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СХОДСТВА МЕЖДУ РАЗЛИЧНЫМИ ГРУППАМИ БОЛЬНЫХ 

С ПРИЗНАКАМИ СИНДРОМА ШЕРЕШЕВСКОГО- 
ТЕРНЕРА И РЕВЕРСИИ ПОЛА
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Разработан метод определения мсжгруяпови.ч I: внутригрупповых соот­
ношений в фенотипическом проявлении у больных с признаками синдром.։ 
Шерсшевского-Тернера и реверсии пола с нормальным я аномальным ка 
ристнпом. Метод основан на применении кластерного анализа С исполь­
зованием ЭВМ получены количественные оценки мй-жгруппового и вну­
тригруппового сходства. Установлено, что для рассмотренных групп боль­
ных возможна разработка единой методики отбора больных для карий 
типического анализа по фенотипическим признакам.
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Изучение корреляции конкретного генетического дефекта (или группы 
заболеваний) с его клиническим проявлением—фенотипом, включаю­
щим физиологические, морфологические и биохимические нарушения, 
представляет научный и прикладной интерес. Подобные исследова- 
пания способствуют раскрытию механизма формирования болезни, по­
зволяют из общей группы фенотипически сходных выявить генетически 
детерминированные случаи. Это имеет большое практическое значе­
ние, так как, несмотря на широкую сеть медико-генетических консуль- 
таций, их пропускная спиеобность нс позволяет обследовать всех боль­
ных. а выявление лиц (с заданной вероятностью) с генетической при­
родой заболевания позволяет упорядочить работу клинико-цитогенети­
ческих лабораторий. Установлено, что различные нарушения в гене­
тическом аппарате могут иметь фенотипически сходное проявление 
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(генетическая гетерогенность), следовательно, возникает необходи­
мость в проведении исследований с целью выявления степени сходства 
я различий в фенотипическом проявлении различных типов хромосом­
ных йЯрушсниГ? Это в толпой мере относится к аменорее, Которая в 
8,6% случаен вызвана различными по своему фенотипическому прояв 
леишо хромосомными аномалиями [4].

До последнего времени определение сходства между различными 
типами хромосомных аномалий, приводящих к нарушению фупкнио- 
1П1рбвания половой железы, проводилось на основе качественного ана­
лиза. Это обусловлено тем, что получение достоверных количествен 
ных оценок сопряжено с выполнением большого объема вычислений.

К важнейшим методам, позволяющим произвести количественную 
оценку сходства а различия между сравниваемыми группами больных, 
относятся методы, основанные та применении кластерного анализа, 
суть которого заключается в вычислении различных коэффициентов 
сходства между сравниваемыми объектами. Нами выбран один из 
наиболее распространенных коэффициентов сходства - коэффициент 
Роджсрса-Т'чшмото [ I]

Для вычисления меж труп нового сходства вычисляются все коэф­
фициенты Роджерса-Тони мото, полученные при сравнении каждой 
больной одной из групп со всели: больными другой сравниваемой груп­
пы, после чего определяются математическое ожидание я дисперсия, 
указывающие на степень близости сравниваемых групп и достоверность 
полученных результатов. В связи с тем, что для правильных выводов 
большое значение имеет определение степени единства рассматривае­
мых групи, вычислены а коэффициенты внутригруппового сходства. 
Всего было вычислено и обрабог ию 152408 коэффициентов.

При определении коэффициентов межгруппового и внутригруппо­
вого сходства решающую роль играет выбор фенотипических призна­
ков. На основании результатов большого количества наблюдений, они- 
сйиных в литературе, а также собственных данных, из 165 признаков 
были отобраны следующие; отсутствие полового хроматина, крыловид­
ные складки на шее, низкий рост, короткая широкая шея, аномалии 
полового развития, задержка окостенения, аномалии кисти, вальгусная 
девиация локтевого сустава, пороки внутренних органов, невусы, низ­
кая линия рос»а волос на шее, телосложение но типу синдрома Шере- 
шевского-Тернера, аномалии скелета, аномалии стопы, первичная аме­
норея, дефекты глаз я зрения, аномалии слуха, щитовидная грудная 
клетка, аномалии верхних и нижних конечностей, высокое арковидное 
небо, гипоплазия или деформация ногтей, низко расположенные уш­
ные раковины, низкий интеллект, нарушения центральной нервной си­
стемы, высокий уровень гонадотропинов, кольпоцитология, низкий уро­
вень эстрогенов и др.

При выборе признаков учитывалась классификация врожденных 
пороков развития органов и систем [2, 3].

С использованием рассмотренного метода исследованы группы 
больных с признаками синдрома Шерешевского-Тсрнера. Слота вошли 
группы больных с кариотипам»? 45.ХО; 45.ХО/46.ХХ; 46,X с1с!(Хц);
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4С-.Х <1е1(Хр); 46,X, ПХе); 46,X, 1(Хр); 45,-ХО'46,Х, г(Х), 45,ХО.'46,Х; 
1 (Х(| >.

Хналаги’шое исследование проведено дли больных с признаками 
реверсии пола с кариотипами: 46,ХУ (тестикулярная феминизация), 
16,ХЬ («чистая» дисгенезия гонад). 46,ХУ (смешанная дисгенезия и>- 
пал). 45.ХО 46,Х,\ (смешанная дисгенезия гонад), 46,ХУ («ложный 
муже ■•■и) гермафродитизм»).

Выбор этих групп обусловлен тем обстоятельством, что больные с 
признаками синдрома III ерешевско го-Тернера входят в । руину высоко­
го ряска в отношении нарушении репродуктивной системы и полового 
развития, а больные с реверсией иола —и по возникновению новообра­
зований.

В обе группы включены заболевания, при которых отсутствуют 
хромосомные аномалии, но имеются некоторые признаки синдрома 
Шоре невского Тернера или реверсии пола. В первом случае эго боль­
ные с карши шла мн 46,XX («чистая» дисгенезия гонад), тяжсвг.дкыс 
гонады: 46,XX (дисгенезия гонад)—недоразвитые гонады. Во втором 
случае что больные е кариотипами 46,XX («чистая» дисгенезия гонад); 
46.ХХ (,1.ис[ене:ш>: гонад) и 46,XX (синдром Майера-Рокитанско:о-Кк 
стера). Всею было обследовано (583 больных (130—собственные наб­
людения)

Анализ общей группы хромосомных нарушений, с признакам) син­
дрома Шсрешевского-Тернера показал следующее:

Наибольшим внутренним сходством обладают группы с 45,ХО 
(0,61) и 46,X, 1(Х<}) (0,64), а также группы с нормальным кариотипом 
«чистая дисгенезия гонад (0,64) и дисгенезия гонад (0.64).

Все группы, составленные из больных с различными формами мо­
заицизма. характеризуются малым коэффициентом внугригрупповогь 
сходства: 15.ХО/46.Х. г (X)—0,49; 15.ХО.46.Х ։(Хо) 0,49; 45.ХО

",.\Х 0.50. Эго, вероятно обусловлено тем, что в одни и гс же грун 
ны включены аномалии мозаичного типа с различным соотношением 
клеточных клонов.

Малый коэффициент внутригруппового сходства имеют больные 
с кариотипом 46,Х.с1е!(Хч). Значительные различия в фенотипе боль 
пых этой ։ руины определяются, вероятно, размером делетрованных 
у частной.

В связи с тем, что больным с 45,ХО больше всего присуши при­
знаки, клинически очерчивающие синдром Шерешезского-Тернера, 
представляет большой интерес определение степени сходства различ­
ных типов хромосомных аномалий с данной группой. Ближе всего 
к ней группа 4б.Хл(Х<}) (коэффициент межгру и нового сходства равен 
0,53). затем группы 45.ХО/46„Х.1 (Хц); 45.ХО 46.ХХ (0,52) и 45.ХО 
46,Х,г(Х) (0,52). Остальные группы хромосомных аномалий суще 
ственио отличаются <՝. группы 45,ХО и располагаются в следующей пи­
ся словател внести: 16.Х,6с1 (Хг|) (0.44), 46,Х,(1е! (Хр) (0,43).

Наиболее отстоящей от всех остальных групп является группа с 
деленной короткого плеча X хромосомы—46,Х,бе1(Хр). Фенотип боль­
ных шиной группы в существенной степени определяется размером 
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дебетированного участка хромосомы. Однако в отличие от больных с 
делецией длинного плеча X хромосомы, в рассматриваемо»’! группе по­
лиморфизм межд\ различными инд.щнда мп менее значителен (коэффи­
циент межгруппового сходства равен 0,53).

После принятия определенных допущений построена дендрограмма 
сходства рассмотренных типов хромосомных нарушений (рис. 1). ни 
которрй видно, что хромосомные аномал и»: типа 45.ХО; 46,Х,1‘(Х(|); 
45.ХС)/46.ХХ; 45,ХО/4б,Х.г|Х) и 45,Х04б,Хд(Х(|) располагаются плотной 
группой, а группы 46,Х.(1еЦХр) и 4б,Х,<1е1 (Хи) далеко отстоя» от них.

Рис. 1. Рис. 2.
Рис. I. Дендрограмма сходства группы хромосомных аномалий с при­

знаками синдрома Шсрепн.-вского-Тс-рксра.
Рис. 2. Дендрограмма сходства группы хромосомных аномалий с призна­

ками реверсии пола.

сходство

Рассмотрим результаты исследования группы больных с признака­
ми реверсии пола.

Большинство рассмотренных групп характеризуется существенной 
внутренней фенотипической однородностью. Сравнительно низкий ко­
эффициент внутригруппового сходства наблюдается у группы мозаи­
ков—45,ХО/46,ХУ (0,53), что обусловлено количественными парамет­
рами клеточных клонов. Максимальным коэффициентом внутригруп­
пового сходства обладают группы больных с нормальным кариотипом 
синдром Мейера-Рокитанского-Кюстера. «чистая» дисгенезия гонад, 
дисгенезия гонад (0.71. 0.64. 0.(55).

В отличие от больных с признаками синдрома Шерешевского-Тер- 
иера, настоящая группа является фенотипически более гетерогенной. 
Коэффициенты межгруппового сходства колеблются в пределах 0.18— 
0,62.

Наименьшее сходство наблюдается между группами больных с 
тестикулярной феминизацией и «ложным мужским гермафродитиз­
мом» (0,19), а наибольшим межгрупповым сходством обладают »ру 
лы с нормальным кариотипом 46,XX.
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Как и в предыдущем случае, больные с нормальным кариотипом 
имеют определенное сходство с остальными группами больных.

Дендрограмма сходства между группами с признаками реверсии 
иола приведена на рис. 2.

Основные практические выводы проведенного исследования за­
ключаются в следующем.

Хотя рассмотренные группы хромосомных аномалий с признаками 
синдрома Шерешевского-Тернсра и реверсии пола характеризуются не- 
которой гетерогенностью, однако эти различия не настолько значитель­
ны. чтобы только на основании анализа фенотипических признаков бы­
ло возможно сделать заключение о типе хромосомного нарушения. Для 
точного установления типа хромосомного нарушения необходим пито֊ 
генетический анализ.

Определенное сходство между различными типами рассмотренных 
хромосомных нарушений позволяет объединить больных с признаками 
синдрома Шерешевского-Тернера в общую группу с целью разработки 
обобщенной методики отбора больных для кариотипического анализа.

В заключение отметим, что полученные результаты в дальнейшем 
получили подтверждение при непосредственном параметрическом ис­
следовании межгрулповых н внутригрупповых соотношений и могут 
служить объективным критерием межгруппового и внутригруппового 
сходства при рассмотренных заболеваниях.
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Разработана методика отбора больных с и; шпаками синдрома Шерсшеа- 
ки; о-Тернера и реверсии пола для кариогниического анализа, основан­

ная на обследовании фенотипических признаков. При разработке м .-то­
лики использовалась последовательная процедура распознавания, суп.
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