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Õðî ìî ñîì íûå àíî ìà ëèè ÿâ ëÿ þò ñÿ ÷à ñ òîé ïðè ÷è íîé íå âû íà øè âà íèÿ áå ðå ìåí íî ñòè èëè â ñëó ÷àå, åñ ëè èç ìå íå íèÿ êà ðè î -
òè ïà ñî âìå ñ òè ìû ñ æèçíüþ, ðîæ äå íèÿ äå òåé ñ òÿ æå ëû ìè ïî ðî êà ìè ðàç âè òèÿ. Õðî ìî ñîì íîå èñ ñëå äî âà íèå ïðè íå ðàç âè âà þ -
ùåé ñÿ áå ðå ìåí íî ñòè äà åò âîç ìîæ íîñòü óñòà íî âèòü ïðè ÷è íó ïî òå ðè áå ðå ìåí íî ñòè è ïðî âå ñ òè îáú åê òèâ íîå êîí ñó ëü òè ðî âà -
íèå ñó ïðó æå ñêîé ïà ðû. Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ íà ðó øå íèé êà ðè î òè ïà íà ðÿ äó ñî ñòàí äàð ò íûì ìå òà ôàç íûì àíà ëè -
çîì èñ ïî ëü çó þò ñÿ ìå òî äû ñðàâ íè òå ëü íîé ãå íîì íîé ãèá ðè äè çà öèè, èí òåð ôàç íî ãî FISH-àíà ëè çà, êî ëè ÷å ñò âåí íîé ôëó î ðåñ -
öåí ò íîé ÏÖÐ è ìóëü òè ïëåê ñ íîé ëè ãàç íîé ðå àê öèè. Ïðå è ìó ùå ñò âîì ìå òî äîâ, îñíî âàí íûõ íà êî ëè ÷å ñò âåí íîé ôëó î ðåñ öåí ò -
íîé ÏÖÐ, ÿâ ëÿ åò ñÿ èõ áû ñò ðî òà, ýêî íî ìè÷ íîñòü è îò ñóò ñò âèå æå ñò êèõ òðå áî âà íèé ê èñ ñëå äó å ìî ìó ìà òå ðè à ëó. Â ðà áî òå ïðåä -
ñòàâ ëå íû ðå çó ëü òà òû ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè 1239 âíóò ðè óò ðîá íî ïî ãèá øèõ çà ðî äû øåé ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ìå äè öèí ñêîé òåõ íî ëî -
ãèè, ïðåä ñòàâ ëÿ þ ùåé ñî áîé ýô ôåê òèâ íûé ýê ñ ï ðåññ-ìå òîä âû ÿâ ëå íèÿ êî ëè ÷å ñò âåí íûõ àíî ìà ëèé ãå íå òè ÷å ñêî ãî ìà òå ðè à ëà
ïî ñðåä ñò âîì àì ï ëè ôè êà öèè ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòåé âû ñî êî ïî ëè ìîð ô íûõ ìèê ðî ñà òåë ëèò íûõ ëî êó ñîâ ÄÍÊ ñ ôëó î ðåñ öåí ò íî
ìå ÷å íû ìè îëè ãî íóê ëå î òèä íû ìè ïðàé ìå ðà ìè. Â äèà ãíî ñ òè ÷å ñêóþ ïà íåëü âêëþ ÷å íû âî ñåìü õðî ìî ñîì, ÷èñ ëî âûå àíî ìà ëèè
êî òî ðûõ íàè áî ëåå ÷à ñ òî âñòðå ÷à þò ñÿ â àáîð òèâ íîì ìà òå ðè à ëå, à òàê æå ïðè âî äÿò ê ðîæ äå íèþ äå òåé ñ òÿ æå ëû ìè ïî ðî êà ìè
ðàç âè òèÿ. Â ãðóï ïå âíóò ðè óò ðîá íî ïî ãèá øèõ çà ðî äû øåé íà ðó øå íèÿ õðî ìî ñîì íî ãî íà áî ðà îá íà ðó æå íû â 418/1239 îá ðàç öàõ
(34%). Íàè áî ëåå ÷à ñ òûì òè ïîì õðî ìî ñîì íûõ àíî ìà ëèé ÿâè ëèñü òðè ñî ìèè ïî èñ ñëå äó å ìûì àóòî ñî ìàì, ñî âî êóï íàÿ ÷à ñ òî òà
êî òî ðûõ ñî ñòà âè ëà 62,7% (262 îá ðàç öà) è ïîë íûå òðèï ëî è äèè — 22% (93 îá ðàç öà). Ñðå äè òðè ñî ìèé ïðå îá ëà äà ëè íà ðó øå íèÿ
ïî õðî ìî ñî ìàì 16 è 22 (102 è 64 ñëó ÷àÿ ñî îò âåò ñò âåí íî). Ìî íî ñî ìèè ïî àóòî ñî ìàì áû ëè ïðåä ñòàâ ëå íû íå çíà ÷è òå ëü íî, èõ
ñóì ìàð íàÿ ÷à ñ òî òà ñî ñòà âè ëà 4%. Ìî íî ñî ìèÿ Õ-õðî ìî ñî ìû áû ëà âû ÿâ ëå íà â 28 ñëó ÷à ÿõ (6,7%). Â 14 îá ðàç öàõ áû ëè îïðå äå -
ëå íû ñî ÷å òàí íûå òðè ñî ìèè ïî äâóì àóòî ñî ìàì.
     Êëþ ÷å âûå ñëî âà: íå âû íà øè âà íèå áå ðå ìåí íî ñòè, õðî ìî ñîì íûå àíî ìà ëèè, àíå óï ëî è äèè, êî ëè ÷å ñò âåí íàÿ ôëó î ðåñ öåí ò íàÿ ÏÖÐ

Ââå äå íèå

Õðî ìî ñîì íûå àíî ìà ëèè ÷à ñ òî âîç íè êà þò â õî äå ãà ìå -

òî ãå íå çà è ðàí íå ãî ýì á ðè î íà ëü íî ãî ðàç âè òèÿ ÷å ëî âå êà è

ÿâ ëÿ þò ñÿ ïðè ÷è íîé íå âû íà øè âà íèÿ áå ðå ìåí íî ñòè èëè,

â ñëó ÷àå, åñ ëè èç ìå íå íèÿ êà ðè î òè ïà ñî âìå ñ òè ìû

ñ æèçíüþ, ðîæ äå íèÿ äå òåé ñ òÿ æå ëû ìè ïî ðî êà ìè ðàç âè -

òèÿ. Íàè áî ëåå ðàñ ïðî ñòðà íåí íû ìè íà ðó øå íè ÿ ìè, ïðè âî -

äÿ ùè ìè ê ðàí íåé ýì á ðè î íà ëü íîé ëå òà ëü íî ñòè, ÿâ ëÿ þò ñÿ

÷èñ ëî âûå õðî ìî ñîì íûå àíî ìà ëèè — àíå óï ëî è äèè (òðè ñî -

ìèè èëè ìî íî ñî ìèè), à òàê æå ïî ëè ïëî è äèè (òðèï ëî è äèè

è òåò ðàï ëî è äèè). Ïî äîá íûå ïà òî ëî ãèè êà ðè î òè ïà íà áëþ -

äà þò ñÿ ïðè ìåð íî â 35—70% ñëó ÷à åâ ñïîí òàí íî ãî ïðå ðû -

âà íèÿ áå ðå ìåí íî ñòè [1]. Ó íî âî ðîæ äåí íûõ ñ íàè áî ëü øåé

÷à ñ òî òîé âñòðå ÷à þò ñÿ ñèí ä ðîì Äà ó íà (1:700 ðîæ äå íèé),

ñèí ä ðîì Øå ðå øåâ ñêî ãî—Òåð íå ðà (1:2000), ñèí ä ðîì Ýä -

âàð ä ñà (1:10000), ñèí ä ðîì Ïà òàó (1:7000—14000). Ïðè ÷è -

íîé ÷èñ ëî âûõ õðî ìî ñîì íûõ àíî ìà ëèé ÿâ ëÿ þò ñÿ íà ðó øå -

íèÿ ñåã ðå ãà öèè õðî ìî ñîì â ãà ìå òàõ ðî äè òå ëåé, â ñî ìà òè -

÷å ñêèõ êëåò êàõ ýì á ðè î íà íà íà ÷à ëü íûõ ýòà ïàõ ðàç âè òèÿ, à

òàê æå îøèá êè îïëî äî òâî ðå íèÿ.

Ýô ôåê òèâ íàÿ äèà ãíî ñ òè êà õðî ìî ñîì íûõ íà ðó øå íèé

ïëî äà ÿâ ëÿ åò ñÿ íå çà ìå íè ìûì èí ñò ðó ìåí òîì â ñî âðå ìåí -

íîé àêó øåð ñêî-ãè íå êî ëî ãè ÷å ñêîé ïðàê òè êå. Âû ÿâ ëå íèå

ïà òî ëî ãè ÷å ñêèõ èç ìå íå íèé êà ðè î òè ïà íà ðàí íèõ ñðî êàõ

áå ðå ìåí íî ñòè ïî çâî ëÿ åò ïðå äó ïðå äèòü ðîæ äå íèå äå òåé

ñ òÿ æå ëîé ïà òî ëî ãèåé. Â òî æå âðå ìÿ, õðî ìî ñîì íîå èñ -

ñëå äî âà íèå ïðè íå ðàç âè âà þ ùåé ñÿ áå ðå ìåí íî ñòè (â ðàì -

êàõ êîì ï ëåê ñ íî ãî ëà áî ðà òîð íî ãî àíà ëè çà) äà åò âîç ìîæ -

íîñòü óñòà íî âèòü ïðè ÷è íó ïî òå ðè áå ðå ìåí íî ñòè è ïðî âå -

ñ òè îáú åê òèâ íîå êîí ñó ëü òè ðî âà íèå ñó ïðó æå ñêîé ïà ðû.

Íà ñå ãîä íÿø íèé äåíü ñó ùå ñò âó åò öå ëûé ðÿä ìå òî äîâ, ïî -

çâî ëÿ þ ùèõ âû ÿâ ëÿòü íà ðó øå íèÿ êà ðè î òè ïà. Íà ðÿ äó ñî

ñòàí äàð ò íûì ìå òà ôàç íûì àíà ëè çîì, èñ ïî ëü çó þò ñÿ ìå òî -

äû, îñíî âàí íûå íà ïðè ìå íå íèè ñðàâ íè òå ëü íîé ãå íîì íîé 

ãèá ðè äè çà öèè, èí òåð ôàç íî ãî FISH-àíà ëè çà, êî ëè ÷å ñò -

âåí íîé ôëó î ðåñ öåí ò íîé ÏÖÐ (ÊÔ-ÏÖÐ) è ìóëü òè ïëåê -

ñ íîé ëè ãàç íîé ðå àê öèè [2]. Àê òèâ íîå âíå äðå íèå ìî ëå êó -

ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêèõ è ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèõ

òåõ íî ëî ãèé îáó ñëîâ ëå íî ñ îä íîé ñòî ðî íû îïðå äå ëåí íû -

ìè îãðà íè ÷å íè ÿ ìè öè òî ãå íå òè ÷å ñêî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ

* Àâ òî ðû äå êëà ðè ðó þò îò ñóò ñò âèå êîí ô ëèê òà èí òå ðå ñîâ.



àáîð òèâ íî ãî ìà òå ðè à ëà, â ÷à ñò íî ñòè, íå ó äà ÷à ìè êó ëü òè -
âè ðî âà íèÿ êëå òîê, âîç ìîæ íîé êîí òà ìè íà öèåé ìà òå ðèí -
ñêè ìè êëåò êà ìè, íå âîç ìîæ íî ñòüþ àíà ëè çà àð õèâ íûõ îá -
ðàç öîâ â ïà ðà ôè íî âûõ áëî êàõ. Ñ äðó ãîé ñòî ðî íû, ïðè ìå -
íå íèå ýòèõ ìå òî äîâ â äèà ãíî ñ òè êå ïî çâî ëÿ åò çíà ÷è òåëü íî 
ñî êðà òèòü ñðî êè èñ ñëå äî âà íèÿ.

Íå ñî ìíåí íûì ïðå è ìó ùå ñò âîì ìå òî äîâ, îñíî âàí íûõ
íà ÊÔ-ÏÖÐ, ÿâ ëÿ åò ñÿ èõ áû ñò ðî òà, ýêî íî ìè÷ íîñòü è îò -
ñóò ñò âèå æå ñò êèõ òðå áî âà íèé ê èñ ñëå äó å ìî ìó ìà òå ðè à ëó,
÷òî ïî çâî ëÿ åò ðàñ ñìàò ðè âàòü òà êèå òåõ íî ëî ãèè êàê ïåð ñ -
ïåê òèâ íûå ñïî ñî áû äèà ãíî ñ òè êè àíå óï ëî è äèé [3, 4].

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Ðàç ðà áî òàí íàÿ ìå äè öèí ñêàÿ òåõ íî ëî ãèÿ ìî æåò áûòü
ïðè ìå íå íà äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ ÄÍÊ, âû äå ëåí íîé èç âîð -
ñèí õî ðè î íà, êëå òîê àì íè î òè ÷å ñêîé æèä êî ñòè èëè ïó -
ïî âèí íîé êðî âè. Â êà ÷å ñò âå ðå ôå ðåí ñ íî ãî ìà òå ðè à ëà
äëÿ èñê ëþ ÷å íèÿ êîí òà ìè íà öèè èñ ïî ëü çó åò ñÿ ïå ðè ôå ðè -
÷å ñêàÿ êðîâü ìà òå ðè. Òåõ íî ëî ãèÿ áû ëà àï ðî áè ðî âà íà íà
âû áîð êå èç 1239 îá ðàç öîâ ÄÍÊ, ïî ëó ÷åí íûõ èç òêà íåé
âíóò ðè óò ðîá íî ïî ãèá øèõ çà ðî äû øåé, ïðå äî ñòàâ ëåí íûõ
ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ» è Êëè íè êîé àêó øåð ñò âà è ãè íå êî ëî -
ãèè èì. Â.Ô.Ñíå ãè ðå âà ïðè Ïåð âîì ÌÃÌÓ èì. È.Ì.Ñå -
÷å íî âà

Âû äå ëå íèå ÄÍÊ èç òêà íåé è ëèì ôî öè òîâ ïå ðè ôå ðè ÷å -
ñêîé êðî âè ïðî âî äè ëè ñòàí äàð ò íûì ìå òî äîì ôå íîë-õëî -
ðî ôîð ì íîé ýê ñò ðàê öèè, ïî ñëå ïðåä âà ðè òå ëü íîé èí êó -
áà öèè îá ðàç öîâ ïðè 56°Ñ â áó ôå ðå ñ ïðî òå è íà çîé Ê.

Ìíî ãî ëî êóñ íàÿ êî ëè ÷å ñò âåí íàÿ ôëó î ðåñ öåí ò íàÿ ÏÖÐ
(ÊÔ-ÏÖÐ). Äëÿ èäåí òè ôè êà öèè àíå óï ëî è äèé èñ ïî ëü çî -
âà ëè òðè òåñò-ñè ñ òå ìû, îñíî âàí íûå íà ÊÔ-ÏÖÐ ñ îëè -
ãî íóê ëå î òèä íû ìè ïðàé ìå ðà ìè, ìå ÷å íû ìè ôëó î ðåñ öåí -
ò íû ìè êðà ñè òå ëÿ ìè ROX, R6G è 6-FAM. Ïåð âàÿ ñè ñ òå -
ìà (Ì1) âêëþ ÷à åò âû ñî êî ïî ëè ìîð ô íûå ìèê ðî ñà òåë -
ëèò íûå ìàð êå ðû, ïî çâî ëÿ þ ùèå àíà ëè çè ðî âàòü õðî ìî ñî -
ìû 13, 18, 21, Õ è Y (ëî êó ñû Amel, D13S258, D13S634,
D13S742, D18S386, D18S391, D18S535, D21S11,

D21S1411, IFNAR). Âòî ðàÿ ñè ñ òå ìà (Ì2) ïðåä íàç íà ÷å íà
äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ õðî ìî ñîì 14 è 22 (ëî êó ñû D14S122,
D14S127, D14S128, D22S683, D22S691, D22S873). Òðå òüÿ
ñè ñ òå ìà (Ì3) — äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ õðî ìî ñî ìû 16 è
Õ-õðî ìî ñî ìû (D16S534, D16S476, D16S690, DXS8377,
DXS6809, DXS6803).

Ïðè ôîð ìè ðî âà íèè ïà íå ëè ìàð êå ðîâ ïðåä ïî÷ òå íèå
îò äà âà ëîñü òåò ðà íóê ëå î òèä íûì ïî âòî ðàì, àì ï ëè ôè êà -
öèÿ êî òî ðûõ äà åò ìå íü øå ïî ãðåø íî ñòåé, ÷òî îá ëåã ÷à åò
èí òåð ï ðå òà öèþ ðå çó ëü òà òîâ. Äëÿ îïðå äå ëå íèÿ ïî ëà èñ -
ïî ëü çó åò ñÿ îä íà ïà ðà ïðàé ìå ðîâ, ôëàí êè ðó þ ùèõ øåñ -
òè íóê ëå î òèä íóþ äå ëå öèþ â ãå íå àìå ëî ãå íè íà, îò ëè ÷à þ -
ùóþ õðî ìî ñî ìû Õ è Y.

Ìíî ãî ëî êóñ íóþ ÊÔ-ÏÖÐ è ïî ñëå äó þ ùèé àíà ëèç íà
ãå íå òè ÷å ñêîì àíà ëè çà òî ðå ïðî âî äè ëè îò äå ëü íî äëÿ êàæ äîé
òåñò-ñè ñ òå ìû. Â êà ÷å ñò âå êîí ò ðî ëÿ êîí òà ìè íà öèè èñ ïî ëü -
çî âà ëè ÄÍÊ ëåé êî öè òîâ ïå ðè ôå ðè ÷å ñêîé êðî âè ìà òå ðè.

ÏÖÐ ïðî âî äè ëè â 50 ìêë îä íî êðàò íî ãî áó ôå ðà äëÿ
ÏÖÐ ñëå äó þ ùå ãî ñî ñòà âà: 50 ìÌ KCl, 10 ìÌ Òðèñ-HCl
(pH 8,4), 2 ìÌ MgCl2 ñ äî áàâ ëå íè åì 0,1 ìêã ãå íîì íîé
ÄÍÊ, 0,05 ìêÌ êàæ äî ãî îëè ãîï ðàé ìå ðà, 200 ìêÌ êàæ -
äî ãî äåç îê ñè íóê ëå î òèä ò ðè ôîñ ôà òà, 1 åä. Taq-ïî ëè ìå ðà -
çû. Ïðî ãðå âà ëè ñìåñü ïðè 95°Ñ â òå ÷å íèå 5 ìèí è ïðî âî -
äè ëè 28 öèê ëîâ ïî ñëå äó þ ùåé ïðî ãðàì ìå: 95°Ñ — 30 ñ,
57°Ñ — 1 ìèí, 72°Ñ — 1 ìèí 30 ñ; ôè íà ëü íàÿ ýëîí ãà öèÿ
72°Ñ — 5 ìèí. Â ñëó ÷àå òåñò-ñè ñ òåì Ì2 è Ì3 òåì ïå ðà òó -
ðà îò æè ãà ñî ñòàâ ëÿ åò 60°Ñ.

Íóê ëå î òèä íûå ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè îðè ãè íà ëü íûõ
îëè ãî íóê ëå î òèä íûõ ïðàé ìå ðîâ è äèà ïà çîí äëèí àì ï ëè -
ôè öè ðó å ìûõ ôðàã ìåí òîâ ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 1, 2 è 3.

Àíà ëèç ïðî äóê òîâ ÊÔ-ÏÖÐ îñó ùå ñò â ëÿ ëè íà àâ òî ìà òè -
÷å ñêîì ãå íå òè ÷å ñêîì àíà ëè çà òî ðå ABI PRIZM 3100 ôèð -
ìû Ap pli ed Bi o sys tems, ÑØÀ, â ñî îò âåò ñò âèè ñ ïðî òî êî ëà -
ìè ïðî èç âî äè òå ëÿ è ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïðå äî ñòàâ ëåí íî ãî
ôèð ìîé ïðî ãðàì ìíî ãî îáåñ ïå ÷å íèÿ (Ge ne Map per v.3.4).
Â êà ÷å ñò âå ìàð êå ðà ìî ëå êó ëÿð íî ãî âå ñà ÄÍÊ èñ ïî ëü çî âà -
ëè LIZ500 (Ap pli ed Bi o sys tems). Ðå êî ìåí äó å ìîå êî ëè ÷å ñò âî 
îá ðàç öà ïðî äóê òà ÏÖÐ äëÿ àíà ëè çà ñî ñòàâ ëÿ åò 1—2 ìêë.
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Ðèñ. 1. Ôðàã ìåíò ýëåê ò ðî ôî ðåã ðàì ìû ïðî äóê òîâ ÊÔ-ÏÖÐ. Â òàá ëè öå óêà çà íû òî÷ íûé ðàç ìåð ôðàã ìåí òà (Si ze), âû ñî òà (He ight) è ïëî ùàäü
(Area) àíà ëè çè ðó å ìî ãî ïè êà.
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Òàá ëè öà 1
Ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ïðàé ìå ðîâ, èñ ïî ëü çó å ìûõ â ñè ñ òå ìå Ì1

Ìàð êåð Ïðàé ìå ðû Ðàç ìåð, ï.í. Ãå òå ðî çè ãîò íîñòü

D13S258 F: R6G-TTCAGTAAATACACGGAGTCA
R: GAGAGGGAATAAACCAATAAG

170—210 ~0,82

D13S742 F: TAGGAATGGAAATAGGTTGTA
R: R6G-CCCACCTCCAGAGTTCCCAAT

260—300 ~0,75

D13S634 F: FAM-TCAATAGGATAAATAGACAGA
R: TAGGATTCACACCAGTAACCC

380—420 ~0,875

D18S535 F: ROX-CAGCAACTTCATGTGACAAA
R: CTATTCATCAACTATTTCTGG

380—430 ~0,92

D18S391 F: FAM-TCACTCAGCTAATTAAATTCC
R: ATTGTGAGTTGCTGTATTGAC

270—310 ~0,75

D18S386 F: R6G-CCGATCTAGAAGTCATACATT
R: TCAGGAGAATCACTTGGAAC

400—440 ~0,875

D21S11 F: FAM-TTTCTCAGTCTCCATAAATATGTG
R: GATGTTGTATTAGTCAATGTTCTC

225—280 ~0,90

D21S1411 F: GGATAAATAGAACATAGGTAG
R: ROX-CTCCCAGCCTTCTAAATATTC

256—340 ~0,933

IFNAR F: FAM-GTTCTTCATTTGATCTTAGCCATC
R: GTGAGATAACTGGCAAGAAGATAA

450—500 ~0,83

AMEL F: FAM-CCCTGGGCTCTGTAAAGAATAGTG
R: ATCAGAGCTTAAACTGGGAAGCTG

X = 104
Y = 110

Òàá ëè öà 2
Ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ïðàé ìå ðîâ, èñ ïî ëü çó å ìûõ â ñè ñ òå ìå Ì2

Ìàð êåð Ïðàé ìå ðû Ðàç ìåð, ï.í. Ãå òå ðî çè ãîò íîñòü

D14S122 F: FAM-CCAGCCTGGGTGAGACTC
R: GAGAGGGAATAAACCAATAAG

193—229 ~0,85

D14S127 F: R6G-AAACTGGGCCTTCTCTCCT
R: ACCAACAAGTTCAAAAGCCC

356—383 ~0,79

D14S128 F: FAM-TGAGGTTATGCATGTGTGAG
R: GCCCCAAAACTCTCAGAAG

326—389 ~0,89

D22S691 F: R6G-TCAAATTGGAGCCTCTTCTG
R: GCTCATGTCTCCAAATGGAC

230—270 ~0,85

D22S683 F: ROX -AACAAAACAAAACAAAACAAACA
R: -GGTGGAAATGCCTCATGTAG

170—210 ~0,80

D22S873 F: FAM-TACAAAGCCACAAGGGAGT
R: GCTCCTCTGAGCACGTTTCT

151—164 ~0,78

Òàá ëè öà 3
Ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ïðàé ìå ðîâ, èñ ïî ëü çó å ìûõ â ñè ñ òå ìå Ì3

Ìàð êåð Ïðàé ìå ðû Ðàç ìåð, ï.í. Ãå òå ðî çè ãîò íîñòü

D16S534 F: ROX-CAACAAAGCAAGACCCTGTC
R: CATCTGCGGTTCTTTCCTC

294—364 ~0,83

D16S2613 F: FAM- TTGGTATCAGAGAATTCCGG
R: GCTGAGATCGCACTGCTG

178—199 ~0,75

D16S690 F: R6G-GCACAGCTTCCTGATCTGA
R: TCACACAACCCACAGAGAA

264—353 ~0,875

DXS8377 F: R6j-CACT TCATG G CT TAC CA CAG
R: GACCTTTGGAAAGCTAGTGT

237—261 ~0,85

DXS6809 F: FAM-TGAACCTTCCTAGCTCAGGA
R:TCTGGAGAACCAATTTTGC

241—273 ~0,80

DXS6803 F: ROX-GAAATGTGCTTTGACAGGAA
R:CAAAAAGGGACATATGCTACTT

110—126 ~0,78



Êî ëè ÷å ñò âî ÏÖÐ-ïðî äóê òà, îá ðà çó þ ùå ãî ñÿ â ðå çó ëü -
òà òå àì ï ëè ôè êà öèè ìèê ðî ñà òåë ëèò íûõ ëî êó ñîâ
â ÊÔ-ÏÖÐ, ïðî ïîð öè î íà ëü íî êî ëè ÷å ñò âó ìàò ðè öû
â èñ õîä íîì îá ðàç öå ÄÍÊ. Èí òåí ñèâ íîñòü ñâå ÷å íèÿ, êî -
òî ðàÿ, â ñâîþ î÷å ðåäü, ïðî ïîð öè î íà ëü íà êî ëè ÷å ñò âó
ÏÖÐ-ïðî äóê òà, ìî æåò áûòü îöå íå íà ïî âå ëè ÷è íå ïëî -
ùà äè ïè êà íà ýëåê ò ðî ôî ðåã ðàì ìå. Ïðî ãðàì ìíîå îáåñ -
ïå ÷å íèå, ïðå äî ñòàâ ëÿ å ìîå ôèð ìîé Ap pli ed Bi o sys tems,
ïî çâî ëÿ åò ïðåä ñòàâ ëÿòü ðå çó ëü òà òû àíà ëè çà ïðî äóê òîâ
ÊÔ-ÏÖÐ â âè äå ýëåê ò ðî ôî ðåã ðàì ìû, ñî ïðî âîæ äà þ -
ùåé ñÿ òàá ëè öåé, ñî äåð æà ùåé êî ëè ÷å ñò âåí íûå õà ðàê òå -
ðè ñòè êè ïè êîâ (ðèñ. 1).

Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Îï òè ìà ëü íûå êðèòå ðèè èí òåð ï ðå òà öèè ðå çó ëü òà òîâ

Ó íîð ìà ëü íûõ èí äè âè äó ó ìîâ, ãå òå ðî çè ãîò íûõ ïî èñ -
ñëå äó å ìî ìó ìàð êå ðó, íà áëþ äà åò ñÿ äâà ïè êà îäè íà êî âîé
èí òåí ñèâ íî ñòè (ðèñ. 2À), â ñëó ÷àå ãî ìî çè ãîò íî ãî ñî ñòî -
ÿ íèÿ ìàð êå ðà íà ýëåê ò ðî ôî ðåã ðàì ìå ïðè ñóò ñò âó åò òî ëü -
êî îäèí ïèê (ðèñ. 2Á).

Â ñëó ÷àå òðè ñî ìèè, íà ëè ÷èå òðåõ êî ïèé õðî ìî ñî ìû ìî -
æåò áûòü îïðå äå ëå íî ïî îá ðà çî âà íèþ òðåõ ïè êîâ îäè íà êî -

âîé èí òåí ñèâ íî ñòè ïðè àì ï ëè ôè êà öèè ñî îò âåò ñò âó þ ùèõ
õðî ìî ñî ìîñ ïå öè ôè÷ íûõ ìèê ðî ñà òåë ëèò íûõ ìàð êå ðîâ
(ðèñ. 3À). Åñ ëè äâå õðî ìî ñî ìû èìå þò àë ëå ëè ñ îäè íà êî âûì 
÷èñ ëîì ïî âòî ðîâ, â ðå çó ëü òà òå ÊÔ-ÏÖÐ îá ðà çó þò ñÿ äâà
ïè êà, èìå þ ùèå ñî îò íî øå íèå ïëî ùà äåé 2:1 (ðèñ. 3Á).

Èí òåð ï ðå òà öèÿ ðå çó ëü òà òîâ îñíî âà íà íà èñ ïî ëü çî âà -
íèè êðè òå ðè åâ, ïðåä ëî æåí íûõ K.Mann ñ ñî àâò. [4]. Íîð -
ìà ëü íû ìè ñ÷è òà þò ñî îò íî øå íèÿ äîç àë ëå ëåé êàæ äî ãî èç
ìàð êå ðîâ â ïðå äå ëàõ îò 0,8 äî 1,4. Çíà ÷å íèÿ ñî îò íî øå íèÿ 
äîç âûøå 1,8, èëè íè æå 0,65 èí òåð ï ðå òè ðó þò êàê ïî êà çà -
òåëü òðè ñî ìèè, ðàâ íî, êàê è íà ëè ÷èå òðåõ àë ëå ëåé îä íî ãî
ìàð êå ðà. Ðå çó ëü òà òû àíà ëè çà ñ÷è òà þò ñÿ äî ñòî âåð íû ìè
òî ëü êî â òåõ ñëó ÷à ÿõ, êîã äà, ïî êðàé íåé ìå ðå, äâà ìàð êå ðà 
íà õðî ìî ñî ìå íà õî äÿò ñÿ â ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè.
Ââå äå íèå òà êî ãî êðè òå ðèÿ íå îá õî äè ìî äëÿ èñê ëþ ÷å íèÿ
ëîæ íî ïî ëî æè òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ, ñâÿ çàí íûõ ñ âîç ìîæ -
íûì íà ëè ÷è åì ðà íåå íå î ïè ñàí íûõ ïî ëè ìîð ôèç ìîâ èñ -
ñëå äó å ìûõ ìàð êå ðîâ, â òîì ÷èñ ëå è â îá ëà ñ òÿõ îò æè ãà
ïðàé ìå ðîâ, à òàê æå äëÿ èñê ëþ ÷å íèÿ ñëó ÷à åâ ñî ìà òè ÷å -
ñêîé íå ñòà áè ëü íî ñòè ìèê ðî ñà òåë ëèò íûõ ïî âòî ðîâ. Äèà -
ãíîç ìî íî ñî ìèè èëè èçî äè ñî ìèè ñòà âèò ñÿ ïðè íà ëè ÷èè
âñåõ ìàð êå ðîâ íà èñ ñëå äó å ìîé õðî ìî ñî ìå â ãî ìî çè ãîò íîì 
ñî ñòî ÿ íèè. Äèô ôå ðåí öè ðî âàòü ýòè ñî ñòî ÿ íèÿ íà îñíî âå
ïðè ìå íÿ å ìîé òåõ íî ëî ãèè ìîæ íî ëèøü ïðè óñëî âèè äî -
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Ðèñ. 3. Ïðè ìåð àíà ëè çà ïðî äóê òîâ àì ï ëè ôè êà öèè ìèê ðî ñà òåë ëèò íî ãî ìàð êå ðà ïðè òðè ñî ìèè.
À — îá ðà çåö ñ òðè ñî ìèåé, èìå þ ùèé òðè ïè êà ñ ñî îò íî øå íè åì 1:1:1, Á — îá ðà çåö â òðè ñî ìèåé, õà ðàê òå ðè çó þ ùèé ñÿ íà ëè ÷è åì äâóõ ïè êîâ,
èìå þ ùèõ ñî îò íî øå íèå 2:1.

Ðèñ. 2. Ïðè ìåð àíà ëè çà ïðî äóê òîâ àì ï ëè ôè êà öèè ìèê ðî ñà òåë ëèò íî ãî ìàð êå ðà.
À — íîð ìà ëü íàÿ ãå òå ðî çè ãî òà, ñî îò íî øå íèå ïè êîâ 1:1, Á — ãî ìî çè ãîò íîå ñî ñòî ÿ íèå ìàð êå ðà.



ïîë íè òå ëü íî ãî ãå íî òè ïè ðî âà íèÿ ðî äè òå ëåé. Íà áîð ïðàé -

ìå ðîâ, âû áðàí íûõ äëÿ îïðå äå ëå íèÿ ïî ëà, ïî çâî ëÿ åò òàê -

æå âû ÿâ ëÿòü íå êî òî ðûå ÷èñ ëåí íûå àíî ìà ëèè ïî ëî âûõ

õðî ìî ñîì (âà ðè àí òû XXY, XYY è äðó ãèå, ñâÿ çàí íûå

ñ äèñ áà ëàí ñîì, îáó ñëîâ ëåí íûì äî ïîë íè òå ëü íû ìè õðî -

ìî ñî ìà ìè Õ èëè Y). Âû ÿâ ëå íèå òðè ñî ìèé ïî âñåì èñ ñëå -

äó å ìûì õðî ìî ñî ìàì ïî çâî ëÿ åò ïðåä ïî ëî æèòü íà ëè ÷èå

òðèï ëî è äèè â àíà ëè çè ðó å ìîì îá ðàç öå.

Ðå çó ëü òà òû èñ ïî ëü çî âà íèÿ ìå äè öèí ñêîé òåõ íî ëî ãèè

Ïðåä ñòàâ ëåí íàÿ òåõ íî ëî ãèÿ áû ëà èñ ïî ëü çî âà íà àâ -
òî ðà ìè ïðå è ìó ùå ñò âåí íî äëÿ óñòà íîâ ëå íèÿ ïðè ÷èí íå -
ðàç âè âà þ ùåé ñÿ áå ðå ìåí íî ñòè.

Â ãðóï ïå âíóò ðè óò ðîá íî ïî ãèá øèõ çà ðî äû øåé íà ðó -
øå íèÿ õðî ìî ñîì íî ãî íà áî ðà áû ëè îá íà ðó æå íû
â 418/1239 îá ðàç öàõ (34%). Ïîë íûé ñïåêòð âû ÿâ ëåí íûõ
íà ðó øå íèé ïðåä ñòàâ ëåí íà äèà ãðàì ìå (ðèñ. 4).
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Ðèñ. 5. Ôðàã ìåí ò íûé àíà ëèç ïðî äóê òîâ ìíî ãî ëî êóñ íîé ÊÔ-ÏÖÐ (öâå òîì âû äå ëå íû ïè êè, îò ðà æà þ ùèå õðî ìî ñîì íûé äèñ áà ëàíñ). Ýì á ðè îí
æåí ñêî ãî ïî ëà ñ òðè ñî ìèåé 18. Òðè ñî ìèÿ ïîä òâåð æ äå íà íà ëè ÷è åì òðåõ àë ëå ëåé äëÿ ëî êó ñîâ D18S535, D18S386 è àë ëå ëü íî ãî äèñ áà ëàí ñà
ñ ñî îò íî øå íè åì äîç âûøå 1,8 äëÿ ëî êó ñà D18S391.

Ðèñ. 4. Ñïåêòð õðî ìî ñîì íûõ íà ðó øå íèé, äèà ãíî ñ òè ðî âàí íûõ ìå òî äîì ìóëü òè ëî êóñ íîé ÊÔ-ÏÖÐ â ãðóï ïå âíóò ðè óò ðîá íî ïî ãèá øèõ çà ðî äû øåé.



Íàè áî ëåå ÷à ñ òûì òè ïîì õðî ìî ñîì íûõ àíî ìà ëèé ÿâ -
ëÿ ëèñü òðè ñî ìèè ïî èñ ñëå äó å ìûì àóòî ñî ìàì, ñî âî êóï -
íàÿ ÷à ñ òî òà êî òî ðûõ ñî ñòà âè ëà 62,7% (262 îá ðàç öà) è
òðèï ëî è äèè — 22% (93 îá ðàç öà). Ïðè ìå ðû âû ÿâ ëå íèÿ
òðè ñî ìèé ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïðåä ëî æåí íîé ìå äè öèí -
ñêîé òåõ íî ëî ãèè ïî êà çà íû íà ðèñ. 5 è 6.

Ñðå äè òðè ñî ìèé ïðå îá ëà äà ëè íà ðó øå íèÿ ïî õðî ìî -
ñî ìàì 16 è 22 (102 è 64 ñëó ÷àÿ ñî îò âåò ñò âåí íî). Ïðè ìåð
âû ÿâ ëå íèÿ òðè ñî ìèè 16 ïî êà çàí íà ðèñ. 7.

Ìî íî ñî ìèè ïî àóòî ñî ìàì áû ëè ïðåä ñòàâ ëå íû íå çíà -
÷è òå ëü íî, ñóì ìàð íàÿ ÷à ñ òî òà ýòèõ íà ðó øå íèé ñî ñòà âè ëà 
4%. Òåì íå ìå íåå, ìî íî ñî ìèÿ ïî êàæ äîé èç èñ ñëå äó å -
ìûõ õðî ìî ñîì âñòðå ÷à ëàñü õî òÿ áû îäèí ðàç: ïî õðî ìî -
ñî ìå 21 — 7 ñëó ÷à åâ, ïî õðî ìî ñî ìå 18 — 5, ïî õðî ìî ñî ìå 
13 — 2, ïî õðî ìî ñî ìàì 14, 16 è 22 — ïî 1 ñëó ÷àþ. Ìî íî -
ñî ìèÿ Õ-õðî ìî ñî ìû áû ëà âû ÿâ ëå íà â 28 ñëó ÷à ÿõ (6,7%).
Â 14 îá ðàç öàõ áû ëè îïðå äå ëå íû äâîé íûå òðè ñî ìèè
(ðèñ. 8).

Â ÷å òû ðåõ ñëó ÷à ÿõ ðå çó ëü òà òû àíà ëè çà ïðî äóê òîâ
ÊÔ-ÏÖÐ ïðî äå ìîí ñò ðè ðî âà ëè ãî ìî çè ãîò íîå ñî ñòî ÿ íèå

âñåõ èñ ñëå äó å ìûõ ìàð êå ðîâ, ÷òî ïî çâî ëè ëî íàì ïðåä ïî -
ëî æèòü íà ëè ÷èå â ýòèõ îá ðàç öàõ èçî äè ñî ìèè ïî âñåì
õðî ìî ñî ìàì (ðèñ. 9). Òà êîå ñî ñòî ÿ íèå êà ðè î òè ïà ìîæ íî
íà áëþ äàòü â ñëó ÷àå ïîë íî ãî ïó çûð íî ãî çà íî ñà, ÷òî áû ëî
ïîä òâåð æ äå íî êëè íè ÷å ñêè ìè äàí íû ìè â îïè ñû âà å ìûõ
ñëó ÷à ÿõ. Ïðè íà ëè ÷èè ãå íå òè ÷å ñêèõ îá ðàç öîâ ðî äè òå ëåé 
èñ ïî ëü çó å ìûé ìå òîä ïî çâî ëÿ åò äèô ôå ðåí öè ðî âàòü âñå
âà ðè àí òû êàê ïîë íî ãî, òàê è íå ïîë íî ãî ïó çûð íî ãî çà íî -
ñà, â òîì ÷èñ ëå ïîë íûé ïó çûð íûé çà íîñ â ðå çó ëü òà òå
äèñ ïåð ì íî ãî îïëî äî òâî ðå íèÿ ñ óòðà òîé ìà òå ðèí ñêî ãî
ïðî íóê ëå ó ñà. Óñòà íîâ ëå íèå òî÷ íîé ãå íå òè ÷å ñêîé ïðè -
ðî äû ïó çûð íî ãî çà íî ñà ïî çâî ëÿ åò îïðå äå ëèòü òàê òè êó
âðà ÷åá íî ãî íà áëþ äå íèÿ ïà öè åí ò êè äëÿ ïðåä îò âðà ùå íèÿ 
îñëîæ íå íèé, â ÷à ñò íî ñòè, âîç íèê íî âå íèÿ òðî ôîá ëà ñòè -
÷å ñêèõ îïó õî ëåé.

Îá ñóæ äå íèå ðå çó ëü òà òîâ

Ïðåä ëî æåí íàÿ ìå äè öèí ñêàÿ òåõ íî ëî ãèÿ ïðåä ñòàâ ëÿ -
åò ñî áîé ýô ôåê òèâ íûé ýê ñ ï ðåññ-ìå òîä âû ÿâ ëå íèÿ êî -
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Ðèñ. 6. Ôðàã ìåí ò íûé àíà ëèç ïðî äóê òîâ ìíî ãî ëî êóñ íîé ÊÔ-ÏÖÐ (öâå òîì âû äå ëå íû ïè êè, îò ðà æà þ ùèå õðî ìî ñîì íûé äèñ áà ëàíñ). Ýì á ðè îí
ìóæ ñêî ãî ïî ëà ñ òðèï ëî è äèåé. Ïîä òâåð æ äå íè åì ÿâ ëÿ åò ñÿ äå òåê öèÿ òðåõ àë ëå ëåé STR-ìàð êå ðà äëÿ ëî êó ñîâ D21S11, D13S742, D18S391,
IFNAR è àë ëå ëü íî ãî äèñ áà ëàí ñà ñ ñî îò íî øå íè åì äîç âûøå 1,8 äëÿ ëî êó ñîâ AMXY, D13S258, D13S634, D21S1411, D18S386 è D18S535.



ëè ÷å ñò âåí íûõ àíî ìà ëèé ãå íå òè ÷å ñêî ãî ìà òå ðè à ëà ïî -

ñðåä ñò âîì àì ï ëè ôè êà öèè ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòåé âû ñî êî -

ïî ëè ìîð ô íûõ ìèê ðî ñà òåë ëèò íûõ ëî êó ñîâ ÄÍÊ ñ ôëó î -

ðåñ öåí ò íî ìå ÷å íû ìè îëè ãî íóê ëå î òèä íû ìè ïðàé ìå ðà -

ìè. Âïåð âûå àíà ëî ãè÷ íûé ïîä õîä áûë ïðè ìå íåí äëÿ èñ -

ñëå äî âà íèÿ ïà òî ëî ãèè êà ðè î òè ïà àáîð òó ñîâ Di e go-Al va -

rez et al. [7]. Äàí íûå ýòîé è ðÿ äà ïî ñëå äó þ ùèõ ðà áîò ïî -

êà çà ëè âû ñî êóþ (ñâû øå 90%) ñõî äè ìîñòü ðå çó ëü òà òîâ

ÊÔ-ÏÖÐ è ñòàí äàð ò íî ãî öè òî ãå íå òè ÷å ñêî ãî èñ ñëå äî âà -

íèÿ [8, 9]. Ïðè ýòîì äî ëÿ íå ó äà÷ êëàñ ñè ÷å ñêî ãî êà ðè î -

òè ïè ðî âà íèÿ âà ðü è ðó åò îò 20 äî 40%, â òî âðåìÿ êàê ðå -

çó ëü òà òèâ íîñòü ÊÔ-ÏÖÐ ïðè áëè æà åò ñÿ ê 100% [10, 11].

Â ðà áî òàõ Mof tah ñ ñî àâò. (2013), Do nag hue ñ ñî àâò.

(2009), â êî òî ðûõ ïðî âî äè ëîñü ñðàâ íå íèå ìå òî äîâ, óêà -

çû âà åò ñÿ 100% ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü è ñïå öè ôè÷ íîñòü

ÊÔ-ÏÖÐ ïðè ìå íè òå ëü íî ê íå ìî çà è÷ íûì ñëó ÷à ÿì íà ðó -

øå íèé êî ïèé íî ñòè èñ ñëå äó å ìûõ õðî ìî ñîì [12, 13]. Zou

ñ ñî àâò. (2008), ñî îá ùà åò î 95%-íîé ñõî äè ìî ñòè ðå çó ëü -

òà òîâ êà ðè î òè ïè ðî âà íèÿ è ÊÔ-ÏÖÐ [8]. Ñëó ÷àè íå ñî -

âïà äå íèÿ ðå çó ëü òà òîâ äâóõ èñ ïî ëü çó å ìûõ ìå òî äîâ äå -

ìîí ñò ðè ðî âà ëè êàê îá íà ðó æå íèå ìå òî äîì ÊÔ-ÏÖÐ

àíå óï ëî è äèé â îá ðàç öàõ, èìå þ ùèõ íîð ìà ëü íûé æåí -

ñêèé êà ðè î òèï ïî äàí íûì ìå òà ôàç íî ãî àíà ëè çà, òàê è,

íà ïðî òèâ, âû ÿâ ëå íèå ïà òî ëî ãèè ïðè êà ðè î òè ïè ðî âà íèè

îá ðàç öîâ, îïðå äå ëåí íûõ êàê íîð ìà ëü íûå æåí ùè íû ïî

ÊÔ-ÏÖÐ. Àâ òî ðû [7] ïî ëà ãà þò, ÷òî ïî äîá íàÿ ñè òó à öèÿ

îáú ÿñ íÿ åò ñÿ êîí òà ìè íà öèåé îá ðàç öîâ ìà òå ðèí ñêè ìè

êëåò êà ìè è ðàç ëè÷ íûì ïðî èñ õîæ äå íè åì îá ðàç öîâ òêà -

íåé, íà ïðàâ ëåí íûõ äëÿ ïðî âå äå íèÿ êàæ äî ãî èç èñ ñëå äî -

âà íèé.

Íà îñíî âà íèè àíà ëè çà öè òî ãå íå òè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî âà -

íèé, â äèà ãíî ñ òè ÷å ñêóþ ïà íåëü âêëþ ÷å íû âî ñåìü õðî -

ìî ñîì, ÷èñ ëî âûå àíî ìà ëèè êî òî ðûõ íàè áî ëåå ÷à ñ òî

âñòðå ÷à þò ñÿ â àáîð òèâ íîì ìà òå ðè à ëå, à òàê æå ïðè âî äÿò

ê ðîæ äå íèþ äå òåé ñ òÿ æå ëû ìè ïî ðî êà ìè ðàç âè òèÿ. Èñ -

ïî ëü çî âà íèå íå ìå íåå òðåõ âû ñî êî ïî ëè ìîð ô íûõ ìèê ðî -

ñà òåë ëèò íûõ ìàð êå ðîâ íà êàæ äóþ àíà ëè çè ðó å ìóþ õðî -

ìî ñî ìó ïî çâî ëÿ åò èç áå æàòü ëîæ íî ïî ëî æè òå ëü íûõ è

ëîæ íî îò ðè öà òå ëü íûõ ðå çó ëü òà òîâ, êî òî ðûå ìî ãóò ÿâ -

ëÿòü ñÿ ñëåä ñò âè åì ïðå è ìó ùå ñò âåí íîé àì ï ëè ôè êà öèè

îä íî ãî èç àë ëå ëåé, êîí òà ìè íà öèè è ìà ëîé èí ôîð ìà òèâ -

íî ñòè ÄÍÊ-ìàð êå ðà [6].
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Ðèñ. 7. Ôðàã ìåí ò íûé àíà ëèç ïðî äóê òîâ ìíî ãî ëî êóñ íîé ÊÔ-ÏÖÐ (öâå òîì âû äå ëå íû ïè êè, îò ðà æà þ ùèå õðî ìî ñîì íûé äèñ áà ëàíñ). Òðè ñî ìèÿ
õðî ìî ñî ìû 16 ïîä òâåð æ äå íà íà ëè ÷è åì òðåõ àë ëå ëåé äëÿ ëî êó ñîâ D16S2613, D16S690 è àë ëå ëü íî ãî äèñ áà ëàí ñà ñ ñî îò íî øå íè åì äîç âûøå
1,8 äëÿ ëî êó ñà D16S534.



Âû ÿâ ëåí íàÿ íà ìè ÷à ñ òî òà àíå óï ëî è äèé ïðè íå âû íà -
øè âà íèè áåðåìåííîñòè è ñïåê òð õðî ìî ñîì íûõ íà ðó øå -
íèé, â öå ëîì, ñî ãëà ñó åò ñÿ ñ äàí íû ìè äðó ãèõ èñ ñëå äî âà -
òå ëåé, ïî ëó ÷åí íû ìè ñ ïðè ìå íå íè åì ðàç ëè÷ íûõ äèà ãíî -
ñ òè ÷å ñêèõ ìå òî äîâ, â òîì ÷èñ ëå, ÊÔ-ÏÖÐ [1, 5, 7, 11, 14, 
15]. Íå ñêî ëü êî ìå íü øèé ïðî öåíò âû ÿâ ëå íèÿ ïà òî ëî ãèé
êà ðè î òè ïà â íà øåé ðà áî òå ìî æåò áûòü îáó ñëîâ ëåí òåì,
÷òî èñ ñëå äî âà íèå ïðî âî äè ëîñü âû áî ðî÷ íî äëÿ ðÿ äà õðî -
ìî ñîì, àíå óï ëî è äèè ïî êî òî ðûì íàè áî ëåå ÷à ñ òî âû ÿâ -
ëÿ þò ñÿ ïðè íå ðàç âè âà þ ùåé ñÿ áå ðå ìåí íî ñòè, îñòàâ ëÿÿ
çà ðàì êà ìè èíûå âà ðè àí òû õðî ìî ñîì íîé ïà òî ëî ãèè.
Êðî ìå òî ãî, çíà ÷è òå ëü íóþ ãðóï ïó îá ðàç öîâ ñî ñòà âè ëè
ýì á ðè î íû, îñòà íî âèâ øè å ñÿ â ðàç âè òèè íà 9—12 íå äå ëå
ãå ñ òà öèè, ïðè ýòîì ïî ëè òå ðà òóð íûì äàí íûì íàè áî ëü -
øàÿ ÷à ñ òî òà õðî ìî ñîì íûõ íà ðó øå íèé (îêî ëî 70%)
îïðå äå ëÿ åò ñÿ ó ýì á ðè î íîâ, ïî ãèá øèõ äî 6 íå äåëü áå ðå -
ìåí íî ñòè, òîã äà êàê ó ïëî äîâ, ïî ãèá øèõ ïî ñëå 10 íå -
äåëü, àíå óï ëî è äèè âû ÿâ ëÿ þò ñÿ ñ ÷à ñ òî òîé îêî ëî 5%.

Ðàñ ÷åò íàÿ èí ôîð ìà òèâ íîñòü âû áðàí íîé íà ìè ïà íå -
ëè ìèê ðî ñà òåë ëèò íûõ ìàð êå ðîâ äëÿ êàæ äîé õðî ìî ñî ìû
ïðå âû øà åò 99%. Ýòî îçíà ÷à åò, ÷òî âñå òðè ìàð êå ðà ìî ãóò 

îêà çà òü ñÿ â ãî ìî çè ãîò íîì (íå èí ôîð ìà òèâ íîì) ñî ñòî ÿ -
íèè ó ëþ áî ãî ñëó ÷àé íî îòî áðàí íî ãî ïà öè åí òà ñ âå ðî ÿò -
íîñòü ìå íåå 1%.

Êðè òå ðèè àíà ëè çà ðå çó ëü òà òîâ ÊÔ-ÏÖÐ äî ïó ñ êà þò
îä íî çíà÷ íóþ èí òåð ï ðå òà öèþ ðå çó ëü òà òîâ òî ëü êî â ñëó -
÷à ÿõ èí ôîð ìà òèâ íî ñòè êàê ìè íè ìóì äâóõ ìàð êå ðîâ.
Â íà øåé ïà íå ëè ìèê ðî ñà òåë ëèò íûõ ìàð êå ðîâ ðàñ ÷åò íàÿ
ìè íè ìà ëü íàÿ èí ôîð ìà òèâ íîñòü ëþ áûõ äâóõ ìàð êå ðîâ
ïðå âû øà åò 98%, ÷òî òå î ðå òè ÷å ñêè íå ïî çâî ëÿ åò ïðî âî -
äèòü äî ñòî âåð íóþ äèà ãíî ñ òè êó ìå íåå ÷åì äëÿ 2% ïà öè -
åí òîâ.

Â ïðî âå äåí íîì íà ìè èñ ñëå äî âà íèè äåé ñò âè òå ëü íûå
çíà ÷å íèÿ ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè äëÿ âû áðàí íûõ ìàð êå ðîâ íà
èñ ñëå äó å ìûõ õðî ìî ñî ìàõ ñî ñòà âè ëè îò 87% äî 100%.
Èí ôîð ìà òèâ íîñòü ïà íå ëè ïî êðàé íåé ìå ðå ïî îä íî ìó
ìàð êå ðó ñî ñòà âè ëà 100%, âå ðî ÿò íîñòü ïðè ñóò ñò âèÿ 2-õ
ìàð êå ðîâ â ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè — íå ìå íåå 99%.
Èí ôîð ìà òèâ íîñòü ñè ñ òå ìû èç 3-õ ìèê ðî ñà òåë ëèò íûõ
ïî ëè ìîð ôèç ìîâ äëÿ êàæ äîé õðî ìî ñî ìû îêà çà ëàñü óäîâ -
ëåò âî ðè òå ëü íîé âî âñåõ ñëó ÷à ÿõ, ÷òî íå ïî òðå áî âà ëî èñ -
ïî ëü çî âà íèÿ äî ïîë íè òå ëü íûõ ìàð êå ðîâ.
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Ðèñ. 8. Ôðàã ìåí ò íûé àíà ëèç ïðî äóê òîâ ìíî ãî ëî êóñ íîé ÊÔ-ÏÖÐ. (öâå òîì âû äå ëå íû ïè êè, îò ðà æà þ ùèå õðî ìî ñîì íûé äèñ áà ëàíñ). Äâîé íàÿ
òðè ñî ìèÿ õðî ìî ñîì 14 è 22 ïîä òâåð æ äå íà íà ëè ÷è åì òðåõ àë ëå ëåé äëÿ ëî êó ñîâ D22S873, D22S683, D22S691, D14S127, D14S128 è àë ëå ëü íî -
ãî äèñ áà ëàí ñà ñ ñî îò íî øå íè åì äîç âûøå 1,8 äëÿ ëî êó ñà D14S122.



Òà êèì îá ðà çîì, èñ ïî ëü çî âàí íûå íà ìè íà áîðû ïðàé -
ìå ðîâ è óñëî âèÿ ÊÔ-ÏÖÐ ïî çâî ëÿ þò ýô ôåê òèâ íî âû -
ÿâ ëÿòü íàè áî ëåå êëè íè ÷å ñêè çíà ÷è ìûå àíå óï ëî è äèè.

Ïðåä ëà ãà å ìàÿ ìå òî äè êà èìå åò ðÿä ñó ùå ñò âåí íûõ
ïðå è ìó ùåñòâ ïî ñðàâ íå íèþ ñ àëü òåð íà òèâ íû ìè òåõ íî -
ëî ãè ÿ ìè. Ñòàí äàð ò íûé öè òî ãå íå òè ÷å ñêèé àíà ëèç, ÿâ ëÿ -
ÿñü âû ñî êî èí ôîð ìà òèâ íûì ìå òî äîì âû ÿâ ëå íèÿ àíå óï -
ëî è äèé è áî ëü øèí ñò âà ñòðóê òóð íûõ àíî ìà ëèé, èìå åò
ïðè ýòîì ñó ùå ñò âåí íîå îãðà íè ÷å íèå ïðè èñ ïî ëü çî âà íèè 
åãî â öå ëÿõ ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè, à èìåí íî, ñðî êè
ïðî âå äå íèÿ èñ ñëå äî âà íèÿ. Âðåìÿ, íå îá õî äè ìîå äëÿ ïî -
ëó ÷å íèÿ ðå çó ëü òà òà, âêëþ ÷à åò â ñå áÿ êó ëü òè âè ðî âà íèå
êëå òîê àì íè î òè ÷å ñêîé æèä êî ñòè, à òàê æå òðó äî åì êóþ
ïðî öå äó ðó êà ðè î òè ïè ðî âà íèÿ îá ðàç öîâ. Äèà ãíî ñ òè ÷å -
ñêàÿ öåí íîñòü ìå òà ôàç íî ãî àíà ëè çà íà ïðÿ ìóþ çà âè ñèò
îò êâà ëè ôè êà öèè öè òî ãå íå òè êà è êà ÷å ñò âà ïî ëó ÷åí íûõ
ïðå ïà ðà òîâ. Â ñëó ÷à ÿõ àíà ëè çà àáîð òèâ íî ãî ìà òå ðè à ëà
ýô ôåê òèâ íîñòü öè òî ãå íå òè ÷å ñêî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ íå âû -
ñî êà âñëåä ñò âèå íèç êîé ïðî ëè ôå ðà òèâ íîé àê òèâ íî ñòè
êëå òîê è ñëîæ íî ñòè ïî ëó ÷å íèÿ êà ÷å ñò âåí íûõ ìå òà ôàç -
íûõ ïðå ïà ðà òîâ.

Ìå òî äû, îñíî âàí íûå íà ïðè ìå íå íèè ñî âðå ìåí íûõ

ìî ëå êó ëÿð íûõ òåõ íî ëî ãèé, ïî çâî ëÿ þò èñê ëþ ÷èòü óêà -

çàí íûå íå äî ñòàò êè. Íà ñå ãîä íÿø íèé äåíü â êëè íè ÷å -

ñêîé ïðàê òè êå ÷à ùå âñå ãî èñ ïî ëü çó þò ñÿ ìå òî äè êè,

îñíî âàí íûå íà èñ ïî ëü çî âà íèè FISH-àíà ëè çà, ìå òà ôàç -

íîé ñðàâ íè òå ëü íîé ãå íîì íîé ãèá ðè äè çà öèè è ÊÔ-ÏÖÐ. 

Îñíîâ íû ìè ïðå è ìó ùå ñò âà ìè ìóëü òè ëî êóñ íîé êî ëè ÷å -

ñò âåí íîé ôëó î ðåñ öåí ò íîé ÏÖÐ ÿâ ëÿ þò ñÿ: ñó ùå ñò âåí -

íàÿ äå øå âèç íà ïî ñðàâ íå íèþ ñ àëü òåð íà òèâ íû ìè ìå òî -

äà ìè, âîç ìîæ íîñòü àâ òî ìà òè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà áî ëü øî ãî

êî ëè ÷å ñò âà îá ðàç öîâ çà êî ðîò êîå âðåìÿ, âû ñî êàÿ òî÷ -

íîñòü îïðå äå ëå íèÿ àíå óï ëî è äèé. Ïðåä ñòàâ ëåí íàÿ òåõ -

íî ëî ãèÿ ìî æåò áûòü îñó ùå ñò â ëå íà íà î÷åíü íå áî ëü øîì

êî ëè ÷å ñò âå áèî ëî ãè ÷å ñêî ãî ìà òå ðè à ëà è îäè íà êî âî ýô -

ôåê òèâ íî èñ ïî ëü çî âà òü ñÿ äëÿ àíà ëè çà àì íè î òè ÷å ñêîé

æèä êî ñòè, âîð ñèí õî ðè î íà, ïëîä íîé è ïîñò íà òà ëü íîé

êðî âè, à òàê æå ôèê ñè ðî âàí íûõ òêà íåé â ïà ðà ôè íî âûõ

áëî êàõ. Êðî ìå òî ãî, âîç ìîæ íîñòü ñðàâ íå íèÿ ãå íî òè ïà

ïëî äà ñ ãå íî òè ïîì ìà òå ðè ïî çâî ëÿ åò èñê ëþ ÷èòü ðèñê

êîí òà ìè íà öèè îá ðàç öà ìà òå ðèí ñêè ìè êëåò êà ìè. Îãðà -

íè ÷å íè åì äàí íîé òåõ íî ëî ãèè ÿâ ëÿ åò ñÿ íå âîç ìîæ íîñòü
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Ðèñ. 9. Ôðàã ìåí ò íûé àíà ëèç ïðî äóê òîâ ìíî ãî ëî êóñ íîé ÊÔ-ÏÖÐ. Èçî äè ñî ìèÿ ïî âñåì èñ ñëå äó å ìûì õðî ìî ñî ìàì ïîä òâåð æ äå íà äå òåê öèåé
àë ëå ëåé âñåõ STR-ìàð êå ðîâ â ãî ìî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè.



îá íà ðó æå íèÿ ñòðóê òóð íûõ õðî ìî ñîì íûõ íà ðó øå íèé.
Îä íà êî, áî ëü øèí ñò âî òà êèõ èç ìå íå íèé îò íî ñè òå ëü íî
ðåä êè è àñ ñî öè è ðî âà íû ñ íå êî òî ðû ìè ôå íî òè ïà ìè, êî -
òî ðûå ìî ãóò ñëó æèòü ïî êà çà íè ÿ ìè äëÿ ïðî âå äå íèÿ äî -
ïîë íè òå ëü íûõ òå ñ òîâ. Ñó ùå ñò âåí íûì íå äî ñòàò êîì
ÊÔ-ÏÖÐ ñ÷è òà åò ñÿ îãðà íè ÷å íèå èí ôîð ìà òèâ íî ñòè âû -
áðàí íûì íà áî ðîì õðî ìî ñîì, íî ñïåê òð èñ ñëå äó å ìûõ
õðî ìî ñîì ìî æåò áûòü ðàñ øè ðåí áåç çíà ÷è òå ëü íî ãî óâå -
ëè ÷å íèÿ ñòî è ìî ñòè è òðó äî åì êî ñòè ìå òî äè êè.

Â íà ó÷ íîé ëè òå ðà òó ðå îá ñóæ äà åò ñÿ ìåñ òî ÊÔ-ÏÖÐ
ñðå äè ïðî ÷èõ ìå òî äîâ âû ÿâ ëå íèÿ õðî ìî ñîì íûõ àíî ìà ëèé
êàê ïðè àíà ëè çå ìà òå ðè à ëà âíóò ðè óò ðîá íî ïî ãèá øèõ çà ðî -
äû øåé, òàê è â ïðå íà òà ëü íîé è ïðå èì ï ëàí òà öè îí íîé ãå -
íå òè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êå. Do nag hue ñ ñî àâò. [13] ïðåä ëà ãà -
þò äâóõ ñòó ïåí ÷à òûé àë ãî ðèòì äèà ãíî ñ òè êè ãå íå òè ÷å ñêèõ
ïðè ÷èí íå âû íà øè âà íèÿ áå ðå ìåí íî ñòè, âêëþ ÷à þ ùèé
ÊÔ-ÏÖÐ íà ïåð âîì ýòà ïå è (åñ ëè àíî ìà ëèè íå âû ÿâ ëå íû) 
ñóá òå ëî ìåð íóþ MLPA — íà âòî ðîì. Har dy è Har dy [14]
ñóì ìè ðî âà ëè â ðà áî òå, îïóá ëè êî âàí íîé â 2015 ã., ðå çó ëü -
òà òû èñ ñëå äî âà íèé ãå íå òè ÷å ñêèõ ïðè ÷èí íå âû íà øè âà íèÿ
â ïåð âîì òðè ìå ñò ðå áå ðå ìåí íî ñòè, ïî ëó ÷åí íûå çà ñî ðî êà -
ëåò íþþ èñ òî ðèþ èçó ÷å íèÿ. Àâ òî ðû äå ëà þò âû âîä, ÷òî ëþ -
áî ãî èç ïðè ìå íÿ å ìûõ íà ñå ãîä íÿ ëà áî ðà òîð íûõ ìå òî äîâ
íå äî ñòà òî÷ íî äëÿ ýô ôåê òèâ íîé äèà ãíî ñ òè êè, â òî âðå ìÿ
êàê â ñî âî êóï íî ñòè ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèå è ìî ëå êó -
ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêèå ìå òî äû ñïî ñîá íû îïðå äå ëèòü
ïðè ÷è íó íå âû íà øè âà íèÿ ïðàê òè ÷å ñêè âî âñåõ ñëó ÷à ÿõ.
Àâ òî ðû ñ÷è òà þò îï òè ìà ëü íûì ñ òî÷ êè çðå íèÿ êëè íè ÷å -
ñêîé ëà áî ðà òîð íîé äèà ãíî ñ òè êè èñ ïî ëü çî âà íèå âñå ãî ðàç -
íî îá ðà çèÿ ìå òî äîâ, îä íà êî íå ïðåä ëà ãà þò êîí ê ðåò íî ãî
àë ãî ðèò ìà äèà ãíî ñ òè êè. Jen der ny [10] òàê æå ðå çþ ìè ðó åò,
÷òî äà æå ñî âìå ñò íîå èñ ïî ëü çî âà íèå ìå òî äîâ FISH, MLPA
è ÊÔ-ÏÖÐ âñå ãî ëèøü ïðè áëè æà åò ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü äèà -
ãíî ñ òè êè ê êëàñ ñè ÷å ñêî ìó êà ðè î òè ïè ðî âà íèþ, êî òî ðîå,
ïî èõ ìíå íèþ, îñòà¸òñÿ çî ëî òûì ñòàí äàð òîì âû ÿâ ëå íèÿ
õðî ìî ñîì íûõ àíî ìà ëèé ñïîí òàí íûõ àáîð òó ñîâ. Â òî æå
âðå ìÿ, íà îñíî âå êðóï íî ãî ðåò ðî ñïåê òèâ íî ãî èñ ñëå äî âà -
íèÿ, ïðî âåä¸ííî ãî â Ãåð ìà íèè, òîò æå àâ òîð îò ìå ÷à åò, ÷òî
÷à ñ òî òû è òè ïû õðî ìî ñîì íûõ àíî ìà ëèé âíóò ðè óò ðîá íî
ïî ãèá øèõ çà ðî äû øåé, îïðå äåë¸ííûõ ñòàí äàð ò íûì êà ðè î -
òè ïè ðî âà íè åì, íå ïðå òåð ïå âà þò çà ìåò íûõ èç ìå íå íèé
â òå ÷å íèå ïî ñëåä íèõ äå ñÿ òè ëå òèé, ÷òî ïî çâî ëÿ åò èñ ïî ëü -
çî âàòü ÊÔ-ÏÖÐ â êà ÷å ñò âå îï òè ìà ëü íî ãî äî ïîë íè òå ëü íî -
ãî ìå òî äà â ñëó ÷à ÿõ íå ó äà ÷è êó ëü òè âè ðî âà íèÿ êëå òîê [10].

Ñó ùå ñò âåí íîé õà ðàê òå ðè ñòè êîé ëþ áî ãî ñïî ñî áà
äèà ãíî ñ òè êè õðî ìî ñîì íûõ àíî ìà ëèé ÿâ ëÿ åò ñÿ âîç ìîæ -
íîñòü àíà ëè çà ìî çà è÷ íûõ îá ðàç öîâ. Â íà øåé ðà áî òå
ýòîò âî ïðîñ ïðè ìå íè òå ëü íî ê ÊÔ-ÏÖÐ ýê ñ ïå ðè ìåí òà -
ëü íî íå èñ ñëå äî âàë ñÿ. Ïî äàí íûì ëè òå ðà òó ðû,
ÊÔ-ÏÖÐ ýô ôåê òèâ íà ïðè íà ëè ÷èè â îá ðàç öå 23% êëå -
òîê ñ òðè ñî ìèåé [12]. Åñòü è îöåí êè, ãî âî ðÿ ùèå â ïî ëü -
çó ÊÔ-ÏÖÐ êàê ìå òî äà àíà ëè çà ìî çà è÷ íûõ îá ðàç öîâ
ïðè ñðàâ íå íèè ñ êëàñ ñè ÷å ñêèì êà ðè î òè ïè ðî âà íè åì [9]. 
Â òî æå âðåìÿ Zou ñ ñî àâò. (2008) ïðå äî ñòå ðå ãà þò î âîç -
ìîæ íî ñòè ëîæ íûõ ðå çó ëü òà òîâ ÊÔ-ÏÖÐ ïðè àíà ëè çå
ìî çà è êîâ [8]. Íå äî ñòà òî÷ íàÿ èçó ÷åí íîñòü ÷óâ ñò âè òå ëü -

íî ñòè è ñïå öè ôè÷ íî ñòè ÊÔ-ÏÖÐ â ýòîì îò íî øå íèè
ñî çäà¸ò îãðà íè ÷å íèå äèà ãíî ñ òè ÷å ñêîé ýô ôåê òèâ íî ñòè
ìå òî äà.
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Re sults of the use of the med i cal tech nol ogy to de ter mine 
the most fre quent aneuploidies by multilocus quan ti ta tive flu o res cent PCR
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Chro mo somal ab nor mal i ties are a com mon cause of mis car riage, or if karyotype changes are com pat i ble with life, the birth of chil -
dren with se vere de vel op men tal dis abil i ties. Cytogenetic anal y sis in mis car riages makes it pos si ble to es tab lish the cause of preg -
nancy loss and to con duct an ob jec tive coun sel ing of the cou ple. At the pres ent time to de tect ab nor mal i ties of the karyotype, along
with the stan dard metaphase anal y sis meth ods com par a tive genomic hy brid iza tion, interphase FISH-analysis, quan ti ta tive flu o res cent 
PCR and MLPA are used. The ad van tage of meth ods based on flu o res cence quan ti ta tive PCR is their speed, ef fi ciency and lack of
strict re quire ments for the test ma te rial. The re sults of DNA di ag nos tics in 1239 em bryos who died in utero, us ing new med i cal tech -
nol ogy which is an ef fec tive method of rapid quan ti ta tive de tec tion of ab nor mal i ties of ge netic ma te rial by am pli fi ca tion of highly poly -
mor phic microsatellite DNA loci with fluorescently la beled oligonucleotide prim ers. The di ag nos tic panel in cludes eight chro mo somes 
for which nu mer i cal ab nor mal i ties are most of ten found in the abor tive ma te rial, as well as lead to the birth of chil dren with se vere de -
vel op men tal dis abil i ties. In mis car ried em bryos chro mo somal ab nor mal i ties were found in 418/1239 (34%) sam ples. The most com -
mon type of chro mo somal ab nor mal ity was trisomy of the autosomes, the cu mu la tive in ci dence of which amounted to 62.7% (262
sam ples) and full triploidy — 22% (93 sam ples). Among trisomies ab nor mal i ties of 16 and 22 chro mo somes were pre dom i nant (64
cases and 102 re spec tively). Autosomal monosomies were rarely found, with the to tal rate of 4%. Chro mo some X monosomy was de -
tected in 28 (6.7%) cases. In 14 sam ples we iden ti fied com bined trisomies of two autosomes.
     Key words: mis car riage, chro mo somal ab nor mal i ties, aneuploidy, quan ti ta tive flu o res cent PCR

ÎÐÈ ÃÈ ÍÀ ËÜ ÍÛÅ ÈÑ ÑËÅ ÄÎ ÂÀ ÍÈß

44


