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Глава 1

Основы генетики

Что такое хромосомы и гены?

Клетки — это основные строительные блоки всего жи

вого. Человеческое тело состоит из триллионов клеток. 

Они формируют структуру тела, усваивают питательные 

вещества из пищи, преобразуют эти питательные веще

ства в энергию и выполняют различные специализиро

ванные функции. Клетки также содержат наследствен

ный материал организма и могут создавать собствен

ные копии.

Клетки состоят из множества частей, называемых 

органеллами, каждая из которых выполняет свою функ

цию. Мы не будем разбирать строение и функции всех 

клеточных органелл человека, а сосредоточимся только 

на тех, которые непосредственно связаны с человече

ской ДНК:

 • Плазматическая мембрана — это внешняя оболочка 

клетки. Она отделяет клетку от окружающей среды 

и позволяет различным молекулам контролируемо 

входить в клетку и выходить из нее.

 • Внутри клетки заполнены цитоплазмой, которая со

стоит из желеобразной жидкости (называемой цито

золем) и других структур, окружающих ядро.
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 • Ядро служит «командным центром» клетки, посылает 

ей указания расти, созревать, делиться или умирать. 

В ядре содержится ДНК, наследственный материал 

клетки. Ядро окружено мембраной, называемой ядер

ной оболочкой, которая защищает ДНК и отделяет 

ядро от остальной части клетки.

 • Рибосомы — это органеллы, которые обрабатывают 

генетические «инструкции» клетки для создания бел

ков. Эти органеллы могут свободно плавать в цито

плазме или соединяться со специальной транспорт

ной системой клетки — эндоплазматическим 

ретикулумом.

 • Митохондрии — это сложные органеллы, которые 

преобразуют энергию из пищи в форму, которую мо

жет использовать клетка. У них есть свой собствен

ный генетический материал, отдельный от ДНК 

в ядре, и они могут создавать свои копии.

Что такое ДНК?

ДНК (сокращение от «дезоксирибонуклеиновая кислота», 

но запоминать это длинное словосочетание не обязатель

но) является наследственным материалом человека 

и почти всех других организмов. Почти каждая клетка 

человеческого тела имеет одну и ту же ДНК. Большая 

часть ДНК находится в ядре клетки (где она называется 

ядерной ДНК), но небольшое количество ДНК также мож

но найти в митохондриях (где она называется митохон

дриальной ДНК или мтДНК).

ДНК — это линейная молекула, то есть она не име

ет разветвлений. ДНК можно представить в виде цепи, 

которая набрана из звеньев под названием нуклеотиды. 

Нуклеотиды — сложные по строению молекулы, но нам 
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интересна только одна из их частей — азотистое осно

вание. В ДНК встречаются 4 разных вида азотистых ос

нований — аденин (A), гуанин (G), цитозин (C) и тимин 

(T). Дальше мы почти всегда будем использовать их со

кращенные обозначения, а для азотистых оснований — 

буквенное.

Одна нить ДНК похожа на одну половину застеж

кимолнии. При наличии второй половины застежки — 

второй нити ДНК — происходит «застегивание», чтобы 

две нити держались вместе, а затем еще и закрутились 

относительно друг друга в двойную спираль. Чтобы 

«молния застегнулась», необходимо соблюдение еще ря

да условий, знание которых в рамках этой книги не так 

важно. Структура двойной спирали также чемто напо

минает лестницу, где азотистые основания образуют ее 

ступеньки.

Человеческая ДНК состоит примерно из 3 миллиардов 

нуклеотидов, соединенных между собой в определен-

ной последовательности, и более 99 % этих последова-

тельностей одинаковы у всех людей. Именно последо-

вательность «букв» определяет информацию, доступ-

ную для построения и поддержания организма, анало-

гично тому, как буквы алфавита появляются в опреде-

ленном порядке, образуя слова и предложения.

Важное свойство ДНК — она способна создавать 

копии самой себя. Каждая нить ДНК в двойной спирали 

может служить образцом для копирования. Это имеет 

решающее значение, когда клетки делятся, потому что 

каждая новая клетка должна иметь точную копию ДНК, 

присутствующей в исходной клетке.
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Что такое ген?

Ген — это небольшой отрезок ДНК, который содержит 

инструкции для построения определенной молекулы, 

обычно белка. Однако многие гены не кодируют белки. 

У людей гены различаются по размеру от нескольких со

тен до более чем 2 миллионов «букв». Международная 

исследовательская работа под названием «Проект гено

ма человека», посвященная расшифровке последователь

ности генома человека, подсчитала, что у людей в сред

нем от 20 000 до 25 000 генов. Совокупность всех генов 

человека называется генóм.

У каждого человека есть две копии каждого гена, по 

одной унаследованной от каждого родителя. Большинство 

генов одинаковы у всех людей, но некоторое их количество 

(менее 1 % от общего числа) немного различаются у раз

ных людей. Эти небольшие различия вносят свой вклад 

в уникальные физические особенности каждого человека.

Ученые ищут и открывают новые гены в геноме чело

века, давая им уникальные названия. Поскольку названия 

генов могут быть длинными, генам также присваиваются 

сокращенные наименования, которые представляют собой 

короткие комбинации букв (а иногда и цифр), представля

ющие сокращенную версию названия гена. Например, ген 

на хромосоме 7, который был связан с муковисцидозом, 

называется регулятором трансмембранной проводимости 

муковисцидоза, а коротко — CFTR.

Что такое хромосома?

В ядре каждой клетки молекула ДНК упакована в ните

видные структуры, называемые хромосомами. Каждая 

хромосома состоит из ДНК, плотно намотанной много 
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раз вокруг специальных белков, которые поддерживают 

ее структуру.

Хромосомы не видны в ядре клетки — даже под ми

кроскопом, — когда клетка не делится. Однако ДНК, 

составляющая хромосомы, более плотно упаковывается 

во время деления клетки и затем видна под микроско

пом. Бóльшая часть того, что ученые знают о хромосо

мах, была получена путем наблюдения за хромосомами 

во время деления клеток.

У человека каждая клетка обычно содержит 23 пары 

хромосом, в общей сложности 46. Двадцать две из этих 

пар выглядят одинаково как у мужчин, так и у женщин. 

Они называются аутосомами. 23я пара, половые хромо

сомы, различаются у мужчин и женщин. У женщин есть 

две копии Ххромосомы, в то время как у мужчин есть 

одна Х и одна Yхромосома.

Только около 1 % ДНК состоит из генов, кодирующих 

белки; остальные 99 % — некодирующие. Некодирующая 

ДНК не содержит «инструкций» по созданию белков или 

других молекул. Ученые когдато считали некодирующую 

ДНК «мусором» без какойлибо известной цели. Однако 

становится ясно, что по крайней мере часть некодиру

ющей ДНК важна для правильного функционирования 

клеток, особенно для контроля активности генов. Напри

мер, некодирующая ДНК содержит последовательности, 

определяющие, когда и где «включаются» и «выключа

ются» гены.

Некодирующая ДНК также важна для поддержания 

формы хромосом и защиты генов от повреждения. Ка

ждая хромосома имеет место сужения, называемую цен

тромерой, которая делит хромосому на две части, или 

«плечи». Центромеры придают хромосомам характерную 

гантелеобразную форму.
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Участки некодирующей ДНК на концах хромосом на

зываются теломерами, которые защищают концы хромо

сом от разрушения во время копирования генетического 

материала.

Некоторые некодирующие участки ДНК расположены 

даже внутри генов, кодирующих белок, но удаляются до 

того, как образуется белок. Другие некодирующие обла

сти находятся между генами и известны как межгенные 

области.

Ученые все еще работают над тем, чтобы лучше понять 

расположение и роль всех участков некодирующей ДНК.

Все зависит от генов?

Обывателю генетика иногда кажется чемто, что опреде

ляет нас целиком и полностью, а заодно и нашу судьбу, 

паттерны решений и поведения. Неразумное понимание 

концепта генетики вследствие ограниченности знаний 

или ограниченности науки приводило, в частности, к го

нениям на генетику в СССР изза расхождения с концеп

цией существования и развития общества и государства. 

Однако генетика не настолько всесильна, как некоторые 

себе ее представляют. В этой главе мы кратко поговорим 

о том, что зависит и что не зависит от последователь

ности нуклеотидов в ДНК каждого человека.

ДНК человека содержит гены — участки, кодирую

щие РНК. РНК, в свою очередь, может транслироваться 

в белки, выполняющие структурные, каталитические (фер

менты), защитные (антитела), регуляторные, сигнальные 

(гормоны), транспортные, запасные, рецепторные и дви

гательные функции. Помимо этого, специальные виды 

РНК не транслируются в белки, а выполняют некоторые 
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функции, такие как регуляция других генов и транспорт. 

Все эти сущности синхронно работают как кирпичики, из 

которых строится организм, вместе со строителями, тех

никой для стройки, руководителями стройки.

В такой концепции очевидно, что отклонения работы 

того или иного элемента приводят к какимлибо значи

мым или незначимым последствиям — кривой фундамент, 

трещины в стене, неправильное расположение окон, 

в худшем случае — разрушение здания. Возвращаясь об

ратно к человеку, все эти аналогии в виде отклонений 

в ДНК сказываются на здоровье. Некоторые отклонения 

проявляют себя сразу, другие — по достижении опреде

ленного возраста. 

Однако помимо здоровья, то есть физиологического 

благополучия, человек как живой организм обладает еще 

и огромным количеством других признаков, сильно отли

чающих нас от других животных, — это психика, интел

лект, эмоции. Эти признаки напрямую не зависят от ге

нетики, по крайней мере, наука до сих пор не нашла 

явной и четкой связи. Скорее всего, этой связи нет, ров

но поэтому мы как вид настолько адаптивны к окружа

ющей среде, способны меняться, прорабатывать свой 

опыт и абсолютно поразному реагировать на тот или 

иной раздражитель при разных условиях.

Разумеется, тут есть нюансы, и генетика определен

ным образом вмешивается в наше понимание себя как 

уникальной личности, формируемой окружением, а не 

последовательностями нуклеотидов. Разберем на при

мере так называемого «гена Воина», который, согласно 

некоторым исследованиям, связан с уровнем агрессии, 

проявляемым человеком. Этот ген (официальная аббре

виатура — MAOA) кодирует фермент моноаминооксидазу 

А, который опосредует химические превращения нейро
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медиаторов — серотонина, дофамина и норадреналина. 

Ферменты — это машины, катализирующие химические 

реакции с разной степенью эффективности, что влияет 

на скорость протекания катализируемых реакций. При 

низкой активности фермента моноаминооксидазы А из

за определенных генетических изменений в гене MAOA 

разрушение нейромедиаторов при передаче нервного 

импульса замедляется, что вызывает продолжительную 

стимуляцию некоторых областей головного мозга и, как 

следствие, усиленный психологический ответ (чаще непро

порциональную агрессию). Это достоверно работает на 

модельных животных (мышах, которые становятся намно

го более агрессивными по отношению к чужакам), но на 

человеке статистика местами оказывается сомнительной. 

Напротив, наиболее статистически значимое влияние на 

поведение человека в будущем оказывает его окружение, 

воспитание, события в детском и подростковом перио

де. Все же человеческая психика и поведение устроены 

намного сложнее, чем у какоголибо другого животного, 

и мы способны меняться и работать над собой.

Гены можно искусственно изменить?

В других главах этой книги мы затрагиваем тему наслед

ственности и на что она может влиять. В общем смысле 

наследственность можно понимать как совокупность 

признаков, проявление которых в организме в течение 

жизни целиком или частично обусловлено генетикой, то 

есть набором генетических изменений в хромосомах, пе

реданных от родителей. Некоторые из этих генетических 

изменений могут быть не самыми приятными для жизни, 

другие — летальными. Человечество на данном этапе 
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развития науки уже умеет адресно изменять какойлибо 

короткий участок хромосомы, например, заменяя участок 

с опасной мутацией на нормальную последовательность 

нуклеотидов без мутации, однако это не применяется на 

людях. В этой главе мы поговорим о том, как можно по

менять участок ДНК и какие риски это несет.

Существует множество разновидностей так называемых 

эндонуклеаз — белков, способных «разрезать» ДНК в ка

комлибо месте. Обычно это место узнается через последо

вательность нуклеотидов. Например, при обнаружении по

следовательности нуклеотидов …AAGGTTCC… специфичный 

для нее фермент, словно ножницы, может сделать разрез 

между G и T, создавая два фрагмента …AAGG и TTCC… 

Такие ферменты — эндонуклеазы — были давно из

вестны науке и активно используются в методах молеку

лярной биологии и генной инженерии, однако они не 

очень полезны для широкого и прицельного применения 

в больших геномах изза короткой длины последователь

ности «букв ДНК», или сайта рестрикции. Короткий сайт 

может быть обнаружен огромное количество раз в боль

ших геномах (геном человека достаточно большой — бо

лее 3 миллиардов пар нуклеотидов), и разрез может 

произойти на многих таких сайтах.

Эта проблема решилась открытием CRISPR/Casси

стем, которые можно программировать на узнавание 

специфичного и, главное, длинного фрагмента ДНК для 

его разрушения. По сути, CRISPR/Casсистемы — это ком

плексы нуклеотидной последовательности — «набор букв 

ДНК» и эндонуклеазы, которые эту последовательность 

разрезают. 

Комплекс ищет нужную нуклеотидную последова

тельность в геноме с последующей работой эндонуклеа

зы, чтобы разрезать именно его. Подобную процедуру 
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