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ЦИТОГЕНЕТИЧЕСКИЕ ИССЛЕДОВАНИЯ В ПРАКТИКЕ 
РЕСПУБЛИКАНСКОЙ МЕДИКО-ГЕНЕТИЧЕСКОЙ

КОНСУЛЬТАЦИИ

3 С. ЕОЛЯН. Н. Ո. ЗУРАБЯН. А. Н. АЗАРЯН 
И В. СИМОНЯН, С. А. МИДЯН

Представлены данные цитогенетических исследований медико-генстцче- 
ской консультации, позволяющие уточнять диагноз, прогнозировать по
томство и орган озать профилактику и лечение в семьи՝; с наследствеи- 
ной патологией н множественными пороками разни тин.

Ներկայացված են ր »չագեՆ1՚Աէ(ւկական հետազոտությունների տվյալները րէքշկսէ- 
զենետիկակսւն կոնււոէրոացքրայում, որսնր հնս/րավորոէթլոէն են ոսպիս 
ղիազնոզր, նւսխս,զո,շակեյու սերունդը և կ :՛.• դ՚է "՛կեր պե/ու պ րոֆիչակտքէկսւյքր ու 
րոէ^ման հարցերը վաոս՚նզական ւ^.յ<//ո.ոՀյ/ււսյ/«>/ և Հ..յրզտ и J,յ'յ ր՚սզմ սէթիվ րնս;
ЦЛ ար II՛ տ ն ձ ր ՞վ ր iz տ ն/ւ քներում ■

The results of cytogenetic nvcstig.t!on՝ in the work of ntedicogenetlc 
consultation are presented, which allow to make in >re precise the diag
nosis, prognp>e (he generulon and organize the question-- of prophylac
tics and treatment :n families with hereditary pathology oid multiple 
inborn defect՝ of development.

Клюодзые слова: наследственная патология дрозхденчь.,- пороки развитая хромо
сомные синдромы, регистр.

Множественные врожденные пороки развития ■ МВПР) могут быть об
условлены хромосомными аберрациями. генными мутациями и воздей
ствием средовых факторов Для выяснения ??г:юл->г!>чсекагл генеза 
МВПР в каждом кшкрстпом случае необходимо приведение цитоге
нетических исследований, которые позволят у.-таи-ынт наличие хромо
сомной патологии Хромосомные синдромы разнозбг>а ты фенотипиче
ски и характеризуются значительным клиническим полиморфизмом., 
значительную долю их составляют явления мозаидг 1Ч ।

Но мере совершенствования методов нньтенс глческог.» анализа 
xpOMt.cOM все чаше выявляются новые хромосомные ■-•h;i ’.рамы, в ось в- 
ном обусловленные структурными перестройками Исключение хромо
сомной этиологии МВПР наряду с клинпко-морфи.ит:! ’еск:։ч ։ клини
ко-генеалогическим анализом дает возможности ;y,’:t՜!. о наличии тог՛» 
пли иного нехромосомиого синдрома (дгаершенсть'.-:я:-и.: синдромазь- 
ион диагностики МВПР повысит эффективность медик.'-генеткческогз 
консультирования, ибо оно начинается с уточнения шягнбза наслед
ственной патологии [1|

За 1984 -87 гг. з республиканской ЧП\ Ордена «Знак Пометам 
НИИАГ М3 АрмССР проведено обследование 806 пробандов я членов 
их семей по поводх уточнения 1иагюза и прогноза потомства. Средн 
них лица по поводу уточнения диагноза МВНР составляли 47%. По 
данным разных авторов, среди контингента медик теистических кон
сультаций на долю обращений в связи с МВПР приходится 40—55%
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консультации [3. 5]. При этом аномалии Кариотипов выявлены у 33— 
4-1.6% лиц г WBIIP [2. 4. 61. из них 92.6% обусловлены численными и 
7.4% -структурными перестройками хромосом [4].

Материал и методика. Цитогенетическому обследованию подвергались поворож- 
денные н дети до I года с МВПР. теги с нарушением умственного и полового раз
вития, о также липа с нарушением репродуктивной функции.

Материалом исследования служили лимфоциты п<ри(|<-рнчегкон крови иробаадов 
>1 членов их семей, культивируемые пи общепринятой методике Хангерфорда с при
менением дифференциального метод;։ окрашивании хромосом (G—binding).

Цитогенетический аналит проведен у 336 лиц, к том число у 230 пробандон и 105 
родителей пробандоп; из них хромосомные аномалии выявлены у 97 лиц.

Обследуемые были разделены на три группы: 1 группу составляли новорожденные 
и Дети до 14 лет с МВ11Р или с нарушением, умственного Полового разпнтня II груп
па—липа с первичной аменореей, гипогонадизмом или первичным бесплодием III груп
па—супружеские нары с невынашиванием, антенатальной гибелью плодов, рождением 
детей с В ПР.

Результаты и обсуждение. В первой группе при обследовании 151 
лробаида у 68 выявлен: аномалии кариотипов, иi них в 65 случаях пт- 
менялись численные и «.труктурные нарушения, в трех случаях имело 
место нарушение формирования пола в эмбриогенезе (табл. I).

Таблица 1. Хромосомные аномалии средн больных I группы

Аномалии кариотип?.
Абсолютное число

Т„„ хромоног, аномалии
ЛИМ

А. Нарушение ауюсом. 
в юм числе

I. численные нарушения: 
Трисомия 21՜

2. структурные персе гронки: 
транслокации

47

делении 
кольцевые хромосомы

Б. Нарушение в системе поло
вых хромосом 

в гом числе:
1 числе иные нарушения 

моносомия X 
.мозаичная форма 
синдром XXY 
мозаичная форма

2. структурные персе грошю: 
увеличение длинного и.сча

Y хромосомы
В. Реверсии пола

47. XY. 21 | . 47 XX,2! р

46. XX. 1(14. 21) <pll ։pll)
46. XY. 1(14: 21) (pH :р!1)
46, XYq — dup 21 (2!; V)
4f>. XY. del 10 p (q lcr--pl3)
46. X?..

45. X
45. X 46 XX
47. XXY
47. XXY46. XY

41
6 
1
2
i
1
1

18

16
4
7 
4
1

46. X) q 4
46. XY (< ); 46. XX ( ')

2 
3

Всего 68

Из таблицы следует, что численные нарушения хромосом зарегист
рированы у 53 лробзнддв. структурные у восьми. Хромосомные син
дромы составили средн детей первой группы 43%. из них в 88% случа
ев овн были обусловлены численными нарушениями хромосом, а в 
12%—структурными нарушениями. Поскольку аутосомные трисомии 
■ как регулярные, так и мозаичные), <; также численные нарушения по- 
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лозых хромосом практически всегда являются результатом новой му- I 
тацкн (с незначительным риском повторения), наибольшее практиче- I 
ское значение с точки фения прогноза потомства имеют наследствен
ные формы (структурные перестройки). В нашем материале структур
ные перестройки аутосом зарегистрированы в шести случаях: транс- | 
локационная форма синдрома Дауна у 4-х детей, деления короткого 
плеча 10-й хромосомы -у одного ребенка с умственной отсталостью, 
кольцевая 9-я хромосома также у одного ребенка с физической и ум
ственной отсталостью При анализе кариотипов родителей этих детей 
у трех пар выявлен нормальный кариотип • можно предположить, что 
хромосомные структурные нарушения у этих детей являлись результа
том новых мутаций в гаметах родителей). В другой семье с двумя деть
ми с транслокационной формой синдрома Дауна мать оказалась носи
тельницей транслокации ։ 4/21 В таких случаях в связи с высоким рис- I 
ком повторного рождения ребенка с синдромом Дауна деторождение 
допустимо только после пренатальной диагностики путем биопсии хори
она или амниоцентеза.

/\б<олюткое число

Таблица 2. Хромосомные аномалии у больных I! группы

Аномалии кариотипа Тип нарушения по товыл хромосом выявленных хро
мосомных нару

шений

1. Численные нарушения, Я)
И ТОМ ЧМСЛс-

моносомия X: 
регулярная 45. X 7
мозаичные 45 X 46. XX 5

Синдром XXУ
45, X 16. XX 17, л XX 1
47. ХХ^ 6

мозаичная форма
2. Структурные пару .епт

47, XXV 46, ХУ 1 
3

в том числе
изохромосома
увеличение длинного иде-

46, X. (Хц 1

ча У хромосомы 46. ХУц 1
транслокации 46. ху.ч • ад 22 к-22; Ун .. । :Г| 1

3, Реверсия полл ։б. ху ( ). и:, хх < ■ ? 3

Всего 26

По II группе пит ^генетический анализ и; ՛.-веден у 79 лиц, из них 
55 женщин и 24 мужчины Среди 79 цитогенетически наследованных 
у 23 (30%) выявлены численные и структурные иносзл ш и п.шых хро
мосом, в 87% случаев обусловленные численными :лр\ шенлямн поло
вых хромосом, в 13%—структурными перестройкам։՛.. В трех случаях 
установлено нарушение процесса формирования пола.

В третьей группе цитогенетически обследовань 106 лиц из 63 се
мей (супружеские пары), из них в трех случаях (2,8 о) выявлены хро
мосомные аномалии у одного из супругов: \ женщины транслокацией 
14;21, родившей двух детей с синдромом Дауна -кариотип женщины 

45.ХХ.21 —|(14:21), у женщин։.! с мозаичным вариантом си:! (рома три
сомии X (4G.XX 47.XXX. трисомиый клон 80%), родившей грех мертвых 
и одного с МВПР. умершего сразу после родов; у мужчины с увеличе- 



ютея длинного плеча У хромосомы (46.ХУ; «+). у которого умерли 
троё сыновей в возрасте ю 1 10.1а с фи заческой и умственной отста
лостью; Кариотип тетей не исследован, так как семья обратила^ в 
консультацию после их стиортп. В этих трех семьях последующее ичо- 
рожденне возможно после проведения пренатальной тиагностики.

Нами разработана система раннего выявления и профилактики ։- 
следственно обусловленных ВНР с помощью регистра ВНР, созданно
го на базе республиканской медико-генетической консультации. ?»т) 
достигается путем совместных исследований с женскими коисультапи 
ями. родильными домами, детскими учреждениями г. Еревана. респуб
ликанской прозектурой нов--рожденных и лабораторией пренатальной 
диагностики НИН акушер», гва и гинекологии.

Регистр ВПР работает по принципу ежедневного вызова зрача-ге- 
нетика в родильные дома. «т.юления новорожденных, детские учре,; 
дения и в прозектур;. нщюрождёппых при рождении ребенка МВПР 
«лк при подозрении наследственной патологии. При этом проводится 
лроспективное медико-генетическое консультирование, которое заклю
чает^ в непосредствен:!;:'.! осмотре врачом-генетиком ребенка с МВПР, 
описании фенотипа пробанда, взятии крови тля цитогснетическо! ан? 
лиза с последующим вызов-м родителей в кабинет медико-генетнчесю 
го консультирования для прогноза потомства и выбора метода прени- 
талыгой диагностики при последующих беременностях

Таким образом, результаты медико-генетического консультируяа - 
ния пробандов я их семей свидетельствуют о важности цитогенетиче
ских обследований для у; чнёния диагноза и ыинж хромосомных аш - 
малин, что даст возможность правильно решать вопросы прогноза по
томства и проведения соответствующих профилактических мероприя
тий для уменьшения тесла рождений дегей с наследственными синдро
мами.
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