Аллель или генотип
	Обнаруженная ассоциация
	Страна (регион)

	CCR5
	CCR5Δ32
	Ремиттирующий РС
	Дания 

	
	
	Более позднее начало 
	США, Северная Ирландия 

	
	
	Более медленное развитие 
	Израиль 

	CCR5+DRB1
	CCR5Δ32+DR4
	Более позднее начало 
	Россия 

	DRB1
	DR13
	Более мягкое течение 
	Северная Италия 

	APOE
	ε2
	Более позднее начало вторично-прогрессирующего РС
	Италия 

	
	
	Более мягкое течение 
	США 

	
	ε4
	Более тяжелое течение 
	Австрия, США 

	
	
	Более быстрое прогрессирование
	Израиль

	IL-4
	R551
	Увеличенная частота при первично-прогрессирующем РС  по сравнению с ремиттирующим РС 
	Германия 

	IL-1RN
	МКП
	Более мягкое течение у пациентов с длительностью РС более 10 лет
	Великобритания 

	IL-1β
	Ava 1,1
Alu 1,1
	Более тяжелое течение у пациентов с длительностью РС более 10 лет
	

	PAI-1
	4G/5G в промоторе
	У женщин
	Финляндия 

	TCRβ
	Bv8s1*2
	РРС
	Австралия 

	ESR1
	X/x полиморфизма XbaI
	Возраст начала заболевания
	Япония 

	IL-6
	аллель A5
	Мягкое течение заболевания
	Сардиния 

	
	A6-A9
	Быстро прогрессирующий РС
	

	TGFβ1
	Гаплотип GCTGC
	Более мягкое течение 
	США 

	CNTF
	G →A нуль-мутация в положении -6 2-ого экзона
	Более раннее начало с преобладанием двигательных нарушений
	Германия 

	IL-10
	G9/9, G10/13, G11/13 и G13/14
	Более тяжелое течение 
	Франция 

	
	G9/10, G9/11, G9/13 и G12/13
	Более мягкое течение 
	

	
	A/G в положении -1082
	Меньше вероятность тяжелого течения; увеличивается с возрастом
	Финляндия 

	FAS (CD95)
	аллель G ОНП -670 A→G
	Большая чувствительность к РС только у женщин
	США 

	OPN 3
	1284A
	Больший риск развития вторично-прогрессирующего РС
	США 

	
	G/G в положении 9583
	Более позднее начало 
	Япония 



Рассеянный склероз возникает скорее при независимом, либо эпистатическом действии множества генов, каждый из которых вносит небольшой вклад в развитие заболевания, чем при участии небольшого количества генов, оказывающих сильный патологический эффект. Нельзя недооценивать участие внешних факторов в этиологии РС. В настоящее время рассеянный склероз представляется полиэтиологическим симптомокомплексом полигенной природы, характеризующимся различающимся набором предрасполагающих генов для каждой из форм заболевания. Применение подхода «ген-кандидат» в изучении РС доказало его полигенную природу и показало множественность клинических форм, за которыми стоит генетическое разнообразие, т.е. связало клиническую гетерогенность с генетической (Бойко А.Н., Кулакова О.Г., Фаворова О.О., 2009).
Обсессивно-компульсивное расстройство (ОКР). При ОКР у больного непроизвольно появляются навязчивые, мешающие или пугающие мысли (обсессии). Он постоянно и безуспешно пытается избавиться от связанной с этими мыслями тревоги с помощью столь же навязчивых и утомительных действий (компульсий). Частота встречаемости ОКР составляет 1—3:100 у взрослых и 1:200—500 у детей и подростков (Fireman B. и др., 2001). Обсессивно-компульсивное расстройство встречается у представителей всех социоэкономических слоев населения. Применение близнецового метода показало наличие высокой конкордантности у монозиготных близнецов по обсессивно-компульсивному расстройству. Согласно исследованиям, у 18 % родителей пациентов, больных обсессивно-компульсивным расстройством, присутствуют психические расстройства: у 7,5 % — ОКР, 5,5 % — алкоголизм, 2% - психозы и аффективные расстройства. 31 больной из 40 был первым или единственным ребёнком в родительской семье (Yaryura-Tobias José и др., 1997). 
Генетические мутации, связанные с ОКР, были обнаружены в человеческом гене переносчика серотонина, hSERT, у неродственных семей с ОКР. Он локализирован в 17 хромосоме, плечо q11.1—q12. В ней происходила транслокация аллеля L и соответственно генотип LL. Пациенты с ОКР с большей вероятностью имеют родственников первой степени родства с этим же расстройством, чем здоровые представители контрольной группы. В случаях, когда ОКР развивается в детстве, наследственный фактор выражен сильнее, чем тогда, когда ОКР развивается во взрослом возрасте (N. Ozaki и др., 2003). 
В работе  Katerberg H. и др. (2010) была проведена оценка влияния генотип-средовых факторов на проявления ОКР у 1224 человек с данным заболеванием из 52 семей, где заболевание встречалось в нескольких поколениях. В проявлениях ОКР были выделены следующие факторы: соблюдение больным мнимых запретов (табу), очистительных ритуалов, сомнения, суеверия. Все факторы ОКР обусловлены наследственными влияниями.
Вклад генетических факторов в проявление ОКР у больных детей составляет 45–65 %, у взрослых – 27-47 %, при этом на экспрессию генов влияют факторы внешней среды (Abramowitz J.S. и др., 2009). 
Выводы
1.Наследуемость психических заболеваний имеет сложную природу, как правило, полигенного характера.
2. Прогрессирующие наследственно-дегенеративные заболевания наследственно обусловлены, при этом у представителей народов, проживающих в разных уголках земного шара частота встречаемости различных патологических алеллей и сцепленных с ними заболеваний, различается.
Литература к теме 11:

1. Бойко А.Н., Кулакова О.Г., Фаворова О.О.  Генетика рассеянного склероза / Избранные лекции по клинической генетике отдельных неврологических заболеваний / Под редакцией Е.И. Гусева, А.Н. Бойко, М.Ю. Мартынова. М.: РГМУ, 2009. - С. 102-142.
2. Бурд С.Г., А.В. Лебедева, О.Л. Бадалян Эпилепсия / Избранные лекции по клинической генетике отдельных неврологических заболеваний / Под редакцией Е.И. Гусева, А.Н. Бойко, М.Ю. Мартынова. М.: РГМУ, 2009. - С. 122-130.
3. Камчатнов П.Р., Чугунов А.В. Хорея Гентингтона / Избранные лекции по клинической генетике отдельных неврологических заболеваний / Под редакцией Е.И. Гусева, А.Н. Бойко, М.Ю. Мартынова. М.: РГМУ, 2009. - С. 69-73.
4. Катунина Е.А. Болезнь Паркинсона / Избранные лекции по клинической генетике отдельных неврологических заболеваний / Под редакцией Е.И. Гусева, А.Н. Бойко, М.Ю. Мартынова. М.: РГМУ, 2009. - С. 53-59.
5. Клиническая генетика. Геномика и протеомика наследственной патологии : учеб. пособие. - 3-е изд., перераб. и доп. - Мутовин Г.Р. 2010. - 832 с. 
6. Мастюкова Е.М., Московкина А.Г. Основы генетики. Клинико-генетические основы коррекционной педагогики и специальной психологии- М.: Владос, 2001. 368 с.
7. Приходченко Н.Н., Шкурат Т.П. Основы генетики человека. - Ростов-на-Дону: Феникс, 1997. 368 с.
8. Равич-Щербо И.В., Марютина Т.М., Григоренко Е.Л. Психогенетика.- М.: Аспект-пресс, 1999. С. 77-91.
9. Abramowitz J.S., Taylor S., McKay D. Obsessive-compulsive disorder // The Lancet. — 6 August 2009. — Т. 374. — № 9688. — P. 491–499. 
10. Chen J., Li X., Natsuaki M.N., Leve L.D., Harold G.T. Genetic and Environmental Influences on Depressive Symptoms in Chinese Adolescents // Behav. Genet. (2014) 44:36–44.
11. Cummings, J.L., Cole, G. (2002) Alzheimer disease  (Review). Journal of the American Medical Association. Volume 287, Issue 18, 8 May 2002, Pages 2335-2338.
12. Fabrigoule C., Letenneur L., Dartigues J.F., Zarrouk M., Commenges D., Barberger-Gateau P. (1995) Social and leisure activities and risk of dementia: a prospective longitudinal study. J Am Geriatr Soc 43:485–490.
13. Fanous A.H., Neale M.C., Aggen S.H., Kendler K.S. (2007) A longitudinal study of personality and major depression in a population-based sample of male twins. Psychol Med 37:1163–1172.
14. Ferri C.P., Prince M., Brayne C., Brodaty H., Fratiglioni L., Ganguli M. (2005) Global prevalence of dementia: a Delphi consensus study. Lancet 366:2112–2117.
15. Fireman B., Koran L. M., Leventhal J. L., Jacobson A. The prevalence of clinically recognized obsessive–compulsive disorder in a large health maintenance organization (англ.) // The American journal of psychiatry. — 2001. — Т. 158. — № 11. — С. 1904—1910.  
16. Franz C. E., York T.P., L.J. Eaves, E. Prom-Wormley, K.C. Jacobson, M.J. Lyons, M.D. Grant, H. Xian, M.S. Panizzon, E. Jimenez, W.S. Kremen Adult Romantic Attachment, Negative Emotionality, and Depressive Symptoms in Middle Aged Men: A Multivariate Genetic Analysis // Behav Genet (2011) 41:488–498.
17. Gatz M., Pedersen N.L., Berg S., Johansson B., Johansson K., Mortimer J.A., Posner S.F., Viitanen M, Winblad B, Ahlbom A (1997) Heritability for Alzheimer’s disease: the Study of Dementia in Swedish Twins. J Gerontol A Biol Sci Med Sci 52:M117–M125.
18. Gatz M., Reynolds C.A., Finkel D., Pedersen N.L., Walters E. Dementia in Swedish Twins: Predicting Incident Cases Behav Genet (2010) 40:768–775.
19. Hardy J. (2006) Has the amyloid cascade hypothesis for Alzheimer’s disease been proved? Curr Alzheimer Res 3:71–73.
20. Hettema J.M., Prescott C.A., Kendler K.S. (2004) Genetic and environmental sources of covariation between generalized anxiety disorder and neuroticism //Am J Psychiatry 161:1581–1587.
21. Katerberg H., Delucchi K.L., S. Stewart E., Lochner C., Denys D.A.J.P, Stack D.E., Andresen J.M., Grant J.E., Kim S.W., Williams K.A., den Boer J.A., van Balkom A.J.L.M., Smit J.H., van Oppen P., Polman A., Jenike M.A., Stein D.J., Mathews C.A., Cath D.C. Symptom Dimensions in OCD: Item-Level Factor Analysis and Heritability Estimates // Behavior Genetics.-July 2010, Volume 40, Issue 4, pp 505-517.
22. Katzman R. (1993) Education and the prevalence of dementia and Alzheimer’s disease. Neurology 43:13–20.
23. Kendler K.S., Heath A.C., Martin N.G., Eaves L.J. (1987) Symptoms of anxiety and depression in a volunteer twin population: the etiologic role of genetic and environmental factors. Arch Gen Psychiatry 43:213–221.
24. Kovacs M, Staff MHS (2003) Children’s depression inventory (CDI): technical manual update. Multi-Health Systems Inc, North Tonawanda.
25. Li X., Wang Q., He K., Li Z., Chen J., Li W., Wen Z., Shen J., Qiang Y., Ji J., Feng G., He G., Lin H., Wang Y., Shi Y. Common Variants in the CDH7 Gene are Associated with Major Depressive Disorder in the Han Chinese Population.- Behav Genet (2014) 44:97–101.
26. Lyons M.J., Eisen S.A., Goldberg J., True W., Lin N., Meyer J.M., Toomey R., Faraone S.V., Merla-Ramos M., Tsuang M.T. (1998) A registry based twin study of depression in men. Arch Gen Psychiatry 55:468–472.
27. Middeldorp C.M., Cath D.C., Van Dyck R., Boomsma D.I. (2005) The comorbidity of anxiety and depression in the perspective of genetic epidemiology. A review of twin and family studies. Psychol Med 35:611–624.
28. Ozaki  N., D. Goldman., W.H. Kaye, K. Plotnicov, B.D. Greenberg, J. Lappalainen, G. Rudnick, D.L. Murphy Serotonin transporter missense mutation associated with a complex neuropsychiatric phenotype // Molecular Psychiatry. — 2003. — № 8. — P. 933-936.  
29. Tanzi R.E., Bertram L. (2005) Twenty years of the Alzheimer’s disease amyloid hypothesis: a genetic perspective. Cell 120:545–555 Wang L, Larson EB, Bowen JD, van Belle G (2006) Performancebased physical function and future dementia in older people. Arch Intern Med 166:1115–1120.
30. Yaryura-Tobias José, Fugen A. Neziroglu Obsessive-compulsive disorder spectrum: pathogenesis, diagnosis, and treatment. — Berlin: American Psychiatric Publishing, 1997. — С. 19—20.  
31. Wilson R.S., Barnes L.L., Mendes de Leon C.F., Aggarwal N.T., Schneider J.S., Bach J., Pilat J., Beckett L.A., Arnold S.E., Evans D.A., Bennett D.A. (2002) Depressive symptoms, cognitive decline, and risk of AD in older persons. Neurology 59:364–370.
Тема 12. Генетика расстройств самоконтроля

	Краткое содержание. Импульсивные расстройства самоконтроля. Виды расстройств самоконтроля. Клептомания – неспособность удержаться от воровства; гэмблинг – пристрастие к азартным играм; пиромания – тяга к поджигательству; сексуальная импульсивность – неспособность контролировать сексуальное поведение; трихотилломания – вырывание собственных волос и др. Расстройства питания – анорексия (отказ от еды) и булимия (объедание).

Импульсивные расстройства самоконтроля проявляются в нарушении способности управлять своими порывами. Люди с расстройствами самоконтроля действуют импульсивно и наносят себе вред.
Импульсивность включает набор особенностей поведения, таких как склонность к риску, отсутствие планирования, быстрое принятие решений и невнимательность. Импульсивность лежит в основе таких психических расстройств, как расстройства поведения, расстройства из-за употребления психоактивных веществ, биполярная депрессия, аутизм, униполярная депрессия и посттравматическое стрессовое расстройство. Импульсивность может также быть ключевым фактором риска для возникновения некоторых форм антисоциального поведения как у детей, так и у взрослых. В подростковом возрасте импульсивные черты связаны с более ранним началом и прогрессирующим употреблением алкоголя, а также ранним началом употребления наркотиков с целью развлечения. 
В работе Sh. Niv, C. Tuvblad, A. Raine, P. Wang, L.A. Baker (2011) участвовали близнецы, отобранные в Южно-Калифорнийском близнецовом проекте (Лос-Анджелес) двух возрастных групп, в первой группе средний возраст составил 11,9 лет, а во второй группе 14,7 лет. В первой возрастной группе в исследовании принимали участие 350 человек, из них 92 человека - монозиготные близнецы мужского пола, 85 - монозиготные близнецы женского пола, 44 - дизиготные близнецы мужского пола, 56 - дизиготные близнецы женского пола, и 73 человека - дизиготные разнополые близнецы. Во второй возрастной группе в работе приняли участие 996 человек, среди которых 204 человека - монозиготные близнецы мужского пола, 206 - монозиготные близнецы женского пола, 157 - дизиготные близнецы мужского пола, 184 - дизиготные близнецы женского пола и 245 человек – дизиготные разнополые близнецы. Для оценки импульсивности в работе применялась шкала импульсивности Баррата. В работе оценивались три аспекта импульсивности: импульсивность как невнимательность; двигательная импульсивность; импульсивность, связанная с дефицитом планирования. Проведенный анализ полученных в работе данных показал, что генетические и индивидуально-средовые влияния объясняют 63 % и 37 % межиндивидуальных различий по импульсивности. Для детей 11-13 лет генетические влияния объясняют 62 % фактора импульсивности, а индивидуально-средовые влияния объясняют 38 %. В возрасте 14-16 лет генетические влияния объясняют 50 % фактора импульсивности, а индивидуально-средовые влияния – 50 %. В данной работе не было обнаружено половых различий в выраженности генетических и индивидуально-средовых влияний.
Сексуальная импульсивность.
В работе B. P. Zietsch и др. (2010) изучалась сексуальное поведение, связанное с риском, у 4904 монозиготных и дизиготных близнецов, в связи с их личностными особенностями. Было установлено, что рискованное сексуальное поведение значимо положительно коррелирует с импульсивностью (г = 0,27), экстраверсией (г = 0,24), психотизм (г = 0,20) и нейротизмом (г = 0,09), и что в каждом случае корреляция объясняется прежде всего общими генетическими влияниями. Эти данные позволяют предположить, что генетические влияния, которые оказывают влияние на формирование нашей личности, могут также предрасполать и к рискованному сексуальному поведению.
Гэмблинг. На патологический гэмблинг приходится около 25 % всех нарушений самоконтроля. У гэмблеров наблюдается повышенная активность нейромедиатора норадреналина и аномалии ЭЭГ. Принято выделять 2 стадии гэмблинга: гэмблер чувствует эйфорию и гордится своими успехами, игнорирует возможные проблемы; разочарование, риск суицида. К психологическим особенностям взрослых гэмблеров, согласно результатам исследований, относятся недружелюбность, стремление повелевать другим человеком, агрессивность и неискренность у мужчин, а также зависимость, подчиненность, пассивная агрессивность, стремление к успеху нетрадиционными методами у женщин.
Психофизиологические механизмы гэмблинга. Предполагается, что гэмблерам присущ «синдром недостаточного вознаграждения» в результате нарушения функционирования специфических дофаминовых нервных путей. Эти люди пытаются компенсировать недостаточное физиологическое вознаграждение путем азартной игры. В таком состоянии у них изменяются сила и направленность биохимических процессов в головном мозге и они получают удовольствие. Известно, что люди, у которых на поверхности клеток мозга понижено число дофаминовых рецепторов D2, чаще становятся алкоголиками и наркоманами. Считалось, что это связано с недостатком положительных эмоций. Германские ученые обнаружили, что возможен и иной механизм связи. Оказалось, что люди — носители мутации, снижающей число рецепторов D2 на поверхности нейронов, обладают пониженной способностью учиться на собственных ошибках. Кроме того, люди с пониженным количеством рецепторов D2 чаще страдают ожирением (так как склонны к обжорству), чаще становятся рабами других вредных или опасных привычек (таких, например, как страсть к азартным играм).
Одна из мутаций, приводящих к снижению числа дофаминовых рецепторов, известна под названием A1. У носителей этой мутации количество дофаминовых рецепторов D2 понижено примерно на 30 %. Речь идет не о жесткой генетической предопределенности того или иного типа поведения, а всего лишь о некоторой довольно слабой тенденции. Например, в большой выборке наркоманов может оказаться 7–8 % людей, гомозиготных по аллелю А1, а среди здоровых - только 2-3 % таких гомозигот. Таким образом, большинство наркоманов имеют «нормальный» генотип, а большинство гомозигот по А1 на самом деле не являются наркоманами. Считается, что уменьшение количества рецепторов D2 ведет к недостатку положительных эмоций, и это толкает людей на поиск экстремальных способов получения радости от жизни. Однако механизм связи между недостатком дофаминовых рецепторов и различными видами опасного поведения может быть и иным. Ведь дофамин — не только «вещество удовольствия», он выполняет в мозге несколько разных функций, в том числе участвует в процессах обучения.
Для гэмблинга характерен мультифакторный и полигенный тип наследования. Обнаружена связь между гэмблингом и специфическими генами одного из рецепторов дофамина D2 (у гэмблеров аллель D2А1 встречается в 2 раза чаще, чем у здоровых людей).
В работе Vitaro F. и др. (2014) была проведена оценка генетических и средовых влияний на раннее развитие игровой зависимости и употребление психоактивных веществ. С этой целью были собраны самоотчеты употребления психоактивных веществ и участия в азартных играх у подростков в возрасте 13 лет (279 монозиготных и дизиготных пар близнецов). В результате было установлено, что для гэмблинга генетические и индивидуально-средовые факторы оказывают примерно одинаковое влияние, при этом влияния общесредовых факторов не обнаружено. В отличие от этого, как общесредовые, так и индивидуально-средовые факторы играют важную роль в употреблении психоактивных веществ при наличии существенного вклада генетических факторов. 

В работе Blanco, C.А и др., 2012 с участием 609 пар близнецов и 303 пар сибсов была проведена оценка вклада наслественных и средовых факторов в проявления игромании, проблем, связанных с азартными играми, при этом также оценивались употребление алкоголя, кофеина, никотина и депрессивные проявления. Было установлено, что как для членов близнецовых пар, так и для сиблингов сходство в количестве азартных игр на 42% определяется влиянием общесемейной среды и на 32% - влиянием генетических факторов.  Для симптомов проявления гэмблинга как психического расстройства вклад факторов генотипа составил 83%. Была получена низкая генетическая корреляция между симптомами гэмблинга и депрессии (R = 0,14), тогда как генетические корреляции симптомов гэмблинга и употребления алкоголя, кофеина и никотина были достаточно высоки (от 0,29 до 0,80).
Наиболее известными и хорошо описанными расстройствами пищевого поведения являются нервная анорексия (НА) и булимия (B). Важный симптом, который является общим для пациентов с расстройствами пищевого поведения, - использование самопровоцируемой рвоты, как способа сбросить лишний вес или предотвратить его увеличение (D.M. Garner и др., 1993). 
Анорексия – болезнь, при которой люди сознательно теряют, по меньшей мере, 15% своей нормальной массы тела. Анорексия обычно начинается в период полового созревания и распространена у европейских женщин среднего и высшего классов. В США анорексия обнаружена у 8 млн. человек (около 3 % популяции), из них около 7 млн. – женщины. От 15 до 21% случаев анорексии заканчивается летальным исходом. В близнецовых исследованиях показано, что анорексия на 58% генетически обусловлена. Если мать или сестра женщины страдали анорексией, то риск для пробанада – в 12 раз выше, чем в среднем в популяции. Предрасположенность к анорексии имеет полигенный характер. Ген предрасположенности к анорексии расположен в коротком плече 1 хромосомы. В этом участке найден соответствующий маркер анорексии – D1S3721, который позволяет выявлять группу риска. 
Психологические и психофизиологические особенности анорексиков. У анорексиков увеличен уровень нейромедиатора серотонина, что воздействует на центр насыщения гипоталамуса таким образом, что происходит прекращение приема пищи и наступает голодание. Психологические характеристики анорексиков – состояние нервозности, стремление к совершенству и порядку, низкая толерантность к новым ситуациям, страх взросления, низкая самооценка. Голодание, возможно, является для анорексиков попыткой избавиться от психологического дискомфорта. Для анорексиков характерны большие затраты времени на такие пищевые ритуалы, как нарезка своей еды тонкими кусочками. У анорексиков повышен уровень гормона кортизола, который выделяется в ответ на стресс. У анорексиков обнаружено наличие повышенного уровня опиоидов, энкефалинов и эндорфинов в спинномозговой жидкости.
Булимия встречается у 1-3% женщин и 0,2 % мужчин. Симптомы булимии начинаются обычно в юношеском возрасте и включают чрезмерное переедание с последующим избавлением от съеденного путем занятий спортом, рвоты или приема слабительных. Женщины с булимией часто имеют искаженные представления о своем теле. У них может развиваться алкогольная или наркотическая зависимость. Изменение серотониновой активности не исчезает после лечения больных булимией; поэтому полностью не исчезают и симптомы булимии. Близнецовые исследования показали, что наследуемость булимии составляет 83%. Булимия наследуется полигенно. 50% женщин с расстройствами питания сопутствуют депрессивные состояния.
В развитии булимии имеет место снижение серотонинового воздействия. Поскольку серотонин участвует в регуляции настроения, то нарушение активности данного нейромедиатора вызывает тревожность и навязчивые идеи о совершенстве, влияет на контроль аппетита и увеличивает подверженность к булимии.
Среди средовых факторов, способствующих заболеванию булимией – сложности в отношениях с партнером, социальные проблемы и психологические травмы.
Многичисленные исследования показали, что для лиц, склонных к расстройствам пищевого поведения, характерны такие личностные особенности, как импульсивность и перфекционизм. Импульсивность, черта личности с умеренной наследуемостью, связана со снижением активности серотонина как у лиц с расстройствами пищевого поведения, так и в контрольной группе (Racine S.E. и др., 2009 и др.). При этом уровень импульсивности у лиц с расстройствами пищевого поведения достоверно выше, чем в контрольной группе (S.E. Waxman, 2009). У женщин после восстановления от расстройств пищевого поведения импульсивность остается выше по сравнению с женщинами контрольной группы (А. Wagner и соавт., 2006). Уровень импульсивности у лиц с булимией выше, чем у лиц с нервной анорексией (S.E. Waxman, 2009). Другая характеристика личности, которая связана с различными типами расстройств пищевого поведения – это перфекционизм (Cassin S.E. и др., 2005 и др.), при этом высокий уровень перфекционизма присутствует как до начала расстройства пищевого оведения, так и после наступившего улучшения (L.R. Lilenfeld и др, 2006). В работе W.H. Kaye и др. (1991) было впервые высказано предположение о том, что увеличение активности серотонина может быть связано с основными психологическими особенностями лиц с нервной анорексией, такими, как перфекционизм. 
Рецессивный аллель TPH2 (триптофангидроксилазы 2)  полиморфизма  гена rs1473473 связан с нервной анорексией и самопровоцируемой рвотой (Slof-Op 't Landt  и др., 2011). Ген TPH2 кодирует белок триптофангидроксилазы в головном мозге (Р. Zill и соавт., 2007), который участвует в биосинтезе нейромедиатора серотонина. 
В работе Slof-Op’t Landt M.C.T. и др. (2013) было показано, что в основе взаимосвязи расстройств пищевого поведения с рецессивным аллелем TPH2 (триптофангидроксилазы 2)  полиморфизма rs1473473 лежат изменения в активности серотонина. В работе Slof-Op’t Landt M.C.T. и др. (2013) участвовали пациенты из Нидерландов с расстройствами пищевого поведения в количестве 267 человек, в том числе 182 человека с нервной анорексией, 74 пациента с булимией и 11 пациентов с расстройствами пищевого поведения неуточненного генеза. Частота встречаемости аллеля rs1473473 в контрольной группе составила 1,49, в группе импульсивных пациентов с расстройствами пищевого поведения 1,83, и наиболее высокий значение показателя наблюдался в группе пациентов с расстройствами пищевого поведения, склонных вызывать у себя самопроизвольную рвоту (OR = 2,51, р = 0,02). 
В работе М.А. Munn-Chernoff и др. (2013) для того, чтобы ответить на вопрос, можно ли распространять результаты, полученные в близнецовых исследованиях на одиночнорожденных, было проведено сравнение 292 близнецов (162 монозиготных и 130 дизиготных) и 997 одиночнорожденных по проявлениям расстройств пищевого поведения, депрессии и тревожности. Оказалось, что близнецы статистически достоверно менее склонны к расстройствам пищевого поведения и тревожности, чем одиночнорожденные. По склонности к депрессии статистически достоверных различий не выявлено
Известно, что с увеличением массы тела, при ожирении возрастает риск сердечно-сосудистых заболеваний, диабета и др. В работе Bergin J.E. и др. (2012) изучался вклад наследственных и средовых факторов в  колебания индекса массы тела, а также взаимосвязь между индексом массы тела и наличием в фенотипе сердечно-сосудистых заболеваний, диабета, депрессии. В исследование было включено 14 763 близнецов и их родственников из штата Вирджиния, США, в возрасте от 18 до 80 лет. Для каждого участника рассчитывались текущий значение показателя соотношения массы тела к росту, а также сотношение самой большой массы тела репондента в возрасте после 18 лет к росту и самой маленькой массы к росту. Сравнение индексов, полученных для максимальной и минимальной массы тела респондента, позволяло оценить колебания массы тела. В результате было установлено, что генетические влияния обусловливают 34 % дисперсии колебаний индекса массы тела у мужчин и 43 % дисперсии у женщин, при этом большая часть дисперсии обусловленная средовыми влияниями. Подобного рода работы показывают, что если само соотношение массы тела и роста детерминировано  генетическими факторами, то на колебания этого показателя оказывают наибольшее воздействие средовые факторы, что дает возможность коррекции этого показателя.
Природа клептомании. Клептомания (от др.-греч. κλέπτειν—воровать,и μανία—мания) болезненное влечение к воровству (краже). В системе кодирования болезней МКБ-10 имеет код F63.2. При клептомании человеком управляют непреодолимый импульс (мания), и он совершает кражу без цели получения наживы. 
Термин «клептомания» впервые появляется в начале XIX века, с развитием представлений во французской психиатрической школе о мономаниях, как болезненных наклонностях, проявляющихся в одной «мании», например, тяге к убийству, самоубийству, поджогам и т. п., без каких-либо других проявлений помешательства. Клептомания в рамках такого подхода рассматривалась как мономания, проявляющаяся в наклонности к воровству. Учение о мономаниях не получило дальнейшего подтверждения, за исключением клептомании.
Критерии диагностики клептомании: повторяющаяся время от времени неудачная попытка сопротивляться порыву украсть что-либо, в чем не нуждаешься лично или что не представляет денежной ценности; усиливающееся непосредственно перед кражей напряжение или состояние предвкушения радости; чувство удовлетворения и облегчения во время и сразу после совершения кражи; кража не совершается из чувства мести, гнева или в состоянии раздражения; совершающий кражи не является больным шизофренией; клептоманическая кража происходит без ассистента: здесь невозможен факт совместного сотрудничества. Клептомания - поведенческая зависимость, в основу которой вплетаются волевые нарушения, связанные с нарушениями привычки, влечения. Описан случай клептомании в сочетании с органическим поражением гипоталамической области головного мозга. В психопатологические нейронные связи мозга при клептомании вовлечены эмоционально-волевые зоны, сопряженные с чувством страха, азарта, алчности, чувством вины, стыда. Иногда в нейронные связи вовлекаются зоны так или иначе связанные с сексуальным чувством. Стереотип поведения закрепляется в психопатологическом комплексе еще в раннем детстве. С годами нейронная сеть, питающие этот комплекс, разрастается и сам психопатологический комплекс углубляется, захватывая ядро личности. Периодически накапливающееся напряжение в нейронных связях включает стереотип модели поведения, сопровождаемый сильным влечением и требующий психоэмоциональной разрядки.
В настоящее время известно, что в основе поведения, расцениваемого как «клептомания» могут лежать различные причины. Так, например, такой причиной может быть развитие у больного прогрессивного паралича (психической болезни, обусловленной сифилитическим менингоэнцефалитом). В начальном периоде прогрессивного паралича для окружающих поражение умственных способностей больного незаметно, при этом происходит постепенное изменение личности больного, что может проявляться, среди прочего, и в форме клептомании. Провявления клептомании могут быть свойственны также лицам с легкой степенью слабоумия. Такие люди могут периодически поддаваться импульсу присвоить себе чужое имущество, потому что представление о значении такого поступка в их сознании не обладает достаточной сдерживающей силой. В основе клептомании может лежать и истерия, которой свойственна повышенная импульсивность и ослабление сдерживающих функций. Отмечены случаи клептомании в связи с особыми физиологическими состояниями организма (например, у женщин менструальный период или беременность). При клептомании отмечается недостаток нейромедиатора серотонина. Серотонин отвечает за наше хорошее настроение и эмоциональное благополучие. Снижение выработки серотонина приводит к импульсивному поведению. В момент кражи в мозге активно вырабатывается нейромедиатор дофамин. Этот гормон отвечает за наше удовольствие и приятные чувства, поэтому клептоман стремиться их ощутить снова и снова. 
Отмечается повышенная частота встречаемости среди родственников людей, страдающих клептоманией таких заболеваний как обсессивно-компульсивное расстройство личности, биполярное расстройство, булимия. Факторами, сопрояженными с более высоким риском клептомании, являются: злоупотребление психоактивными веществами, черепно-мозговые травмы, а также женский пол. 
Пиромания (от греч. Πυρ — огонь + др.-греч. μανία — страсть, безумие, влечение) — расстройство импульсивного поведения, выражающееся в неодолимом болезненном влечении к поджогам, а также в сильной увлечённости наблюдением за огнём.
Определение пиромании как патологического стремления к разведению огня появилось в 1824 году. Однако и сегодня этот синдром до конца не изучен. Случаи пиромании являются объектом исследования и психиатрии, и юриспруденции.
Пациенты, наблюдая за пожаром, проявляют любопытство, испытывают радость, удовлетворение или облегчение. Пожар никогда не осуществляется ими ради материальной выгоды, для сокрытия преступлений, как выражение общественно-политического протеста.
Берлинский криминолог Клаудиус Одер приводит пример пиромана, который после психиатрического обследования более 600 раз совершал поджоги. 
Как определено в DSM-III-R, существенной особенностью пиромании являются
совершаемые обдуманно и целенаправленно и более чем однократно поджоги; напряжение и активация аффекта перед поджогами, а также чувство удовлетворения, облегчения или удовольствия при подготовке к поджогу и созерцании пожара. 
Диагностические критерии DSM-III-R для пиромании. 1. Обдуманные и целенаправленные поджоги, совершаемые неоднократно. 2. Напряжение или активация аффекта перед совершением поджога. 3. Зачарованность огнем, интерес, любопытство или влечение кнему и ситуации, в которой происходит пожар (например, как горит имущество, какие будут потери, какие последствия власти огня). 4. Выраженная радость, удовлетворение или облегчение при виде пожара или же в процессе наблюдения или участия в этом содеянном ими бедствии. 5. Пожар не совершается ради материальной выгоды, как выражение общественно-политической идеологии, для сокрытия преступной деятельности, для выражения гнева или мести, для улучшения условий жизни субъекта или вответ на бредовые или галлюцинаторные переживания.
Имеет также место выраженное влечение и интерес ко всему, что связано с огнем. Хотя поджог устраивается в результате того, что субъект не может сопротивляться импульсу, может иметь место тщательная подготовка к устройству пожара. Согласно DSM-III-R, диагноз пиромании не должен ставиться, когда пожар устраивается, чтобы извлечь материальную выгоду, выразить общественно-политическое мнение, скрыть преступную деятельность, выразить гнев или месть, улучшить условия жизни или в ответ на бред и галлюцинации.
Относительно распространенности пиромании достаточно убедительных сведений нет, и только небольшое число взрослых лиц, которые устраивают пожары, можно назвать пироманами. Это расстройство чаще обнаруживается умужчин, чем у женщин, и большинство лиц, устраивающих поджоги, скорее относятся к страдающим умственной отсталостью в легкой степени. Имеются некоторые данные о повышении количества поджогов при злоупотреблении алкоголем. Поджигатели обнаруживают также тенденции к антисоциальному поведению, например, прогулам, бегству из дома и преступности. При анализе истории поджигателей у них часто отмечается энурез в детстве, хотя контрольные исследования не подтверждают достоверности этих данных. Напротив, результаты заставляют предполагать наличие корреляций между жестокостью к животным и склонностью к поджигательству по сравнению с людьми, не склонными к поджигательству. Кроме существенных особенностей, описанных выше в DSM-III-R, пироманам присущи следующие особенности: субъекты с этим расстройством часто и регулярно участвуют как зрители на пожарах у соседей, часто сообщают о ложных пожарах, наблюдают, как пожарники спасают имущество. Они могут проявлять равнодушие к последствиям пожара в отношении жизни и собственности или они получают удовлетворение от причиненных пожаром разрушений. Часто поджигатели оставляют на месте преступления отчетливые следы. Сопутствующими чертами являются алкогольная интоксикация, психосексуальная дисфункция, умственный коэффициент ниже среднего, хроническая фрустрация личности и тенденция бороться против авторитетов. В некоторых случаях поджигатель испытывает сексуальную активацию при виде огня. Пиромания обычно начинается в детстве. Когда начало имеет место в подростковом возрасте, поджигательство имеет более разрушительную форму. Прогноз в отношении лечения у детей хороший и вполне возможно достижение полной ремиссии. Более осторожно можно говорить в отношении прогноза у подростков вследствие того, что они часто отрицают свое участие в поджоге и не берут на себя ответственность. При обсуждении дифференциального диагноза пиромании DSM-III-R отмечает, что различие между пироманией и страстью к спичкам, зажигалкам и пожарам, являющейся частью нормального исследовательского отношения к окружающему, провести легко. Пиромания должна быть также отдифференцирована от действий, направленных на умышленное подстрекательство или саботаж и совершаемых политическими диссидентами или экстремистами или «нанятыми факельщиками», которые имеют юридический термин «поджигателей» («arson»). Когда поджигательство появляется при расстройствах поведения, это скорее акт произвольный, чем неспособность сопротивляться импульсу. Поджог могут устраивать с целью выгоды, саботажа, мести. При шизофрении поджоги могут устраиваться как реакция на бред и галлюцинации. При органических заболеваниях мозга больные могут совершать поджоги из-за неспособности предвидеть последствия этого действия. Лечение поджигателей затруднено из-за того, что у них отсутствует мотивация. Иногда субъекта полезно помещать в тюрьму, поскольку это единственный способ избежать его дальнейшего участия в поджогах. Поведенческую терапию можно затем проводить и в заключении.
Трихотилломания — вырывание волосяного покрова на голове или других частях собственного тела. Встречается на фоне стресса или у лиц с неуравновешенной психикой. Среди взрослого населения в 2 раза чаще встречается у женщин. Может сочетаться с трихофагией. Трихотилломания часто сопровождается другими симптомами, такими как беспокойство, депрессия, обсессивно-компульсивное расстройствo или синдром Туретта.
	При трихотилломании отмечаются участки поредения волос или облысения на волосистой части головы, лобке, а также бровей, ресниц, расположенные, как правило, симметрично. Участки облысения могут быть как единичными, так и множественными, кожа на этих участках нормальная, устья фолликулов волос четко различимы. Как правило, страдающие трихотилломанией не фиксируют внимание на своих действиях, а иногда даже отрицают их. Вариантом трихотилломании является трихотемномания — избирательное выдергивание седых волос при наличии зуда головы, что, по уверениям больных, облегчает зуд.
	Впервые трихотилломания была описана французским дерматологом Ф. А. Аллопо в 1889 году. Данное заболевание наблюдается при невротических состояниях, шизофрении, а также при органических заболеваниях головного мозга. В развитии трихотилломании у детей имеют значение психические травмы.
	Специальных методов лечения трихотилломании не существует. Применяют психотерапию и лекарства, использующиеся против депрессий и тревожных состояний.
	В последнее время обнаружено, что некоторые люди, страдающие трихотилломанией, имеют повреждение гена, называемого SLITKR1. Было обследовано 44 семьи носителей 2 разновидностей аллелей гена  SLITKR1, у которых наблюдалась трихотиломания. Белок, структура которого кодируется геном SLITKR1, принимает участие в формировании связей между клетками головного мозга. Навязчивые поведенческие модели, характерные для трихотилломании, могут быть следствием нарушений этого процесса, связанных с генетическими мутациями [Ashley-Koch, A. и др., 2006].
	Выводы
1. Импульсивные расстройства самоконтроля, как правило, имеют генетически обусловленную природу. 
2. Генетические отклонения, обнаруживаемые при импульсивных расстройствах самоконтроля, в основном связаны с работой дофаминовой и серотониновой нейромедиаторных систем мозга.
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Тема 13. Преступность и наследственность

	Краткое содержание. Преступность и наследственность. Семейные исследования преступности. Близнецовые исследования преступности. Конкордантность близнецов по преступности (Gottesman, Goldsmith, 1994). Вклад факторов наследственности и среды в формирование антисоциального поведения. Исследования приемных детей. Преступность и синдром лишней У-хромосомы. 
	
Синдром лишней Y-хромосомы стал предметом широкого обсуждения после того, как в 1965 г. появилась публикация о результатах обследования мужчин со сниженным интеллектом, находящихся в тюремном заключении в результате совершения ими преступлений. Из 196 обследованных человек в этой выборке, у 12 была найдена лишняя Y-хромосома, что существенно превышает частоту встречаемости этой особенности генотипа в общей популяции. В результате появилось распространенное мнение о том, что противоправное, преступное поведение связано с наличием лишней Y-хромосомы. Далее возникло предположение о том, что носители кариотипа ХYY являются «сверхмужчинами», они чаще, чем другие, становятся преступниками и совершают насилие. Как правило, мужчины с кариотипом ХYY отличаются высоким ростом и сниженным уровнем интеллекта. Частота встречаемости кариотипа ХYY у новорожденных мужского пола составляет примерно 1 : 1000. Стало ясно, что большинство носителей кариотипа не являются преступниками. Кроме того, когда был проанализирован состав преступлений, за которые отбывали наказание «сверхмужчины», выяснилось, что среди них преступления с совершением насилия имели незначительную долю, а в основном  встречались преступления против собственности. Были проведены и другие психиатрические и психологические обследования, которые привели к заключению, что облик преступника с кариотипом ХYY никак не соответствует образу маньяка-убийцы. Однако все же число обладателей кариотипа ХYY в тюрьмах выше, чем в среднем в популяции. Возможно, это можно объяснить внешним обликом таких мужчин (они выше среднего роста) и сниженным интеллектом. Может быть, вследствие этого они чаще вовлекаются в преступления и чаще оказываются на скамье подсудимых.
Около 70 лет назад появились первые работы, в которых МЗ и ДЗ близнецы сравнивались по склонности к преступному поведению. С тех пор как были опубликованы первые данные о преступности у близнецов, упоминание о них не сходит со страниц массовой печати как подтверждение наследования преступных наклонностей. Однако проблема слишком сложна и остра, чтобы так безоговорочно делать вывод о наследовании преступности. Остановимся чуть более подробно на исследованиях преступности с точки зрения психогенетики.
Преступное поведение часто связано с проявлениями агрессии. Агрессия — это форма поведения, нацеленная на оскорбление или причинение вреда другому живому существу, не желающему подобного обращения (Бэрон Р., Ричардсон Д., 1999).
	Предмет психогенетических исследований агрессивности - каков соотносительный вклад генотипа и среды в вариативность агрессивности у людей, какие именно гены и кодируемые ими белки влияют на межиндивидуальные различия в склонности к агрессии, какие психологические механизмы могут опосредствовать такое влияние.
	Согласно Ф. Вернону с соавт., оценки наследуемости для разных показателей агрессивности, полученные в девятнадцати работах 80-х и 90-х гг., колеблются от 0 до 98 %. Роль генотипа и среды в индивидуальных различиях агрессивности (Coccaro E.F., 1997; Vernon P.A. et al., 1999). Работы, в которых испытуемыми были взрослые и величина выборки значительной, а склонность к агрессии измерялась с помощью опросников, показали, что в межиндивидуальные различия в агрессивности примерно равный вклад вносят и разнообразие генотипов в популяции (коэффициент наследуемости равен 40—54%), и разнообразие средовых факторов развития, причем в этом возрасте последние представлены индивидуальной средой. В работе Ф. Вернона с соавт. (1999) использовано семь опросников (Aggression Questionnaire, Aggression Inventory, Personality Assessment Inventory, Multidimentional Personality Questionnaire, Personality Research Form-E, Adjective Check List 1 and 2). Факторный анализ 18 показателей агрессивности дал три более общих фактора: «спонтанная агрессия» (физическая агрессия и антисоциальное поведение), «вербальная агрессия»; «агрессивные установки» (последний фактор характеризовался высокими корреляциями со шкалами, оценивающими не только собственно агрессивные установки, но также гнев, враждебность, аффективную нестабильность, импульсивность, самоповреждение) (Таблица 22). 



Таблица  22 
Оценки составляющих фенотипической дисперсии показателей агрессии (по Ф. Вернону с соавт., 1999)

	Показатели агрессии
	Аддитивная наследуемость
	Доминантная наследуемость
	Общая
среда
	Индивидуаль-ная
среда

	Физическая 
	0-0,27
	0,39 -0,49
	-
	0,51- 0,73

	Вербальная 
	-
	0,36-0,42
	-
	0,58-0,64

	Враждебность 
	0,36
	-
	-
	0,64

	Гнев
	0,36
	-
	-
	0,64

	Импульсивность 
	0,26
	-
	-
	0,74

	Нетерпеливость 
	0,32
	-
	-
	0,68

	Самоповреждение 
	-
	-
	0,34
	0,66

	Антисоциальное поведение 
	-
	0,56
	-
	0,44

	Генеральный фактор
	0,54
	-
	-
	0,46



Связь агрессивности с чертами темперамента:  эмоциональностью, активностью, импульсивностью (корреляции с агрессивностью составляют 0,22-0,51). Таким образом, индивидуальные различия агрессивности в существенной степени (почти на 50 %) обусловлены генетическими факторами. Часть генов, влияющих на различия в данной психологической характеристике, является общей для разных типов агрессивного поведения и некоторых черт темперамента (эмоциональности и импульсивности). Общесемейная среда не представляет собой важной детерминанты агрессивности у взрослых, а индивидуальная, напротив, объясняет не менее половины ее дисперсии (Алфимова М.В., Трубников В.И, 2000). 
	Агрессивность и хромосомные аномалии. Хромосомные аномалии — изменения числа хромосом или их структуры — вызывают обычно целый комплекс нарушений в строении и функциях различных органов, а также поведенческие и психические расстройства. Среди последних нередко обнаруживается ряд типичных особенностей, таких как умственная отсталость той или иной степени, аутистические черты, неразвитость навыков социального взаимодействия, невнимательность, а также повышенная агрессивность (Таблица 23). 



Таблица 23 
Агрессивность в структуре различных синдромов, вызванных хромосомными аномалиями

	Синдром
	Проявления агрессивности

	Увеличение числа Y-xpoмосом (типичный кариотип — XYY)
	Некоторые авторы отмечают пассивно-агрессивное поведение

	Синдром «кошачьего плача» (5p-, выпадение участка хромосомы 5)
	Наблюдается агрессивное поведение, причем агрессивность коррелирует со снижением интеллекта

	Микроделеция в хромосоме 8
	Наблюдается повышенная агрессивность

	Синдром Смита-Маджениса (17р-, выпадение участка хромосомы 17)
	Агрессивность и другие серьезные поведенческие проблемы встречаются в 60-80% случаев

	Синдром Прадера-Вилли (15q-, выпадение участка хромосомы 15, полученной от отца)
	Уровень агрессивности повышен, но несколько ниже, чем в смешанной группе умственно отсталых детей, отсутствуют корреляции агрессивности с интеллектуальными нарушениями



Молекулярно-генетические предпосылки агрессивности. Методы поиска генов, участвующих в формировании психологических характеристик: метод сцепления, который позволяет установить, с каким участком в определенной хромосоме может быть связан качественный признак, метод ассоциаций, с помощью которого можно исследовать влияние отдельных форм гена на количественный признак. В последнем случае используют уже открытые гены, т.е. такие, для которых известны локализация в хромосоме, различные структурные формы — аллели — и кодируемый данным геном белок, причем на первом этапе выбирают такие гены-кандидаты, продукты которых (белки) участвуют в мозговых биохимических процессах, предположительно связанных с изучаемой индивидуально-психологической характеристикой. 
	Биохимические процессы, связанные с агрессивностью. Для агрессивности такими биохимическими процессами являются преимущественно обмен медиатора серотонина и полового гормона тестостерона (вернее, его производных, действующих на определенные рецепторы мозга) в организме. Установлено, что серотонин тормозит агрессивное поведение, а тестостерон облегчает его. Серотониновая система — это совокупность нейронов, которые для передачи сигнала другим нейронам ЦНС используют вещество серотонин. Нервная клетка синтезирует серотонин из получаемого с пищей триптофана при участии фермента триптофангидроксилазы, выделяет серотонин в синаптическую щель, где он воздействует на белки-рецепторы на поверхности другого нейрона. Затем серотонин переносится назад в клетку, из которой он был выделен, белком-переносчиком серотонина или, как дофамин и норадреналин, разлагается в межклеточном пространстве под действием фермента моноаминоксидазы (МАО). Изменения в любом из звеньев данного процесса оборота серотонина в ЦНС могут влиять на активность серотониновой системы в целом и, через нее, на склонность к агрессивному поведению (Алфимова М.В., Трубников В.И, 2000). 
	Алкоголизм и агрессивность. У больных алкоголизмом, имевших проблемы с законом и часто участвовавших в драках, выявили накопление аллеля гена МАО-А, который характеризовался определенными изменениями в премоторном участке гена.  Объектом многих молекулярно-генетических исследований являются больные алкоголизмом второго типа. В отличие от больных алкоголизмом первого типа, у которых злоупотребление алкоголем связывают с высокой тревожностью, больные второго типа характеризуются ослаблением контроля над импульсами, жестокостью и антисоциальным поведением. 
	Данная форма алкоголизма генетически детерминирована. В ряде работ обнаружена связь антисоциальных и агрессивных проявлений при алкоголизме с полиморфизмом промоторного участка гена, кодирующего белок — переносчик серотонина. Этот ген расположен в хромосоме 17. Работы, посвященные поиску ассоциаций агрессивности с генами, кодирующими рецепторы серотонина. В настоящее время в ЦНС обнаружено шестнадцать типов серотониновых рецепторов, различающихся строением и свойствами. Исследования на животных позволяют предположить, что серотонин тормозит агрессивное поведение преимущественно через свое действие на серотониновые рецепторы типа 1А и 1В. Рецепторы типа 1А у человека наиболее часто встречаются в различных структурах, образующих лимбическую систему мозга: гиппокампе, миндалине, прозрачной перегородке, а также в лобной коре. Рецепторы типа 1В широко распространены в гиппокампе, стриатуме и коре мозга. Связь агрессивности и жестокости с полиморфизмом генов, вовлеченных в функционирование дофаминовой системы при шизофрении — с геном, кодирующим фермент катехол-0-метилтрансферазу, при болезни Альцгеймера — с геном рецептора дофамина типа 1, при посттравматическом стрессовом расстройстве — с геном рецептора дофамина типа 2 (Алфимова М.В., Трубников В.И, 2000). 
Семейные исследования преступности. Обычные семейные исследования говорят о семейном характере преступности, однако мы знаем, что на сходство близких родственников, помимо общих генов, влияет и общая среда. За счет чего возникает сходство родственников в таких исследованиях, решить невозможно.
Было предложено несколько теорий, описывающих развитие антисоциального поведения в онтогенезе. В основу классификации антисоциального поведения Moffitt Т.Е. (1993) взял тот факт, что антисоциальное поведение достигает пика в подростковом возрасте, что связано с началом развития упрямства. Теория Moffitt Т.Е. дифференцирует постоянных правонарушителей от тех, с кем возникали временные трудности в подростковом возрасте. Согласно данной теории, этиология, развитие, прогноз и классификация поведения как патологического или нормативного существенно различаются для устойчивого в течение жизни антисоциального поведения и антисоциального поведения, проявляющегося только в подростковом возрасте. 
Устойчивое в течение жизни антисоциальное поведение начинается в доподростковом возрасте и продолжается через подростковый возраст во взрослую жизнь. Эта форма антиобщественного поведения, как полагают, связана с ранними нейропсихологическими проблемами, связанными с когнитивными нарушениями и импульсивностью / гиперактивностью, а также с семейными факторами риска. 
Проявляющееся только в подростковом возрасте антисоциальное поведение связано не столько с нейропсихологическими нарушениями и семейным неблагополучием, сколько с сильным социальным давлением со стороны сверстников (Moffitt, 1993). Кроме того, DiLalla и Gottesman (1989) предложили выделять третий тип – «поздние грубияны» («late bloomers»). «Поздние грубияны», согласно этим авторам, начинают нарушать закон в зрелом возрасте (DiLalla и Gottesman, 1989). 
Несколько исследований подтверждают данные теории. Более ранние исследования показали, что экзогенное влияние сильнее сказывается на подростках, в то время как генетическая предрасположенность обуславливает антисоциальное поведение в зрелом возрасте (Lyons et al., 1995). Кроме того, генетическая предрасположенность в большей степени обуславливает рано начинающееся делинквентное поведение (например, 11-летних мальчиков), чем поздно начинающееся делинквентное поведение (Taylor et al., 2000). То есть генетика в большей степени определяет развитие раннего или постоянного антисоциального поведения, по сравнению с временным антисоциальным поведением. В соответствии с этим, последнее исследование показало, что общий генетический фактор обуславливает антиобщественное поведение в возрасте от 10 лет до ранней взрослости, отражая тем самым стойкое антиобщественное поведение. Общесредовые воздействия становятся важны, когда молодежь достигает подросткового возраста, в котором отражается проявляющееся только в подростковом возрасте антиобщественное поведение. Эти общесредовые воздействия, вероятно, отражают сочетание влияния сверстников и семейного окружения (например, отсутствие у родителей опыта воспитания детей) (Silberg et al., 2007). Однако имеется общий для всех исследований недостаток – отсутствие в выборках женщин. Поэтому не ясно, как генетические и средовые воздействия сказываются на антисоциальном поведении женщин в течение их жизни. 
Исследования приемных детей. Данные о проявлениях антисоциального поведения у приемных детей немногочисленны. Они касаются детей, матери которых были осуждены за уголовные преступления, проституцию, воровство и другие правонарушения. Информация об отцах практически отсутствует. Дети были усыновлены после признания матерей виновными в преступлениях, и большинство из них более 12 месяцев провели в приютах, так что в момент усыновления им было более 1 года. Контрольная группа состояла из приемных детей, подобранных по полу, расе и возрасту. Оказалось, что в группе приемных детей от криминальных матерей чаще встречаются осуждения и аресты, чем в контрольной группе. Также чаще встречаются у них и психопатологические состояния, зафиксированные при психиатрическом обследовании. Однако, из числа детей с отягощенностью лишь меньшая их часть в дальнейшем совершили преступления. По-видимому, результаты свидетельствуют и о значительном влиянии среды на проявления делинквентного поведения. Следует также учитывать, что основная часть детей, совершивших затем преступления, первый год своей жизни провела в приюте, т.е. в условиях, не способствующих нормальному развитию. Имеются также указания на то, что сочетание у биологических родителей преступности с алкоголизмом является отягчающим обстоятельством для проявления криминального поведения у приемных детей. Как правило, их преступления связаны с насилием. Исследования приемных детей показывают, что существует заметный эффект генотип-средового взаимодействия. В тех приемных семьях, где родители сами совершают преступления, гораздо более подверженными криминальному поведению оказываются приемные дети с наследственной отягощенностью по сравнению с приемными детьми, чьи биологические родители не имеют преступных наклонностей.
Результаты исследования усыновленных детей показывают, что генетический риск совершения правонарушений в зрелом возрасте, как правило, выше для женщин, чем для преступников и правонарушителей мужского пола (Baker и соавт., 1989). Несмотря на то, что распространенность антисоциального поведения женщин в целом ниже, правонарушитель-женщина-пробанд имеет большее число родственников-правонарушителей, чем правонарушитель-мужчина-пробанд (Cloninger и Gottesman, 1987). 
Близнецовые исследования преступности указывают на большую конкордантность МЗ по сравнению с ДЗ близнецами. Однако близнецовый метод имеет ряд недостатков, которые также заставляют сомневаться в надежности результатов. Число пар во многих исследованиях невелико, часто размеры групп МЗ и ДЗ близнецов диспропорциональны, что приводит к искажению результатов. Часто в выборках преобладают МЗ близнецы в силу своей заметности и совпадения релевантных, т.е. имеющих непосредственное отношение к изучаемому признаку, характеристик. МЗ близнецы разделяют гораздо больше средовых условий, чем ДЗ, в силу своего генетического сходства (общие друзья, склонность к одинаковым занятиям, совместному времяпровождению и т.п.). Все это приводит к завышению сходства МЗ близнецов, проистекающему за счет общих средовых влияний. Можно предположить, что сильная привязанность близнецов друг к другу может способствовать их общему участию в криминальных действиях. Кроме того, в данных старых работ, выполненных на небольших выборках близнецов, могут быть искажения просто из-за неточного определения зиготности близнецов, поскольку в то время точных методов еще не существовало. Таким образом, надежных выводов о наследовании агрессивности и преступности на основании близнецового метода сделать нельзя. Существует слишком много уязвимых моментов для критики (Таблицы 24-25).

Таблица 24
Конкордантность близнецов по преступности (Gottesman, Goldsmith, 1994)

	Разновидность преступности
	Монозиготные близнецы
	Дизиготные близнецы

	Уголовные преступления
	0,52
	0,23

	Детская преступность
	0,85
	0,75

	Юношеская преступность
	0,91
	0,73




Таблица 25
Вклад факторов наследственности и среды в формирование антисоциального поведения

	Возрастная категория
	    Вклад наследственности
	Вклад общей среды

	Подростки
	0,07
	0,31

	Взрослые
	0,43
	0,05



Крупные близнецовые исследования (более 1500 близнецов) свидетельствуют от том, что стабильность антисоциального поведения обусловлена как генетическими, так и средовыми факторами (Bartels et al., 2004; Jacobson et al., 2002; van Beijsterveldt et al., 2003; van der Valk et al., 2003). Так, исследование, рассматривавшее развитие экстернального поведения от детства к юности, показало, что генетические факторы обуславливают в среднем 67% и 53% устойчивости проявлений антисоциального поведения у мальчиков и девочек соответственно. На общие средовые влияния приходится, в среднем, 27 и 40% межиндивидуальной вариативности в устойчивых антисоциальных проявлениях (Bartels et al., 2004). 
Ассортативное скрещивание в родительском поколении приводит к увеличению сходства между дизиготными близнецами, и тем самым смещает значение общесредовых факторов и снижает значение генетических. Значительная корреляция между супругами по определенному признаку часто интерпретируется как ассортативное скрещивание (Maes и др., 1998). Несколько исследований антисоциального поведения, которые контролировали эффект ассортативного скрещивания, пришли к выводу о том, что данный эффект описывает небольшую часть антисоциального поведения (Maes и др., 2007; Тейлор и др., 2000). 
В работе Tuvblad C. и соавторов (2011) изучались генетические и средовые предпосылки формирования антисоциального поведения от детства к зрелости. В работе приняли участие 2600 близнецов, мужчин и женщин, состоящих в Шведском реестре близнецов (Swedish Twin Registry). Исследование было лонгитюдным и включало 4 этапа: близнецы участвовали в исследовании в возрасте 8-9, 13-14, 16-17 и 19-20 лет. Антисоциальное поведение детей в возрасте 8-9 лет оценивалось с применением опросника для родителей «Child Behavior Checklist (CBCL)» (Achenbach, 1991). Опросник позволяет оценить агрессивный компонент поведения (уничтожение собственных и чужих вещей, драки с другими детьми, нападения на других, хвастовство) и делинквентный компонент (ложь и воровство). Антисоциальное поведение в возрасте 13-14, 16-17 и 19-20 лет измерялось с помощью опросника-самоотчета о преступном поведении (Ring, 1999). Анкета условно охватывает 3 различных типа противозаконного поведения: имущественные преступления и прогулы (в том числе кражи, взлом с проникновением, вандализм, угон транспортных средств); насильственные преступления (в том числе простое нападение, драки и грабежи); преступления, связанные с употреблением, сбытом и хранением различных наркотических средств. Кроме того, поведение подростков оценивали родители с применением опросника «Child Behavior Checklist (CBCL)». Пятнадцать процентов родителей в выборке были неквалифицированными рабочими, 29% квалифицированными рабочими, 28% служащими, а 28% индивидуальными предпринимателями, высшими гражданскими служащими или руководителями. Неполное среднее образование получили 7% родителей, окончили школу 29%, колледж 18%, и университет 46%. Большинство родителей родились в Швеции (86%), 12% родились в Европе, и 2% родились за пределами Европы – в Северной Америке или Австралии / Новой Зеландии. Зиготность близнецов определялась тестом ДНК. Зиготность близнецов, не сдававших ДНК тест, определялась с помощь дискриминантного анализа ответов близнецов и их родителей на вопросы анкеты. Вопросы касались физического сходства близнецов и частоты, с которой другие люди их путают. Применявшийся алгоритм оценки зиготности с точностью  95% позволяет оценивать близнецов как монозиготных или дизиготных. В данном исследовании родителей просили ретроспективно сообщать о своем антисоциальном поведении в возрасте менее 20 лет. Между антисоциальным поведением матери и отца корреляция составила 0,15, что свидетельствует о небольшом эффекте ассортативного скрещивания. В работе было установлено, что влияние общих генетических факторов обуславливает 67% дисперсии, общесредовых факторов - 26%, а оставшиеся 7% дисперсии оказались обусловленными индивидуально-средовыми влияниями. Наиболее выраженное влияние общесредовых факторов было обнаружено для возраста 13-14 лет, вследствие чего авторы предположили, что опыт общения со сверстниками является важным условием для формирования антисоциального поведения в этом возрасте. В результате проведенного исследования значительные различия были найдены относительно мужчин и женщин. Мальчики набирали больше баллов по шкалам антисоциального поведения во всех возрастных группах по сравнению с девочками (p<0.01). Было получено, что МЗ внутриклассовые корреляции выше, чем внутриклассовые ДЗ корреляции, что дает возможность предположить, что влияние генетических факторов имеет важное значение для формирования антисоциального поведения. Поведение 1/3 мальчиков в возрасте 13-14 лет объясняется генетическими, общесредовыми и индивидуально-средовыми факторами. В возрасте 16-17 лет генетическая обусловленность антисоциального поведения у мальчиков выходит на первый план. В возрасте 19-20 лет примерно половина от общей дисперсии объяснялась индивидуально-средовыми факторами и равное значение имеют генетические и общесредовые факторы. У женщин генетические факторы примерно в половине случаев обуславливает антисоциальное поведение на каждом возрастном этапе. Общие и индивидуально-средовые воздействия одинаково важны в возрасте 16-17 и 19-20 лет. В возрасте 19-20 лет общесредовые факторы оказались менее важны по сравнению с индивидуально-средовыми. 
Выводы
1. Наследственные влияния в большей степени определяют развитие раннего (в доподростковый период) или постоянного антисоциального поведения. Общесредовые воздействия (влияние сверстников и семейного окружения) оказывают большое влияние на проявления антисоциального поведения начиная с подросткового возраста, при этом антисоциальное поведение может носить временный характер.
2.  В исследованиях приемных детей был выявлен эффект генотип-средового взаимодействия. В тех приемных семьях, где приемные родители совершают преступления, приемные дети с наследственной отягощенностью с большей вероятностью также совершают преступления, по сравнению с приемными детьми, чьи биологические родители не имеют преступных наклонностей.
3. Стабильность антисоциального поведения обусловлена как генетическими, так и средовыми факторами. Влияние общих генетических факторов обуславливает 50-67% дисперсии, общесредовых факторов - 26-40%, а оставшиеся 7% дисперсии обусловлены индивидуально-средовыми влияниями.
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Тема 14. Психогенетика аддиктивного поведения

	Краткое содержание. Алкоголизм и наследственность. Генетика наркомании. Действие кофеина. Действие марихуаны. Действие никотина. Генетика курения.
Алкоголизм и наследственность. Алкоголизм является одним из наиболее социально значимых заболеваний. Распространенность его чрезвычайно велика. Чрезмерное пристрастие к алкоголю (алкогольная зависимость) наблюдается у 3-4 % лиц в популяции. Мужской алкоголизм встречается гораздо чаще, чем женский. Такая разница может объясняться как биологическими, так и социальными причинами, однако до сих пор такие различия между полами не имеют удовлетворительного объяснения. Делаются попытки найти генетические причины алкоголизма (Palmer R.H.C. и др., 2012). Исследования семей, близнецов и приемных детей указывают на семейный характер алкоголизма с высоким уровнем наследуемости (50-60 % для мужчин, данные по наследуемости женского алкоголизма менее многочисленны и несколько противоречивы). Наследственный характер алкоголизма заставляет искать конкретные гены, имеющие отношение к заболеванию. Среди них наиболее известным является рецессивный аллель ацетальдегид дегидрогеназы - печеночного фермента, участвующего в метаболизме алкоголя. Гомозиготные индивиды, обладающие двумя копиями этого аллеля, после приема алкоголя испытывают неприятные симптомы (прилив крови, тошноту) и поэтому гораздо реже заболевают алкоголизмом. В Восточной Азии процент гомозиготных носителей гораздо выше, чем в кавказоидных популяциях. Это является основной причиной меньшей распространенности алкоголизма в странах Востока. В Японии обладатели двух копий аллеля употребляют алкоголя в 10 раз меньше по сравнению с теми, кто вообще его не имеет. В европейской популяции этот аллель встречается гораздо реже. Соответственно и распространенность алкоголизма здесь выше.
В настоящее время ведутся широкомасштабные исследования наследственных причин алкоголизма. В 1998 г. был заложен совместный проект, включающий 105 многопоколенных семей и 1200 семей, в которых имеется по крайней мере три родственника первого колена, включая пробанда с алкоголизмом. По результатам проекта опубликовано 68 статей (Plomin R., 2003). Для многопоколенных семей есть указания на сцепление с хромосомами 1, 4 и 7. Ведется поиск генов и для других химических зависимостей. Одним из важных аспектов исследования зависимостей является изучение индивидуальных различий в реакции на психотропные средства (Атраментова Л.А., Филипцова О.В., 2004).
Особый интерес представляют модельные исследования, проводимые на мышах. Инбредные линии алкоголь-зависимых мышей позволяют гораздо более эффективно вести поиск соответствующих локусов (QTL). Уже картировано по крайней мере 24 локуса, имеющих отношение к алкогольной зависимости. 5 из этих локусов отличаются у линейных животных с разной чувствительностью к алкоголю. Алкогольная чувствительность у мышей оценивается по средней продолжительности сна после приема алкоголя. Модельные эксперименты весьма перспективны для функциональной геномики, т.е. выяснения того, как работают гены. Кроме того, широкие возможности манипуляции со средой позволяют изучать и средовые условия, способствующие и препятствующие развитию алкоголизма (Мешкова Т.А., 2003-2004).
Алкоголизм — это семейное заболевание. Единственный надежно установленный фактор риска по алкоголизму — это алкоголизм ближайшего родственника. Среди мужчин — родственников алкоголиков около 25% сами алкоголики, в то время как из общего числа мужчин их менее 5%. Большинство людей начинают экспериментировать с алкоголем в подростковом возрасте (Johnston и соавт., 2006). Во взрослом возрасте высоким фактором риска обострения алкогольной зависимости выступают социальные взаимодействия с пьющими людьми, компании (McCutcheon V.V., 2014). В работе Crum и соавт. (2008) установлено, что высокий уровень депрессивного настроения в детстве связан с ранним началом употребления алкоголя, проблемами употребления алкоголя в подростковом возрасте, а также алкогольной зависимостью во взрослом возрасте. В исследовании норвежских подростков (Strandheim и другие 2009) было обнаружено, что у девушек симптомы тревоги и депрессии связаны с более частыми случаями алкогольной интоксикации. В  работе Sihvola и др., (2008) было обнаружено, что раннее начало (в возрасте 5-14 лет) депрессивного расстройства было связано с частым употреблением алкоголя и периодической интоксикацией, а также употреблением аддиктивных веществ в возрасте 17,5 лет. 
Grant и др. (2009) обнаружили, что студенты, которые употребляли алкоголь, чтобы избежать или смягчить грусть или беспокойство, употребляли больше алкоголя с увеличением уровня негативного настроения. 
Симптомы депрессии могут привести к самолечению алкоголем (Neighbors и соавт., 1992) и/или употребление алкоголя может привести к депрессивной симптоматике, но данная связь может быть обусловлена и общими генетическими или средовыми влияниями как на склонность к употреблению алкоголя, так и на симптомы депрессии.
В работе Edwards А.С. и др. (2011) было показано, что симптомы депрессии и употребление алкоголя часто положительно связаны между собой в подростковом возрасте. В лонгитюдном исследовании финских близнецов (N = 1282 человек: 169 женских MZ пар, 170 мужских MZ пар, 138 женских DZ пар, и 165 мужских DZ пар) проводились оценки генетических и средовых влияний на проявления алкоголизма и депрессии в возрастные периоды 12, 14 и 17,5 лет. В работе приняли участие финские семьи с близнецами, родившимися в период между 1983 и 1987 годами. Оценка зиготности проводилась с помощью валидного вопросника, который заполнялся обоими близнецами в начале исследования (Kaprio и соавт., 1995). Для подтверждения оценки зиготности применялся анализ ДНК. Работа с близнецами и их родителями проводилась в два этапа. На первом этапе использовались вопросники для оценки выраженности проблем алкоголизма и симптомов депрессии у близнецов и их родителей (участвовали 2724 семей), с последующим наблюдением близнецов в период с 14 до 17,5 лет. На втором этапе была выбрана подгруппа, которая составила 28 % от первоначальной по численности и которая включала близнецов, выбранных на основе высоких баллов по модифицированному мичиганскому тесту на алкоголизм, набранных их родителями (Seppa и др., 1990), что предполагает повышенный риск алкогольных проблем (Dick и др. 2005; Rose и др., 2004). Симптомы депрессии оценивались с использованием детского теста уровня депрессии (CDI) (Kovacs  , 1991) у близнецов в возрасте 12 и 14 лет, и шкале общего уровня поведения (GBI) (Depue, 1987) у близнецов в возрасте 17,5 лет. CDI состоит из 27 вопросов, направленных на выявление симптомов депрессии (нарушения настроения, межличностного поведения и работы вегетативной нервной системы). Способы оценки употребления алкоголя близнецами отличались в разные возрастные периоды. В возрасте 12 лет участников спрашивали, выпивали ли они алкоголь без присутствия взрослых. В возрасте 14 лет участников спрашивали, как часто они употребляли алкоголь (никогда/не пью; реже, чем раз в месяц; 1-2 раза в месяц или один раз в неделю или чаще). В возрасте 17,5 лет участников исследования также спрашивали о частоте употребления алкоголя (никогда, один раз в год или реже, 2-4 раза в год, раз в 2 месяца, раз в месяц, два раза в месяц, раз в неделю, два раза в неделю или ежедневно). 
В работе Edwards А.С. и др. (2011) было установлено, что оценка наследуемости симптомов депрессии в подростковом возрасте составляет 40-50%, при участии общесредовых и индивидуально-средовых факторов. Наследуемость употребления алкоголя варьирует в зависимости от возраста (0.25 - 0.44), при этом в возрасте 14 лет употребление алкоголя во многом зависит от общих факторов окружающей среды. В возрасте 12 лет, лишь небольшая часть (6,2%) близнецов, принимавших участие в исследовании, сообщили, что употребляли алкоголь без присутствия взрослых, при этом не было различий между мальчиками и девочками. В 14 лет 38,8% опрошенных близнецов сообщили об употреблении алкоголя, при этом была отмечена тенденция к боле частому употреблению алкоголя девочками, чем мальчиками. В возрасте 17,5 лет 88,9% опрошенных сообщили об употреблении алкоголя, различий между мальчиками и девочками не было выявлено. Что касается симптомов депрессии, то в работе было установлено, что наследуемость депрессивных симптомов остается неизменной на протяжении подросткового возраста. В возрасте 12 лет, депрессивные симптомы умеренно наследуемы (0,51). Эта оценка снижается в возрасте 14 лет (0,40) и несколько возрастает в возрасте 17,5 лет (0,45). Генетическая обусловленность употребления алкоголя в возрасте 12 лет составляют 43% от общей дисперсии, в 14 лет – 25 %, и в возрасте 17,5 лет - 44 %. Генетические влияния на употребление алкоголя, которые проявляются в возрасте 12 лет, составляют <10% от общей генетической изменчивости в симптомах депрессии в возрасте 14 лет, и < 2% в возрасте 17,5 лет. Кроме того, генетические факторы, которые стали влиять на употребление алкоголя в возрасте 14 лет составляют < 15% от общей генетической изменчивости в возрасте 17,5 лет. Генетические корреляции между симптомами депрессии и употреблением алкоголя, положительны, но уменьшается с возрастом, от 0,59 в 12 лет, 0,29 в 14 лет, и 0,26 в возрасте 17,5лет. Наследуемость симптомов депрессии в подростковом возрасте достаточно высока (0,41 - 0,51). Общесредовые факторы оказывают наименьшее влияние на фенотипическую вариативность проявлений депрессии (0,08 – 0,09), в то время как наибольшее влияние на фенотипическую вариативность депрессивных симптомов оказывают факторы индивидуальной среды (0,47 - 0,51). Одновременное употребление алкоголя и проявление симптомов депрессии в подростковом возрасте опосредовано генетическими (0,26 - 0,59) и средовыми факторами (0,30 - 0,63). 
Генетика наркомании. Близнецовые исследования показали, что наследуемость наркомании составляет 30%. Наследуемость подверженности героиновой наркомании составляет 50%; психоделическим средствам 26%. Показано, что один из важных факторов предрасположенности к наркомании – поиск новизны. Наркотики способны очень быстро переводить состояние удовлетворенности с низких уровней на более высокие, запечатлеваясь в сознании, как абсолютно предпочтительный вид поведения. Но после употребления наркотика состояние удовлетворенности не возвращается на уровень психического комфорта, а опускается на уровень дискомфорта, еще более низкий от исходного уровня. Если в начале употребления наркотика он используется для удовольствия, то впоследствии человек начинает лечиться наркотиком от тяжелого душевного дискомфорта. Человек, употребляющий наркотики, на определенной стадии болезни теряет способность сохранять психический комфорт, используя известные ему трезвые виды поведения (прием пищи, различные развлечения, занятия спортом, секс и т.д.). Эти виды поведения уже не приносят удовлетворения человеку, который познал самый мощный стимулятор удовольствия, поскольку прием наркотиков ведет к развитию адаптационных изменений в мозге. Наркотик становится абсолютно предпочтительным и человек отказывается от выбора известных ему трезвых видов поведения для достижения удовлетворения. Усугубляющийся душевный дискомфорт и неумение жить трезво, «обуздывать» тягу к наркотику, являются основой психической зависимости и ведут к развитию патологического влечения. В основе патологического влечения к наркотическим веществам лежат аффективные расстройства. Именно аффективные расстройства можно рассматривать в качестве основного фактора, который препятствует дезактуализации влечения к наркотику. Под аффективными расстройствами подразумеваются в основном депрессивные состояния различной степени выраженности и структуры, играющие ведущую роль в клинической картине заболевания. Депрессивные расстройства при наркологических заболеваниях отличаются полиморфизмом проявлений, нечеткостью синдромального оформления и носят в целом атипичный и в ряде своих проявлений лавиноообразный характер. Согласно современной концепции, синдром зависимости обусловлен специфическими нарушениями функций дофаминовой нейромедиаторной системы. 
Развитие зависимости от психоактивных веществ (ПАВ) сопровождается мотивационной деформацией с доминированием стимула к потреблению наркотических веществ. Дефицит основополагающих потребностей и жизненных интересов, трудности с упорядочиванием своей деятельности приводят к быстрой трансформации ведущих мотивов, при этом потребление ПАВ становится смыслообразующим фактором в поведении. Сохранные звенья в иерархии здоровых потребностей являются значимыми обстоятельствами, способными противодействовать аддиктивному потенциалу (Илюк Р.Д. и др., 2009).
 Отмечается, что личность, познавшая мир наркотических иллюзий, в силу эффекта контраста и сравнения двух миров, уже не способна вернуться в реальный константный мир, в связи с чем некорректно пытаться машинально перенести в виртуальный мир наркозависимой личности ценности личности из мира трезвенника. С целью преодоления проблемы наркологических заболеваний была разработана новая психологическая теория смыслов как концептуальная основа профилактики наркомании и психокоррекции смысловых структур наркозависимой личности (Гарифуллин Р.Р., 2000).
Анализ показал, что в зависимости от того, какие смыслообразующие ценности после психокоррекции становились для личности главными, зависит эффективность лечения. Для успешной психокоррекции, необходимо создавать такие условия, чтобы личность в процессе деятельности ощущала цели действия и сами действия как самостоятельные ценности переживания, а единственным выходом из мира искусственных деструктивных ценностей является взгляд на окружающий мир с позиций полярных высокозначимых ценностей – жизни и смерти, но с акцентом на первое. Личность начинает жить не результатами (результат жизнедеятельности – смерть), а процессами жизнедеятельности (жизнь). При таком подходе у наркозависимой личности могут быть сформированы смыслообразующие ценности, превосходящие по значимости наркотические и создающие внутренние условия для избавления от зависимости (Гарифуллин Р.Р., 2000). Исследование установок наркозависимой личности показало, что ее основными деструктивными установками являются: установка к воображаемому удовлетворению потребности, установка к быстрому удовлетворению потребности при малых затратах усилий, установка к пассивным способам защиты при встрече с трудностями, установка к неприятию на себя ответственности за совершаемые поступки, установка к предпочтению эгоцентрических мотиваций альтруистическим, установка к малой опосредованности деятельности, установка довольствоваться временным и не вполне адекватным потребности результатом деятельности (Гарифуллин Р.Р., 2009). 
Таким образом, при наркологических заболеваниях изменения ценностно-мотивационной сферы личности обусловлены не только психологически, но и физиологически, а коррекция системы ценностей и смысловых структур является особенно актуальной. При этом смысловой подход в лечении зависимости от ПАВ позволяет осуществлять психокоррекционное вмешательство, учитывая вышеприведенные психологические особенности этого явления (Воробьева Е. В., Шульгина И. П., 2014). 
	В работе Vrieze S.I. и др. (2014) на близнецовой выборке штата Миннесота (США) изучается  связь риска развития наркотической и алкогольной зависимости с такой личностной особенностью, как поведенческая расторможенность. В работе принимали участие 2608 близнецов в возрасте 17, 24, 29 лет (возрастные группы). В работе было установлено, что в возрасте 17-24 глет существует наибольший риск развития наркотической и алкогольной зависимости, а в 24-29 года такой риск, как правило, уменьшается.
Марихуана является наиболее употребляемым из нелегальных наркотиков. Активный компонент ее – тетрагидроканнабинол. Эффект от курения марихуаны проявляется сразу и длится от одного до 4 часов. Под действием марихуаны человек расслабляется и становится более разговорчивым, цвета  звуки становятся более интенсивными, может улучшаться мировосприятие, усиливаться творческие способности, снижается способность к концентрации внимания (фактор риска ДТП). Марихуана является депрессантом.
Действие кофеина. Кофеин является одним из наиболее распространенных легальных наркотических веществ. Он относится к легким стимуляторам. Высокие дозы кофеина препятствуют сонливости, а очень высокие – могут вызывать зрительные и слуховые галлюцинации. Кофеин повышает ЧСС, учащает дыхание и оказывает слабое диуретическое воздействие. Смертельные случаи после употребления кофеина наступали после принятия 10 г, что составляет около 100 чашек крепкого кофе. Высокие дозы кофеина могут влиять на размер тела новорожденного, угнетать его дыхание.
Действие никотина. От последствий курения погибает больше людей, чем в совокупности от СПИДа, алкоголизма и наркомании, убийств и самоубийств. Активное вещество – никотин. Никотин – стимулятор и седативное средство, снижает тревожность. Эффект выкуренной сигареты длится около получаса, но повторный прием приводит к депрессии и усталости, поэтому курильщикам необходимо курить все больше и больше. При изучении семей установлено, что количество курильщиков выше среди родственников людей, которые также курят. На близнецовых выборках Швеции, Дании, Финляндии, Австралии и США было показано, что наследуемость курения 37-84% для женщин и 28-84% для мужчин. Под генетическим контролем находятся начало и длительность курения и склонность бросить курить.
Во всем мире пять миллионов смертей в год происходит в результате заболеваний, вызванных курением, что является серьезной проблемой здравоохранения. В то время как употребление табака идет на спад в развитых странах, в развивающихся странах уровень курения держится на стабильном уровне или возрастает (Perera et al., 2005). 
В США 31% мужчин и 23% женщин курят. В последние годы появились исследования населения азиатских стран, которые направлены на оценку частоты встречаемости в них различных фенотипов, связанных с курением, а также оценкой доли генетических и средовых влияний на межиндивидуальную вариативность курения. Так, например, в Шри-Ланке 38% курящих мужчин и 0,1% женщин (Katulanda et al., 2011). Уровень курения женщин в Шри-Ланке значительно ниже, чем в западных странах. Распространенность курения в Шри-Ланке варьирует в зависимости от дохода, возраста и образования людей, при этом наиболее высоко курение распространенно среди молодых мужчин с низким уровнем образования и дохода. Указанная закономерность также характерна и для западных стран, где более низкий уровень дохода и образования связаны с высокой распространенностью никотиновой зависимости.
Обзор 10 исследований близнецов позволил оценить вклад факторов генотипа в возраст начала курения в 56%, общесредовые влияния составили 24%, индивидуально-средовые – 20% (Sullivan and Kendler, 1999). То, в какой степени генетические и средовые факторы могут оказывать влияние на употребление табака, может зависеть от таких особенностей, как пол и возраст. Например, несколько исследований показали, что генетические факторы оказывают гораздо большее влияние на женщин, чем на мужчин. Это подтверждает мета-анализ 17 исследований, в котором было установлено, что генетические влияния на возраст начала курения выше у женщин, чем мужчин (55% у женщин и 37% у мужчин) (Li et al., 2003). Однако следует отметить, что не все исследования доказали половые различия. Оценка наследственности так же может варьировать в зависимости от возраста, так, было установлено, что на более молодых людей в большей степени оказывают влияние индивидуально-средовые факторы, в отличие от более взрослых (Koopmans et al., 1997). 
В ходе исследования Zavos H.M.S. и др. (2012) на материале выборки Шри-Ланки проводилась оценка того, как генетические и средовые факторы приводят к формированию никотиновой зависимости. Рассматривались этапы формирования зависимости - от начала курения (с наличием какого-либо «начального» события, выступившего как толчок к употреблению табака), к этапу курения как постоянной привычки и к этапу выраженной никотиновой зависимости. На этапе начального курения используются в среднем семь сигарет в неделю, в течении минимум четырех недель. Установлено, что 69% межиндивидуальных различий никотиновой зависимости обусловлены генетическими факторами, в то время как 31% обусловлены индивидуально-средовыми факторами. В близнецовом исследовании в Шри-Ланке приняли участие 1772 мужчин, однополых монозиготных и дизиготных близнецов, средний возраст 33.2 года (SD = 13.2; возрастной диапазон: 15–85 лет).  В качестве контрольной группы в исследовании участвовали 920 одиночнорожденных мужчин и женщин, отобранных из тех же районов проживания, что и близнецы. Опрос всех респондентов проводился у них дома с использованием специально обученных интервьюеров. Распространенность курильщиков со стажем среди близнецов составила 32%. В работе изучались пять фенотипов курильщиков: курящие, с ежедневным использованием никотина в течение нескольких недель (частота встречаемости среди близнецов 32,3 %, среди одиночнорожденных 51,0 %), никотиновая зависимость (частота встречаемости среди близнецов 4,3 %, среди одиночнорожденных 5,9 %), отказ от никотина (частота встречаемости среди близнецов 1,0 %, среди одиночнорожденных 1,1 %), с неудачными попытками бросить курить (частота встречаемости среди близнецов 14,1 %, среди одиночнорожденных 20,1 %), с ощущением зависимости от употребления табака (частота встречаемости среди близнецов 11,9 %, среди одиночнорожденных 18,3 %). В работе была проведена оценка конкордантности МЗ и ДЗ близнецов по всем пяти фенотипам. В результате проведенного исследования было установлено, что вклад факторов генотипа в употребление табака составляет 64%. Влияние общесредовых факторов – 16%, индивидуально-средовых – 20%. В ходе исследования 43% курильщиков сообщили о своем желании бросить курить. Фенотип с ощущением зависимости от употребления табака - вклад факторов генотипа составил 0,56, вклад общесредовых факторов – 0,04, вклад индивидуально-средовых факторов – 0,4. Фенотип, связанный с неудачными попытками бросить курить – вклад факторов генотипа составил 0,32, вклад общесредовых факторов – 0,01, вклад индивидуально-средовых факторов – 0,68.
Исследования близнецов подросткового возраста в связи с вопросом их приобщения к курению показали, что в разных странах доля генетической составляющей может существенно различаться. Так, в исследовании близнецов, проживающих в штате Вирджиния (США), доля наследственной составляющей оказалась равна 84% (Maes et al., 1999), а у близнецов из штата Колорадо  - 38% (Rhee et al., 2003), и 15% на выборке австралийских близнецов (White et al., 2003). В работе Rose R.J. et al., (2009) было показано, что влияние генетических факторов на курение увеличивается от раннего подросткового возраста к зрелости.
Установлено, что  генетические факторы оказывают небольшое влияние на приобщение к употреблению конопли в течение подросткового периода, тогда как влияние факторов окружающей среды доминирует (Agrawal and Lynskey, 2006; Shelton et al., 2007). 
Метаанализ о приобщении к употреблению конопли показал, что вклад генетических факторов составляет 48%, общесредовых - 25%, индивидуально-средовых - 27% у мужчин и 40 %, 39% и 21% соответственно у женщин (Verweij et al., 2010).
Исследование подростков штата Миннесота (США) показало, что приобщение подростков к употреблению табака, алкоголя и наркотиков происходит в основном за счет влияния факторов окружающей среды, нежели генетических, и ковариация между употреблением этих веществ может быть объяснена наличием общего, лежащего в основе употребления всех трех веществ, фактора (Han et al., 1999). 
Оценка вклада генотип-средовых факторов в употребление табака и марихуаны показала, что для обоих веществ общесредовые факторы имели большее влияние при приобщении к употреблению, а генетические факторы влекли за собой формирование более тяжелой зависимости (Fowler et al., 2007).
В работе Korhonen T. и др. (2012) было изучено влияние наследственных и средовых факторов на проявления экстернального поведения у подростков в возрасте 12 лет, курение в возрасте 14 лет и употребление наркотиков в возрасте 17 лет. Работа была выполнена на материале финских близнецов и представляла собой лонгитюдное исследование 737 монозиготных и 722 дизиготных пар близнецов. Оценка экстернального поведения проводилась с применением финской шкалы для учителей близнецов «The Multidimensional Peer Nomination Inventory (MPNI)», которая включает субшкалы гиперактивности-импульсивности (например, беспокойный, бегает и лазает повсюду, несмотря на предупреждения), агрессивности (например, дразнит других детей или нападает на них без всяких причин; рассказывает чужие секреты другим людям), и невнимательности (например, забывчивый, игнорирует инструкции), которые формируют фактор проблем экстернального поведения (поведенческих проблем) (Pulkkinen et al., 1999). Также опрашивались и сами подростки на предмет употребления ими табака и наркотиков. В результате было получено, что вклад генетических факторов в экстернальное поведение составляет 56%, в возраст начала приобщения к курению – 20%, в количество выкуриваемых сигарет – 32% и в приобщение к употреблению наркотиков – 27%. Влияние общесредовых факторов составило 32%, 75%, 54% и 60% соответственно. На ковариацию между демонстративным поведением и курением оказывают влияние факторы общей среды (69% - для приобщения к курению и 77% для постоянного курения). На ковариацию между возрастом начала курения/постоянным курением и употреблением наркотиков оказывают влияние генетические факторы (42/22%), а также общесредовые факторы (58/78%). В данной работе убедительно показано, что наблюдаемое в ранний подростковый период демонстративное поведение обусловлено действием генетических и средовых факторов и в более позднем возрасте приводит к употреблению наркотических веществ. В данной работе также было установлено, что более 40% мальчиков и девочек имели некоторый опыт курения в возрасте 14 лет. В сравнении со многими другими странами употребление конопли подростками в Финляндии оказалось существенно более низким и составило примерно 12% мальчиков и 15% девочек, объявивших об употреблении конопли или других наркотиков в возрасте 17,5 лет. Однако раннее начало курения зачастую предопределяет дальнейшее употребление наркотиков, что подтверждается и другими исследованиями, например, исследование голландских подростков (Кorhonen et al., 2010). 
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Тема 15. Психогенетические исследования психического дизонтогенеза

	Краткое содержание. Аутизм. Основные признаки аутизма. Этиология аутизма. Хромосомные нарушения и генетические мутации. Наблюдения за семьями больных аутизмом и исследования близнецов. Синдром дефицита внимания и гиперактивности. Клинические проявления СДВГ Этиология СДВГ. Молекулярная генетика и СДВГ. Близнецовые исследования СДВГ. Семейные исследования СДВГ. Неспособность к обучению Основные виды неспособности к обучению (дислексия, дискалькулия, дисграфия). Близнецовые исследования дислексии.

Психический дизонтогенез (англ. mental dysontogeny, dysontogenesis) — нарушение развития психики в целом или ее отдельных составляющих, нарушение темпов и сроков развития отдельных сфер психики и их компонентов (Большой психологический словарь, 2003).
Далее будут рассмотрены следующие формы дизонтогенеза: аутизм, синдром дефицита внимания и гиперактивности, специфичекая неспособность к обучению.
Аутизм -  тяжелая аномалия психического развития ребенка, характеризующаяся сочетанием трех основных симптомокомплексов: нарушением контакта с окружающими (дефицитом социального взаимодействия, нарушениями в использовании невербальных средств), нарушениями в сфере общения (неспособность устанавливать контакты с окружающими, отсутствие эмоционального отклика), перверсией интересов, стереотипностью деятельности. 
Как клиническое состояние аутизм был впервые описан Лео Каннэром в 1943 г. Аутизм проявляется у детей в возрасте до 3 лет. Основные признаки аутизма: нарушения социального развития, отсутствие интереса к социальным  контактам, отсутствие или недоразвитие комплекса оживления, эмоциональной привязанности. Кроме того, аутизм сопряжен с отсутствием или недоразвитием речи: неспособностью ребенка употреблять язык как средство общения, развитием эхолалий (неконтролируемых автоматических повторений слов, услышанных в чужой речи), неэмоциональностью речи. Одно из проявлений аутизма - необычные реакции на среду, которые могут проявляться через выраженное стремление к одиночеству, бесцельность поведения, повторяющийся характер движений, неспособность к ролевым играм. Стереотипность в поведении при аутизме заключается в стремлении сохранить постоянные, привычные условия жизни и сопротивление малейшим изменениям в окружающей обстановке или жизненном порядке. Частота встречаемости  аутизма составляет около 0,02%. Мужчины болеют в 4-5 раз чаще, чем женщины. Около 80% больных аутизмом обнаруживают умственную отсталость разной степени. 
Этиология аутизма. Специфические причины аутизма до сих пор остаются не выясненными. Аутизм представляет собой нарушение развития нейронных структур, имеющее биологическую основу и множественные причины возникновения.
Хромосомные нарушения и генетические мутации и аутизм. Нарушения фрагмента Х-хромосомы встречаются у 2-3% детей, страдающих аутизмом. Риск хромосомных нарушений среди детей, страдающих аутизмом, на 5% выше, чем среди остальных детей. Существует взаимосвязь аутизма с бугорчатым склерозом - редкой мутацией участка отдельного гена. Как минимум, 25% детей, подверженных этому заболеванию, страдают также и аутизмом. Наблюдения за семьями больных аутизмом и исследования близнецов показали, что 3-7 % братьев и сестер, а также более отдаленных родственников лиц, страдающих аутизмом, также подвержены этому. Близнецовые исследования показывают, что вероятность заболевания обоих монозиготных близнецов составляет 60-90%, по сравнению с практически нулевой вероятностью для дизиготных близнецов. Члены семей, в которых есть аутичные дети, чаще обычного обнаруживают характерный для аутизма, но менее ярко выраженный дефицит речевых и коммуникативных навыков, а также нетипичные черты личности. 
 
Наследуемость аутичных черт, согласно данным многих исследований, находится в пределах от умеренной до высокой (36-87%) (Ronald and Hoekstra 2011; Constantino and Todd 2003). 
	В работе Robinson E.B. и др., 2012, участвовали 5968 пар близнецов (11936 человек), отобранных в рамках проекта TEDS, лонгитюдного исследования близнецов, родившихся в Великобритании в период между 1994 и 1996 годами. В составе выборки 968 человек – монозиготные близнецы мужского пола (MZM, 16,2%), 1158 человек -  монозиготные близнецы женского пола (MZF, 19,4%), 931 человек - дизиготные близнецы мужского пола (DZM, 15,6%), 1021 человек - дизиготные близнецы женского пола (DZF, 17,1%), и 1890 человек - дизиготные разнополые близнецы (DZOS, 31,7%). Менее половины респондентов (47,7%) - мужского пола и 93,6 % - белой расы.
	Использовался Детский тест для оценки проявлений аутизма (Childhood Autism Spectrum Test, CAST; Scott et al. 2002).
	В ходе анализа полученных данных авторы получили оценки конкордантности близнецов по каждому из трех симптомокомплексов, входящих в описание аутизма, а также оценку влияния на фенотипическую вариативность наследственных и средовых факторов (таблица  26).
Синдром дефицита внимания и гиперактивности (СДВГ) – хроническое расстройство поведения в детском возрасте, выражающееся преимущественно в нарушениях регуляции деятельности и различных компонентов внимания. В основе СДВГ лежит нарушение функционирования коры и подкорковых структур.
Клинические проявления СДВГ. Гиперактивность, или чрезмерная двигательная расторможенность, является проявлением утомления. Дефицит активного внимания – неспособность удерживать внимание на чем-либо в течение определенного отрезка времени. Это произвольное внимание организуется лобными долями. Для него нужна мотивация, понимание необходимости сосредоточиться. Импульсивность – неспособность тормозить свои непосредственные побуждения. Дети часто действуют, не подумав, не умеют подчиняться правилам, ждать. У них часто меняется настроение. Частота встречаемости  2-15%. Мальчики страдают этим нарушением в 4 раза чаще, чем девочки. Около 50% детей, страдающих СДВГ, имеют  симптомы этого заболевания и во взрослом возрасте.  

Таблица 26 
Результаты психогенетического исследования аутизма с применением Детского теста для оценки проявлений аутизма (Childhood Autism Spectrum Test, CAST) (Robinson E.B. и др., 2012)

	
	Дефицит социального взаимодействия
	Нарушения в сфере общения
	Перверсия интересов, стереотипность деятельности

	Конкордантность

	MZ
	0.53
	0.61
	0.58

	DZSS/DZOS
	0.12/0.12
	0.21/0.20
	0.24/0.15

	Составляющие фенотипической вариативности

	Вклад факторов генотипа
	0.58
	0.72
	0.74  - у мужчин
0.71 - у женщин

	Вклад факторов индивидуальной среды
	0.42
	0.28
	0.27 - у мужчин
0.29 - у женщин



Этиология СДВГ. Основная этиологическая причина СДВГ - расстройство деятельности центральной нервной системы, которое может быть результатом воздействия генетических или средовых факторов. Возникновение СДВГ из-за раннего повреждения ЦНС в период беременности и родов встречается в 84% случаев, генетические причины – 57%, негативные воздействия внутрисемейных факторов – 63%. 
Установлено наличие изменений генетического характера при СДВГ, локализованных в 11-й и 5-й хромосомах. Возможная причина заболевания – взаимодействие гена рецептора дофамина D4 и гена-переносчика дофамина, вызывающего снижение функций нейромедиаторной системы головного мозга.
В одном из исследований изучались 10 пар близнецов (4 МЗ пары и 6 ДЗ), в каждой из которых один близнец имел клинический диагноз гиперактивности. Конкордантность МЗ близнецов составила 100%, ДЗ — 17%. Усредненная оценка коэффициента наследуемости СДВГ составляет примерно 70%. Также известно, что СДВГ генетически связан с дислексией (Decker S.N., DeFries J. С., 1981).
В исследовании родных и двоюродных родственников 20% родителей, страдающих СДВГ, и только 5% родителей детей из контрольной группы были ретроспективно диагностированы как имевшие это нарушение в детстве. Частота встречаемости гиперактивности значительно выше среди как прямых, так и двоюродных родственников больных СДВГ. Усыновленные дети сходны скорее с родственниками их биологических, нежели приемных родителей.
	Поведенческие проявления СДВГ у детей оцениваются по результатам опросов родителей и учителей, для взрослых с СДВГ используеся самооценивание. Значение показателя наследуемости СДВГ составляет ~ 80% для детей (Derks et al., 2008; Knopik et al., 2005). У взрослых наследуемость СДВГ оценивается в ~ 45% (Larsson, et al. 2012; Kan et al., 2012).
	В работе Ebejer J. L. и др., 2014 использовались как материнские оценки проявлений СДВГ у их детей (участвовали матери 3223 близнецов и сибсов, средний возраст оцениваемых 21,2, SD = 6,3), так и самооценка проявлений СДВГ (1617 близнецов и сибсов, средний возраст участников 25,5, SD = 3.2). Оценка вклада наследственных факторов в проявления невнимательности, гиперактивности и сочетания невнимательности с гипеактивностью, оцененные по отчетам матерей оказались примерно одинаковыми для мужчин и женщин (0,72, 0,79, 0,76 и 0,72, 0,86, 0,83 соответственно). По материалам самоотчетов больных СДВГ оценка вклада наследственных факторов ниже для мужчин, по сравнению с женщинами для невнимательности (0,46 против 0,69), гиперактивности (0,30 против 0,41) и сочетания невнимательности с гиперактивностью (0,39 против 0,65). 
Неспособностью к обучению (НО) обозначается класс специфических особенностей развития, когда в условиях нормального школьного обучения ребенок не может овладеть определенными навыками и умениями. Понятием «специфическая неспособность к обучению» описывается круг детей, которые обнаруживают академическую отсталость в определенной сфере, несмотря на сохраненный интеллект. Причины неспособности к обучению связаны с нарушениями формирования и возрастной незрелостью отдельных высших психических функций. В 50% случаев наблюдается встречаемость сопутствующих эмоциональных и поведенческих расстройств.  
Основные виды неспособности к обучению. Дислексия или неспособность к обучению чтению. В этом случае ребенок испытывает трудности в распознавании заглавных и прописных букв, не понимает прочитанного, имеет нарушения в распознавании звуков, путает местами слова в предложении, переставляет буквы и слоги местами в словах. Дислексия - стойкая, избирательная неспособность овладеть навыком чтения, несмотря на достаточный для этого уровень интеллектуального (и речевого) развития, отсутствие нарушений слухового и зрительного анализаторов и наличие оптимальных условий обучения. В основе расстройства лежат нарушения специфических церебральных процессов, составляющих функциональный базис навыка чтения. Дислексия – расстройство, сохраняющееся в течение всей жизни. 
Дислексия, как специфическая неспособность к чтению, встречается у 5-10% детей школьного возраста, при этом у мальчиков примерно в 1,6 раза чаще, чем у девочек (Shaywitz, 1998). Нейробиологические исследования с использованием анализа посмертных образцов ткани мозга (Galaburda et al., 1994) показывают, что у дислексиков наблюдаются нарушения в паритально-темпоральных и окципитально-темпоральных областях мозга. Риск развития дислексии у сибсов больного ребенка увеличивается более чем в 3,5 раза (Ziegler et al., 2005).
Гены, вовлеченные в предрасположенность к развитию данного расстройства, находятся в 1, 6 и 15 хромосомах. Семьи, у которых отмечено сцепление с маркерами на 15-й хромосоме, характеризуются языково-процессуальным дефицитом, но при этом обнаруживают хорошие визуально-пространственные навыки. Напротив, семьи, в которых сцепление с этим маркёром не обнаружено, характеризовались наличием визуально-пространственных проблем.  Было показано, что у МЗ близнецов частота совпадений (конкордантность) наличия дислексии значительно превышает тот же значение показателя у ДЗ близнецов (соответственно, 73 % и 47 %).  Значение показателя наследуемости дислексии составляет 40-70 %. В настоящее время описаны девять локусов, связанных с дислексией,  на хромосомах 15q21 (DYX1), 6p21-p22 (DYX2), 2p15-16 (DYX3), 6q11-q12 (DYX4), 3p11-q13 (DYX5), 18p11 (DYX6), 11p15 (DYX7), 1p34-р36 (DYX8), и Xq26-q27 (DYX9) (M. HucChabrolle1, 2013). Большинство из этих генов связаны со структурными аномалиями коры, вызываемыми нарушениями миграции нейронов. В результате исследований стало понятно, что генетические факторы, связанные с отдельными случаями дислексии и семейными случаями, различаются. В целом, большинство авторов сходятся во мнении о том, что дислексия наследуется полигенно.
Дисграфия или расстройство экспрессивного письма — является нарушением способности передачи своих мыслей в письменной форме. Как правило, проявляется в невозможности писать грамотно, неправильном подборе слов, примитивности построения предложений. 
Дискалькулия или расстройство обучения счету – нарушение способности овладеть счетом, выполнять арифметические операции, неспособность освоить математическую логику – объединение предметов в группы, исключение по признаку и так далее. Дискалькулия (англ. dyscalculia) — неспособность к изучению арифметики. Часто является самостоятельным недугом, а не побочным следствием других нейрологических и психологических проблем. В основе дискалькулии лежит неспособность оценивать количество объектов с первого взгляда (то есть без пересчета). За эту функцию в мозге отвечает внутритеменная борозда теменной доли. У людей, страдающих таким недугом, данный участок мозга меньше, чем у здоровых людей, и недостаточно активен. Такие люди часто могут страдать ещё дислексией и синдромом дефицита внимания. Данный синдром проявляется в следующих симптомах: Неспособность к быстрому распознаванию количества предметов в поле зрения. Например, человек не сможет понять, какое количество имеют 3 книги на столе, пока не посчитает их по одной. Присутствие сложностей при вычислении с помощью цифр. Например, человек, страдающий дискалькулией, не сможет понять, почему 3 + 3 = 6. Наличие сложностей с абстрактным счётом времени. Например, подобные люди всегда опаздывают на запланированные встречи. Отсутствие понятия интуитивного вычисления пройденного расстояния. Наличие сложностей с координацией движений. Не может запомнить математические термины. В коррекции дискалькулии могут помочь специальные обучающие компьютерные программы, разработанные на основе нейробиологических данных.
Исследования показали, что частота встречаемости дискалькулии выше у детей с дислексией (Knopik V.S. et al., 1997). В работе немецких исследователей Ludwig K.U. и др. принимали участие 200 детей с нарушением способсности к письму. С дискалькулией связан ген rs133885 (Ludwig K.U. et al., 2013).
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Задания для самоконтроля к III модулю
1. Определите тип наследования, если на основании анализа родословной было установлено, что риск развития заболевания составляет 25 %:
а) аутосомно-доминантный; б) аутосомно-рецессивный; в) сцепленный с Х-хромосомой; г) полигенный; д) сцепленный с У-хромосомой.
2. В основе синдрома Дауна лежит:
а) трисомия 13 хромосомы; б) трисомия 18 хромосомы; в) трисомия 21 хромосомы; г) триплоидия.
3. Какие из перечисленных синдромов являются трисомиями:
а) синдром Шерешевского-Тернера; б) синдром Марфана; в) синдром Дауна;
г) синдром «кошачьего крика»; д) синдром Патау.
4. Что такое анеуплоидия (гетероплоидия)?
5. Определите тип наследования, если на основании анализа родословной было установлено, что заболевание в роду передается от отца к сыну.
6. С какой частотой диагностируется синдром Эдвардса среди новорожденных? 
7. Укажите тип наследования шизофрении.
8. Какова частота заболевания эпилепсией среди родственников больных первой степени родства?
9. Нарушения работы какой структуры головного мозга связаны с развитием болезни Паркинсона? Какие хромосомы вовлекаются в развитие болезни Паркинсона? Какие типы наследования описаны при болезни Паркинсона?
10. С какими хромосомами связано развитие болезни Альцгеймера? Укажите факторы риска для развития болезни Альцгеймера?
11. Укажите, в чем молекулярная основа заболевания хореей Геттингтона? Каков тип наследования хореи Геттингтона, с какой хромосомой связано даное заболевание?
12. Изложите суть мультифакторной теории рассеянного склероза.
13. С какой хромосомой связано обсессивно-компульсивное расстройство?
14. Какова генетическая природа анорексии и булимии?
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