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Работа посвящена изучению мутаций, частоте их возникно-
вения, причинам по которым они могут возникнуть. Мутационный 
процесс изменяет, гены и порядок их расположения в хромосомах и 
тем самым увеличивает генетическое разнообразие популяций.

Мутации – это внезапные скачкообразные стойкие изменения в 
структуре генотипа. Организмы, у которых произошла мутация, назы-
ваются мутантами. Формы жизни от вирусов, микроорганизмов до выс-
ших растений, животных и человека обладают способностью к мутации 
[1].

Изучением мутаций занималась Гуго Де Фриза, которая включает 
следующие положения: 1. Мутации возникают внезапно, скачкообраз-
но. 2. Мутации наследуются, то есть передаются из поколения в поколе-
ние. 3. Мутации не имеют направления: мутировать может любой ген, 
в любом месте ДНК (локусе), вызывая изменения как незначительных, 
так и жизненно важных признаков.4. Сходные мутации могут возникать 
повторно. 5. Мутации по характеру проявления могут быть доминант-
ными и рецессивными. 6. Мутации носят индивидуальный характер [2].

Если говорить об уникальности человека, то, подразумевается его 
внутренний мир. Однако на свет появляются люди, которых от осталь-
ных отличают не только внутренние качества, но и внешний облик. Се-
годня мы расскажем о самых страшных генетических мутациях, с кото-
рыми люди рождаются крайне редко [1-3].

Прогрессивная липодистрофия. Это заболевание называют «об-
ратным синдромом Бенджамина Баттона». В результате этой мутации 
слишком быстро теряются подкожные жиры, что приводит к тому, что 
человек намного старше выглядит своего возраста. На этих участках 
тела образуются морщины. Зарегистрировано около 200 случаев такой 
генетической мутации, как прогрессирующая липодистрофия [4].
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Синдром Протея. Это заболевание вызывает мутация в гене АКТ1, 
который отвечает за рост клеток. При этом у человека быстро и непро-
порционально растет не только кожный покров, но и кости. Стоит отме-
тить, что такая болезнь дает о себе знать не сразу после появления на 
свет, а спустя примерно полгода[1-5].

Эктродактилия. Данная мутация является врожденной. У носи-
телей данной мутации недоразвитые пальцы, или вовсе их отсутствие. 
Это заболевание вызывает сбой в работе седьмой хромосомы. Нередко 
при эктродактилии человек глухой [1,2,6].

Гипертрихоз. В старину таких людей называли оборотнями. При 
данной мутации тело человека покрывает волосяной покров. Лицо, и 
даже уши, не являются исключением. Первый случай такой генетиче-
ской мутациибыл зарегистрирован в XVI веке[1,2,7].

Синдром Юнера-Тана. При проявлении этого заболевания люди 
передвигаются на четвереньках, а еще для передачи информации 
используют примитивную речь. Открыл этот синдром биолог Юнер-
Тан[1-3, 8].

Таким образом, несмотря на чрезвычайную редкость каждой от-
дельной мутации, в каждом поколении появляется огромное количе-
ство носителей мутантных генов. Благодаря мутационному процессу 
создается огромное генетическое разнообразие, которое служит мате-
риалом для эволюции.
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The work is devoted to the study of mutations, the frequency of their 

occurrence, the reasons for which they may arise. The mutation process 
changes, genes and their location on chromosomes and thus increases the 
genetic diversity of populations.


