
DOI: 10.25557/2073-7998.2018.01.41-49

Àóòîñîìíûå ðåöèïðîêíûå òðàíñëîêàöèè:
ïðåíàòàëüíàÿ ñåëåêöèÿ, ñåãðåãàöèÿ è îöåíêà
ýìïèðè÷åñêîãî ðèñêà ðîæäåíèÿ æèçíåñïîñîáíîãî ðåáåíêà
ñ õðîìîñîìíûì äèñáàëàíñîì ïðè ñåìåéíîì íîñèòåëüñòâå

Øèëîâà Í.Â.

ÔÃÁÍÓ «Ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêèé íàó÷íûé öåíòð», ã. Ìîñêâà, e-mail: nvsh05@mail.ru

Àóòîñîìíûå ðåöèïðîêíûå òðàíñëîêàöèè (ÀÐÒ), ÿâëÿþòñÿ íàèáîëåå ÷àñòîé ñòðóêòóðíîé õðîìîñîìíîé ïåðåñòðîéêîé. Íîñèòåëè ÀÐÒ
èìåþò ïîâûøåííûé ðèñê ðîæäåíèÿ äåòåé ñ õðîìîñîìíûì äèñáàëàíñîì, êîòîðûé ìîæåò âàðüèðîâàòü îò íèçêîãî äî âûñîêîãî â çàâèñè-
ìîñòè îò õàðàêòåðèñòèê òðàíñëîêàöèè è òèïà ïàòîëîãè÷åñêîé ìåéîòè÷åñêîé ñåãðåãàöèè. Öåëüþ èññëåäîâàíèÿ ÿâëÿëñÿ àíàëèç ïðåíàòà-
ëüíîé ñåëåêöèè, ìåéîòè÷åñêîé ñåãðåãàöèè è îöåíêà ýìïèðè÷åñêîãî ðèñêà ðîæäåíèÿ æèçíåñïîñîáíîãî ðåáåíêà ñ õðîìîñîìíûì äèñáà-
ëàíñîì ó 49 íîñèòåëåé ÀÐÒ. Îöåíêà ïàõèòåííîé äèàãðàììû ïðîâîäèëàñü äëÿ êàæäîé òðàíñëîêàöèè íà îñíîâàíèè êîëè÷åñòâåííûõ õà-
ðàêòåðèñòèê ìåéîòè÷åñêîãî êâàäðèâàëåíòà. Íàáëþäàåìûé è îæèäàåìûé õðîìîñîìíûé äèñáàëàíñ ïðè âñåõ òèïàõ ïàòîëîãè÷åñêîé ñåã-
ðåãàöèè îöåíèâàëñÿ â ïðîöåíòàõ îò ãàïëîèäíîé äëèíû àóòîñîì. Îöåíêà æèçíåñïîñîáíîñòè ïëîäîâ è ïîòåíöèàëüíûõ çèãîò ñ õðîìîñîì-
íûì äèñáàëàíñîì ïðîâîäèëàñü ñ èñïîëüçîâàíèåì ìîäåëè, îñíîâàííîé íà èçìåðåíèè õðîìîñîìíûõ ñåãìåíòîâ äèñòàëüíåå òî÷åê ðàç-
ðûâîâ è îïðåäåëåíèè îòíîñèòåëüíîãî ðàçìåðà õðîìîñîìíîãî äèñáàëàíñà. Óñòàíîâëåíà òåíäåíöèÿ ê ïðåèìóùåñòâåííîé ïðåíàòàëüíîé
ñåëåêöèè çèãîò âñëåäñòâèå àëüòåðíàòèâíîãî òèïà ñåãðåãàöèè ÀÐÒ. Ïîêàçàíî, ÷òî àíàëèç êîëè÷åñòâåííûõ õàðàêòåðèñòèê êâàäðèâàëåíòà
è ïàõèòåííîé äèàãðàììû ïîçâîëÿåò îöåíèòü òèï ïàòîëîãè÷åñêîé ìåéîòè÷åñêîé ñåãðåãàöèè, ïðèâîäÿùåé ê íàèìåíüøåìó õðîìîñîìíî-
ìó äèñáàëàíñó, è ðèñê ôîðìèðîâàíèÿ íåñáàëàíñèðîâàííûõ ãàìåò. Îïðåäåëåíî, ÷òî îöåíêà æèçíåñïîñîáíîñòè çèãîò, îñíîâàííàÿ íà ñî-
ïîñòàâëåíèè îòíîñèòåëüíîãî ðàçìåðà íåñáàëàíñèðîâàííûõ õðîìîñîìíûõ ñåãìåíòîâ, ìîæåò áûòü äîïîëíèòåëüíûì ýòàïîì ïðè óñòà-
íîâëåíèè ïîâòîðíîãî ðèñêà ðîæäåíèÿ ðåáåíêà ñ õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèåé ó íîñèòåëåé ÀÐÒ. Â 80% ñëó÷àåâ òðàíñëîêàöèé ðèñê ðîæäå-
íèÿ æèçíåñïîñîáíîãî ðåáåíêà ñ õðîìîñîìíûì äèñáàëàíñîì ðàñöåíèâàåòñÿ êàê íèçêèé. Ìåéîòè÷åñêàÿ ñåãðåãàöèÿ õðîìîñîì ó íîñèòå-
ëåé ÀÐÒ ïðîèñõîäèò ñ ïðåèìóùåñòâåííûì ôîðìèðîâàíèåì è ïîñëåäóþùåé ïðåíàòàëüíîé ñåëåêöèåé çèãîò âñëåäñòâèå àëüòåðíàòèâíî-
ãî, íåïàòîëîãè÷åñêîãî òèïà ñåãðåãàöèè. Äëÿ êàæäîé òðàíñëîêàöèè íåîáõîäèìî ïðîâîäèòü îöåíêó íàèáîëåå âåðîÿòíîãî òèïà ïàòîëîãè-
÷åñêîé ñåãðåãàöèè è æèçíåñïîñîáíîñòè ïëîäîâ èëè íîâîðîæäåííûõ. Ýìïèðè÷åñêèé ðèñê íå ìîæåò áûòü èñïîëüçîâàí êàê åäèíñòâåííûé
è ðåøàþùèé ôàêòîð ïðè îöåíêå ïîâòîðíîãî ðèñêà ðîæäåíèÿ æèçíåñïîñîáíîãî ðåáåíêà ñ õðîìîñîìíûì äèñáàëàíñîì.
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Autosomal reciprocal translocations: prenatal selection, segregation and assessment
of empirical risks for reciprocal translocation carriers of having a liveborn child
with chromosome imbalance
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Autosomal reciprocal translocations are among the most frequent chromosomal rearrangements in man. Though phenotypically normal,
the carrier of reciprocal translocation may be at increased risk of having a chid with multiple malformations and mental retardation due to
malsegregation at meiosis resulting in gametes with chromosome imbalance. An accurate estimate of the probability of this event is under-
standably desirable. Aim. The aim of this investigation was an analysis of prenatal selection, meiotic segregation and assessment of empirical
risks for reciprocal translocation carriers of having a liveborn child with unbalanced karyotype on 49 reciprocal translocation carriers. Materials
and Methods. The pachytene diagrams were analyzed for each translocation taking in account the exact lengths of the chromosomes involved.
The observed and most probable unbalanced segments were evaluated using the Chromosome Imbalance Size-Viability Model and Surface of
Viable Unbalances consisting of the measurement of chromosomal segments distal to the breakpoints expressed in percentage of haploid
autosomal length — %HAL. Results. The tendency to preferential prenatal selection of zygotes is established due to the 2:2 alternate segrega-
tion. It is shown that the analysis of quantitative characteristics of quadrivalent and pachytene diagram allows to estimate the type of
malsegregation producing the smallest imbalance and the risk of formation of unbalanced gametes. Evaluation of viability of zygotes may be an
additional step in establishing of the recurrence risks. In 80% of cases the risk of a viable child with a chromosomal imbalance is regarded as
low. Conclusions. Meiotic segregation of chromosomes in carriers of autosomal reciprocal translocations occurs with preferential formation
and subsequent prenatal selection of zygotes due to alternate segregation. It is necessary to assess segregation giving the smallest imbalance
and viability of the imbalance. Empirical risk was not found to be useful as a discriminating risk predictor in individual genetic counselling.
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Ââåäåíèå

Àóòîñîìíûå ðåöèïðîêíûå òðàíñëîêàöèè (ÀÐÒ) ÿâ-
ëÿþòñÿ íàèáîëåå ÷àñòîé ñòðóêòóðíîé õðîìîñîìíîé ïå-
ðåñòðîéêîé è âñòðå÷àþòñÿ â ïîïóëÿöèè ñ ÷àñòîòîé
0,08—0,3% [1]. Ñáàëàíñèðîâàííûå òðàíñëîêàöèè íà-
áëþäàþòñÿ â êàðèîòèïå îäíîãî èç ñóïðóãîâ â 0,6% ñëó-
÷àåâ ïðè áåñïëîäèè è â 9,2% ñëó÷àåâ ïðèâû÷íîãî íåâû-
íàøèâàíèÿ áåðåìåííîñòè [2]. Ïîäàâëÿþùåå áîëüøèí-
ñòâî íîñèòåëåé ðåöèïðîêíûõ òðàíñëîêàöèé ôåíîòèïè-
÷åñêè íîðìàëüíû, íî èìåþò ïîâûøåííûé ðèñê ðîæäå-
íèÿ äåòåé ñ õðîìîñîìíûì äèñáàëàíñîì, ñïîíòàííîãî
ïðåðûâàíèÿ áåðåìåííîñòè è áåñïëîäèÿ.

Ðàçâèòèå çèãîòû âñëåäñòâèå ïàòîëîãè÷åñêîé ñåãðåãà-
öèè ÀÐÒ îïðåäåëÿåòñÿ õàðàêòåðîì õðîìîñîìíîãî äèñáà-
ëàíñà (ÕÄ). Â íåêîòîðûõ ñëó÷àÿõ ýòîò äèñáàëàíñ ïðåïÿò-
ñòâóåò íîðìàëüíîé èìïëàíòàöèè çèãîòû, ïðèâîäèò
ê î÷åíü ðàííåé ãèáåëè ýìáðèîíà ïðè íåðàñïîçíàííîé
áåðåìåííîñòè (ñêðûòûé àáîðò), à òàêæå ê íåðàçâèâàþ-
ùåéñÿ áåðåìåííîñòè è ñïîíòàííîìó àáîðòó. Â äðóãèõ
ñëó÷àÿõ ÕÄ ñîâìåñòèì ñ äàëüíåéøèì ðàçâèòèåì çèãîòû
è ýìáðèîíà, íî ïðèâîäèò ê ðîæäåíèþ äåòåé ñ ìíîæåñò-
âåííûìè âðîæäåííûìè ïîðîêàìè ðàçâèòèÿ (ÌÂÏÐ)
è/èëè àíîìàëèÿìè ðàçâèòèÿ. Êàê ïðàâèëî, ÕÄ îïðåäå-
ëÿåòñÿ êàê ÷àñòè÷íàÿ òðèñîìèÿ, òàê è ÷àñòè÷íàÿ ìîíî-
ñîìèÿ ïî õðîìîñîìíûì ñåãìåíòàì, ó÷àñòâóþùèì
â òðàíñëîêàöèè, ÷òî îáóñëîâëèâàåò «ôåíîòèïè÷åñêèé
ãèáðèä». ÕÄ, ñîâìåñòèìûé ñ âûæèâàåìîñòüþ çèãîòû,
ÿâëÿåòñÿ ìèíèìàëüíûì ïðè ëþáîì òèïå ïàòîëîãè÷å-
ñêîé ñåãðåãàöèè, ïîýòîìó â ñëó÷àå òðàíñëîêàöèîííîãî
íîñèòåëüñòâà î÷åíü âàæíî îïðåäåëèòü, êàêîé òèï ñåãðå-
ãàöèè, ïðèâîäÿùèé ê íàèìåíüøåìó ÕÄ, íàèáîëåå âåðî-
ÿòåí äëÿ êàæäîé èíäèâèäóàëüíîé òðàíñëîêàöèè.

Ñ âíåäðåíèåì, ðàçâèòèåì è øèðîêèì èñïîëüçîâàíè-
åì ìåòîäîâ ïðåíàòàëüíîé öèòîãåíåòè÷åñêîé äèàãíîñòè-
êè (ÏÖÄ) ñóùåñòâóåò âîçìîæíîñòü ìîíèòîðèíãà âñåõ
ïîñëåäóþùèõ áåðåìåííîñòåé â ñåìüÿõ ñ íîñèòåëüñòâîì
ÀÐÒ. Ñåìåéíûå ïàðû, â êîòîðûõ îäèí èç ñóïðóãîâ ÿâëÿ-
åòñÿ íîñèòåëåì ðåöèïðîêíîé òðàíñëîêàöèè, ïðèíèìàþò
ðåçóëüòàòû ÏÖÄ è êîíñóëüòèðîâàíèÿ ñ áîëüøîé îáåñ-
ïîêîåííîñòüþ, ïîñêîëüêó óæå èìåëè ïñèõîëîãè÷åñêóþ
òðàâìó âñëåäñòâèå ðåïðîäóêòèâíûõ ïîòåðü è/èëè ðîæäå-
íèÿ ðåáåíêà ñ óìñòâåííîé îòñòàëîñòüþ è/èëè ÌÂÏÐ.
Ãåíåòè÷åñêàÿ èíôîðìàöèÿ î ñóäüáå ïîòîìñòâà â òàêèõ
ñåìüÿõ êðàéíå âàæíà.

Ðèñêè ôîðìèðîâàíèÿ çèãîò ñ ÕÄ ó íîñèòåëåé ÀÐÒ
çíà÷èòåëüíî âàðüèðóþò îò òðàíñëîêàöèè ê òðàíñëîêà-
öèè. Ýòè ðèñêè áóäóò çàâèñåòü îò íàèáîëåå âåðîÿòíîãî
äëÿ êàæäîé êîíêðåòíîé òðàíñëîêàöèè òèïà ïàòîëîãè÷å-
ñêîé ñåãðåãàöèè, ïðèâîäÿùåé ê ôîðìèðîâàíèþ íåñáà-
ëàíñèðîâàííûõ ãàìåò è âåðîÿòíîé æèçíåñïîñîáíîñòè
íåñáàëàíñèðîâàííûõ çèãîò, ýìáðèîíîâ, ïëîäîâ èëè íî-
âîðîæäåííûõ [3].

Â îòëè÷èå îò ìîíîãåííûõ áîëåçíåé, äëÿ êîòîðûõ
ìîæíî ðàññ÷èòàòü ðèñê ðîæäåíèÿ áîëüíûõ äåòåé, îñî-
áåííîñòè ìåéîòè÷åñêîé ñåãðåãàöèè õðîìîñîìíûõ ïåðå-
ñòðîåê è, â ÷àñòíîñòè, ÀÐÒ, íå ïîçâîëÿþò ïðèìåíèòü

ïðîñòóþ ìàòåìàòè÷åñêóþ ìîäåëü, ïîçâîëÿþùóþ îáåñïå-
÷èòü òî÷íóþ îöåíêó ðèñêà äëÿ íîñèòåëåé õðîìîñîìíûõ
ïåðåñòðîåê. Êëàññè÷åñêèì ïîäõîäîì â îöåíêå ïîâòîð-
íîãî ðèñêà ÿâëÿåòñÿ ýìïèðè÷åñêàÿ ìîäåëü, ïîëó÷åííàÿ
ïðè àíàëèçå ðàñøèðåííûõ ðîäîñëîâíûõ ñåìåé ñ íîñè-
òåëüñòâîì òðàíñëîêàöèé è îöåíêå ÷àñòîòû æèâîðîæäåí-
íûõ ïîòîìêîâ ñ íåñáàëàíñèðîâàííûì êàðèîòèïîì, ÷òî
ïîçâîëÿåò óñòàíîâèòü èíäèâèäóàëüíûé ðèñê õðîìîñîì-
íîãî äèñáàëàíñà ó ïîòîìêîâ [4]. Íî, ê ñîæàëåíèþ, ïî-
äàâëÿþùåå áîëüøèíñòâî òðàíñëîêàöèé ÿâëÿþòñÿ óíè-
êàëüíûìè â ñèëó áåñêîíå÷íîãî ðàçíîîáðàçèÿ òî÷åê ðàç-
ðûâîâ íà õðîìîñîìàõ, â ñâÿçè ñ ÷åì òàêèå äàííûå ïîëó-
÷èòü êðàéíå çàòðóäíèòåëüíî. Ïîýòîìó ñòðàòåãèÿ îöåíêè
ðèñêà ïðè ñåìåéíîì íîñèòåëüñòâå õðîìîñîìíûõ ïåðå-
ñòðîåê, â òîì ÷èñëå ÀÐÒ, òàêîâà, ÷òî, åñëè ñåìüÿ äîñòà-
òî÷íî áîëüøàÿ ïî ÷èñëåííîñòè è èìååòñÿ òî÷íàÿ èí-
ôîðìàöèÿ î ðåïðîäóêòèâíîì àíàìíåçå, ôåíîòèïå è êà-
ðèîòèïå êàê ìîæíî áîëüøåãî êîëè÷åñòâà ÷ëåíîâ ñåìüè,
òî îïðåäåëÿþò ýìïèðè÷åñêèå öèôðû ðèñêà, â ïðîòèâ-
íîì ñëó÷àå èñïîëüçóþò îáîáùåííûå ïîïóëÿöèîííûå
äàííûå [5].

Öåëüþ íàñòîÿùåãî èññëåäîâàíèÿ ÿâëÿåòñÿ àíàëèç ïðå-
íàòàëüíîé ñåëåêöèè, ìåîéòè÷åñêîé ñåãðåãàöèè è îöåíêà
ýìïèðè÷åñêîãî ðèñêà ðîæäåíèÿ æèçíåñïîñîáíîãî ðå-
áåíêà ñ õðîìîñîìíûì äèñáàëàíñîì ó 49 íîñèòåëåé ÀÐÒ.
Çàäà÷è ðàáîòû ñîñòîÿëè â èññëåäîâàíèè ôàêòîðîâ,
âëèÿþùèõ íà ñåãðåãàöèîííîå ïîâåäåíèå êâàäðèâàëåíòà
è ðèñê ôîðìèðîâàíèÿ çèãîò ñ ÕÄ ó íîñèòåëåé ÀÐÒ.

Ìàòåðèàëû è ìåòîäû

Óëüòðàçâóêîâîå èññëåäîâàíèå ïëîäà ýêñïåðòíîãî
óðîâíÿ è èíâàçèâíûå äèàãíîñòè÷åñêèå ïðîöåäóðû ïðî-
âîäèëè â Öåíòðå ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè ïðè êëèíè-
÷åñêîì ðîäèëüíîì äîìå ¹ 27 ã. Ìîñêâû (çàâåäóþùàÿ —
ä.ì.í., ïðîôåññîð Þäèíà Å.Â.). Ïðèãîòîâëåíèå ïðåïà-
ðàòîâ èç êóëüòóðû ëèìôîöèòîâ ïóïîâèííîé êðîâè, ïî-
ëó÷åííîé ïîñëå êîðäîöåíòåçà, è êóëüòóðû ëèìôîöèòîâ
ïåðèôåðè÷åñêîé êðîâè, äèôôåðåíöèàëüíîå GTG-îêðà-
øèâàíèå ìåòàôàçíûõ õðîìîñîì ïðîâîäèëîñü ïî ñòàí-
äàðòíûì ïðîòîêîëàì. Êàðèîòèï óêàçàí â ñîîòâåòñòâèè
ñ ìåæäóíàðîäíîé öèòîãåíåòè÷åñêîé íîìåíêëàòóðîé
(ISCN 2013).

Îöåíêà ïðåäïîëàãàåìîé è íàáëþäàåìîé ïàòîëîãè÷å-
ñêîé ìåéîòè÷åñêîé ñåãðåãàöèè ïðîâîäèëàñü äëÿ êàæäîé
òðàíñëîêàöèè íà îñíîâàíèè êîëè÷åñòâåííûõ õàðàêòåðè-
ñòèê ïàõèòåííûõ äèàãðàìì Äëèíû öåíòðè÷åñêèõ è
òðàíñëîöèðîâàííûõ ñåãìåíòîâ õðîìîñîì, à òàêæå äëèíû
îòäåëüíûõ õðîìîñîì èçìåðÿëèñü â ìëí ï.í. â ñîîòâåòñò-
âèè ñ ïîëîæåíèåì î öèòîãåíåòè÷åñêèõ áýíäàõ íà ôèçè-
÷åñêîé êàðòå ãåíîìà ÷åëîâåêà (assembly 19) ãåíîìíîãî
áðàóçåðà UCSÑ. Íàáëþäàåìûé è îæèäàåìûé ÕÄ â âèäå
÷àñòè÷íîé òðèñîìèè è/èëè ÷àñòè÷íîé ìîíîñîìèè ïðè
âñåõ òèïàõ ïàòîëîãè÷åñêîé ñåãðåãàöèè îöåíèâàëñÿ â
ïðîöåíòàõ ãàïëîèäíîé äëèíû àóòîñîì (%HAL) ñ èñïî-
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ëüçîâàíèåì ïðîãðàììíîãî îáåñïå÷åíèÿ Microsoft Office
Exñel 2010.

Ïðèìåð ðàñ÷åòà %HAL äëÿ ðàéîíà 4q31-qter:

äëèíà 4q31 qter (ìëí ï.í.)
äëèíà õðîìîñîìû 4 (ìëí ï

�

.í.)

äëèíà õðîìîñîìû 4 îò äëèíû âñåõ àóòîñîì (%) =

=
42,

�

�

7
191,2

� �6 63 1 48, , %

Îöåíêà ïàõèòåííûõ äèàãðàìì è âîçìîæíûõ òèïîâ
ïàòîëîãè÷åñêîé ñåãðåãàöèè â êàæäîì îòäåëüíîì ñëó÷àå
ÀÐÒ ïðîâîäèëàñü ïî ñòàíäàðòíûì êðèòåðèÿì [6] ïðè èñ-
ïîëüçîâàíèè ïðîãðàììíîãî îáåñïå÷åíèÿ Microsoft Offi-
ce Exñel 2010.

Äëÿ îöåíêè æèçíåñïîñîáíîñòè çèãîò ïðè íàáëþäàå-
ìîì è îæèäàåìîì õðîìîñîìíîì äèñáàëàíñå èñïîëüçîâàëè
ìîäåëè «ðàçìåð ÕÄ — âûæèâàåìîñòü» (Chromosome Imba-
lance Size-Viability Model) è «ïîâåðõíîñòü æèçíåñïîñîáíûõ
äèñáàëàíñîâ» (Surface of Viable Unbalances) [7, 8].

Ðåçóëüòàòû è îáñóæäåíèå

ÏÖÄ ïðîâåäåíà â 51 ñëó÷àå ïðè íîñèòåëüñòâå 49 ÀÐÒ
îäíèì èç ñóïðóãîâ. Ðåçóëüòàòû ïðåíàòàëüíîãî öèòîãåíå-
òè÷åñêîãî èññëåäîâàíèÿ, êàðèîòèïû íîñèòåëåé ÀÐÒ,
òèï ìåéîòè÷åñêîé ñåãðåãàöèè è òèï ðåãèñòðàöèè òðàíñ-
ëîêàöèè (ïîâîä äëÿ ïðîâåäåíèÿ öèòîãåíåòè÷åñêîãî èñ-
ñëåäîâàíèÿ â ñåìüå) ïðåäñòàâëåíû â òàáë. 1.

Â 70,6% ñëó÷àåâ (36/51) ó ïëîäà áûë âûÿâëåí íîðìà-
ëüíûé èëè ñáàëàíñèðîâàííûé êàðèîòèï âñëåäñòâèå àëü-
òåðíàòèâíîãî òèïà ìåéîòè÷åñêîé ñåãðåãàöèè ðîäèòåëü-
ñêîé òðàíñëîêàöèè, ïðè÷åì ñáàëàíñèðîâàííûé êàðèî-
òèï äèàãíîñòèðîâàí â 2 ðàçà ÷àùå, ÷åì íîðìàëüíûé.
29,4% (15/51) ïëîäîâ èìåëè íåñáàëàíñèðîâàííûé êàðè-
îòèï âñëåäñòâèå ïàòîëîãè÷åñêîé ñåãðåãàöèè â ãàìåòîãå-
íåçå ðîäèòåëÿ-íîñèòåëÿ òðàíñëîêàöèè, ñðåäè êîòîðûõ
â 12 ñëó÷àÿõ õðîìîñîìíûé äèñáàëàíñ ó ïëîäà îáóñëîâ-
ëåí ñîâìåñòíûì-1 òèïîì ñåãðåãàöèè, â 2 ñëó÷àÿõ — ñî-
âìåñòíûì-2 òèïîì ñåãðåãàöèè è â 1 ñëó÷àå — ñåãðåãà-
öèåé 3:1 ñ òðåòè÷íîé òðèñîìèåé. Òàêèì îáðàçîì, â ñîá-
ñòâåííîé âûáîðêå ÀÐÒ îòìå÷àåòñÿ ÿâíàÿ òåíäåíöèÿ
ê ïðåèìóùåñòâåííîé ïðåíàòàëüíîé ñåëåêöèè çèãîò
âñëåäñòâèå àëüòåðíàòèâíîãî, íåïàòîëîãè÷åñêîãî, òèïà
ñåãðåãàöèè, ÷òî, â öåëîì, îòðàæàåò òåíäåíöèþ ê ðàñõîæ-
äåíèþ ãîìîëîãè÷íûõ öåíòðîìåð ê ïðîòèâîïîëîæíûì
ïîëþñàì ïðè êëåòî÷íîì äåëåíèè [9—11].

Ðèñêè ôîðìèðîâàíèÿ çèãîò ñ ÕÄ ó íîñèòåëåé ÀÐÒ
çíà÷èòåëüíî âàðüèðóþò îò òðàíñëîêàöèè ê òðàíñëîêà-
öèè. Ýòè ðèñêè çàâèñÿò îò íàèáîëåå âåðîÿòíîãî äëÿ êàæ-
äîé êîíêðåòíîé òðàíñëîêàöèè òèïà ïàòîëîãè÷åñêîé ñåã-
ðåãàöèè, ïðèâîäÿùåé ê ôîðìèðîâàíèþ íåñáàëàíñèðî-
âàííûõ ãàìåò è âåðîÿòíîé æèçíåñïîñîáíîñòè íåñáàëàí-
ñèðîâàííûõ çèãîò, ýìáðèîíîâ, ïëîäîâ èëè íîâîðîæäåí-
íûõ [12]. Â ñâîþ î÷åðåäü, ýòè âåðîÿòíîñòè çàâèñÿò îò

õðîìîñîì, âîâëå÷åííûõ â òðàíñëîêàöèþ, è ðàçìåðîâ
öåíòðè÷åñêîãî è òðàíñëîöèðîâàííîãî ñåãìåíòîâ.

Â êàæäîì èç 49 ñëó÷àåâ âûÿâëåííûõ ÀÐÒ ïðîâåäåíà
ñðàâíèòåëüíàÿ îöåíêà ïðåäïîëàãàåìîé è íàáëþäàåìîé
ïàòîëîãè÷åñêîé ñåãðåãàöèè. Êëþ÷åâûìè êîëè÷åñòâåí-
íûìè õàðàêòåðèñòèêàìè ÿâëÿëèñü: ñîîòíîøåíèÿ ñóì-
ìàðíûõ äëèí öåíòðè÷åñêèõ (ÖÑ) è òðàíñëîöèðîâàííûõ
ñåãìåíòîâ (ÒÑ), ñîîòíîøåíèå äëèí ìèíèìàëüíîãî ÖÑ è
ìàêñèìàëüíîãî ÒÑ, ñîîòíîøåíèå äëèí ìèíèìàëüíîãî
ÖÑ è ìèíèìàëüíîãî ÒÑ, ñðàâíèòåëüíîå îòíîøåíèå
äëèí îáîèõ ÖÑ ê äëèíå êîðîòêîãî ïëå÷à õðîìîñîìû 9
áåç ó÷åòà ðàçìåðà ïðèöåíòðîìåðíîãî ãåòåðîõðîìàòèíà, à
òàêæå ó÷àñòèå â òðàíñëîêàöèè àêðîöåíòðè÷åñêèõ õðîìî-
ñîì è õðîìîñîìû 9 [6, 13].

Íà îñíîâàíèè õàðàêòåðèñòèêè ïàõèòåííûõ äèàãðàìì
ïðîâåäåíà ñðàâíèòåëüíàÿ îöåíêà ïðåäïîëàãàåìîé è íà-
áëþäàåìîé ïàòîëîãè÷åñêîé ñåãðåãàöèè â êàæäîì ñëó÷àå
ÀÐÒ (òàáë. 1). Êàê âèäíî èç ïðåäñòàâëåííûõ äàííûõ, äëÿ
ïîäàâëÿþùåãî áîëüøèíñòâà òðàíñëîêàöèé õàðàêòåðíà
ñîâìåñòíàÿ-1 ïàòîëîãè÷åñêàÿ ñåãðåãàöèÿ (39/49). Âî
âñåõ ñëó÷àÿõ, êîãäà áûë èçâåñòåí ôàêò ðåãèñòðàöèè ñëó-
÷àåâ ñ íåñáàëàíñèðîâàííûì êàðèîòèïîì â ñåìüå, îæè-
äàåìàÿ ïàòîëîãè÷åñêàÿ ñåãðåãàöèÿ ñîîòâåòñòâîâàëà íà-
áëþäàåìîé, ïðèâîäÿùåé ê îïðåäåëåííîìó õðîìîñîìíî-
ìó äèñáàëàíñó. Îáðàùàåò íà ñåáÿ âíèìàíèå ñëó÷àé 29 —
t(7;14)(q31;q11.1). Ýòî åäèíñòâåííàÿ ðåöèïðîêíàÿ
òðàíñëîêàöèÿ, â êîòîðîé ñóììà ÖÑ ïðàêòè÷åñêè ðàâíà
ñóììå ÒÑ (126,8 ìëí ï.í. è 123,5 ìëí ï.í. ñîîòâåòñòâåí-
íî). Ïî ýòîìó ôîðìàëüíîìó ïðèçíàêó îöåíêè ïàõèòåí-
íîé äèàãðàììû íåâîçìîæíî îïðåäåëèòü íàèáîëåå âåðî-
ÿòíûé òèï ïàòîëîãè÷åñêîé ñåãðåãàöèè. Êîíôèãóðàöèÿ
êâàäðèâàëåíòà î÷åíü íåîáû÷íàÿ: êâàäðèâàëåíò ñèëüíî
àñèììåòðè÷íûé, òî÷êè ðàçðûâîâ íå òåðìèíàëüíû. Äàí-
íàÿ ðåöèïðîêíàÿ òðàíñëîêàöèÿ õàðàêòåðèçóåòñÿ íàëè-
÷èåì î÷åíü êîðîòêîãî ÖÑ è ïðèñóòñòâèåì öåíòðîìåðíî-
ãî ãåòåðîõðîìàòèíà â öåíòðå êâàäðèâàëåíòà (ðèñ. 1).
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Ðèñ. 1. Ìåéîòè÷åñêèé êâàäðèâàëåíò ïðè t (7;14). Â öåíòðå êâàäðèâà-
ëåíòà — êîðîòêèå ïëå÷è è ïðèöåíòðîìeðíûé ãåòåðîõðîìàòèí äëèí-
íîãî ïëå÷à õðîìîñîìû 14.



Òàêèå öèòîãåíåòè÷åñêèå õàðàêòåðèñòèêè íåãàòèâíî
âëèÿþò íà ðåêîìáèíàöèþ, ïîñêîëüêó îáðàçîâàíèå õèàç-
ìû çàòðóäíåíî â öåíòðàëüíîì ðåãèîíå òðàíñëîêàöèîííî-
ãî êðåñòà, ïðåäñòàâëåííîãî ãåòåðîõðîìàòèíîâûìè ðàéî-
íàìè àêðîöåíòðè÷åñêèõ õðîìîñîì [14]. Åñëè ó÷åñòü, ÷òî
ñðåäíåå ÷èñëî õèàçì, ïðîèñõîäÿùèõ â îäíîì õðîìîñîì-
íîì ñåãìåíòå îïðåäåëÿåòñÿ êàê îòíîøåíèå «äëèíà ñåã-
ìåíòà (ìëí ï.í.)/50» [15], òî âåðîÿòíîñòü êðîññèíãîâåðà
â êîðîòêèõ ñåãìåíòàõ êðàéíå ìàëà, à â ðàéîíàõ ïðèöåíò-
ðîìåðíîãî ãåòåðîõðîìàòèíà ðàâíà 0. Áåç ðåêîìáèíàöèè
â ýòèõ ðàéîíàõ õðîìîñîì íåâîçìîæíî ïîääåðæàíèå êîí-
ôèãóðàöèè êâàäðèâàëåíòà ïîñëå ïðîôàçû I [16] è õðîìî-

ñîìû áóäóò âñòóïàòü â ìåòàôàçó I ìåéîçà êàê äâà íåçàâè-
ñèìûõ áèâàëåíòà ñ ïîñëåäóþùåé ñåãðåãàöèåé ïî àëüòåð-
íàòèâíîìó èëè ñîâìåñòíîìó-1 òèïàì ñ ðàâíîâåðîÿòíûì
ñîîòíîøåíèåì ñáàëàíñèðîâàííûõ è íåñáàëàíñèðîâàí-
íûõ ãàìåò è, ñëåäîâàòåëüíî, âûñîêèì ðèñêîì (50%) ïî-
ñëåäóþùåãî ôîðìèðîâàíèÿ çèãîò ñ ÕÄ. Äåéñòâèòåëüíî,
àíàëèç îáðàçöîâ ñïåðìû, ïîëó÷åííûõ îò ìóæ÷èí-íîñèòå-
ëåé ðåöèïðîêíûõ òðàíñëîêàöèé, ïîêàçàë, ÷òî ïðè òðàíñ-
ëîêàöèÿõ ñ ïîäîáíûìè õàðàêòåðèñòèêàìè ñåãðåãàöèÿ
ïðîèñõîäèò ñ ïðåèìóùåñòâåííûì ôîðìèðîâàíèåì ãàìåò
ïî àëüòåðíàòèâíîìó (îêîëî 55%) è ñîâìåñòíîìó (îêîëî
45%) òèïàì [14].
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Òàáëèöà 1
Ñåãðåãàöèÿ, òèï ðåãèñòðàöèè 49 ÀÐÒ, îöåíêà ïîâòîðíîãî ðèñêà è òèïîâ

ïàòîëîãè÷åñêîé ñåãðåãàöèè, ïðèâîäÿùèõ ê íàèìåíüøåìó ÕÄ,
íà îñíîâàíèè õàðàêòåðèñòèê òðàíñëîêàöèîííîãî êâàäðèâàëåíòà

¹
ï/ï

Ðåöèïðîêíàÿ
òðàíñëîêàöèÿ

Êàðèòèï ïëîäà Ïàòòåðí
ñåãðåãà-

öèè

Òèï ðå-
ãèñòðà-

öèè

Ðèñê (%) ÖÑ1 ÒÑ1 ÖÑ2 ÒÑ2 Ïàòîëîãè÷åñêàÿ
ñåãðåãàöèÿ

Îæèäà-
åìàÿ

Âûÿâ-
ëåííàÿ

1 t(1;2)(p22;p15) 46,XY,t(1;2)(p22;p15)m
at

àëüò
(ñá)

ÏÄ Íåò 160,9 88,4 181,9 61,3 ñîâì-1 —

2 t(1;5)(q44;p15.1) 46,XY,t(1;5)(q44;p15.1)
mat

àëüò
(ñá)

ÌÂÏÐ ? 246,4 2,9 165,9 15,0 ñîâì-1 ñîâì-1 *

3 t(1;11)(q43;q21) 46,XY,der(1)t(1;11)(q43;
q21) pat

ñîâì-1 ÏÄ 1,3 243,7 5,6 97,2 37,8 ñîâì-1 ñîâì -1

4 t(1;11)(q44;p11.
2)

46,XX,der(1)t(1;11)(q44;
p11.2) pat

ñîâì-1 ÏÄ Íåò 246,4 2,9 91,5 43,5 ñîâì-1 ñîâì-1

5 t(1;12)(p32;q24.
2)

46,XY,t(1;12)(p32;q24.2)
mat

àëüò
(ñá)

ÌÂÏÐ 4,45 193,2 56,1 118,1 15,8 ñîâì-1 ñîâì-1 *

6 t(1;14)(q42;q32) 46,XY,der(14)t(1;14)(q4
2;q32) mat

ñîâì-1 ÌÂÏÐ 0,5 230,7 18,6 85,3 5,9 ñîâì-1 ñîâì -1
ñîâì-1*

7 t(2;3)(q21;p21) 46,XY,t(2;3)(q21;p21)
mat

àëüò
(ñá)

ÏÄ Íåò 135,1 108,1 153,8 44,2 ñîâì-1 —

8 t(2;4)(p25;q31) 46,XX,t(2;4)(p25;q31)
mat

àëüò
(ñá)

ÌÂÏÐ Íåò 231 12,2 148,5 42,7 ñîâì-1 ?

9 t(2;11)(p23.3;p1
5.5)

46,XX,der(11)t(2;11)
(p23.3;p15.5) pat

ñîâì-1 ÌÂÏÐ 5,7 219,2 24 132,2 2,8 ñîâì-1 ñîâì -1,
ñîâì-1*

10 t(2;21)(q34;q21) 46,XX,t(2;21)(q34;q21)
mat

àëüò
(ñá)

ÌÂÏÐ 6,9 215,3 27,9 13,1 24,1 3:1 3:1*

11 t(3;4)(q13.2;q31.
1)

46,XY,t(3;4)(q13.2;q31.
1) pat

àëüò
(ñá)

ÏÄ Íåò 113,5 84,5 141,5 49,7 ñîâì-1 —

12 t(3;4)(q28;q31) 46,XX àëüò (N) ÌÂÏÐ íåò 187,9 10,1 148,5 42,7 ñîâì-1 ?

13 t(3;12)(q25.1;p1
3.3)

46,XY àëüò (N) ÌÂÏÐ íåò 152,1 45,9 123,8 10,1 ñîâì-1 ñîâì-1*

14 t(3;14)(q13.3;q2
3)

46,XX,t(3;14)(q13.3;q23
) mat

àëüò
(ñá)

ÏÄ 3,0 119 79 46 45,2 3: 1 —

15 t(4;5)(q31;p15.3) 46,XY àëüò (N) ÌÂÏÐ 0,4 146,8 44,4 176,4 4,5 ñîâì-1 ?

16 t(4;19)(p15.2;p1
3.2)

46,XX àëüò (N) ÌÂÏÐ 5% 169,9 21,3 52,2 6,9 ñîâì-1 ?

17 t(4;22)(q23;q12) 46,XX,t(4;22)(q23;q12)
pat

àëüò
(ñá)

ÏÄ 0,4 101,1 90,1 17,4 21,7 3:1 —

18 t(5;6)(q14;p12.2) 46,XX,t(5;6)(q14;p12.2)
mat

àëüò
(ñá)

ÏÄ 3,0 82,8 98,1 119,3 51,8 ñîâì-1 —
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Òàáëèöà 1 (ïðîäîëæåíèå)

¹
ï/ï

Ðåöèïðîêíàÿ
òðàíñëîêàöèÿ

Êàðèòèï ïëîäà Ïàòòåðí
ñåãðåãà-

öèè

Òèï ðå-
ãèñòðà-

öèè

Ðèñê (%) ÖÑ1 ÒÑ1 ÖÑ2 ÒÑ2 Ïàòîëîãè÷åñêàÿ
ñåãðåãàöèÿ

Îæèäàå-
ìàÿ

Âûÿâ-
ëåííàÿ

19 t(5;6)(p15.1;p25.
1)

46,XY àëüò (N) ÌÂÏÐ ? 165,9 15 166,9 4,2 ñîâì-1 ñîâì-1*

20 t(5;9)(q33;p22) 46,XY,t(5;9)(q33;p22)
mat

àëüò (ñá) ÑÀ-1 3,9 155,7 25,2 109,4 16,6 ñîâì-1 —

21 t(5;10)(p14;p14) 46,XY,der(5)t(5;10)
(p14;p14) pat

ñîâì-1 ÏÄ 9,4 157,6 23,3 123,3 12,2 ñîâì-1 ñîâì -1

22 t(5;12)(p13.3;q21) 46,XX,der(5)t(5;12)
(p13.3;q21) mat

ñîâì-1 ÏÄ 0,75 152 28,9 86,7 47,2 ñîâì-1 cîâì-1

23 t(5;15)(q31;q24) 46,XY,t(5;15)(q31;q24)
pat

àëüò (ñá) ÏÄ- 1,35 139,5 41,4 66,5 27,3 ñîâì-1 —

24 t(5;18)(q33;q22.3) 47,XXX,t(5;18)(q33;q22.
3) mat

àëüò (ñá) ÏÄ 3,9 155,7 25,2 73,1 5,0 ñîâì-1 —

25 t(5;20)(p12;q13.3) 46,XY àëüò (N) ÌÂÏÐ 3,3 138,4 42,5 46,4 16,6 ñîâì-1 ñîâì-1*

26 t(6;21)(q15;q21) 46,XY,t(6;21)(q15;q21)
mat

àëüò (ñá) ÌÂÏÐ 3,0 88 83,1 13,1 24,1 ñîâì- 2,
3:1

?

27 t(7;9)(p22;q22) 46,XX,t(7;9)(p22;q22)
mat

àëüò (ñá) ÑÀ -1,
ÍÁ — 1

Íåò 151,8 7,3 81,4 44,6 ñîâì-1 —

28 t(7;9)(q35;p13) 46,XY,der(7)t(7;9)(q35;p
13) mat

ñîâì-1 ÏÄ 3,1 147,9 11,2 89,7 36,3 ñîâì-1 ñîâì -1

29 t
(7;14)(q31;q11.1)

46,XX,t(7;14)(q31;q11)
mat

àëüò (ñá) ÌÂÏÐ 0,4 123,8 35,3 3 88,2 íåîïð ?

30 t(7;17)(p12;p11) 46,XX,t(7;17)(p12;p11)
mat

àëüò (ñá) ÌÂÏÐ 1,4 108,6 50,5 57,2 24,0 ñîâì-1 ?

31 t(8;9)(q22;q21.2) 46,XX,t(8;9) (q22;q21.2)
mat

àëüò (ñá) ÏÄ 0,4 101,6 44,8 65,9 60,1 ñîâì-1 —

32 t(8;10)(q22;p13) 46,XY,t(8;10)(q22;p13)
pat

àëüò (ñá) ÑÀ — 1 5,6 101,6 44,8 123,3 12,2 ñîâì-1 —

46,XX àëüò (N) ÌÂÏÐ 2,6

33 t(8;11)(p23;q21) 46,XY àëüò (N) ÑÀ-4 1,3 140,2 6,2 97,2 37,8 ñîâì-1 ñîâì-1*

34 t(8;11)(q22;q14) 46,XX àëüò (N) ÏÄ 11,8 101,6 44,8 88,3 46,7 ñîâì-1 —

35 t(9;12)(p12;q24.3) 46,XX,der(12)t(9;12)
(p12;q24.3) mat

ñîâì-1 ÑÀ-2,
ÍÁ -1,

? 85 41 125,9 8,0 ñîâì-1 cîâì-1

36 t(10;14)(q11.2;q1
3)

46,XY,+der(10)t(10;14)
(q11.2;q13),-14 mat

ñîâì-2 ÌÂÏÐ 14,0 46,1 89,4 20,5 70,7 ñîâì -2,
3:1

cîâì-2

46,XX àëüò (N) ÌÂÏÐ

37 t(10;18)(q25.1;q2
3)

46,XX,der(18)t(10;18)
(q25.1;q23) mat

ñîâì-1 ÑÀ-2 14,0 111,9 23,6 75,6 2,5 ñîâì-1 ñîâì-1
ñîâì-1*

38 t(10;18)(q26.2;p1
1.2)

46,XX,der(18)t(10;18)
(q26.2;p11.2) mat

ñîâì-1 ÏÄ 7,0 130,6 4,9 69,6 8,5 ñîâì-1 ñîâì-1
ñîâì-1*

39 t(11;13)(p13;q33) 46,XX àëüò (N) Áåñïëî-
äèå 1

Íåò 104 31 90,7 8,2 ñîâì-1 —

40 t(11;18)(q25;q21) 46,XX,der(11)t(11;18)
(q25;q21) pat

ñîâì-1 ÌÂÏÐ 2,9 130,8 4,2 56,2 21,9 ñîâì-1 ñîâì-1

41 t(11;20)(q13.3;q1
3.1)

46,XY,t(11;20)(q13.3;q1
3.1) pat

àëüò (ñá) ÌÂÏÐ Íåò 70,4 64,6 46,4 16,6 ñîâì-1 —

42 t(11;20)(q23.3;p1
1.2)

46,XX,t(11;20)
(q23.3;p11.2) pat

àëüò (ñá) ÌÂÏÐ 2,5 121,2 13,8 41,7 21,3 ñîâì-1 ñîâì-1*

43 t(11;22)(q23.3;q1
1.2)

47,XY,+der(22)t(11;22)
(q23.3;q11.2) mat

3:1 ñ
òðåòè÷-
íîé òðè-
ñîìèåé

ÏÄ 3,7 121,2 13,8 11,3 27,8 3:1 3:1 3:1*



Îöåíêà æèçíåñïîñîáíîñòè êàê ïëîäîâ ñ âûÿâëåííûì
ÕÄ, òàê è ïîòåíöèàëüíûõ çèãîò ñ íàèáîëåå âåðîÿòíûì
äèñáàëàíñîì âñëåäñòâèå ïàòîëîãè÷åñêîé ñåãðåãàöèè äëÿ
êàæäîé òðàíñëîêàöèè ïðîâîäèëàñü ñ èñïîëüçîâàíèåì
êëàññè÷åñêîé ìîäåëè «ðàçìåð ÕÄ — âûæèâàåìîñòü» è
«ïîâåðõíîñòü æèçíåñïîñîáíûõ äèñáàëàíñîâ», îñíîâàí-

íîé íà èçìåðåíèè õðîìîñîìíûõ ñåãìåíòîâ äèñòàëüíåå
òî÷åê ðàçðûâîâ è îïðåäåëåíèè îòíîñèòåëüíîãî ðàçìåðà
ÕÄ.

Ñëó÷àè íàáëþäàåìîãî ÕÄ ó ïëîäà è îöåíêà æèçíå-
ñïîñîáíîñòè ïðè äàííîì äèñáàëàíñå ïðåäñòàâëåíû
â òàáë. 2 è íà ðèñ. 2 («òðåóãîëüíèê âûæèâàåìîñòè» îãðà-
íè÷åí ëèíèåé, ñîåäèíÿþùåé çíà÷åíèÿ 4% ïî îñè y è 2%
ïî îñè x; «ïîâåðõíîñòü æèçíåñïîñîáíûõ äèñáàëàíñîâ»
ïðåäñòàâëÿåò îáëàñòü, âûäåëåííóþ ñåðûì öâåòîì).

Âî âñåõ ñëó÷àÿõ íàáëþäàåìîãî ÕÄ ó ïëîäà îòíîñè-
òåëüíûé ðàçìåð ýòîãî äèñáàëàíñà áûë íàèìåíüøèì èç
âñåõ âîçìîæíûõ âàðèàíòîâ òàêîé ñåãðåãàöèè è óêëàäû-
âàëñÿ â îáëàñòü «âûæèâàåìîñòè», ÷òî ñâèäåòåëüñòâóåò îá
in utero æèçíåñïîñîáíîñòè ïëîäîâ âïëîòü äî èõ ðîæäå-
íèÿ.

Çíà÷åíèÿ âñåõ âîçìîæíûõ ñëó÷àåâ ÕÄ (% HAL) â çà-
âèñèìîñòè îò òèïà ñåãðåãàöèè áûëè íàíåñåíû íà ãðàôè-
êè, îáúåäèíÿþùèå äâå ìîäåëè — «òðåóãîëüíèê âûæèâà-
åìîñòè» è «ïîâåðõíîñòü æèçíåñïîñîáíûõ äèñáàëàíñîâ».
Ïðè àíàëèçå ãðàôèêîâ «âûæèâàåìîñòè», ïîñòðîåííûõ
äëÿ 8 áàçîâûõ âàðèàíòîâ ïàòîëîãè÷åñêîé ñåãðåãàöèè
êàæäîé èç 49 òðàíñëîêàöèé óñòàíîâëåíî, ÷òî â îäíîì èç
49 ñëó÷àåâ (8,1%) (¹ 7 â òàáë. 1 t(2;3)(q21;p21) ïðè âñåõ
âàðèàíòàõ ñåãðåãàöèè çèãîòû íå áóäåò æèçíåñïîñîáíû-
ìè. Îòíîñèòåëüíûé ðàçìåð ÕÄ ïðè îñíîâíûõ âàðèàíòàõ
ïàòîëîãè÷åñêîé ìåéîòè÷åñêîé ñåãðåãàöèè ïðåäñòàâëåí
â òàáë. 3.
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Òàáëèöà 1 (îêîí÷àíèå)

¹
ï/ï

Ðåöèïðîêíàÿ
òðàíñëîêàöèÿ

Êàðèòèï ïëîäà Ïàòòåðí
ñåãðåãà-

öèè

Òèï ðå-
ãèñòðà-

öèè

Ðèñê (%) ÖÑ1 ÒÑ1 ÖÑ2 ÒÑ2 Ïàòîëîãè÷åñêàÿ
ñåãðåãàöèÿ

Îæèäàå-
ìàÿ

Âûÿâ-
ëåííàÿ

44 t(11;22)(q23.3;q1
1.2)

46,XY,t(11;22)
(q23.3;q11.2) mat

àëüò (ñá) ÏÄ 3,7 121,2 13,8 11,3 27,8 3:1 3:1

45 t(14;21)(q21;q21) 46,XX,+der(14)t(14;21)
(q21;q21),-21 pat

ñîâì-2 ÑÀ-3 ? 27,40 63,8 13,1 24,1 ñîâì -2,
3:1

ñîâì -2

46 t(15;18)(q24;q21) 46,XX,der(15)t(15;18)
(q24;q21) mat

ñîâì-1 ÏÄ 1,35 59,4 27,3 56,2 21,9 ñîâì-1 ñîâì-1

47 t(15;20)(q11.1;p1
1.2)

46,XX,t(15;20)(q11.1;p1
1.2) mat

àëüò (ñá) ÏÄ 10,3 3,2 83,5 41,7 21,3 ñîâì- 2,
3:1

—

48 t(15;20)(q21;p12) 46,XY,(15;20)(q21;p12)
mat

àëüò (ñá) ÏÄ- 1,35 37,1 49,6 53,8 9,2 ñîâì-1 —

49 t(18;20)(q22.1;q1
1.2)

46,XX,t(18;20)(q22.1;q1
1.2)pat

àëüò (ñá) ÌÂÏÐ Íåò 61,6 16,50 34,4 28,6 ñîâì-1 ?

Ïðèìå÷àíèå. àëüò (N) — ñåãðåãàöèÿ ïî àëüòåðíàòèâíîìó òèïó ñ íîðìàëüíûì êàðèîòèïîì; àëüò (ñá) — ñåãðåãàöèÿ ïî àëü-
òåðíàòèâíîìó òèïó ñî ñáàëàíñèðîâàííûì êàðèîòèïîì; ñîâì-1 — ïàòîëîãè÷åñêàÿ ñåãðåãàöèÿ ïî ñîâìåñòíîìó-1 òèïó;
ñîâì-2 — ïàòîëîãè÷åñêàÿ ñåãðåãàöèÿ ïî ñîâìåñòíîìó-2 òèïó; ÌÂÏÐ — ðîæäåíèå ðåáåíêà ñ ìíîæåñòâåííûìè âðîæäåí-
íûìè ïîðîêàìè ðàçâèòèÿ â àíàìíåçå (* — ÕÄ óñòàíîâëåí); ÏÄ — ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà; ÑÀ — ñïîíòàííûé àáîðò; ÍÁ
— íåðàçâèâàþùàÿñÿ áåðåìåííîñòü; ÖÑ1 — äëèíà öåíòðè÷åñêîãî ñåãìåíòà 1 (ìëí ï.í.); ÖÑ2 — äëèíà öåíòðè÷åñêîãî ñåã-
ìåíòà 2 (ìëí ï.í.); ÒÑ1 — äëèíà òðàíñëîöèðîâàííîãî ñåãìåíòà 1 (ìëí ï.í.); ÒÑ2 — äëèíà òðàíñëîöèðîâàííîãî ñåãìåíòà
2 (ìëí ï.í.). Ïðè ó÷àñòèè â òðàíñëîêàöèè àêðîöåíòðè÷åñêèõ õðîìîñîì è õðîìîñîìû 9 ðàçìåðû ÖÑ è ÒÑ óêàçàíû ñ êîð-
ðåêöèåé ïî ðàçìåðó ñòðóêòóðíîãî ãåòåðîõðîìàòèíà (èñêëþ÷åíû èç èçìåðåíèÿ); * — çàðåãèñòðèðîâàí íåñáàëàíñèðîâàí-
íûé êàðèîòèï ó áîëüíîãî ðåáåíêà èëè ïëîäà â ïðåäûäóùåé áåðåìåííîñòè; — — íå çàðåãèñòðèðîâàíî äåòåé èëè ïðåäû-
äóùèõ áåðåìåííîñòåé ïëîäîì ñ íåñáàëàíñèðîâàííûì êàðèîòèïîì; ðèñê ? — îïèñàíû åäèíè÷íûå ñëó÷àè, ÷òî íå ïîçâî-
ëÿåò îöåíèòü öèôðû ðèñêà [17]; ? — èññëåäîâàíèå êàðèîòèïà ó ðåáåíêà èëè ïëîäà ñ ÌÂÏÐ â ïðåäûäóùåé áåðåìåííîñòè
íå ïðîâîäèëîñü

Ðèñ. 2. Ðàñïðåäåëåíèå îòíîñèòåëüíîãî ðàçìåðà íàáëþäàåìîãî ÕÄ
ó 15 ïëîäîâ ñ íåñáàëàíñèðîâàííûì êàðèîòèïîì.



Êâàäðèâàëåíò ÿâëÿåòñÿ óìåðåííî ñèììåòðè÷íûì, à
òðàíñëîêàöèÿ õàðàêòåðèçóåòñÿ êàê íå èìåþùàÿ òåðìè-
íàëüíûõ òî÷åê ðàçðûâîâ ñ ïðåäïî÷òèòåëüíîé ñåãðåãà-
öèåé ïî ñîâìåñòíîìó-1 òèïó. Ïî äàííûì Anton E. ñ ñî-
àâò., ó ìóæ÷èí-íîñèòåëåé ÀÐÒ, ïðè êîòîðûõ ôîðìèðóåò-
ñÿ ìåéîòè÷åñêèé êâàäðèâàëåíò ñ ïîäîáíîé õàðàêòåðè-
ñòèêîé, îòìå÷àåòñÿ âûñîêàÿ ÷àñòîòà ãàìåò âñëåäñòâèå
àëüòåðíàòèâíîé è ñîâìåñòíîé-1 ñåãðåãàöèè (44,9 ± 2,5%
è 36,5 ± 1,9% ñîîòâåòñòâåííî) [14]. Îäíàêî ïðè îöåíêå
æèçíåñïîñîáíîñòè çèãîò, îêàçàëîñü, ÷òî ïðè äàííîé
òðàíñëîêàöèè çèãîòû, ñôîðìèðîâàííûå âñëåäñòâèå ïà-
òîëîãè÷åñêîé ñîâìåñòíîé-1 ñåãðåãàöèè, ÿâëÿþùåéñÿ
ïðåäïî÷òèòåëüíîé, íåæèçíåñïîñîáíû. Äåéñòâèòåëüíî,

òðàíñëîêàöèÿ ó 27-ëåòíåé æåíùèíû-íîñèòåëÿ âûÿâëåíà
ñëó÷àéíî ïðè ïðîâåäåíèè ÏÖÄ ïðè ïåðâîé çàðåãèñòðè-
ðîâàííîé áåðåìåííîñòè ïî ïîâîäó îáíàðóæåíèÿ ïðè
ÓÇÈ ïëîäà ìÿãêîãî ýõîãðàôè÷åñêîãî ïðèçíàêà — ãèïå-
ðýõîãåííîãî îáðàçîâàíèÿ â ëåãêîì. Áåðåìåííîñòü çà-
êîí÷èëàñü ðîæäåíèåì çäîðîâîãî ðåáåíêà. Íå èñêëþ÷å-
íî, ÷òî ó æåíùèíû èìåëè ìåñòî ñëó÷àè íåðàñïîçíàííîé
áåðåìåííîñòè ñ ðàííåé ýëèìèíàöèåé íåæèçíåñïîñîá-
íûõ çèãîò.

Òàêèì îáðàçîì, ëþáàÿ áåðåìåííîñòü ó æåíùèíû-íî-
ñèòåëüíèöû ýòîé òðàíñëîêàöèè ïðè ñåãðåãàöèè ïî àëü-
òåðíàòèâíîìó òèïó áóäåò çàêàí÷èâàòüñÿ ðîæäåíèåì ðå-
áåíêà ñ íîðìàëüíûì èëè ñáàëàíñèðîâàííûì êàðèîòè-
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Òàáëèöà 2
Ðàçìåð íàáëþäàåìîãî ÕÄ â 15 ñëó÷àÿõ íåñáàëàíñèðîâàííîãî êàðèîòèïà ó ïëîäà

âñëåäñòâèå ïàòîëîãè÷åñêîé ñåãðåãàöèè ðîäèòåëüñêèõ ÀÐÒ

¹ ï/ï Êàðèîòèï ïëîäà %HAL òðèñîìèÿ %HAL ìîíîñîìèÿ

1 46,XY,der(1)t(1;11)(q43;q21)pat 1,31 0,19

2 46,XX,der(1)t(1;11)(q44;p11.2)pat 1,51 0,10

3 46,XY,der(14)t(1;14)(q42;q32)mat 0,65 0,20

4 46,XX,der(11)t(2;11)(p23.3;p15.5)pat 0,83 0,10

5 46,XY,der(5)t(5;10)(p14;p14)pat 0,42 0,81

6 46,XX,der(5)t(5;12)(p13.3;q21)mat 1,64 1,00

7 46,XY,der(7)t(7;9)(q35;p13)mat 1,26 0,39

8 46,XX,der(12)t(9;12)(p12;q24.3) 1,42 0,28

9 46,XY,+der(10)t(10;14)(q11.2;q13) mat,-14 1,60 1,27

10 46,XX,der(18)t(10;18)(q25.1;q23)mat 0,82 0,09

11 46,XX,der(18)t(10;18)(q26.2;p11.2)mat 0,17 0,30

12 46,XX,der(11)t(11;18)(q25;q21)pat 0,76 0,15

13 47,XY,+der(22)t(11;22)(q23.3;q11.2)mat 1,29 0,00

14 46,XX,+der(14)t(14;21)(q21;q21)pat,-21 1,51 0,83

15 46,XX,der(15)t(15;18)(q24;q21)mat 0,76 0,95

Òàáëèöà 3
Îòíîñèòåëüíûé ðàçìåð ÕÄ (%HAL)

ïðè áàçîâûõ âàðèàíòàõ ïàòîëîãè÷åñêîé ìåéîòè÷åñêîé ñåãðåãàöèè t(2;3)(q21;p21)

Òèï ñåãðåãàöèè Õðîìîñîìíûé äèñáàëàíñ % HAL

Òðèñîìèÿ Ìîíîñîìèÿ

2:2

Ñîâìåñòíàÿ-1 Òðèñîìèÿ ÒÑ1, ìîíîñîìèÿ ÒÑ2 3,75 1,53

Ìîíîñîìèÿ ÒÑ1, òðèñîìèÿ ÒÑ2 1,53 3,75

Ñîâìåñòíàÿ-2 Òðèñîìèÿ ÖÑ1, ìîíîñîìèÿ ÖÑ2 4,69 5,34

Ìîíîñîìèÿ ÖÑ1, òðèñîìèÿ ÖÑ2 5,34 4,69

3:1

Ñ òðåòè÷íîé òðèñîìèåé Òðèñîìèÿ ÖÑ1, ÒÑ2 6,22

Òðèñîìèÿ ÒÑ1, ÖÑ2 9,09

Ñ òðåòè÷íîé ìîíîñîìèåé Ìîíîñîìèÿ ÒÑ1, ÖÑ2 9,09

Ìîíîñîìèÿ ÖÑ1, ÒÑ2 6,22



ïîì; ïðè ïàòîëîãè÷åñêîé ñåãðåãàöèè — âñå çèãîòû íå-
æèçíåñïîñîáíû. Ñëåäîâàòåëüíî, â äàííîì ñëó÷àå ïðîâå-
äåíèå ÏÖÄ íåöåëåñîîáðàçíî, ïîñêîëüêó ðèñê ïðåðûâà-
íèÿ áåðåìåííîñòè âñëåäñòâèå èíâàçèâíîé ïðîöåäóðû
ïðåâûøàåò ðèñê ðîæäåíèÿ áîëüíîãî ðåáåíêà.

Îöåíêà æèçíåñïîñîáíîñòè çèãîò, îñíîâàííàÿ íà ñî-
ïîñòàâëåíèè îòíîñèòåëüíîãî ðàçìåðà íåñáàëàíñèðîâàí-
íûõ õðîìîñîìíûõ ñåãìåíòîâ, ìîæåò áûòü äîïîëíèòåëü-
íûì ýòàïîì ïðè îöåíêå ïîâòîðíîãî ðèñêà ðîæäåíèÿ ðå-
áåíêà ñ õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèåé ïðè ñåìåéíîì íîñèòå-
ëüñòâå ÀÐÒ. Â ñëó÷àÿõ ÀÐÒ, êîòîðûå ñåãðåãèðóþò ñ îáðà-
çîâàíèåì ãàìåò, èç êîòîðûõ âîçìîæíî ôîðìèðîâàíèå
òîëüêî íåæèçíåñïîñîáíûõ çèãîò, ÏÖÄ íå öåëåñîîáðàç-
íà. Ýòîò ôàêò îñîáåííî âàæåí â ñîâðåìåííûõ óñëîâèÿõ
îò÷åòëèâîé òåíäåíöèè ñíèæåíèÿ òîëåðàíòíîñòè ê ëþ-
áûì ïðåíàòàëüíûì ïîòåðÿì, â òîì ÷èñëå è âñëåäñòâèå
ïðîâåäåíèÿ èíâàçèâíîé äèàãíîñòè÷åñêîé ïðîöåäóðû.
Åñëè æå ôîðìèðîâàíèå æèçíåñïîñîáíûõ çèãîò âîçìîæ-
íî õîòÿ áû â îäíîì èç îæèäàåìûõ âàðèàíòîâ ïàòîëîãè-
÷åñêîé ñåãðåãàöèè ÀÐÒ, íåçàâèñèìî îò òèïà åå ðåãèñòðà-
öèè, âîïðîñ î ÏÖÄ äîëæåí îáñóæäàòüñÿ ïðè îöåíêå ðè-
ñêà ðîæäåíèÿ ðåáåíêà ñ ÕÄ.

Ðèñê ðîæäåíèÿ ðåáåíêà ñ íåñáàëàíñèðîâàííûì êà-
ðèîòèïîì ïðåäñòàâëåí íà îñíîâå ýìïèðè÷åñêèõ äàííûõ
ïðè îäíîñåãìåíòíîì äèñáàëàíñå äëÿ ñåãðåãàöèè 2:2 ïî
ñîâìåñòíîìó-1, ñîâìåñòíîìó-2 òèïàì èëè ñåãðåãàöèè
3:1 [17]. Â îòäåëüíûõ ñëó÷àÿõ ïðèâåäåíû çíà÷åíèÿ ýìïè-
ðè÷åñêîãî ðèñêà äëÿ õðîìîñîì ñ êîíêðåòíûìè òî÷êàìè
ðàçðûâà (òàáë. 1). Îöåíèòü çíà÷åíèÿ ïîâòîðíîãî ðèñêà
ðîæäåíèÿ æèçíåñïîñîáíîãî ðåáåíêà ñ ÕÄ íà îñíîâå ýì-
ïèðè÷åñêèõ äàííûõ îêàçàëîñü âîçìîæíûì òîëüêî
â 45 ñëó÷àÿõ ÀÐÒ. Èç íèõ â 36 ñëó÷àÿõ (80%) ýòîò ðèñê
îöåíèâàåòñÿ êàê íèçêèé (0—5%), â 6 ñëó÷àÿõ (13,3%) —
êàê ñðåäíèé (5—10%) è òîëüêî â 3 ñëó÷àÿõ (6,7%) — êàê
âûñîêèé (áîëåå 10%). Òàêèì îáðàçîì, â ïîäàâëÿþùåì
áîëüøèíñòâå ñëó÷àåâ (80%) ðèñê ðîæäåíèÿ æèçíåñïî-
ñîáíîãî ðåáåíêà ñ ÕÄ âñëåäñòâèå ïàòîëîãè÷åñêîé ñåãðå-
ãàöèè ÀÐÒ ðàñöåíèâàåòñÿ êàê íèçêèé, ÷òî ñîãëàñóåòñÿ
ñ ëèòåðàòóðíûìè äàííûìè [18].

Îöåíêà ýìïèðè÷åñêîãî ïîâòîðíîãî ðèñêà â 31 ñëó÷àå
ïðè íàëè÷èè ÌÂÏÐ ó ðåáåíêà (ïëîäà) ñ ó÷åòîì ñëó÷àé-
íîãî âûÿâëåíèÿ ÕÄ ïðè ïðîâåäåíèè ÏÖÄ ïîêàçàëà, ÷òî
â 16,1% ñëó÷àåâ (5/31) ðèñê íå ïîâûøåí, â 48,4% ñëó÷àåâ
(15/31) ÿâëÿåòñÿ íèçêèì, â 25,8% ñëó÷àåâ (8/31) — ñðåä-
íèì, â 9,7% ñëó÷àåâ (3/31) âûñîêèì. Â 14 ñëó÷àÿõ òðàíñ-
ëîêàöèé, ïðè ñåìåéíîì íîñèòåëüñòâå êîòîðûõ íå áûëî
çàðåãèñòðèðîâàíî ðîæäåíèÿ äåòåé ñ ÌÂÏÐ è/èëè ÕÄ,
òàêîé ðèñê îöåíèâàåòñÿ êàê íóëåâîé â 28,6% ñëó÷àåâ
(4/14), êàê íèçêèé — â 57,1% ñëó÷àåâ (8/14), êàê ñðåä-
íèé — â 7,15% ñëó÷àåâ (1/14) è êàê âûñîêèé òàêæå
â 7,15% ñëó÷àåâ (1/14). Â îáåèõ ãðóïïàõ, êàê ïðè íàëè-
÷èè ÕÄ ó ïîòîìêîâ, òàê è ïðè åãî îòñóòñòâèè, îòìå÷àþò-
ñÿ òðàíñëîêàöèè ñ ðàçëè÷íûìè ðèñêàìè. Ïðè ýòîì
â ïåðâîé ãðóïïå, ïðè íàëè÷èè ÌÂÏÐ ó ðåáåíêà (ïëîäà),
÷àñòîòà òðàíñëîêàöèé ñî ñðåäíèì è âûñîêèì ðèñêîì
îêàçàëàñü â 2,5 ðàçà âûøå, ÷åì âî âòîðîé (íå çàðåãèñòðè-

ðîâàíû ñëó÷àè ðîæäåíèÿ äåòåé ñ ÌÂÏÐ è/èëè ÕÄ). Ýòè
äàííûå ïîäòâåðæäàþò òîò ôàêò, ÷òî, õîòÿ è îòìå÷àåòñÿ
òåíäåíöèÿ íèçêîãî ïîâòîðíîãî ðèñêà ðîæäåíèÿ æèçíå-
ñïîñîáíîãî ðåáåíêà ïðè ñåìåéíîì íîñèòåëüñòâå ÀÐÒ,
çàðåãèñòðèðîâàííûõ ïî ïîâîäó ïðèâû÷íîãî íåâûíàøè-
âàíèÿ áåðåìåííîñòè, ýìïèðè÷åñêèé ðèñê íå ìîæåò áûòü
èñïîëüçîâàí êàê åäèíñòâåííûé è ðåøàþùèé ôàêòîð
ïðè îöåíêå ïîâòîðíîãî ðèñêà ðîæäåíèÿ æèçíåñïîñîá-
íîãî ðåáåíêà ñ ÕÄ [17].

Òàê, íàïðèìåð, â ñëó÷àå 47 (òàáë. 1), êîãäà
t(15;20)(q11.1;p11.2) ìàòåðèíñêîãî ïðîèñõîæäåíèÿ áûëà
çàðåãèñòðèðîâàíà ïî ïîâîäó òðåõ ñïîíòàííûõ àáîðòîâ è
ïðè ÏÖÄ ïðè ÷åòâåðòîé áåðåìåííîñòè ó ïëîäà âûÿâëåí
íîðìàëüíûé êàðèîòèï, ìîæíî áûëî ïðåäïîëîæèòü a pri-

ori íèçêèé ðèñê ðîæäåíèÿ æèçíåñïîñîáíîãî ðåáåíêà
ñ íåñáàëàíñèðîâàííûì êàðèîòèïîì. Òåì íå ìåíåå, ýì-
ïèðè÷åñêèé ðèñê â äàííîì ñëó÷àå ÿâëÿåòñÿ âûñîêèì
(10,3%) ÷òî ïîäòâåðæäàåòñÿ ôàêòîì ôîðìèðîâàíèÿ æèç-
íåñïîñîáíûõ çèãîò ïðè ïîòåíöèàëüíî âîçìîæíîé ïàòî-
ëîãè÷åñêîé ñåãðåãàöèè.

Ñ äðóãîé ñòîðîíû, íåêîòîðûå òðàíñëîêàöèè, çàðåãè-
ñòðèðîâàííûå ïî ïîâîäó ÌÂÏÐ ó ðåáåíêà (ïëîäà) è
èìåþùèå a priori ñðåäíèé è âûñîêèé ðèñêè, àêòóàëüíî
îöåíèâàþòñÿ êàê òðàíñëîêàöèè, íå èìåþùèå ïîâòîðíî-
ãî ðèñêà ðîæäåíèÿ æèçíåñïîñîáíîãî ðåáåíêà ñ ÕÄ (ñëó-
÷àè 8, 12, 13, 49 â òàáë. 1).

Òàêæå ïîêàçàòåëüíûì ÿâëÿåòñÿ ñëó÷àé 29 —
46,XX,t(7;14)(q31;q11.1), êîòîðûé óæå îáñóæäàëñÿ ðàíåå.
Åñëè ïîäõîäèòü ê ôîðìàëüíîé îöåíêå ðèñêà ðîæäåíèÿ
ðåáåíêà ñ íåñáàëàíñèðîâàííûì êàðèîòèïîì, òî íà
îñíîâàíèè ïîïóëÿöèîííûõ äàííûõ îí ðàññìàòðèâàåòñÿ
êàê íèçêèé, ÷òî ïðîòèâîðå÷èò òåîðåòè÷åñêèì è ýìïèðè-
÷åñêèì äàííûì ñåãðåãàöèîííîãî ïîâåäåíèÿ êâàäðèâà-
ëåíòà, îïðåäåëÿþùåãî âûñîêèé ðèñê ôîðìèðîâàíèÿ çè-
ãîò ñ ÕÄ.

Òàêèì îáðàçîì, ïîñêîëüêó ôàêòû ðîæäåíèÿ äåòåé
ñ íåñáàëàíñèðîâàííûì êàðèîòèïîì îòìå÷àþòñÿ â ñåìü-
ÿõ ñ ðàçëè÷íûìè àïðèîðíûìè ðèñêàìè, â òåõ ñëó÷àÿõ,
êîãäà ýìïèðè÷åñêèé ðèñê äëÿ íîñèòåëåé êîíêðåòíîé ðå-
öèïðîêíîé òðàíñëîêàöèè ðàññ÷èòàí êàê íèçêèé, íåîá-
õîäèìî îáñóæäàòü âîïðîñ î ïðîâåäåíèè ïðåíàòàëüíîé
äèàãíîñòèêè ïðè ïîñëåäóþùèõ áåðåìåííîñòÿõ ïðè ñî-
âîêóïíîé îöåíêå âñåõ ôàêòîðîâ, âëèÿþùèõ íà ñåãðåãà-
öèîííîå ïîâåäåíèå ìåéîòè÷åñêîãî êâàäðèâàëåíòà. Ïî-
ëó÷åííûå äàííûå ïî îöåíêå ýìïèðè÷åñêîãî ðèñêà ðîæ-
äåíèÿ æèçíåñïîñîáíîãî ðåáåíêà ñ ÕÄ ïîêàçûâàþò, ÷òî
òàêîé ðèñê çà÷àñòóþ íèçêèé. Ïîýòîìó ðîäèòåëè äîëæíû
áûòü èíôîðìèðîâàíû î âûñîêîé âåðîÿòíîñòè áëàãîïðè-
ÿòíîãî èñõîäà áóäóùèõ áåðåìåííîñòåé.

Âûâîäû

Òàêèì îáðàçîì, ìåéîòè÷åñêàÿ ñåãðåãàöèÿ õðîìîñîì
ó íîñèòåëåé ÀÐÒ ïðîèñõîäèò ñ ïðåèìóùåñòâåííûì ôîð-
ìèðîâàíèåì è ïîñëåäóþùåé ïðåíàòàëüíîé ñåëåêöèåé
çèãîò âñëåäñòâèå àëüòåðíàòèâíîãî, íåïàòîëîãè÷åñêîãî,
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òèïà ñåãðåãàöèè, îòðàæàÿ òåíäåíöèþ ê ðàñõîæäåíèþ ãî-
ìîëîãè÷íûõ öåíòðîìåð ê ïðîòèâîïîëîæíûì ïîëþñàì
ïðè êëåòî÷íîì äåëåíèè. Ïðè ïîäîáíîì, àëüòåðíàòèâ-
íîì, òèïå ñåãðåãàöèè çèãîòû ñî ñáàëàíñèðîâàííûì êà-
ðèîòèïîì (òðàíñëîêàöèîííûå ãåòåðîçèãîòû) îáðàçóþò-
ñÿ â 2 ðàçà ÷àùå, ÷òî ñïîñîáñòâóåò íàêîïëåíèþ àáåððàí-
òíîãî ïóëà ãàìåò (öèòîãåíåòè÷åñêèé àñïåêò ìåéîòè÷å-
ñêîãî äðåéôà). Ðèñê ôîðìèðîâàíèÿ íåñáàëàíñèðîâàí-
íîãî êàðèîòèïà ó ïëîäà âñëåäñòâèå ïàòîëîãè÷åñêîé ìåé-
îòè÷åñêîé ñåãðåãàöèè ïðè íîñèòåëüñòâå ÀÐÒ, óñòàíîâ-
ëåííûõ ïî ïîâîäó ðîæäåíèÿ ðåáåíêà ñ õðîìîñîìíûì
äèñáàëàíñîì è/ èëè ÌÂÏÐ îêàçàëñÿ â 2,5 ðàçà âûøå,
÷åì ïðè íîñèòåëüñòâå ÀÐÒ, óñòàíîâëåííûõ ïî ïîâîäó
íåâûíàøèâàíèÿ áåðåìåííîñòè.

Ïîñêîëüêó ðèñêè ôîðìèðîâàíèÿ çèãîò ñ ÕÄ ó íîñè-
òåëåé ÀÐÒ çíà÷èòåëüíî âàðüèðóþò îò òðàíñëîêàöèè
ê òðàíñëîêàöèè, äëÿ êàæäîé ÀÐÒ íåîáõîäèìî ïðîâîäèòü
îöåíêó íàèáîëåå âåðîÿòíîãî òèïà ïàòîëîãè÷åñêîé ñåãðå-
ãàöèè è æèçíåñïîñîáíîñòè ïëîäîâ èëè íîâîðîæäåííûõ.
Â ñëó÷àÿõ ÀÐÒ, êîòîðûå ñåãðåãèðóþò ñ îáðàçîâàíèåì ãà-
ìåò, èç êîòîðûõ âîçìîæíî ôîðìèðîâàíèå òîëüêî íåæèç-
íåñïîñîáíûõ çèãîò, ïðîâåäåíèå ÏÖÄ íå ÿâëÿåòñÿ öåëå-
ñîîáðàçíûì èç-çà òîãî, ÷òî ðèñê ïðåðûâàíèÿ áåðåìåí-
íîñòè âñëåäñòâèå ïðîâåäåíèÿ èíâàçèâíîé ïðîöåäóðû
ïðåâûøàåò ðèñê ðîæäåíèÿ áîëüíîãî ðåáåíêà.

Õîòÿ îòìå÷àåòñÿ òåíäåíöèÿ íèçêîãî ïîâòîðíîãî ðèñ-
êà ðîæäåíèÿ æèçíåñïîñîáíîãî ðåáåíêà ïðè ñåìåéíîì
íîñèòåëüñòâå ÀÐÒ, çàðåãèñòðèðîâàííûõ ïî ïîâîäó ïðè-
âû÷íîãî íåâûíàøèâàíèÿ áåðåìåííîñòè, ýìïèðè÷åñêèé
ðèñê íå ìîæåò áûòü èñïîëüçîâàí êàê åäèíñòâåííûé è
ðåøàþùèé ôàêòîð ïðè îöåíêå ïîâòîðíîãî ðèñêà. Ïðè
îöåíêå ïîâòîðíîãî ðèñêà ðîæäåíèÿ æèçíåñïîñîáíîãî
ðåáåíêà ñ ÕÄ ó íîñèòåëåé ÀÐÒ ïîìèìî ýìïèðè÷åñêîãî
ðèñêà íåîáõîäèìî ó÷èòûâàòü ïàõèòåííóþ êîíôèãóðà-
öèþ êâàäðèâàëåíòà, îòíîñèòåëüíûé ðàçìåð ÕÄ è ïîòåí-
öèàëüíóþ æèçíåñïîñîáíîñòü çèãîò.
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