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Ââå äå íèå

Ñðå äè íå ñáà ëàí ñè ðî âàí íûõ àáåð ðà öèé êà ðè î òè ïà,
âû ÿâ ëÿ å ìûõ ïîñò íà òà ëü íî, ÷à ñ òî âñòðå ÷à þò ñÿ èñ òèí íûå 
êîí öå âûå äå ëå öèè. Â áî ëü øèí ñò âå ñëó ÷à åâ ýòà ïà òî ëî -
ãèÿ ñî ïðî âîæ äà åò ñÿ àíî ìà ëè ÿ ìè ôè çè ÷å ñêî ãî è óì ñò -
âåí íî ãî ðàç âè òèÿ. Äå ëå öèè êîí öå âûõ ó÷à ñò êîâ îïè ñà íû
äëÿ âñåõ õðî ìî ñîì, êàê àóòî ñîì, òàê è ïî ëî âûõ õðî ìî -
ñîì. Íàè áî ëåå ÷à ñ òî èñ òèí íûå êîí öå âûå äå ëå öèè çà òðà -
ãè âà þò êî ðîò êèå è äëèí íûå ïëå ÷è õðî ìî ñîì: 1ð36, 4p-,
5p-, 8p-, 11q-, 18p-, 18q- [1]. Â îò äå ëü íûõ êðàé íå ðåä êèõ
ñëó ÷à ÿõ ïî òå ðÿ êîí öå âûõ ó÷à ñò êîâ äâóõ õðî ìî ñîì ïðè -
âî äèò ê èõ ñëè ÿ íèþ ñ îá ðà çî âà íè åì îä íîé ñòðóê òóð íî
ïå ðå ñòðî åí íîé ïñåâ äî äè öåí ò ðè ÷å ñêîé õðî ìî ñî ìû. Âîç -
íè êà þ ùèå ïðè ýòîì äâîé íûå ÷à ñ òè÷ íûå ìî íî ñî ìèè,
êàê ïðà âè ëî, ÿâ ëÿ þò ñÿ ïðè ÷è íîé ÿð êî âû ðà æåí íûõ ôå -
íî òè ïè ÷å ñêèõ ïðî ÿâ ëå íèé.

Â íà ñòî ÿ ùåé ðà áî òå ìû îïè ñû âà åì ñëó ÷àé íî ñè òå ëü -
ñò âà äâîé íîé ÷à ñ òè÷ íîé ìî íî ñî ìèè ïî êî ðîò êèì ïëå -
÷àì õðî ìî ñîì 8 è 18 ó ïà öè åí ò êè 28 ëåò áåç âû ðà æåí íûõ 
àíî ìà ëèé ôè çè ÷å ñêî ãî è óì ñò âåí íî ãî ðàç âè òèÿ.

Îïè ñà íèå ñëó ÷àÿ

Æåí ùè íà 28 ëåò îá ðà òè ëàñü çà êîí ñó ëü òà öèåé ê âðà -
÷ó-ãå íå òè êó ïî ïî âî äó àáåð ðàí ò íî ãî êà ðè î òè ïà
45,ÕÕ,der(8)t(8;18)(p23;p11.3),-18 â êëåò êàõ õî ðè î íà ïðè 
íå ðàç âè âà þ ùåé ñÿ áå ðå ìåí íî ñòè ðàí íå ãî ñðî êà. Ïà öè -
åí ò êà è åå ñó ïðóã íà ïðàâ ëå íû âðà ÷îì-ãå íå òè êîì íà êà -
ðè î òè ïè ðî âà íèå, â ðå çó ëü òà òå êî òî ðî ãî ó ñó ïðó ãà óñòà -
íîâ ëåí íîð ìà ëü íûé ìóæ ñêîé êà ðè î òèï 46,XY, à ó ïà öè -
åí ò êè — íå ñáà ëàí ñè ðî âàí íûé æåí ñêèé êà ðè î òèï
45,ÕÕ,der(8)t(8;18)(p23;p11.3),-18dn. Ó îáî èõ ðî äè òå ëåé
ïà öè åí ò êè óñòà íîâ ëåí íîð ìà ëü íûé êà ðè î òèï.
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Â ðå çó ëü òà òå ñáî ðà êëè íè êî-àíà ìíå ñ òè ÷å ñêèõ äàí -
íûõ óñòà íîâ ëå íî, ÷òî ïà öè åí ò êà ðî äè ëàñü îò ìî ëî äûõ
çäî ðî âûõ ðî äè òå ëåé, âòî ðîé áå ðå ìåí íî ñòè, ïåð âûõ
ñðî÷ íûõ ðî äîâ. Ïåð âàÿ áå ðå ìåí íîñòü ó ìà òå ðè áû ëà
âíåì àòî÷ íàÿ. Ðî äè òå ëè â êðîâ íîì ðîä ñò âå íå ñî ñòî ÿò.
Â ìî ìåíò íà ñòóï ëå íèÿ áå ðå ìåí íî ñòè ðî äè òå ëè ïðî æè -
âà ëè íà òåð ðè òî ðèè Àí ãî ëû, âî âòî ðîì òðè ìå ñò ðå âåð íó -
ëèñü â Ðîñ ñèþ. Ðî äû ñðî÷ íûå ÷å ðåç åñ òå ñò âåí íûå ðî äî -
âûå ïó òè, íîæ íîå ïðåä ëå æà íèå, ñ àñ ôèê ñèåé ïëî äà.
Ìàñ ñà òå ëà íî âî ðîæ äåí íîé 3200 ã, äëè íà 49 ñì.

Ïåð âûé ãîä æèç íè ïà öè åí ò êà íà õî äè ëàñü ïîä íà -
áëþ äå íè åì íå âðî ëî ãà ïî ïðè ÷è íå ãè ïî òî íèè, ïî ëó ÷à -
ëà âè òà ìè íî òå ðà ïèþ è êóð ñû ìàñ ñà æà. Â äåò ñêîì è
ïî äðî ñò êî âîì âîç ðà ñ òå ñî ñòî ÿ ëà íà ó÷å òå ó ýí äîê ðè -
íî ëî ãà â ñâÿ çè ñ èç áû òî÷ íîé ìàñ ñîé òå ëà. Îáó ÷à ëàñü
â îá ùåé øêî ëå, èìå åò ñðåä íåå ñïå öè à ëü íîå è âû ñøåå
îá ðà çî âà íèå.

Ìå íàð õå ñ 11 ëåò, öèêë ðå ãó ëÿð íûé, 21 äåíü, ìåí ñò -
ðó à öèè ïî 4—5 äíåé. Òðóä íî ñòåé ñ íà ñòóï ëå íè åì áå ðå -
ìåí íî ñòè íå îò ìå ÷å íî. Ïåð âàÿ áå ðå ìåí íîñòü çà êîí ÷è -
ëàñü âû êè äû øåì íà ñðî êå 5/6 íå äåëü. Êà ðè î òè ïè ðî âà -
íèå àáîð ò íî ãî ìà òå ðè à ëà íå ïðî âî äè ëîñü. Âòî ðàÿ áå ðå -
ìåí íîñòü çà êîí ÷è ëàñü îñòà íîâ êîé ðàç âè òèÿ ïëî äà íà
ñðî êå 5/6 íå äåëü. Â ðå çó ëü òà òå êà ðè î òè ïè ðî âà íèÿ
êëåòîê öè òî òðî ôîá ëà ñòà âîð ñèí ÷à òî ãî õî ðè î íà óñòà íîâ -
ëåí êà ðè î òèï 45,ÕÕ,der(8)t(8;18)(p23;p11.3),-18mat.

Íà ìî ìåíò îñìîò ðà ðîñò ïà öè åí ò êè 158 ñì (ðîñò ìà -
òå ðè 160 ñì, îò öà 168 ñì), âåñ 78 êã — îæè ðå íèå I ñòå ïå -
íè. Ïðè îñìîò ðå ó ïà öè åí ò êè âû ÿâ ëå íû ìà ëûå àíî ìà -
ëèè ðàç âè òèÿ ëè öà è ÷å ðå ïà: ñãëà æåí íûå íàä áðîâ íûå
äó ãè, óç êèå ãëàç íûå ùå ëè, íà âèñ øåå âå êî, øè ðî êàÿ
ñïèí êà íî ñà ñ ìÿ ñè ñòûì êîí ÷è êîì (ðèñ. 1). Îò ìå ÷å íî
íå êî òî ðîå óêî ðî ÷å íèå äëè íû ðóê, íå ÿð êî âû ðà æåí íàÿ
âà ëü ãóñ íàÿ äå ôîð ìà öèÿ íèæ íèõ êî íå÷ íî ñòåé, íå ïðî -
ïîð öè î íà ëü íî êðóï íûå ñòî ïû. Âíåø íå ïà öè åí ò êà ïî õî -
æà íà ìàòü.

Ìå òî äû è ðå çó ëü òà òû èñ ñëå äî âà íèÿ

Êà ðè î òè ïè ðî âà íèå ïà öè åí ò êè, åå ðî äè òå ëåé è ñó ïðó ãà
ïðî âå äå íî ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ÔÃÀ-ñòè ìó ëè ðî âàí íûõ ëèì -
ôî öè òîâ ïå ðè ôå ðè ÷å ñêîé êðî âè ïî ñòàí äàð ò íîé ìå òî äè êå
ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì GTG è QFH/AcD ìå òî äîâ äèô ôå ðåí -
öè à ëü íî ãî îêðà øè âà íèÿ [2]. Ó ñó ïðó ãà ïà öè åí ò êè, åå ìà -
òå ðè è îò öà óñòà íîâ ëåí íîð ìà ëü íûé êà ðè î òèï. Â êà ðè î òè -
ïå ïà öè åí ò êè âû ÿâ ëå íî 45 õðî ìî ñîì. Àáåð ðàí ò íàÿ õðî ìî -
ñî ìà ïðåä ñòàâ ëå íà õðî ìî ñî ìîé, îá ðà çî âàí íîé ïðè ñëè ÿ -
íèè õðî ìî ñîì 8 è 18, óñòà íîâ ëåí êà ðè î òèï

45,ÕÕ,der(8)(8qter®8p23::18p11.3®18qter),-18 (ðèñ. 2). Êà -
ðè î òè ïè ðî âà íèå êëå òîê öè òî òðî ôîá ëà ñòà õî ðè î íà ïðè íå -
ðàç âè âà þ ùåé ñÿ áå ðå ìåí íî ñòè ïðî âå äå íî íà ïðå ïà ðà òàõ
ìå òà ôàç íûõ õðî ìî ñîì, ïî ëó ÷åí íûõ «ïðÿ ìûì» ìå òî äîì
ñî ãëàñ íî èñ ïî ëü çó å ìî ìó â ëà áî ðà òî ðèè ïðî òî êî ëó [3—5]
ñ ïðè ìå íå íè åì QFH/AcD îêðà øè âà íèÿ. Â êëåò êàõ öè òî -
òðî ôîá ëà ñòà óñòà íîâ ëåí êà ðè î òèï

45,ÕÕ,der(8)(8qter®8p23::18p11.3®18qter),-18mat (ðèñ. 3).
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Ðèñ. 3. Ìå òà ôàç íàÿ ïëà ñ òèí êà è êà ðè îã ðàì ìà èç êëåò êè âîð ñèí ÷à -
òî ãî õî ðè î íà ïðè çà ìåð øåé áå ðå ìåí íî ñòè ðàí íå ãî ñðî êà ó ïà öè åí -
ò êè: êà ðè î òèï 45,ÕÕ,der(8)(8qter®8p23::18p11.3®18qter),-18mat.
QFH/AcD äèô ôå ðåí öè à ëü íîå îêðà øè âà íèå.

Ðèñ. 2. Ìå òà ôàç íàÿ ïëà ñ òèí êà è êà ðè îã ðàì ìà èç ÔÃÀ-ñòè ìó ëè -
ðî âàí íîé êó ëü òó ðû ëèì ôî öè òîâ ïà öè åí ò êè: êà ðè î òèï
45,ÕÕ,der(8)(8qter®8p23::18p11.3®18qter),-18dn. QFH/AcD äèô -
ôå ðåí öè à ëü íîå îêðà øè âà íèå.

Ðèñ. 1. Ïà öè åí ò êà 28 ëåò ñ êà ðè î òè ïîì
45,ÕÕ,der(8)t(8;18)(p23;p11.3),-18dn.



Äëÿ óòî÷ íå íèÿ ñòðóê òó ðû àáåð ðàí ò íîé õðî ìî ñî ìû
ïðî âå äå íà ôëó î ðåñ öåí ò íàÿ ãèá ðè äè çà öèÿ in si tu (FISH) ñî -
ãëàñ íî ðå êî ìåí äó å ìî ìó ôèð ìîé-ïðî èç âî äè òå ëåì ïðî òî -
êî ëó ñ ñîá ñò âåí íû ìè ìî äè ôè êà öè ÿ ìè [6]. Áû ëè èñ ïî ëü -
çî âà íû ñëå äó þ ùèå ÄÍÊ-çîí äû: ê ñóá òå ëî ìåð íîé îá ëà ñ òè
êî ðîò êî ãî ïëå ÷à 8p23 õðî ìî ñî ìû 8 (D8S504) (Ab bott Labs), 
ê ñóá òå ëî ìåð íîé îá ëà ñ òè êî ðîò êî ãî ïëå ÷à 18p11.3 õðî ìî -
ñî ìû 18 (D18S552) (Ab bott Labs), ê öåí ò ðî ìåð íî ìó ðàé î íó 
8ð11.1-q11.1 õðî ìî ñî ìû 8 (D8Z2) (Ab bott Labs) ê öåí ò ðî -
ìåð íî ìó ðàé î íó 18ð11.1-q11.1 õðî ìî ñî ìû 18 (D18Z1) (Ab -
bott Labs), ïîë íî õðî ìî ñîì íûé çîíä ê õðî ìî ñî ìå 8 (WCP
8) (ASI, ÑØÀ), ïîë íî õðî ìî ñîì íûé çîíä ê õðî ìî ñî ìå 18
(WCP 18) (ASI, ÑØÀ). Ïðå ïà ðà òû áû ëè ïðî à íà ëè çè ðî âà -
íû ñ èñïîëüçîâàíèåì ìèê ðî ñêî ïà Le i ca DM 2500, îñíà -

ùåí íî ãî ÷åð íî-áå ëîé êà ìå ðîé Le i ca DFC345 FX, íà áî ðîì 
ñâå òî ôè ëü òðîâ è ïðî ãðàì ìíûì îáåñ ïå ÷å íè åì äëÿ ïî ëó ÷å -
íèÿ è îá ðà áîò êè öèô ðî âûõ ôî òî èçîá ðà æå íèé Le i ca Ap pli -
ca ti on Su i te V.3.8.0 sof t wa re.

Â ðå çó ëü òà òå ìî ëå êó ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêî ãî èñ ñëå äî -
âà íèÿ áû ëî óñòà íîâ ëå íî, ÷òî ïñåâ äî äè öåí ò ðè ÷å ñêàÿ õðî -
ìî ñî ìà îá ðà çî âà íà â ðå çó ëü òà òå ñëè ÿ íèÿ õðî ìî ñîì 8 è 18
ñ òî÷ êà ìè ðàç ðû âà â ó÷à ñò êå ð23 êî ðîò êî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî -
ìû 8 è â ó÷à ñò êå p11.3 êî ðîò êî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî ìû 18
(ðèñ. 4, 5). Â àáåð ðàí ò íîé õðî ìî ñî ìå âè çó à ëè çè ðî âà ëàñü
îä íà ïå ðå òÿæ êà â öåí ò ðî ìåð íîì ðàé î íå õðî ìî ñî ìû 8
(ðèñ. 2, 4), ïðè ýòîì â öåí ò ðî ìåð íîé îá ëà ñ òè õðî ìî ñî ìû
18 òà êî âàÿ íå âè çó à ëè çè ðî âà ëàñü (ðèñ. 6). Òà êèì îá ðà çîì,
â ïñåâ äî äè öåí ò ðè ÷å ñêîé õðî ìî ñî ìå áû ëà îä íà àê òèâ íàÿ
öåí ò ðî ìå ðà, ñî îò âåò ñò âó þ ùàÿ öåí ò ðî ìå ðå õðî ìî ñî ìû 8.
Óñòà íîâ ëå íî, ÷òî ïñåâ äî äè öåí òè ÷å ñêàÿ õðî ìî ñî ìà íå ñî -
äåð æèò ñóá òå ëî ìåð íîé îá ëà ñ òè êî ðîò êî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî -
ìû 8 è ñóá òå ëî ìåð íîé îá ëà ñ òè êî ðîò êî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî -
ìû 18 (ðèñ. 6, 7). Òà êèì îá ðà çîì, âû ÿâ ëå íà äâîé íàÿ ÷à ñ -
òè÷ íàÿ ìî íî ñî ìèÿ — ïî ñóá òå ëî ìåð íîé îá ëà ñ òè êî ðîò êî -
ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî ìû 8 è êî ðîò êî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî ìû 18.

Äëÿ óòî÷ íå íèÿ ðàç ìå ðîâ äå ëå öèé ïðî âå äå íà ñðàâ íè -
òåëü íàÿ ãå íîì íàÿ ãèá ðè äè çà öèÿ íà ìèê ðî ìàò ðè öàõ
(aCGH) (CGXv1.1 8x60K, Per ki nEl mer) ñî ãëàñ íî ïðî òî êî -
ëó, ðå êî ìåí äó å ìî ìó ôèð ìîé-ïðî èç âî äè òå ëåì. Â êà ÷å ñò âå
ìà òå ðè à ëà áû ëà èñ ïî ëü çî âà íà ÄÍÊ èç ëèì ôî öè òîâ ïå ðè -
ôå ðè ÷å ñêîé êðî âè. Â ðå çó ëü òà òå ïðî âå äåí íî ãî èñ ñëå äî âà -
íèÿ âû ÿâ ëå íà äå ëå öèÿ ðàç ìå ðîì 6,718 ìëí ï.í. ó÷à ñò êà
p23.1-p23.3 êî ðîò êî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî ìû 8
(del(8)(p23.1p23.3)), äóï ëè êà öèÿ ðàç ìå ðîì 4,937 ìëí ï.í.
ó÷à ñò êà p22 êî ðîò êî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî ìû 8 (dup(8)(p22p22), 
äå ëå öèÿ ðàç ìå ðîì 3,693 ìëí ï.í. ó÷à ñò êà p11.31-p11.32 êî -
ðîò êî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî ìû 18 (del(18)(p11.31p11.32) è äóï -
ëè êà öèÿ ðàç ìå ðîì 0,060 ìëí ï.í. ó÷à ñò êà q23 õðî ìî ñî ìû
18 (dup(18)(q23q23), êëàñ ñè ôè öè ðó å ìàÿ, êàê âà ðè à öèÿ
÷èñ ëà êî ïèé (co py num ber va ri a ti on, CNV) (ðèñ. 8). Òà êèì
îá ðà çîì, óñòà íîâ ëå íû ìíî æå ñò âåí íûå èç ìå íå íèÿ êî ïèé -
íî ñòè îò äå ëü íûõ ó÷à ñò êîâ ãå íî ìà:

= arr[hg19] 8p23.1p23.3(202133_6920415)x1
= arr[hg19] 8p22(12582909_17519858)x3
= arr[hg19] 18p11.31p11.32(146484_3839773)x1
= arr[hg19] 18q23(77954106_78013620)x3.

Â ó÷à ñò êàõ ãå íî ìà ñ èç ìå íåí íîé êî ïèé íî ñòüþ ëî êà -
ëè çî âà íî 44 àí íî òè ðî âàí íûõ â OMIM ãå íà: â äå ëå òè ðî -
âàí íîì ó÷à ñò êå íà êî ðîò êîì ïëå ÷å õðî ìî ñî ìû 8 —
16 ãå íîâ, â äóï ëè öè ðî âàí íîì ó÷à ñò êå — 12 ãå íîâ; â äå ëå -
òè ðî âàí íîì ó÷à ñò êå íà êî ðîò êîì ïëå ÷å õðî ìî ñî ìû 18 — 
15 ãå íîâ, â äóï ëè öè ðî âàí íîì ó÷à ñò êå — 1 ãåí.

Îá ñóæ äå íèå

Ïðîá ëå ìà âçàè ìî ñâÿ çè îïðå äå ëåí íî ãî ãå íå òè ÷å ñêî ãî
äå ôåê òà ñî ñïå öè ôè ÷å ñêè ìè ôå íî òè ïè ÷å ñêè ìè ïðî ÿâ ëå -
íè ÿ ìè âû ñî êî çíà ÷è ìà äëÿ ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî êîí ñó -
ëü òè ðî âà íèÿ. Èç âå ñò íû ñëó ÷àè, êîã äà îäèí è òîò æå ãå íå -
òè ÷å ñêèé äå ôåêò ïðè âî äèò ê ìíî ãî îá ðàç íûì ôå íî òè ïè ÷å -

ÊËÈ ÍÈ ×Å ÑÊÈÅ ÑËÓ ×ÀÈ

36

Ðèñ. 5. Ìå òà ôàç íàÿ ïëà ñ òèí êà èç ÔÃÀ-ñòè ìó ëè ðî âàí íîé êó ëü òó ðû
ëèì ôî öè òîâ ïà öè åí ò êè ñ êà ðè î òè ïîì
45,ÕÕ,der(8)t(8;18)(p23;p11.3),-18dn ïî ñëå ôëó î ðåñ öåí ò íîé ãèá ðè -
äè çà öèè in si tu ñ ïîë íî õðî ìî ñîì íûì çîí äîì ê õðî ìî ñî ìå 18.

Ðèñ. 4. Ìå òà ôàç íàÿ ïëà ñ òèí êà èç ÔÃÀ-ñòè ìó ëè ðî âàí íîé êó ëü òó ðû
ëèì ôî öè òîâ ïà öè åí ò êè ñ êà ðè î òè ïîì
45,ÕÕ,der(8)t(8;18)(p23;p11.3),-18dn ïî ñëå ôëó î ðåñ öåí ò íîé ãèá ðè -
äè çà öèè in si tu ñ ïîë íî õðî ìî ñîì íûì çîí äîì ê õðî ìî ñî ìå 8.



ñêèì ïðî ÿâ ëå íè ÿì: îò âà ðè àí òîâ íîð ìû äî òÿ æå ëîé ïà òî -
ëî ãèè. Ó ïà öè åí òîâ ñ äå ëå öè ÿ ìè êîí öå âî ãî ó÷à ñò êà êî ðîò -
êî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî ìû 8 êëè íè ÷å ñêèå ïðî ÿâ ëå íèÿ âà ðü è -
ðó þò â øè ðî êèõ ïðå äå ëàõ. Ïî ñòå ïå íè âû ðà æåí íî ñòè ñèì -
ï òî ìîâ ïà öè åí òîâ ñ ýòîé àíî ìà ëèåé êà ðè î òè ïà ìîæ íî
óñëîâ íî ðàç äå ëèòü íà òðè ãðóï ïû. Ê ïà öè åí òàì ïåð âîé
ãðóï ïû, íàè áî ëåå ìíî ãî ÷èñ ëåí íîé, îò íî ñÿò ñÿ äå òè, ïðî -
êà ðè î òè ïè ðî âàí íûå â ïåð âûé ãîä æèç íè ïî ïðè ÷è íå
âðîæ äåí íûõ ïî ðî êîâ ðàç âè òèÿ, ëè öå âûõ äèñ ìîð ôèé è íå -
âðî ëî ãè ÷å ñêîé ñèì ï òî ìà òè êè (ñó äî ðîã). ×à ñ òî ó òà êèõ äå -
òåé âñòðå ÷à þò ñÿ ïî ðî êè ñåð ä öà [7, 8]. Òàê æå îïè ñà íû ïî -
ðî êè ìî ÷å ïî ëî âîé è öåí ò ðà ëü íîé íåð âíîé ñè ñ òåì. Ó ïà -
öè åí òîâ îò ìå ÷à þò óì ñò âåí íóþ îò ñòà ëîñòü, âû ðà æåí íóþ îò 
ëåã êîé äî óìå ðåí íîé ñòå ïå íè. Ê ïà öè åí òàì âòî ðîé ãðóï -
ïû îò íî ñÿò ñÿ èí äè âè äû, îá ðà òèâ øè å ñÿ çà êîí ñó ëü òè ðî âà -
íè åì â äåò ñêîì âîç ðà ñ òå ïî ïðè ÷è íå ãè ïå ðàê òèâ íî ñòè è
çà äåð æ êè ïñè õî ìî òîð íî ãî ðàç âè òèÿ. Îïè ñà íû ñëó ÷àè,
êîã äà ïî âå äåí ÷å ñêèå îñî áåí íî ñòè è ñíè æå íèå èí òåë ëåê òà
òà êèõ ïà öè åí òîâ áû ëè ñõî æè ñ êëè íè ÷å ñêè ìè ïðî ÿâ ëå íè -
ÿ ìè ñèí ä ðî ìà ëîì êîé õðî ìî ñî ìû Õ [8]. Ê òðå òüåé ãðóï ïå,
ñà ìîé ìà ëî ÷èñ ëåí íîé, îò íî ñÿò ñÿ ïà öè åí òû, îá ðà òèâ øè å -
ñÿ çà ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêèì êîí ñó ëü òè ðî âà íè åì óæå âçðîñ -
ëû ìè â ñâÿ çè ñ íà ðó øå íè ÿ ìè ðå ïðî äóê öèè. Ýòè ïà öè åí òû 
èìå þò íîð ìà ëü íûé èí òåë ëåêò è íå èìå þò ïî ðî êîâ ðàç âè -
òèÿ è äèñ ìîð ôèé [9, 10]. Òà êèì îá ðà çîì, ïà öè åí òû ñ èñ -
òèí íîé êîí öå âîé äå ëå öèåé êî ðîò êî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî ìû 8
íå èìå þò îá ùèõ ñïå öè ôè ÷å ñêèõ ïî âå äåí ÷å ñêèõ è ôå íî òè -
ïè ÷å ñêèõ èç ìå íå íèé, ïî çâî ëÿ þ ùèõ ïðåä ïî ëî æèòü ó íèõ
îäèí è òîò æå ãå íå òè ÷å ñêèé äå ôåêò è êëàñ ñè ôè öè ðî âàòü
åãî, êàê îò äå ëü íûé ñèí ä ðîì.

Äå ëå öèÿ êî ðîò êî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî ìû 18, íà ïðî òèâ,
êëàñ ñè ôè öè ðó åò ñÿ êàê ñèí ä ðîì 18ð- (OMIM #146390).
Êëè íè ÷å ñêàÿ êàð òè íà ó ïà öè åí òîâ ñ äå ëå öèåé ïðàê òè ÷å -
ñêè âñå ãî êî ðîò êî ãî ïëå ÷à ñî ÷å òà åò òà êèå õà ðàê òåð íûå
îñî áåí íî ñòè êàê íèç êèé ðîñò, ìèê ðî öå ôà ëèÿ, äèñ ìîð -
ôèè, êðóã ëîå ëè öî, óì ñò âåí íàÿ îò ñòà ëîñòü ðàç íîé ñòå ïå íè
âû ðà æåí íî ñòè (îò ëåã êîé äî óìå ðåí íîé), ïî âå äåí ÷å ñêèå
îñî áåí íî ñòè [11]. Îä íà êî, åñ ëè ðàç ìåð äå ëå öèè çà òðà ãè âà -

ISSN 2073-7998 37

ÌÅ ÄÈ ÖÈÍ ÑÊÀß ÃÅ ÍÅ ÒÈ ÊÀ. — 2017. — ¹5

Ðèñ. 8. Ðå çó ëü òà òû ñðàâ íè òå ëü íîé ãå íîì íîé ãèá ðè äè çà öèè ïà öè åí ò êè ñ êà ðè î òè ïîì 45,ÕÕ,der(8)t(8;18)(p23;p11.3),-18dn. Ñè íèì âû äå ëå íû
îá ëà ñ òè äå ëå öèè íà õðî ìî ñî ìå 8 è õðî ìî ñî ìå 18, êðàñ íûì — îá ëà ñ òè äóï ëè êà öèè.

Ðèñ. 7. Ìå òà ôàç íàÿ ïëà ñ òèí êà èç ÔÃÀ-ñòè ìó ëè ðî âàí íîé êó ëü òó ðû ëèì -
ôî öè òîâ ïà öè åí ò êè ñ êà ðè î òè ïîì 45,ÕÕ,der(8)t(8;18)(p23;p11.3),-18dn ïî -
ñëå ôëó î ðåñ öåí ò íîé ãèá ðè äè çà öèè in si tu ñ ÄÍÊ-çîí äà ìè, ñïå öè ôè÷ íû -
ìè ê ñóá òå ëî ìåð íûì îá ëà ñ òÿì êî ðîò êî ãî (çå ëå íûé) è äëèí íî ãî (îðàí æå -
âûé) ïëå ÷à õðî ìî ñî ìû 8.

Ðèñ. 6. Ìå òà ôàç íàÿ ïëà ñ òèí êà èç ÔÃÀ-ñòè ìó ëè ðî âàí íîé êó ëü òó ðû ëèì -
ôî öè òîâ ïà öè åí ò êè ñ êà ðè î òè ïîì 45,ÕÕ,der(8)t(8;18)(p23;p11.3),-18dn
ïî ñëå ôëó î ðåñ öåí ò íîé ãèá ðè äè çà öèè in si tu ñ ÄÍÊ-çîí äà ìè, ñïå öè ôè÷ -
íû ìè ê öåí ò ðî ìåð íî ìó ðàé î íó õðî ìî ñî ìû 18 (ãî ëó áîé) è ê ñóá òå ëî ìåð -
íîé îá ëà ñ òè êî ðîò êî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî ìû 18 (çå ëå íûé + îðàí æå âûé).



åò íå öå ëîå ïëå ÷î, à ëèøü åãî ÷àñòü, êëè íè ÷å ñêàÿ êàð òè íà
ìå íåå âû ðà æå íà è ìî æåò íå âêëþ ÷àòü âñå ïå ðå ÷èñ ëåí íûå
âûøå àíî ìà ëèè, âïëîòü äî ïîë íî ãî èõ îò ñóò ñò âèÿ.

Ôå íî òèï èí äè âè äîâ, ó êî òî ðûõ âû ÿâ ëå íà äóï ëè êà öèÿ
â êî ðîò êîì ïëå ÷å õðî ìî ñî ìû 8, âà ðü è ðó åò â øè ðî êèõ ïðå äå -
ëàõ: îò áåñ ñèì ï òîì íî ãî íî ñè òå ëü ñò âà äî óìå ðåí íî òÿ æå ëûõ
ôîðì ñî ÷å òàí íûõ àíî ìà ëèé. Òàê, îïè ñà íû 4 ñëó ÷àÿ, êîã äà
äóï ëè êà öèÿ, óíà ñëå äî âàí íàÿ îò ôå íî òè ïè ÷å ñêè íîð ìà ëü íûõ 
ðî äè òå ëåé, ó ïî òîì êîâ ïðî ÿâ ëÿ ëàñü öå ëûì êîì ï ëåê ñîì àíî -
ìà ëèé: ìà ëû ìè àíî ìà ëè ÿ ìè ëè öà, â òîì ÷èñ ëå øè ðî êîé
ñïèí êîé íî ñà, óìå ðåí íîé óì ñò âåí íîé îò ñòà ëî ñòüþ, àóòè ñòè -
÷å ñêèì ïî âå äå íè åì [12]. Â äâóõ ñëó ÷à ÿõ îïè ñà íî âîç íèê íî -
âå íèå äóï ëè êà öèè de no vo â ñî ÷å òà íèè ñ äå ëå öèåé â õðî ìî ñî -
ìàõ 15 è 19, êëè íè ÷å ñêàÿ êàð òè íà ïðè ýòîì õà ðàê òå ðè çî âà -
ëàñü âíóò ðè óò ðîá íîé çà äåð æ êîé ðàç âè òèÿ, àíî ìà ëü íîé ôîð -
ìîé ëè öà, ãè ïî òî íèåé, àíî ìà ëè ÿ ìè æåë ÷å âû âî äÿ ùèõ ïó òåé, 
àï ëà çèåé/ãè ïîï ëà çèåé ïîä æå ëó äî÷ íîé æå ëå çû, ãè ïî òå ëî -
ðèç ìîì, âà ëü ãóñ íîé äå ôîð ìà öèåé ñòîï [12].

Ó ïà öè åí ò êè, îïè ñàííîé â íà ñòî ÿ ùåì èñ ñëå äî âà íèè,
îò ñóò ñò âó þò àíî ìà ëèè ôè çè ÷å ñêî ãî è óì ñò âåí íî ãî ðàç âè -
òèÿ, ÷èñ ëî äèñ ìîð ôèé íà õî äèò ñÿ â ïðå äå ëàõ ôè çèî ëî ãè ÷å -
ñêîé íîð ìû. Èç âñåõ êëè íè êî-ôå íî òè ïè ÷å ñêèõ ïðî ÿâ ëå -
íèé, õà ðàê òåð íûõ äëÿ íî ñè òå ëåé äèñ áà ëàí ñà êîí öå âûõ
ó÷à ñò êîâ êî ðîò êî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî ìû 8 èëè 18, ó íåå îò ìå -
÷å íû òî ëü êî ñãëà æåí íûå íàä áðîâ íûå äó ãè è øè ðî êàÿ
ñïèí êà íî ñà ñ ìÿ ñè ñòûì êîí ÷è êîì. Íå î æè äàí íûì îêà çà -
ëîñü, ÷òî îá íà ðó æåí íûé â íà ñòî ÿ ùåì èñ ñëå äî âà íèè ãå íå -
òè ÷å ñêèé äèñ áà ëàíñ ïðè âåë ëèøü ê ìè íè ìà ëü íûì ôå íî -
òè ïè ÷å ñêèì ïðî ÿâ ëå íè ÿì. Îáú ÿñ íå íèå ýòî ãî ôå íî ìå íà
ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñÿ çà òðóä íè òå ëü íûì. Ìîæ íî ëèøü ïðåä ïî ëà -
ãàòü, ÷òî ôóí ê öè î íà ëü íîå ñî ñòî ÿ íèå ãî ìî ëî ãè÷ íûõ ãå íîâ
íà íå äå ëå òè ðî âàí íîé õðî ìî ñî ìå îêà çà ëîñü äî ñòà òî÷ íûì
äëÿ ôîð ìè ðî âà íèÿ óñëîâ íî íîð ìà ëü íî ãî ôå íî òè ïà. Âî -
ïðîñ î ãè ïî òî íèè ïðè ðîæ äå íèè è â ïåð âûé ãîä æèç íè
îñòà åò ñÿ ñïîð íûì, òàê êàê îíà ìî æåò áûòü ñëåä ñò âè åì êàê 
îñëîæ íåí íûõ ðî äîâ (íîæ íî ãî ïðåä ëå æà íèÿ è àñ ôèê ñèè
ïëî äà â ðî äàõ), òàê è àíî ìà ëèé êà ðè î òè ïà.

Ñ ó÷å òîì òî ãî, ÷òî ïà öè åí ò êà ôåð òè ëü íà, áå ðå ìåí íî -
ñòè íà ñòó ïà þò áåç çà òðóä íå íèé è åñ òå ñò âåí íûì ïó òåì,
ñëîæ íûì ÿâ ëÿ åò ñÿ å¸ ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîå êîí ñó ëü òè ðî -
âà íèå. Â ñëó ÷àå âû ÿâ ëå íèÿ ó ïî òîì ñò âà òà êî ãî æå êà ðè î -
òè ïà, êàê ó ìà òå ðè, íå âîç ìîæ íî ñ óâå ðåí íî ñòüþ ïðåä ñêà -
çàòü áó äóò ëè ó íå ãî àíî ìà ëèè ôå íî òè ïà è óì ñò âåí íàÿ îò -
ñòà ëîñòü è â êà êîé ñòå ïå íè îíè áó äóò âû ðà æå íû. Â ëè òå ðà -
òó ðå îïè ñàí ñëó ÷àé, êîã äà ó áðà òà è ñå ñò ðû, óíà ñëå äî âàâ -
øèõ îò îò öà ÷à ñ òè÷ íóþ äå ëå öèþ êî ðîò êî ãî ïëå ÷à õðî ìî -
ñî ìû 8 (8ð23), áû ëè ðàç íûå êëè íè ÷å ñêèå ïðî ÿâ ëå íèÿ.
Ó ìà ëü ÷è êà áûë ñíè æåí èí òåë ëåêò, îò ìå ÷å íû ïî âå äåí ÷å -
ñêèå ïðîá ëå ìû, ñó äî ðî ãè, ãèä ðî öå ôà ëèÿ. Ó åãî ñå ñò ðû íå
áû ëî ñíè æå íèÿ èí òåë ëåê òà, íî áû ëà îò ìå ÷å íà ãè ïå ðàê -
òèâ íîñòü [9]. Â äðó ãîì èñ ñëå äî âà íèè 6-ìå ñÿ÷ íàÿ äå âî÷ êà,
óíà ñëå äî âàâ øàÿ äå ëå öèþ êî ðîò êî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî ìû 8

(8p23.1~23.2) îò îò öà — áåñ ñèì ï òîì íî ãî íî ñè òå ëÿ, òàê æå
íå èìå ëà êëè íè ÷å ñêèõ ïðî ÿâ ëå íèé [10].

Îò êðû òûì îñòà åò ñÿ âî ïðîñ î ïðè ÷è íàõ îñòà íîâ êè
ðàç âè òèÿ áå ðå ìåí íî ñòè ó ïà öè åí ò êè. Àáîð òè ðî âàí íûé

ïëîä æåí ñêî ãî ïî ëà óíà ñëå äî âàë ñòðóê òóð íî-ïå ðå ñòðî -
åí íóþ õðî ìî ñî ìó è èìåë òà êîé æå êà ðè î òèï, êàê ñà ìà
ïà öè åí ò êà. Ìîæ íî ïðåä ïî ëà ãàòü êàê àêó øåð ñêî-ãè íå -
êî ëî ãè ÷å ñêèå, òàê è ãå íå òè ÷å ñêèå ïðè ÷è íû, âû çâàâ øèå
îñòà íîâ êó ðàç âè òèÿ áå ðå ìåí íî ñòè. Íå ëü çÿ èñê ëþ ÷èòü,
÷òî èìå åò çíà ÷å íèå ðî äè òå ëü ñêîå ïðî èñ õîæ äå íèå ñòðóê -
òóð íî-ïå ðå ñòðî åí íîé õðî ìî ñî ìû, à òàê æå âëè ÿ íèå íî -
âî ãî ãå íå òè ÷å ñêî ãî ôî íà íà ôå íî òè ïè ÷å ñêèå ïðî ÿâ ëå -
íèÿ ãå ìè çè ãîò íî ãî ñî ñòî ÿ íèÿ ãå íîâ, ëî êà ëè çî âàí íûõ
â äå ëå òè ðî âàí íûõ ó÷à ñò êàõ.

Ïðè íè ìàÿ âî âíè ìà íèå ïðè âå äåí íûå âû øå ôàê òû è
îòÿ ãî ùåí íûé àêó øåð ñêî-ãè íå êî ëî ãè ÷å ñêèé àíà ìíåç
ïà öè åí ò êè, ðàñ ñìàò ðè âà åò ñÿ âî ïðîñ î ïðî âå äå íèè ýê ñò -
ðà êîð ïî ðà ëü íî ãî îïëî äî òâî ðå íèÿ ñ ïðå äèì ï ëàí òà öè îí -
íîé ãå íå òè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êîé äëÿ ñå ëåê öèè è ïå ðå íî -
ñà ãå íå òè ÷å ñêè ñáà ëàí ñè ðî âàí íûõ ýì á ðè î íîâ.
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