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Для оценки качества цитогенетических исследо-
ваний, проводимых в лабораториях РФ, и по-
иска путей его улучшения проводится регуляр-

ная экспертная оценка. Мы приводим анализ резуль-
татов экспертной оценки качества цитогенетических 
исследований в Системе межлабораторных сличитель-
ных испытаний «ФСВОК» в 2020 г.

Методы

В 2020 г., как и в предыдущие годы [1], эксперт-
ная оценка проводилась по двум разделам: «Опре-
деление кариотипа (препараты лимфоцитов лабо-
ратории)» (раздел 1) и «Определение кариотипа 
(цифровые фотографии препаратов лимфоцитов)» 
(раздел 2). 

По разделу 1 лаборатории представляли для экспер-
тизы по три GTG-окрашенных цитогенетических пре-
парата и результаты их исследования. Для экспертизы 
по этому разделу препараты предоставили 14 лаборато-
рий.  Для экспертной оценки по разделу 2 в 2020 г. ла-
бораториям были предложены цифровые фотографии 
кариотипов двух пациентов с хромосомной патологи-
ей: пациент 1 (кариотип: 46,ХХ,t(7;10)(p15;q24)) и па-
циент 2 (кариотип 45,XY,der(5)t(5;15)(p15.3;q12),-15). 
В этом разделе оценки участвовало 54 лаборатории.  

Результаты

Раздел 1
Большинство участников представило препараты 

хорошего и удовлетворительного качества. Эксперти-
за не была проведена из-за плохого качества всех трех 
препаратов в одной лаборатории. Еще в одной лабо-
ратории плохого качества был один препарат. Еще 
в одном случае окраска препарата была удовлетвори-
тельной, но не достаточной для анализа сложной пе-
рестройки, имевшейся у пациента, и экспертиза не бы-
ла проведена. 

Формулы кариотипа были записаны в соответствии 
с ISCN [2]. В двух лабораториях при исследовании ка-
риотипа пациентки с подозрением на синдром Шере-
шевского-Тернера не был проведен расширенный ана-
лиз. Как неточный  был расценен результат анализа 
кариотипа, когда в формуле был отмечен ломкий уча-
сток fra(16)(q22), при этом в заключении он тракто-
вался не как вариант, а как сбалансированная хромо-
сомная аномалия. Одно заключение при несбаланси-
рованной транслокации было расценено как неполное 
из-за того, что был отмечен дисбаланс только по одной 
из хромосом, участвующих в перестройке.

Раздел 2
При анализе фотоизображений метафазных пласти-

нок пациента 1 неправильный диагноз был поставлен 
в 6 лабораториях (11%). В одной лаборатории кариотип 
был расценен как нормальный, в четырех перестройка 
была расценена как инверсия хромосомы 7, в одной за-
пись формулы кариотипа не соответствовала имеющей-
ся перестройке. Во всех случаях правильно поставлен-
ного диагноза правильным было и заключение.

При анализе фотоизображений метафазных пла-
стинок пациента 2 неправильный диагноз был постав-
лен в 11 лабораториях (20%). В одном случае перестро-
енная хромосома была расценена как dic(5;15), в шести 
случаях – как der(5;15), в четырех случаях запись фор-
мулы кариотипа соответствовала сбалансированной 
транслокации между хромосомами 5 и 15. В некоторых 
из этих случаев, несмотря на ошибочную запись фор-
мулы кариотипа, сущность хромосомной перестрой-
ки в заключении была интерпретирована правильно.

В 15 лабораториях (28%) были допущены неточно-
сти в записи формулы кариотипа (в большинстве слу-
чаев не было указано отсутствие хромосомы 15 или 
запись не соответствовала требованиям ISCN [2]). 
При интерпретации результата исследования карио-
типа пациента 2 сложности возникли во многих лабо-
раториях. В 29 лабораториях (54%) заключение было 
сформулировано не полно или неточно (в большинстве 
случаев не был указан дисбаланс, к которому приве-
ла перестройка или указан не полностью). В 7 лабора-
ториях (13%) заключения были признаны неправиль-
ными, они не отражали существа перестройки, были 
непонятными или двусмысленными. 

Заключение

Результаты экспертной оценки цитогенетических 
исследований лабораторий, участвовавших в системе 
внешней оценки качества приготовления препаратов 
и их анализа в 2020 г. показали, что большинство участ-
ников проводят исследования на препаратах хороше-
го и удовлетворительного качества, ставят правильные 
диагнозы и правильно формулируют заключения. Не-
правильные результаты, полученные при анализе слу-
чая сбалансированной транслокации (пациент 1) сви-
детельствуют о недостаточной тщательности прове-
дения цитогенетического исследования. При анализе 
редкого случая несбалансированной транслокации 
(пациент 2) неправильные результаты связаны с по-
спешностью в оценке найденной перестройки, неже-
ланием или неумением обратиться к Международной 
системе цитогеномной номенклатуры (ISCN 2016) [2] 
и согласовать формулы с ее требованиями. Основной 
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причиной признания заключений неправильными или 
неточными было несоответствие их Рекомендациям 
по качеству цитогенетических исследований [3].

Литература 

1.	 Антоненко В.Г., Шилова Н.В., Лукаш Е.Н., Бабкеева Э.Р., Ма-
лахов В.Н. Качество цитогенетических исследований: пробле-
мы и пути улучшения. Медицинская генетика. 2020;19(3):22-24. 
https://doi.org/10.25557/2073-7998.2020.03.22-24

2.	 ISCN 2016 - An International System for Human Cytogenomic Nomen-
clature (2016) Ed. McGovan-Jordan J, Simons A, Schmid M. Karger. 2016.

3.	 Кузнецова Т.В., Шилова Н.В., Творогова М.Г., Харченко Т.В., 
Лебедев И.Н., Антоненко В.Г. Практические рекомендации по 
обеспечению качества и надежности цитогенетических иссле-
дований. Медицинская генетика. 2019;18(5):3-27. https://doi.
org/10.25557/2073-7998.2019.05.3-27

References

1.	 Antonenko V.G., Shilova N.V., Lukash E.N., Babkeeva E.R., Malak-
hov V.N. Kachestvo tsitogeneticheskikh issledovaniy: problemy i pu-
ti uluchsheniya [Quality of cytogenetic investigations: problems and 
ways for improvement]. Meditsinskaya genetika [Medical Genetics]. 
2020;19(3):22-24. (In Russ.)  https://doi.org/10.25557/2073-
7998.2020.03.22-24

2.	 ISCN 2016 - An International System for Human Cytogenomic No-
menclature (2016) Ed. McGovan-Jordan J, Simons A, Schmid M. 
Karger. 2016.

3.	 Kuznetsova T.V., Shilova N.V., Tvorogova M.G., Kharchenko T.V., 
Lebedev I.N., Antonenko V.G. Prakticheskiye rekomendatsii po obe-
specheniyu kachestva i nadezhnosti tsitogeneticheskikh issledovaniy 
[Practical recommendations to ensure quality and safety of cytoge-
netic research]. Meditsinskaya genetika [Medical Genetics]. 
2019;18(5):3-27. (In Russ.) https://doi.org/10.25557/2073-
7998.2019.05.3-27


