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Â ðà áî òå ïðåä ñòàâ ëåíû õà ðàê òå ðè ñòè êà íî âîé âåð ñèè Ìåæ äó íà ðîä íîé ñè ñ òå ìû öè òî ãå íîì íîé íî ìåí ê ëà òó ðû ISCN 2016 è
åå îò ëè ÷èÿ îò ïðå äû äó ùåé âåð ñèè. Îñî áîå âíè ìà íèå óäåëåíî çà ïè ñè ðå çó ëü òà òîâ, ïî ëó ÷åí íûõ ïðè ñåê âå íè ðî âà íèè.
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About an In ter na tional Sys tem for Hu man Cytogenomic No men cla ture — ISCN 2016
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We pres ent a fea ture of the new ver sion of An In ter na tional Sys tem for Hu man Cytogenomic No men cla ture — ISCN 2016. This ar ti -
cle con tains in di ca tions of it dif fer ences from the ISCN 2013 and analysis of the chap ter «Sequens-Based As say».
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Â 2016 ãî äó âû øëà â ñâåò íî âàÿ âåð ñèÿ Ìåæ äó íà ðîä -
íîé ñè ñ òå ìû öè òî ãå íîì íîé íî ìåí ê ëà òó ðû (ISCN) [1].
Â íåå âíå ñå íû ñó ùå ñò âåí íûå èç ìå íå íèÿ ïî ñðàâ íå íèþ
ñ ïðå äû äó ùè ìè âåð ñè ÿ ìè. Ýòè èç ìå íå íèÿ îò ðà æà þò
çíà ÷è òå ëü íîå óâå ëè ÷å íèå ðî ëè ìî ëå êó ëÿð íûõ òåõ íî ëî -
ãèé â äèà ãíî ñ òè êå õðî ìî ñîì íûõ íà ðó øå íèé çà ïå ðè îä,
ïðî øåä øèé ñ ìî ìåí òà âû õî äà ïðî øëîé âåð ñèè ISCN [2, 
3]. Ñó ùå ñò âåí íûå èç ìå íå íèÿ êîñ íó ëèñü ïðåæ äå âñå ãî
íà çâà íèÿ: àá áðå âè à òó ðà ISCN òå ïåðü ðàñ øèô ðî âû âà åò ñÿ 
íå êàê Ìåæ äó íà ðîä íàÿ ñè ñ òå ìà öè òî ãå íå òè ÷å ñêîé íî -
ìåí ê ëà òó ðû, à êàê Ìåæ äó íà ðîä íàÿ ñè ñ òå ìà öè òî ãå íîì -
íîé íî ìåí ê ëà òó ðû. Èç ìå íå íû è äî ïîë íå íû ãëà âû
«Ìèê ðî ìàò ðè÷ íûé àíà ëèç» è «Ðàé îí ñ ïå öè ôè÷ íûå àíà -
ëè çû», äî áàâ ëå íà íî âàÿ ãëà âà «Òåõ íî ëî ãèè, îñíî âàí íûå
íà ñåê âå íè ðî âà íèè».

Ãëà âà 1 «Ââå äå íèå â èñ òî ðèþ» äî ïîë íå íà ñâå äå íè ÿ -
ìè î ðàç âè òèè ISCN â ïå ðè îä 2014 — 2016 ãã. Â ýòî
âðåìÿ áû ëî ðå øå íî ñè ñ òå ìà òè çè ðî âàòü è ñâÿ çàòü ñ çà ïè -
ñüþ ðå çó ëü òà òîâ, ïî ëó ÷åí íûõ ïðè ñòàí äàð ò íîì öè òî ãå -
íå òè ÷å ñêîì èñ ñëå äî âà íèè, ðå çó ëü òà òû, ïî ëó ÷åí íûå
ñ ïðè ìå íå íè åì ìå òî äîâ ñåê âå íè ðî âà íèÿ. Áû ëà ñî çäà íà
êî ìèñ ñèÿ, ðå çó ëü òà òîì ðà áî òû êî òî ðîé ñòà ëà íî âàÿ âåð -
ñèÿ Ìåæ äó íà ðîä íîé ñè ñ òå ìû öè òî ãå íîì íîé íî ìåí ê ëà -
òó ðû — ISCN 2016.

Ãëà âà 2 «Íîð ìà ëü íûå õðî ìî ñî ìû». Èäè îã ðàì ìû
õðî ìî ñîì, êàê è â ïðå äû äó ùåé âåð ñèè, ïðåä ñòàâ ëå íû
äëÿ ïÿ òè óðîâ íåé ðàç ðå øå íèÿ 300, 400, 550, 700 è
850 áåí äîâ. Áî ëü øèé ôîð ìàò èç äà íèÿ è ðàñ ïî ëî æå íèå
íà ñòðà íè öå äå ëà åò èõ êî ïè ðî âà íèå è ñêà íè ðî âà íèå áî -
ëåå óäîá íûì, ÷åì â ïðî øëîé âåð ñèè. Õî ðî øèì íî âî ââå -

äå íè åì ÿâ ëÿ åò ñÿ òàê æå òî, ÷òî áî ëü øèí ñò âî èç ìå íå íèé,
âíå ñåí íûõ â òåêñò, îò ìå ÷å íû ñå ðîé ïî ëî ñîé íà ïî ëÿõ
ñòðà íè öû.

Ãëà âà 3 «Ñèì âî ëû è àá áðå âè à òó ðû òåð ìè íîâ». Èç
ñïè ñ êà òåð ìè íîâ áû ëè èñê ëþ ÷å íû ñèì âî ëû: «dir», «hg»,
«rcp», «rea», «sct» è äî áàâ ëå íû ñèì âî ëû:«{}» ôè ãóð íûå
ñêîá êè (óêà çû âà þò ðàç ëè ÷èÿ ïðè ñåê âå íè ðî âà íèè
ñòðóê òóð íî ïå ðå ñòðî åí íî ãî ñåã ìåí òà); «inh» — óíà ñëå -
äî âàí íûé (ìî æåò áûòü èñ ïî ëü çî âàí, åñ ëè ïå ðå ñòðîé êà
óíà ñëå äî âà íà, íî íå èç âå ñò íî îò êî ãî èç ðî äè òå ëåé),
«GRCh» — Ge no me Re fe ren ce Con sor ti um Hu man (çà ìå -
íÿ åò ñèì âîë hg.); «seq» — ñåê âå íè ðî âà íèå; «_» — íèæ -
íåå ïîä ÷åð êè âà íèå — óêà çû âà åò ãðà íè öû íóê ëå î òè îâ
ïðè ñåê âå íè ðî âà íèè, òåð ìèí «inv» ñî õðà íèë ñâîå çíà ÷å -
íèå äëÿ îïè ñà íèÿ èí âåð ñèè, íî â çíà ÷å íèè «èí âåð òè ðî -
âàí íàÿ» (äå ëå öèÿ, äóï ëè êà öèÿ) áî ëü øå íå èñ ïî ëü çó åò ñÿ.

Â ãëà âàõ, ïî ñâÿ ùåí íûõ çà ïè ñè ðå çó ëü òà òîâ ïðè ñòàí -
äàð ò íîì öè òî ãå íå òè ÷å ñêîì èñ ñëå äî âà íèè, èç ìå íå íèÿ
íå áî ëü øèå.

Ãëà âà 4 «Çà ïèñü êà ðè î òè ïà». Äà íî îïðå äå ëå íèå ýí äî -
ðå äóï ëè êà öèè è ïî ìå ùå íî èçîá ðà æå íèå ìå òà ôàç íîé
ïëà ñ òèí êè ñ ýí äî ðå äóï ëè êà öèåé.

Óêà çà íî, ÷òî åñ ëè íå èç âå ñò íî, îò êî ãî èç ðî äè òå ëåé
ïî ëó ÷å íà ïå ðå ñòðîé êà, íî èç âå ñò íî, ÷òî îíà óíà ñëå äî âà -
íà, ìîæ íî èñ ïî ëü çî âàòü ñèì âîë «inh», êî òî ðûé ñòà âÿò
íå ïî ñðåä ñò âåí íî ïî ñëå çà ïè ñè ïå ðå ñòðîé êè (òàê æå êàê
«mat» èëè «pat»).

Äî áàâ ëå íî, ÷òî ïðè îïè ñà íèè îä íî ãî è òî ãî æå êà -
ðèî òè ïà èëè ïå ðå ñòðîé êè ìî ãóò áûòü èñ ïî ëü çî âà íû ðàç -
ëè÷ íûå óðîâ íè ðàç ðå øå íèÿ, à òàê æå, ÷òî ñëå äó åò óêà çû -
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âàòü âåð ñèþ ñáîð êè ãå íî ìà, åñ ëè àáåð ðà öèÿ óñòà íîâ ëå íà 
êàê èç ìå íå íèå ïî çè öèé íóê ëå î òè äîâ, îá íà ðó æåí íîå
ñ ïî ìî ùüþ ìèê ðî ìàò ðè÷ íî ãî àíà ëè çà, ðàé îí ñ ïå öè ôè÷ -
íûõ ìå òî äèê èëè ñåê âå íè ðî âà íèÿ.

Â ðàç äåë «Ïå ðå ñòðîé êè, ñâÿ çàí íûå ñ äâó ìÿ ðàç ðû âà -
ìè» äî áàâ ëåí ïðè ìåð èí âåð ñèè äëèí íî ãî ïëå ÷à õðî ìî -
ñî ìû 2, òà êèì îá ðà çîì ïîä ÷åð ê íó òî, ÷òî ïðè ïà ðà öåí ò -
ðè ÷å ñêèõ èí âåð ñè ÿõ êàê â äëèí íîì, òàê è â êî ðîò êîì
ïëå ÷å õðî ìî ñî ìû ïåð âîé óêà çû âà þò òî÷ êó ðàç ðû âà, ðàñ -
ïî ëî æåí íóþ áëè æå ê öåí ò ðî ìå ðå.

46,XX,inv(2)(p13p23)

46,XX,inv(2)(q11.2q32)

Ãëà âû 5 «Í å îï ðå äå ëåí íîñòü â èäåí òè ôè êà öèè õðî -
ìî ñîì èëè áåí äîâ», 6 «Ïî ðÿ äîê çà ïè ñè õðî ìî ñîì íûõ
àíî ìà ëèé â ôîð ìó ëå êà ðè î òè ïà», 7 «Íîð ìà ëü íûå âà ðè -
àí òû ñòðî å íèÿ õðî ìî ñîì» è 8 «×èñ ëåí íûå àíî ìà ëèè
õðî ìî ñîì» îñòàâ ëå íû áåç èç ìå íå íèé.

Ãëà âà 9 «Ïå ðå ñòðîé êè õðî ìî ñîì».

Â ðàç äåë 9.2.2 «Äå ëå öèè» äî áàâ ëå íî îïðå äå ëå íèå äå -
ëå öèè êàê óòå ðè ñåã ìåí òà õðî ìî ñî ìû.

Â ðàç äåë 9.2.3 «Ïðî èç âîä íûå õðî ìî ñî ìû» äî áàâ ëå íî, 
÷òî ñèì âîë «rec» ñëå äó åò óïî òðåá ëÿòü òî ëü êî â òåõ ñëó ÷à -
ÿõ, êîã äà èç âå ñò íî, ÷òî ïå ðå ñòðî åí íàÿ õðî ìî ñî ìà ÿâ ëÿ -
åò ñÿ ñëåä ñò âè åì ðî äè òå ëü ñêîé èí âåð ñèè, à òàê æå èí òåð-
èëè èí ò ðàõ ðî ìî ñîì íîé èí ñåð öèè. Ïðè âå äå íû 2 ïðè ìå -
ðà îïè ñà íèÿ ðå êîì áè íàí ò íûõ õðî ìî ñîì â ôîð ìó ëå êà -
ðè î òè ïà:

46,XX,rec(21)del(21)ins(21)(p13q22.2q22.3)pat

Â ðå êîì áè íàí ò íîé õðî ìî ñî ìå 21 äå ëå òè ðî âàí ñåã ìåíò
21q22.2q22.3 âñëåä ñò âèå ìåé î òè ÷å ñêî ãî êðîñ ñèí ãî âå ðà
ó îò öà. Ó îò öà èí ò ðàõ ðî ìî ñîì íàÿ èí ñåð öèÿ ñåã ìåí òà
21q22.2-21q22.3 â ñåã ìåíò ð13.

46,XX,rec(1)dup(5q)ins(1;5)(q32;q11.2q22)inh,rec(5)del
(1q)ins(1;5)inh

Ðå êîì áè íàí ò íûå õðî ìî ñî ìû 1 è 5 ñ äóï ëè êà öèåé ñåã -
ìåí òà 5q22-5qter è äå ëå öèåé ñåã ìåí òà 1q32-1qter â ðå çó ëü -
òà òå ìåé î òè ÷å ñêî ãî êðîñ ñèí ãî âå ðà ó îä íî ãî èç ðî äè òå ëåé,
èìå þ ùå ãî èí òåð õ ðî ìî ñîì íóþ èí ñåð öèþ ñåã ìåí òà
5q11.2-5q22 â ñåã ìåíò 1q32.

Ðàç äåë 9.2.5 «Äóï ëè êà öèè». Èç îïè ñà íèé äóï ëè êà -
öèé èñê ëþ ÷å íû òåð ìè íû «di rect» è «in ver ted» äëÿ îáî -
çíà ÷å íèÿ õà ðàê òå ðà äóï ëè êà öèè, òàê êàê îí î÷å âè äåí èç
ïî ðÿä êà óêà çà íèÿ òî ÷åê ðàç ðû âîâ. Òî æå îò íî ñèò ñÿ
ê èí ñåð öè ÿì è òðèï ëè êà öè ÿì.

Ðàç äåë 9.2.9 «Èí ñåð öèè». Äî áàâ ëå íî, ÷òî äëÿ áî ëü -
øåé íà ãëÿä íî ñòè ôîð ìó ëû êà ðè î òè ïà ïðè îïè ñà íèè èí -
ñåð öèé ðå êî ìåí äó þò èñ ïî ëü çî âàòü ðàç âåð íó òóþ ñè ñ òå ìó 
çà ïè ñè.

Ðàç äåë 9.2.11 «Èçîõ ðî ìî ñî ìû». Äî áàâ ëåí ïðè ìåð
àëü òåð íà òèâ íîé çà ïè ñè êà ðè î òè ïà: 46,XX,i(21)(q10), ïðè 
ñèí ä ðî ìå Äà ó íà, ãäå õðî ìî ñî ìà, ñî ñòî ÿ ùàÿ èç äëèí íûõ
ïëå÷ õðî ìî ñî ìû 21, îïè ñà íà êàê èçîõ ðî ìî ñî ìà, à íå êàê 
ðî áåð ò ñî íîâ ñêàÿ òðàíñ ëî êà öèÿ. Ïîä ÷åð ê íó òî, ÷òî ïðè

òà êîé ôîð ìå çà ïè ñè, õî òÿ ôàê òè ÷å ñêè ïà öè åíò èìå åò
òðè êî ïèè äëèí íî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî ìû 21, íà ëè ÷èå äî -
ïîë íè òå ëü íîé õðî ìî ñî ìû 21 íå íóæ íî îò ìå ÷àòü â ôîð -
ìó ëå, â îò ëè ÷èå îò áî ëåå óïî òðå áè òå ëü íûõ ôîðì çà ïè ñè:

46,XX,+21,der(21;21)(q10;q10) è

46,XX,+21,rob(21;21)(q10;q10).

Ðàç äåë 9.2.13 «Íå î öåí ò ðî ìå ðû». Èñê ëþ ÷å íû òåð ìè -
íû «di rect» è «in ver ted» äëÿ îáî çíà ÷å íèÿ õà ðàê òå ðà äóï -
ëè êà öèè, òàê êàê îí î÷å âè äåí èç ïî ðÿä êà óêà çà íèÿ òî ÷åê 
ðàç ðû âîâ.

Ãëà âà 10 «Ðàç ðû âû õðî ìî ñîì» îñòàâ ëå íà áåç èç ìå íå íèé.

Ãëà âà 11 «Íå î ïëà çèè». Óòî÷ íå íî, ÷òî â çà ïèñü ôîð -
ìó ëû êà ðè î òè ïà íóæ íî âêëþ ÷àòü â êà ÷å ñò âå îïè ñà íèÿ
êëî íà íå òî ëü êî óòå ðþ èëè îäè íà êî âóþ ïå ðå ñòðîé êó
õðî ìî ñî ìû â äâóõ êëåò êàõ, íî è íà ëè ÷èå îä íîé è òîé æå
ñâåðõ ÷èñ ëåí íîé õðî ìî ñî ìû, à òàê æå äî áàâ ëåí ïðè ìåð
çà ïè ñè ôîð ìó ëû ìóæ ñêî ãî êà ðè î òè ïà îïó õî ëè ñ óòå ðåé
ïî ëî âîé õðî ìî ñî ìû:

68<3n>,XY,-X[10]

Ãëà âà 12 «Ìåé î òè ÷å ñêèå õðî ìî ñî ìû» îñòàâ ëå íà áåç
èç ìå íå íèé.

Ãëà âà 13 «Ãèá ðè äè çà öèÿ in si tu». Ââå äå íèå â ðàç äåë
«Ïðî ôàç íàÿ/ìå òà ôàç íàÿ ãèá ðè äè çà öèÿ in si tu (ish)» ñó ùå -
ñò âåí íî äî ïîë íå íî è âû ãëÿ äèò ñëå äó þ ùèì îá ðà çîì: «Åñ -
ëè áû ëî ïðî âå äå íî ñòàí äàð ò íîå öè òî ãå íå òè ÷å ñêîå èñ ñëå -
äî âà íèå, ïî ñëå ôîð ìó ëû êà ðè î òè ïà ñòà âÿò çíàê òî÷ êà «.», 
çà òåì ñèì âîë «ish», çà òåì, ïî ñëå ïðî ïó ñ êà, çà ïè ñû âà þò
ðå çó ëü òàò. Åñ ëè ñòàí äàð ò íîå öè òî ãå íå òè ÷å ñêîå èñ ñëå äî -
âà íèå íå áû ëî ïðî âå äå íî, çà ïè ñû âà þò òî ëü êî ðå çó ëü òà òû
ish. Îáî çíà ÷å íèÿ ëî êó ñîâ (çà ãëàâ íû ìè áóê âà ìè, íî íå
êóð ñè âîì) ðàç äå ëÿ þò çà ïÿ òû ìè, ñî ñòî ÿ íèå êàæ äî ãî ëî êó -
ñà îò ìå ÷à þò ñðà çó ïî ñëå åãî îáî çíà ÷å íèÿ. Åñ ëè åñòü âîç -
ìîæ íîñòü, ïðè âî äÿò íà çâà íèå êëî íà. Åñ ëè íà çâà íèå êëî -
íà íå äî ñòóï íî, îáî çíà ÷å íèå ëî êó ñà äîë æíî ñî îò âåò ñò âî -
âàòü ãå íîì íûì áðà ó çå ðàì Êà ëè ôîð íèé ñêî ãî óíè âåð ñè òå -
òà â Ñàí òà-Êðó çå (Uni ver si ty of Ca li for nia San ta Cruz —
UCSC) èëè En sembl (www.ge no me.ucsc.edu/ è www.en -
sembl.org/), ïî ðÿ äîê çà ïè ñè ëî êó ñîâ ñî îò âåò ñò âó åò èõ
ðàñ ïî ëî æå íèþ íà õðî ìî ñî ìå îò pter ê qter. Åñ ëè íà çâà íèå 
ëî êó ñà íå äî ñòóï íî, ìîæ íî èñ ïî ëü çî âàòü íà çâà íèå ãå íà
â ñî îò âåò ñò âèè ñ îäîá ðåí íîé Ìåæ äó íà ðîä íîé îð ãà íè çà -
öèåé ïî èçó ÷å íèþ ãå íî ìà ÷å ëî âå êà (Hu man Ge no me Or -
ga ni sa ti on — HUGO) íî ìåí ê ëà òó ðîé (www.hu go-in ter na ti -
o nal.org/). Õî òÿ àê ðî íè ìû ãå íîâ îáû÷ íî çà ïè ñû âà þò
êóð ñè âîì, â ISCN ýòî íå ïðè íÿ òî. Òà êèì îá ðà çîì, áó äåò
ëè èñ ïî ëü çî âà íî íà çâà íèå çîí äà, êëî íà, ïðè íÿ òûé íî -
ìåð, íà çâà íèå ãå íà èëè D-íî ìåð, îñòà åò ñÿ íà óñìîò ðå íèå
èñ ñëå äî âà òå ëÿ èëè ðó êî âî äè òå ëÿ ëà áî ðà òî ðèè. Êîã äà èñ -
ïî ëü çó þò ïðî òÿ æåí íûå ïðî áû, ñî äåð æà ùèå íå ñêî ëü êî
ëî êó ñîâ, êàæ äûé çà ïè ñàí íûé ëî êóñ îò äå ëÿ þò çíà êîì îä -
íîé êî ñîé ëè íèè «/». Îáî çíà ÷å íèå áåí äîâ, â êî òî ðûõ ëî -
êà ëè çî âà íû ëî êó ñû, äîë æíî ñî îò âåò ñò âî âàòü òå êó ùåé
âåð ñèè ãå íîì íî ãî áðà ó çå ðà UCSC.

Ïðè âû ÿâ ëå íèè ñòðóê òóð íûõ àíî ìà ëèé õðî ìî ñîì
ïîñ ëå ñèì âî ëà «ish» ÷å ðåç ïðî ïóñê çà ïè ñû âà þò ñèì âîë
ñòðóê òóð íîé õðî ìî ñîì íîé ïå ðå ñòðîé êè (âû ÿâ ëåí íîé
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ìå òî äà ìè ñòàí äàð ò íî ãî öè òî ãå íå òè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà è ish 
èëè òî ëü êî ish), çà òåì â ñêîá êàõ íî ìåð õðî ìî ñî ìû/õðî -
ìî ñîì, òî÷ êè ðàç ðû âîâ è íà çâà íèå ëî êó ñà èëè ëî êó ñîâ
äëÿ êî òî ðûõ áû ëè èñ ïî ëü çî âà íû çîí äû. Çíàê ïðè ñóò ñò -
âèÿ «+» èëè îò ñóò ñò âèÿ «-» ñòà âÿò â òåõ æå ñêîá êàõ, ÷òî è 
îáî çíà ÷å íèå ëî êó ñà. Êîã äà ÷èñ ëî ñèã íà ëîâ îò ïå ðå ñòðî -
åí íîé õðî ìî ñî ìû ìî æåò áûòü ïîä ñ÷è òà íî, ýòî óêà çû âà -
åò ñÿ ñî îò âåò ñò âó þ ùèì ÷èñ ëîì çíà êîâ «+».

Ïðè âû ÿâ ëå íèè íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì ïîñ ëå ñèì âî -
ëà «ish» ñëå äó åò ïðî ïóñê, ïîñ ëå ÷å ãî (íå â ñêîá êàõ) çà ïè -
ñû âà þò íî ìåð õðî ìî ñî ìû, ðàé î íà, áåí äà èëè ñóá áåí äà,
â êî òî ðûõ ðàñ ïî ëà ãà þò ñÿ òå ñ òè ðî âàí íûå ëî êó ñû, à çà -
òåì (â ñêîá êàõ) óêà çû âà þò íà çâà íèÿ òå ñ òè ðî âàí íûõ ëî -
êó ñîâ, ñòà âÿò çíàê óì íî æå íèÿ (õ) è çà ïè ñû âà þò êî ëè ÷å -
ñò âî âè äè ìûõ ñèã íà ëîâ».

Èç äàí íî ãî ðàç äå ëà èñê ëþ ÷å íû íå ñêî ëü êî ïðè ìå ðîâ
çà ïè ñè ðå çó ëü òà òîâ è âêëþ ÷å íû ïÿòü íî âûõ ïðè ìå ðîâ,
â òîì ÷èñ ëå:

46,XX.ish der(X)t(X;Y)(p22.3;p11.3)(SRY+)

íå ñáà ëàí ñè ðî âàí íàÿ òðàíñ ëî êà öèÿ ìåæ äó êî ðîò êè ìè
ïëå ÷à ìè Õ- è Y-õðî ìî ñîì, â ðå çó ëü òà òå êî òî ðîé ãåí SRY
ëî êà ëè çî âàí â ðàé î íå Õð22.3.

46,XX.ish X(DXZ1x2,SRYx0)

ïðè èñ ïî ëü çî âà íèè öåí ò ðî ìåð íî ãî çîí äà äëÿ Õ-õðî ìî ñî -
ìû è çîí äà äëÿ ãå íà SRY ïî êà çà íî, ÷òî ãåí SRY îò ñóò ñò -
âó åò.

Â ðàç äåë «Êî ëè ÷å ñò âî ñèã íà ëîâ» äî áàâ ëå íî, ÷òî íîð -
ìà ëü íûé ðå çó ëü òàò ïðè ìíî æå ñò âåí íîé ãèá ðè äè çà öèè
ìî æåò áûòü ïðåä ñòàâ ëåí â âè äå îä íîé çà ïè ñè â ñêîá êàõ
ñ ðàç äå ëå íè åì êî ñû ìè ëè íè ÿ ìè.

Â Ãëà âó 14 «Ìèê ðî ìàò ðè÷ íûé àíà ëèç» âíå ñå íû èç -
ìå íå íè ÿâ ñî îò âåò ñò âèè ñ ðå êî ìåí äà öè ÿ ìè Îá ùå ñòâà
èçó ÷å íèÿ âà ðè àí òîâ ãå íî ìà ÷å ëî âå êà (Hu man Ge no me
Va ri a ti on So ci e ty — HGVS). Äî ïîë íå íî, ÷òî ïðè èñ ïî ëü -
çî âà íèè êàê äå òà ëü íîé, òàê è êðàò êîé ñè ñ òå ìû çà ïè ñè,
íî ìå ðà íóê ëå î òè äîâ íå âû äå ëÿ þò çà ïÿ òû ìè, à ïðî òÿ -
æåí íîñòü ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè îò ìå ÷à þò çíà êîì «íèæ -
íåå ïîä ÷åð êè âà íèå «_». Êîã äà íî ìå ðà íóê ëå î òè äîâ èñ -
ïî ëü çó þò äëÿ çà ïè ñè àíî ìà ëü íî ãî ðå çó ëü òà òà, óêà çà íèå
íà âåð ñèþ ñáîð êè ãå íî ìà (íà ïðè ìåð, g.[GRCh38]) ïî ìå -
ùà þò â ñòðî êó òà êèì îá ðà çîì, êàê ýòî óêà çà íî â ïðè âå -
äåí íîì íè æå ïðè ìå ðå; ïî ñëå êâàä ðàò íûõ ñêî áîê ñëå äó åò 
ïðî áåë:

arr[GRCh38] Xp22.31(6467202_8091950)x0 mat

Ìèê ðî ìàò ðè÷ íûé àíà ëèç âû ÿ âèë ó ìóæ ÷è íû ïî òå ðþ
áåí äà ð23.31, óíà ñëå äî âàí íóþ îò ìà òå ðè.

Â ðàç äåë «Ïðè ìå ðû íî ìåí ê ëà òó ðû äëÿ ìèê ðî ìàò -
ðè÷ íî ãî àíà ëè çà» äî áàâ ëå íî, ÷òî åñ ëè èñ ïî ëü çî âàí ëþ -
áîé òèï ìèê ðî ìàò ðè÷ íî ãî àíà ëè çà, ïðè êî òî ðîì çîí äû
ïå ðå êðû âà þò ìíî æå ñò âåí íûå ëî êó ñû ïî âñåì õðî ìî ñî -
ìàì, è ïî ëó ÷åí íîð ìà ëü íûé ðå çó ëü òàò, åãî çà ïè ñû âà þò

â ñêîá êàõ áåç ïðî áå ëà ïî ñëå ñèì âî ëà «arr». Ïî ëî âûå
õðî ìî ñî ìû îò äå ëÿ þò îò àóòî ñîì, êî òî ðûå çà ïè ñû âà þò
ïåð âû ìè.

arr(1-22,X)x2 íîð ìà ëü íàÿ æåí ùè íà

arr(1-22)x2,(X,Y)x1 íîð ìà ëü íûé ìóæ ÷è íà

Â çà êëþ ÷å íèè èëè èí òåð ï ðå òà öèè ðå çó ëü òà òà ñëå äó åò 
óêà çàòü, êà êîå ðàç ðå øå íèå è êà êàÿ ïëàò ôîð ìà áûëè èñ -
ïî ëü çî âàíû è îäè íà êî âî ëè ïðåä ñòàâ ëåí â íåé âåñü ãå -
íîì è âñå õðî ìî ñî ìû.

Åñ ëè ðå çó ëü òàò àíî ìà ëü íûé, óêà çû âà þò òî ëü êî ïå -
ðå ñòðîé êè. Íå çà âè ñè ìî îò òî ãî, óâå ëè ÷å íî èëè óìå íü -
øå íî êî ëè ÷å ñò âî êî ïèé, àáåð ðà öèè â õðî ìî ñî ìàõ çà ïè -
ñû âà þò â ñî îò âåò ñò âèè ñ èõ ïî ðÿä êî âûì íî ìå ðîì — îò
ìå íü øå ãî ê áî ëü øå ìó. Àíî ìà ëèè ïî ëî âûõ õðî ìî ñîì
çà ïè ñû âà þò ïî ñëåä íè ìè. Óêà çû âà þò òî ëü êî áåí äû, ñî -
îò âåò ñò âó þ ùèå àíî ìà ëü íûì êëî íàì. Àíî ìà ëèè íóê ëå -
î òè äîâ çà ïè ñû âà þò îò pter ê qter â ñî îò âåò ñò âèè ñ äåé -
ñò âó þ ùè ìè âåð ñè ÿ ìè ãå íîì íûõ áðà ó çå ðîâ UCSC èëè
En sembl (www.ge no me.ucsc.edu/ è www.en sembl.org/).
Ìíî æå ñò âåí íûå íóê ëå î òè äû ìîæ íî çà ïè ñû âàòü, ðàç äå -
ëÿÿ çíà êîì çà ïÿ òàÿ «,» èëè èñ ïî ëü çóÿ çíàê íèæ íåå ïîä -
÷åð êè âà íèå «_», ÷òî áû óêà çàòü íà óâå ëè ÷å íèå ÷èñ ëà êî -
ïèé èëè óòå ðþ ñåã ìåí òà, ðàñ ïî ëî æåí íî ãî ìåæ äó çà ïè -
ñàí íû ìè êëî íà ìè. Â ñëó ÷àå íà ëè ÷èÿ ñìå øàí íîé ïî ïó -
ëÿ öèè êëå òîê äî ëÿ êëå òîê ñ àíî ìà ëèåé ìî æåò áûòü âû -
÷èñ ëå íà è óêà çà íà â ñêîá êàõ ïî ñëå óêà çà íèÿ êî ëè ÷å ñò âà 
êî ïèé.

Â ðàç äåë äî áàâ ëå íî íå ñêî ëü êî ïðè ìå ðîâ.

Ãëà âà 15 «Ðàé îí ñ ïå öè ôè÷ íûå àíà ëè çû». Ââå äå íèå
â ãëà âó èç ìå íå íî è âû ãëÿ äèò òå ïåðü òàê: «Ñó ùå ñò âó þò
íå êî òî ðûå òåõ íî ëî ãèè, êî òî ðûå ïî çâî ëÿ þò îïðå äå ëèòü
êî ëè ÷å ñò âî êî ïèé íóê ëå î òè äîâ â îò äå ëü íûõ ëî êó ñàõ.
Äëÿ îïðå äå ëå íèÿ êî ëè ÷å ñò âà êî ïèé õðî ìî ñîì èëè õðî -
ìî ñîì íûõ ðàé î íîâ ìî ãóò áûòü èñ ïî ëü çî âà íû: ìóëü òè -
ïëåê ñ íàÿ ëè ãà çî çà âè ñè ìàÿ àì ï ëè ôè êà öèÿ (MLPA), êî -
ëè ÷å ñò âåí íàÿ ôëó î ðåñ öåí ò íàÿ ïî ëè ìå ðàç íàÿ öåï íàÿ ðå -
àê öèÿ (ÏÖÐ), ÏÖÐ â ðå à ëü íîì âðå ìå íè, àíà ëèç íà ñôå -
ðè ÷å ñêèõ áèî ÷è ïàõ. Âñå ýòè òåõ íî ëî ãèè ðàñ ñìîò ðå íû
â äàí íîé ãëà âå êàê òåõ íî ëî ãèè ðàé îí ñ ïå öè ôè÷ íî ãî àíà -
ëè çà (ÐÑÀ). Â ñëó ÷àå èñ ïî ëü çî âà íèÿ ãî òî âî ãî íà áî ðà
(re a gent kit), ãå íîì íîå ðàñ ïî ëî æå íèå êî òî ðî ãî íå èç âå -
ñò íî, ìî æåò áûòü ïðè âå äå íî åãî íà çâà íèå, îä íà êî äëÿ
íàè áî ëü øåé òî÷ íî ñòè íå îá õî äè ìî óêà çû âàòü íî ìå ðà
íóê ëå î òè äîâ. Êàê è â ñëó ÷àå ìèê ðî ìàò ðè÷ íî ãî àíà ëè çà,
èí òåð âàë àíî ìà ëü íûõ íóê ëå î òè äîâ âû äå ëÿ þò çíà êîì
íèæ íå ãî ïîä ÷åð êè âà íèÿ «_». Êîã äà èñ ïî ëü çó þò íî ìå ðà
íóê ëå î òè äîâ, óêà çà íèå íà âåð ñèþ ñáîð êè ãå íî ìà (íà -
ïðè ìåð, GRCh38) ïî ìå ùà þò â ñòðî êó òàê, êàê ýòî ïî êà -
çà íî â ïðè ìå ðàõ ýòîé ãëà âû:

rsa[GRCh38] 1p36.33(849466_2432509)x1

Àíî ìà ëü íîå êî ëè ÷å ñò âî êî ïèé íóê ëå î òè äîâ â ðàé î íå
1ð36, âû ÿâ ëåí íîå ïó òåì ÐÑÀ, óêà çû âà åò íà ïî òå ðþ â ýòîé 
îá ëà ñ òè.
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Àáåð ðà öèè çà ïè ñû âà þò â ïî ðÿä êå îò ìå íü øå ãî ê áî -
ëü øå ìó íî ìå ðó õðî ìî ñî ìû, àíî ìà ëèè ïî ëî âûõ õðî ìî -
ñîì çà ïè ñû âà þò â ïî ñëåä íþþ î÷å ðåäü. Ê ìå òî äàì ÐÑÀ
ìîæ íî îò íå ñ òè òàê æå íåáîëüøèå òàð ãåò íûå ìèê ðî ìàò -
ðè÷ íûå àíà ëè çû, èìå þ ùèå îãðà íè ÷åí íîå êî ëè ÷å ñò âî
ðàé î íîâ, êî òî ðûå ìî ãóò áûòü îïè ñà íû ñ ïî ìî ùüþ íî -
ìåí ê ëà òó ðû. Âî ïðîñ î òîì, óêà çû âàòü ëè íîð ìà ëü íûå
ëî êó ñû, èñ ïî ëü çî âàí íûå ïðè èñ ñëå äî âà íèè, ðå øà åò ñÿ
ëà áî ðà òî ðèåé».

Ãëà âà 16 «Àíà ëè çû, îñíî âàí íûå íà ñåê âå íè ðî âà íèè»
ÿâ ëÿ åò ñÿ íî âîé. Òàê êàê îñî áåí íî ñòè çà ïè ñè òà êèõ ðå çó -
ëü òà òîâ ÷à ñ òî âû çû âà þò âî ïðî ñû ó ñïå öè à ëè ñòîâ, ìû
ïðè âî äèì ïå ðå âîä ýòîé ãëà âû.

16.1 Ââå äå íèå. Èñ òî ðè ÷å ñêè ISCN îõ âà òû âà åò îïè ñà -
íèå ÷èñ ëåí íûõ è ñòðóê òóð íûõ àíî ìà ëèé õðî ìî ñîì, âû -
ÿâ ëåí íûõ ïðè èñ ïî ëü çî âà íèè ðàç ëè÷ íûõ ñòàí äàð ò íûõ
öè òî ãå íå òè ÷å ñêèõ è ìî ëå êó ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêèõ
òåõ íî ëî ãèé, â òî âðåìÿ êàê ðå êî ìåí äà öèè HGVS (www.
HGVS.org/var no men) îïðå äå ëÿ þò îïè ñà íèå èç ìå íå íèé
ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè íóê ëå î òèä íûõ îñíî âà íèé, âû ÿâ ëÿ å -
ìûõ ïðè ñåê âå íè ðî âà íèè. Ïðè íè ìàÿ âî âíè ìà íèå óâå -
ëè ÷å íèå èñ ïî ëü çî âà íèÿ òåõ íî ëî ãèé ñåê âå íè ðî âà íèÿ äëÿ 
õà ðàê òå ðè ñòè êè õðî ìî ñîì íûõ àíî ìà ëèé (Schluth-Bo lard
ñ ñî àâò., 2013; Or du lu ñ ñî àâò., 2014; Ne wman ñ ñî àâò.,
2015) è íà ëè ÷èå óæå óñòà íîâ ëåí íûõ ñòàí äàð òîâ ISCN è
HGVS, ñòà ëî î÷å âèä íûì, ÷òî íå îá õî äè ìà êîì áè íà öèÿ
ýòèõ ñòàí äàð òîâ äëÿ îïè ñà íèÿ õðî ìî ñîì íûõ ïå ðå ñòðî åê. 
Ïðåä ñòàâ ëåí íûå íè æå ñïî ñî áû êîì áè íà öèè ISCN-ïî -
äîá íî ãî îïè ñà íèÿ õðî ìî ñîì íûõ ïå ðå ñòðî åê
ñ HGVS-ïî äîá íûì îïè ñà íè åì âà ðè àí òîâ íóê ëå î òèä íûõ 
ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòåé ðàç âè âà þò ñâÿçü ìåæ äó ISCN è
HGVS.

16.2 Îá ùèå ïðèí öè ïû. Êëþ ÷å âûå àñ ïåê òû êîì áè íè -
ðî âàí íûõ ñòàí äàð òîâ:

= çà ïè ñû âà þò òî ëü êî àáåð ðà öèè;

= äîë æíû áûòü âêëþ ÷å íû êàê ISCN-ïî äîá íûå îïè -
ñà íèÿ õðî ìî ñîì íûõ àáåð ðà öèé, òàê è HGVS-ïî äîá íûå
îïè ñà íèÿ ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòåé íóê ëå î òè äîâ äëÿ ïîë íîé 
ÿñ íî ñòè è èí ôîð ìà òèâ íî ñòè;

= ISCN-ïî äîá íóþ ÷àñòü îïè ñà íèÿ çà ïè ñû âà þò ïåð -
âîé, îíà ìî æåò áûòü çà ïè ñà íà êàê â êðàò êîé, òàê è â äå -
òà ëü íîé ñè ñ òå ìå çà ïè ñè ñòðóê òóð íûõ ïå ðå ñòðî åê;

= çà ïèñü ISCN-ïî äîá íîé ÷à ñ òè îïè ñà íèÿ íà ÷è íà þò
ñ ñèì âî ëà «seq», ÷òî áû óêà çàòü, ÷òî àáåð ðà öèÿ áû ëà
èäåí òè ôè öè ðî âà íà ñ èñïîëüçîâàíèåì òåõ íî ëî ãèé, îñíî -
âàí íûõ íà ñåê âå íè ðî âà íèè. Âåð ñèþ ñáîð êè ãå íî ìà óêà -
çû âà þò â êâàä ðàò íûõ ñêîá êàõ ïî ñëå ñèì âî ëà «seq»;

=íà áëþ äå íèÿ, êîì áè íè ðî âàí íûå ñ äðó ãè ìè òåõ íî -
ëî ãè ÿ ìè, òà êè ìè, êàê èñ ñëå äî âà íèå èñ ÷åð ÷åí íî ñòè õðî -
ìî ñîì èëè ìèê ðî ìàò ðè÷ íûé àíà ëèç, ìî ãóò áûòü çà ïè ñà -
íû ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ñèì âî ëà «.seq», ïðè ýòîì çíàê òî÷ -
êà «.» ïðåä øå ñò âó åò çà ïè ñè ðå çó ëü òà òà ñåê âå íè ðî âà íèÿ.;

=êîì áè íè ðî âàí íàÿ íî ìåí ê ëà òó ðà èñ ïî ëü çó åò
HGVS-ñòàí äàð òû äëÿ HGVS-ïî äîá íîé ÷à ñ òè (ñì. íè æå
è www.hgvs,org/mut no men/) íà ðÿ äó ñ äî ïîë íè òå ëü íû ìè

ðå êî ìåí äà öè ÿ ìè, ïðåä ñòàâ ëåí íû ìè íè æå äëÿ îïè ñà íèÿ
àáåð ðà öèé.

Êðàò êî, ñó ùå ñò âó þ ùèå HGVS-ñòàí äàð òû âêëþ ÷à þò
ñëå äó þ ùåå:

=íèæ íåå ïîä ÷åð êè âà íèå óêà çû âà åò ãðà íè öû èç ìå -
íå íèÿ íóê ëå î òèä íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè. Íà ïðè ìåð,
g.123_456del óêà çû âà åò äå ëå öèþ ñåã ìåí òà, âêëþ ÷à þ ùóþ
íóê ëå î òè äû îò 123 äî 456;

=í å îï ðå äå ëåí íîñòü óêà çû âà þò ñ ïî ìî ùüþ çà êëþ ÷å -
íèÿ â ñêîá êè ó÷à ñò êà í å îï ðå äå ëåí íî ñòè. Òà êèì îá ðà çîì,
g.123_(450_856)del óêà çû âà åò, ÷òî äå ëå öèÿ èìå åò í å îï ðå -
äå ëåí íóþ ëî êà ëè çà öèþ ìåæ äó íóê ëå î òè äà ìè 450 è 856;

=ïî íà ïðàâ ëå íèþ èäåí òè ôè êà öèè íóê ëå î òè äîâ êàê
âà ðè àíò çà ïè ñû âà þò îñíî âà íèå, áëè æàé øåå ê 3’. Ýòî
íà çû âà þò ïðà âè ëîì «3’». Íà ïðè ìåð, g.4delT (íå g.2delT
èëè g.3delT) îïè ñû âà åò èç ìå íå íèå ÑÒÒÒÀ ê ÑÒÒÀ;

= çíàê ôè ãóð íûå ñêîá êè «{}» èñ ïî ëü çó þò äëÿ óêà çà íèÿ
ðàç ëè ÷èé â èç ìå íåí íîì ñåã ìåí òå ïî ñðàâ íå íèþ ñ ðå ôå ðåí -
ñ íûì ñåê âå íè ðî âà íè åì ïðè äóï ëè êà öè ÿõ, èí âåð ñè ÿõ, çà ìå -
íàõ, èí ñåð öè ÿõ è ò.ï., íà ïðè ìåð, g.123_456dup{234G>A};

= äëÿ çà ïè ñè èí âåð òè ðî âàí íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè
èñ ïî ëü çó þò ñèì âîë «inv».

Äëÿ îáåñ ïå ÷å íèÿ îá ùå ãî ñòàí äàð òà çà ïè ñè õðî ìî -
ñîì íûõ àíî ìà ëèé ñó ùå ñò âó þ ùèå ðå êî ìåí äà öèè HGVS
áû ëè ðàñ øè ðå íû:

= àáåð ðà öèè àóòî ñîì çà ïè ñû âà þò â ïåð âóþ î÷å ðåäü
(îò ìå íü øå ãî íî ìå ðà ê áî ëü øå ìó), çà òåì óêà çû âà þò ïî -
âðåæ äåí íûå ïî ëî âûå õðî ìî ñî ìû (X è Y);

= ëî êà ëè çà öèþ òî ÷åê ðàç ðû âîâ óñòà íàâ ëè âà þò, êàê
óêà çà íî âû øå, ò.å. ïåð âîé çà ïè ñû âà þò òî÷ êó ðàç ðû âà,
ðàñ ïî ëî æåí íóþ ïåð âîé îò pter õðî ìî ñî ìû ñ ìå íü øèì
ïî ðÿä êî âûì íî ìå ðîì;

=ìíî æå ñò âåí íûå òî÷ êè ðàç ðû âîâ íà îä íîé õðî ìî -
ñî ìå çà ïè ñû âà þò â ïî ðÿä êå îò pter ê qter.

= âà ðè àí òû îïè ñû âà þò âñå ãäà â ïå ðåä íåì íà ïðàâ ëå íèè
(îò íóê ëå î òè äà 1 ê êîí öó õðî ìî ñî ìû), ïðî èñ õîæ äå íèå õðî -
ìî ñî ìû óñòà íàâ ëè âà þò ïî èí òàê ò íîé öåí ò ðî ìå ðå;

=íà ÷à ëî õðî ìî ñî ìû îáî çíà ÷à þò «pter», êî íåö —
«qter». Òàê êàê ãå íîì íîå ðå ôå ðåí ñ íîå ñåê âå íè ðî âà íèå
îïðå äå ëè ëî, ÷òî íà ÷à ëî è êî íåö õðî ìî ñî ìû (òå ëî ìå ðû),
ñî äåð æàò áî ëü øîå êî ëè ÷å ñò âî êî ðîò êèõ òàí äåì íûõ ïî -
âòî ðîâ (Ns), óêà çà íèå ñïå öè ôè êè ðàñ ïî ëî æå íèÿ íóê ëå -
î òè äîâ â ýòèõ îá ëà ñ òÿõ íå èìå åò ñìûñ ëà;

=öåí ò ðî ìå ðó îïè ñû âà þò êàê «cen», òàê êàê ýòî ïî -
ìî ãà åò ðàñ ïî çíàòü ïðî èç âîä íóþ õðî ìî ñî ìó;

= òî÷ êè ðàç ðû âà è âîñ ñî å äè íå íèÿ îáî çíà ÷à þò çíà -
êîì «::»;

=íå òå ëî ìåð íûå ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè (èí ñåð öèè) îïè ñû -
âà þò, óêà çû âàÿ òî÷ êè ðàç ðû âîâ â ñëå äó þ ùåì ôîð ìà òå —

::ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü:: (::AAGTAC::);
=ïðè ñóò ñò âèå äî ïîë íè òå ëü íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè

(ìàð êåð íûå/êî ëü öå âûå õðî ìî ñî ìû) îáî çíà ÷à þò ñèì âî -
ëîì «add».

×òî áû îïðå äå ëèòü ëî êà ëè çà öèþ òî÷ êè ðàç ðû âà, îá -
ùèì ïðà âè ëîì HGVS ÿâ ëÿ åò ñÿ ñî õðà íå íèå íàè áî ëåå
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äëèí íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè áåç èç ìå íå íèÿ (ïðà âè -
ëî 3’)

Òðàíñ ëî öè ðî âà íà ÷àñòü õðî ìî ñî ìû 2 (ñâåò ëûé òîí)
íà Õ-õðî ìî ñî ìó (òåì íûé òîí). Â ñî îò âåò ñò âèè ñ ïî ñëå -
äî âà òå ëü íî ñòÿ ìè, îò íî ñÿ ùè ìè ñÿ ê õðî ìî ñî ìå 2 è
Õ-õðî ìî ñî ìå (âû äå ëå íû æèð íûì), åñòü äâå âîç ìîæ íî -
ñòè ïî ñòðî å íèÿ ïðî èç âîä íûõ õðî ìî ñîì (ïî êà çà íû
îáû÷ íûì øðèô òîì è êóð ñè âîì). Ïðè ýòîì çà ïèñü òî ÷åê
ðàç ðû âîâ äëÿ ïðî èç âîä íîé õðî ìî ñî ìû 2:
g.[chr2:6::chrX:7] èëè g.[chr2:5::chrX:6](êóð ñèâ), çà âè ñèò
îò òî ãî, ïî ñ÷è òàòü ëè íóê ëå î òèä À ïðî èñ õî äÿ ùèì èç
õðî ìî ñî ìû 2 èëè Õ-õðî ìî ñî ìû. Ïðà âè ëî 3’ îïðå äå ëÿ åò,
÷òî íà ÷è íàÿ ñ õðî ìî ñî ìû ñ ìå íü øèì ïî ðÿä êî âûì íî ìå -
ðîì (â äàí íîì ñëó ÷àå õðî ìî ñî ìà 2) ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü
äîë æíà áûòü ïðè ñî å äè íå íà òàê äà ëå êî îò 3’ êîí öà, êàê
ýòî âîç ìîæ íî. Ïðè îïè ñà íèè ïðî èç âîä íîé õðî ìî ñî ìû 2 
íóê ëå î òèä À ñëå äó åò ñ÷è òàòü ïðè íàä ëå æà ùèì ýòîé õðî -
ìî ñî ìå, è êîð ðåê ò íîå îïè ñà íèå òî ÷åê ðàç ðû âîâ äîë æíî
áûòü ñëå äó þ ùèì: g.[chr2:6::chrX:7]. Ñî îò âåò ñò âåí íî,
ïðè îïè ñà íèè ïðî èç âîä íîé Õ-õðî ìî ñî ìû êîð ðåê ò íîé
áó äåò çà ïèñü: g.[chrX:6::chr2:7].

16.3. Ïðè ìå ðû çà ïè ñè õðî ìî ñîì íûõ ïå ðå ñòðî åê, âû -
ÿâ ëåí íûõ ïðè ñåê âå íè ðî âà íèè.

16.3.1. Äå ëå öèè

seq[GRCh38]del(X)(q21.31q22.1)

chrX:g.89555676_100352080del

Íà îñíî âà íèè âåð ñèè ñáîð êè ãå íî ìà GRCh38 (ãå íîì íîå
ðå ôå ðåí ñ íîå ñåê âå íè ðî âà íèå NC_000023.11) èäåí òè ôè öè -
ðî âà íà äå ëå öèÿ â äëèí íîì ïëå ÷å îä íîé Õ-õðî ìî ñî ìû îò áåí -
äà Xq21 äî áåí äà Xq22.1. Îíà âêëþ ÷à åò ñåã ìåíò ñ íóê ëå î -
òè äà ìè îò 89.555.676 äî 100.352.080.

16.3.2 Ïðî èç âîä íûå õðî ìî ñî ìû

seq[GRCh38]der(2)t(21;11)(p25.1;p15.2)

g.[chr2:pter_8247756de linschr11:pter_15825266]

Ïðî èç âîä íàÿ õðî ìî ñî ìû 2 âñëåä ñò âèå òðàíñ ëî êà öèè
ìåæ äó êî ðîò êè ìè ïëå ÷à ìè õðî ìî ñîì 2 è 11 ñ òî÷ êà ìè ðàç -
ðû âîâ 2ð25.1 è 11ð15.2. Â ðå çó ëü òà òå èìå åò ñÿ äå ëå öèÿ ïåð -
âûõ 8 247 756 íóê ëå î òè äîâ õðî ìî ñî ìû 2 è ñâåðõ ÷èñ ëåí íûå
êî ïèè ïåð âûõ 15 825 366 íóê ëå î òè äîâ õðî ìî ñî ìû 11, ïî
âåð ñèè ñòðî å íèÿ ãå íî ìà GRCh38.

seq[GRCh37]der(3)(3pter®3q25.32::8q24.21®8qter)

G.[chr3:158573187_qter de linschr8:(128534000_
128546000) qter]

Íå ñáà ëàí ñè ðî âàí íàÿ òðàíñ ëî êà öèÿ ìåæ äó äëèí íû ìè
ïëå ÷à ìè õðî ìî ñîì 3 è 8. Â ðå çó ëü òà òå îá ðà çî âà ëàñü ïðî èç -
âîä íàÿ õðî ìî ñî ìà 3 ñî ñâåðõ ÷èñ ëåí íû ìè íóê ëå î òè äà ìè äè -
ñ òà ëü íåå òî÷ êè ðàç ðû âà â õðî ìî ñî ìå 8.

seq[GRCh37]der(4)ins(4;X)(q28.3;q22.2q21.31)

G.[chr4:134850793_134850794inschrX:89555676_
100352080inv]

Íå ñáà ëàí ñè ðî âàí íàÿ èí òåð õ ðî ìî ñîì íàÿ èí ñåð öèÿ
ñ âñòàâ ëåí íûì ïî âòî ðîì Õ-õðî ìî ñî ìû, îðè åí òè ðî âàí íûì
â îá ðàò íîì íà ïðàâ ëå íèè îò íî ñè òå ëü íî ïî ñëå äî âà òå ëü íî -
ñòåé õðî ìî ñî ìû 4, ñî äåð æà ùèõ öåí ò ðî ìå ðó.

seq[GRCh37]der(5)t(5;10)(p13.3;q21.3)

g.[chr5:pter_29658442de linschr10:67539995_qte rinv]

Íå ñáà ëàí ñè ðî âàí íàÿ òðàíñ ëî êà öèÿ ìåæ äó êî ðîò êèì
ïëå ÷îì õðî ìî ñî ìû 5 è äëèí íûì ïëå ÷îì õðî ìî ñî ìû 10 ñ îá -
ðà çî âà íè åì ïðî èç âîä íîé õðî ìî ñî ìû 5 — der(5). Ñåã ìåíò,
âêëþ ÷à þ ùèé êî ðîò êîå ïëå ÷î õðî ìî ñî ìû 5 îò pter äî íóê ëå -
î òè äà 29.658.442, çà ìå ùåí íóê ëå î òè äà ìè äëèí íî ãî ïëå ÷à
õðî ìî ñî ìû 10 îò qter äî íóê ëå î òè äà 67.539.995, îðè åí òà -
öèÿ êî òî ðî ãî ïðî òè âî ïî ëîæ íà îáû÷ íîé îðè åí òà öèè íóê -
ëå î òè äîâ â õðî ìî ñî ìå 10. Â äàí íîì ñëó ÷àå ñó ùå ñò âó åò ãî -
ìî ëî ãèÿ òðåõ íóê ëå î òè äîâ â òî÷ êàõ ðàç ðû âîâ è ñî å äè íå -
íèÿ; â ñî îò âåò ñò âèè ñ ïðà âè ëîì 3’ òî÷ êè ðàç ðû âà îïðå äå -
ëÿ þò ñ 3’ ñäâè ãîì âíóò ðè ðàé î íà ãî ìî ëî ãèè â ïðî èç âîä íîé
õðî ìî ñî ìå, ò.å. âîñ ñî å äè íå íèå ìåæ äó íóê ëå î òè äà ìè
67.539.995 (à íå 67.539.998) õðî ìî ñî ìû 10 è íóê ëå î òè äîì
29.658.443 (à íå 29.658.440) õðî ìî ñî ìû 5.

Seq[GRCh37]der(6)t(6;13)(q13.3;q31.1),der(13)t(6;13)
(q13.3;q31.1)inv(6)(q14.3q14.3)

g.[chr6:pter_cen_85897870::A::chr13:80659609_qter]

G.[chr13:pter_cen_80659606::chr6:85897899_
85900540inv::85900541_86488291::93909933_ qter)

Êîì ï ëåê ñ íàÿ ïå ðå ñòðîé êà ìåæ äó õðî ìî ñî ìà ìè 6 è 13.
Èìå åò ñÿ íå è äåí òè ôè öè ðî âàí íàÿ èí ñåð öèÿ â òî÷ êå ðàç ðû -
âà íà ïðî èç âîä íîé õðî ìî ñî ìû 6. Èìå åò ñÿ òàê æå äå ëå öèÿ
2 ï.í. ìà òå ðè à ëà õðî ìî ñî ìû 13 (îò 80659607 äî 80659608)
è äå ëå öèÿ 28 ï.í. (ñ 85897871 ïî 85897898) ìà òå ðè à ëà õðî -
ìî ñî ìû 6 â òî÷ êå ðàç ðû âà. Ïðî èç âîä íàÿ õðî ìî ñî ìà 13 èìå -
åò èí âåð ñèþ ðàç ìå ðîì 2641 ï.í. (ñ 85897899 ïî 85900540) è 
äå ëå öèþ ðàç ìå ðîì 7,4 ìëí ï.í. (ñ 86488292 ïî 93909932)
ìà òå ðè à ëà õðî ìî ñî ìû 6.

16.3.3 Äóï ëè êà öèè

seq[GRCh37] dup(8)(q24.21q24.21)

chr8:g.128746677_128749160dup

Äóï ëè êà öèÿ ðàç ìå ðîì 2484 ï.í. õðî ìî ñî ìû 8 â ñî îò -
âåò ñò âèè ñ ñåê âå íè ðî âà íè åì NC_000008.10, â ïðå äå ëàõ
áåí äà q24.21 âêëþ ÷à åò íóê ëå î òè äû îò 128746677 ïî
128749160 ïî âåð ñèè ñáîð êè ãå íî ìà GRCh37. Îðè åí òà öèÿ
äóï ëè öè ðî âàí íî ãî ó÷à ñò êà ñî îò âåò ñò âó åò îðè ãè íà ëü íîé.
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seq[GRCh37] dup(8)(q24.21q24.21)
chr8:g.128746677_128749160du pinv
Äóï ëè êà öèÿ ðàç ìå ðîì 2484 ï.í. õðî ìî ñî ìû 8 â ñî îò âåò -

ñò âèè ñ ñåê âå íè ðî âà íè åì NC_000008.10 â ïðå äå ëàõ áåí äà
q24.21 âêëþ ÷à åò íóê ëå î òè äû îò 128746677 äî 128749160 ïî
âåð ñèè ñòðî å íèÿ ãå íî ìà GRCh37. Îðè åí òà öèÿ äóï ëè öè ðî âàí -
íî ãî ó÷à ñò êà ïðî òè âî ïî ëîæ íà îðè ãè íà ëü íîé.

16.3.4 Èí ñåð öèè

seq[GRCh37] ins(4;X)(q28.3;q21.31q22.2)
g.[chr4:134850793_134850794inschrX:89555676-100352080]
chrX:g.89555676_100352080del
Ñáà ëàí ñè ðî âàí íàÿ èí òåð õ ðî ìî ñîì íàÿ èí ñåð öèÿ ìà òå -

ðè à ëà äëèí íî ãî ïëå ÷à Õ-õðî ìî ñî ìû â äëèí íîå ïëå ÷î õðî ìî -
ñî ìû 4. Ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü èí ñåð öè ðî âàí íîé ÷à ñ òè
Õ-õðî ìî ñî ìû èìå åò òó æå îðè åí òà öèþ, ÷òî è ïî ñëå äî âà -
òå ëü íîñòü õðî ìî ñî ìû 4 îò íî ñè òå ëü íî öåí ò ðî ìå ðû.

seq[GRCh37] ins(4;X)9q28.3; q22.2q21.31)
G.[chr4:134850793_134850794inschrX:89555676- 

100352080inv]
chrX:g.89555676_100352080del
Ñáà ëàí ñè ðî âàí íàÿ èí òåð õ ðî ìî ñîì íàÿ èí ñåð öèÿ ìà òå -

ðè à ëà äëèí íî ãî ïëå ÷à Õ-õðî ìî ñî ìû â äëèí íîå ïëå ÷î õðî ìî -
ñî ìû 4. Ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü âñòàâ ëåí íîé ÷à ñ òè Õ-õðî ìî -
ñî ìû èìå åò îðè åí òà öèþ, ïðî òè âî ïî ëîæ íóþ ïî ñëå äî âà -
òåëü íî ñòè õðî ìî ñî ìû 4, îò íî ñè òå ëü íî öåí ò ðî ìå ðû.

16.3.5 Èí âåð ñèè

seq[GRCh37]inv(6)(pter®p25.3::q16.1®q25.3::q16.1®
qter)

chr6:g.[776788_cen_93191545inv;93191546T>C]
Ïå ðè öåí ò ðè ÷å ñêàÿ èí âåð ñèÿ õðî ìî ñî ìû 6 ñ çà ìå íîé îä -

íî ãî îñíî âà íèÿ â òî÷ êå ðàç ðû âà.

seq[GRCh37]inv(2)(pter®p22.3::q31.1®p22.3::q31.1®
qter)dn

chr2:g.[32310435_32310710del;32310711_171827243inv::G]
Ïå ðè öåí ò ðè ÷å ñêàÿ èí âåð ñèÿ õðî ìî ñî ìû 2, âîç íèê øàÿ

de no vo, c äå ëå öèåé ðàç ìå ðîì 276 ï.í. è èí ñåð öèåé 1 ï.í.
â òî÷ êå ðàç ðû âà.

seq[GRCh37]inv(6)(p21.2p22.3)
chr6:g.[20000000_40000000inv;40000000T>C]
Ïà ðà öåí ò ðè ÷å ñêàÿ èí âåð ñèÿ êî ðîò êî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî -

ìû 6 ñ çà ìå íîé îä íîé ï.í. â òî÷ êå ðàç ðû âà.

16.3.6 Êî ëü öå âûå õðî ìî ñî ìû

seq[GRCh37]r(8)(p23.2q24.3)
chr8:g.[pter_3300000del::140000000_qter del]
Êî ëü öå âàÿ õðî ìî ñî ìà 8 ñ òî÷ êà ìè ðàç ðû âîâ â áåí äàõ

p23.2 è q24.3 ñ ïðè ñî å äè íå íè åì íóê ëå î òè äà 3300001 ê íóê -
ëå î òè äó 139999999 ïî âåð ñèè ñáîð êè ãå íî ìà GRCh37.

seq[GRCh37]+r(8)(p23.2q24.3)
chr8:g.[pter_3300000del::140000000_qter del]add
Ñâåðõ ÷èñ ëåí íàÿ êî ëü öå âàÿ õðî ìî ñî ìà 8 ñ òî÷ êà ìè ðàç -

ðû âîâ â áåí äàõ p23.2 è q24.3 ñ ïðè ñî å äè íå íè åì íóê ëå î òè äà
3300001 ê íóê ëå î òè äó 139999999, ïî âåð ñèè ñáîð êè ãå íî ìà
GRCh37.

16.3.7 Òðàíñ ëî êà öèè

46,XX,t(2;11)(p24;15.1).seq[GRCh38]t(2;11)(p25.1;p15.2)
g.[chr11:pter_15825272::chr2:8247757_cen_qter]
g.[chr2:pter_8247756::chr11:15825273_cen_qter]
Ñáà ëàí ñè ðî âàí íàÿ òðàíñ ëî êà öèÿ ìåæ äó êî ðîò êè ìè

ïëå ÷à ìè õðî ìî ñîì 2 è 11. Òî÷ êè ðàç ðû âîâ, îïðå äå ëåí íûå
â áåí äàõ 2ð24 è 11ð15.1 ïó òåì ñåê âå íè ðî âà íèÿ, áû ëè äå òà -
ëè çè ðî âà íû êàê ðàñ ïî ëî æåí íûå â áåí äàõ 2ð25.1 è 11ð.15.2.
Íà îñíî âà íèè âåð ñèè ñáîð êè ãå íî ìà GRCh38 ïðî è çîø ëî ñî -
å äè íå íèå íóê ëå î òè äîâ 15825272 õðî ìî ñî ìû 11 è 8247757
õðî ìî ñî ìû 2 íà ïðî èç âîä íîé õðî ìî ñî ìå 2 è ñî å äè íå íèå íóê -
ëå î òè äîâ 8247756 õðî ìî ñî ìû 2 è íóê ëå î òè äà 15825273
õðî ìî ñî ìû 11 íà ïðî èç âîä íîé õðî ìî ñî ìå 11.

seq[GRCh37]t(9;9)(9qter®9q22.33::9p21.2®qter;9pter®

9q22.33::9p21.1®9pter)
g.[chr9:102425452_qte rinv::chr9:26393002_cen_qter]
g.[chr9:pter_cen_102425451::chr9: 26393001_pte rinv]
Ñáà ëàí ñè ðî âàí íàÿ òðàíñ ëî êà öèÿ ìåæ äó ãî ìî ëî ãè÷ íû -

ìè õðî ìî ñî ìà ìè ñ òî÷ êà ìè ðàç ðû âîâ 9p21.2 è 9q22.33.

seq[GRCh37]t(2;11)(q31.1;q22.3)
g.[chr2:pter_cen_174500098::chr11:108111987_qter]
g.[chr11:pter_cen_108111981::chr2:1745000099_qter]
Òðàíñ ëî êà öèÿ ìåæ äó äëèí íû ìè ïëå ÷à ìè õðî ìî ñîì 2 è

11. Èìå åò ñÿ äå ëå öèÿ 5 ï.í. â ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè õðî ìî ñî -
ìû 11 ìåæ äó òî÷ êà ìè ðàç ðû âîâ 108111981 è 108111987.

seq[GRCh37]t(3;14)(14qter®14q12::3p22.2®3qter;

14pter®14q12::3p22.2®3pter)
G.[chr14:29745314_qte rinv::
CATTTGTTCAAATTTAGTTCAAATGA::chr3:

36969142_cen_ter]
g.[chr14:pter_cen_29745313::chr3:pter_36969141inv]
Òðàíñ ëî êà öèÿ ìåæ äó êî ðîò êèì ïëå ÷îì õðî ìî ñî ìû 3 è

äëèí íûì ïëå ÷îì õðî ìî ñî ìû 14 ñ èí ñåð öèåé íå ëî êà ëè çî âàí íîé 
ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè â òî÷ êó ðàç ðû âà íà ïðî èç âîä íîé õðî ìî -
ñî ìå 3.

Ïî ìíå íèþ àâ òî ðîâ ISCN 2016, îíà ÿâ ëÿ åò ñÿ âàæ íûì
øà ãîì äëÿ îáú å äè íå íèÿ äâóõ õî ðî øî ðàç âè òûõ è ïðî âå -
ðåí íûõ âðå ìå íåì ñè ñ òåì çà ïè ñåé ðå çó ëü òà òîâ: ìåæ äó íà -
ðîä íîé ñè ñ òå ìû öè òî ãå íå òè ÷å ñêîé íî ìåí ê ëà òó ðû (ISCN)
äëÿ ñòàí äàð ò íîé öè òî ãå íå òè êè è ðå êî ìåí äà öèé HGVS äëÿ 
çà ïè ñåé ðå çó ëü òà òîâ, ïî ëó ÷åí íûõ ïðè ñåê âå íè ðî âà íèè.
Â çà êëþ ÷å íèè àâ òî ðû âû ðà æà þò íà äåæ äó, ÷òî ýëåê ò ðîí -
íàÿ âåð ñèÿ ISCN 2016 ñî âðå ìå íåì ñòà íåò äî ñòóï íîé, êàê
äî ñòóï íà âåð ñèÿ HGVS. (www.HGVS.org/var no men).
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