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Ââåäåíèå

Öèòîãåíåòè÷åñêèå èññëåäîâàíèÿ ïðî÷íî âîøëè
â ïðàêòèêó ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî êîíñóëüòèðîâàíèÿ
ÐÔ è, íåñìîòðÿ íà àêòèâíîå âíåäðåíèå ìîëåêóëÿð-
íî-ãåíåòè÷åñêèõ òåõíîëîãèé, ïî-ïðåæíåìó çàíèìàþò
âåäóùåå ìåñòî â äèàãíîñòèêå õðîìîñîìíûõ çàáîëåâà-
íèé. Ðåçóëüòàò öèòîãåíåòè÷åñêîãî èññëåäîâàíèÿ è åãî
ïðàâèëüíàÿ èíòåðïðåòàöèÿ ìîãóò, êàê è ðåçóëüòàòû
äðóãèõ ãåíåòè÷åñêèõ òåñòîâ, îêàçàòü ñóùåñòâåííîå
âëèÿíèå íå òîëüêî íà âåäåíèå ïàöèåíòà, íî è íà ïðè-
íÿòèå ñåìüåé æèçíåííî âàæíûõ ðåøåíèé. Ïîýòîìó
çíà÷åíèå êà÷åñòâåííîãî âûïîëíåíèÿ öèòîãåíåòè÷å-
ñêîãî èññëåäîâàíèÿ òðóäíî ïåðåîöåíèòü. Äëÿ òîãî,
÷òîáû ðåçóëüòàò èññëåäîâàíèÿ ìîã àäåêâàòíî èñïîëü-
çîâàòüñÿ â ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîì êîíñóëüòèðîâàíèè,
íåîáõîäèìî ñîáëþäåíèå òðåõ óñëîâèé: ïðàâèëüíîå âè-
çóàëüíîå îïðåäåëåíèå õðîìîñîìíîé ïåðåñòðîéêè (èëè
åå îòñóòñòâèÿ), ïðàâèëüíàÿ çàïèñü ôîðìóëû êàðèîòè-

ïà (â ñîîòâåòñòâèè ñ äåéñòâóþùåé âåðñèåé Ìåæäóíà-

ðîäíîé ñèñòåìû öèòîãåíîìíîé íîìåíêëàòóðû (An In-

ternational System for Human Cytogenomic Nomenclatu-

re — ISCN 2016)) [1], ïðàâèëüíàÿ ôîðìóëèðîâêà çà-

êëþ÷åíèÿ — ñëîâåñíîãî îáúÿñíåíèÿ õàðàêòåðà âûÿâ-

ëåííîé ïåðåñòðîéêè è åå êëèíè÷åñêîãî çíà÷åíèÿ. Íå-

ñîáëþäåíèå ëþáîãî èç ýòèõ óñëîâèé äåëàåò ïðîâåäå-

íèå öèòîãåíåòè÷åñêîãî èññëåäîâàíèÿ áåññìûñëåí-

íûì, à ðåçóëüòàò åãî — ââîäÿùèì âðà÷à-êîíñóëüòàíòà

â çàáëóæäåíèå. Îäíèì èç ìåõàíèçìîâ êîíòðîëÿ è ïî-

âûøåíèÿ êà÷åñòâà öèòîãåíåòè÷åñêèõ èññëåäîâàíèé

ÿâëÿåòñÿ ñèñòåìà âíåøíåé îöåíêè êà÷åñòâà (ÂÎÊ),

êîòîðóþ â íàøåé ñòðàíå ñ 2004 ã. îñóùåñòâëÿåò Ñèñòå-

ìà ìåæëàáîðàòîðíûõ ñëè÷èòåëüíûõ èñïûòàíèé

«ÔÑÂÎÊ». Â äàííîé ðàáîòå ìû ïðåäñòàâëÿåì ðåçóëü-

òàòû ýêñïåðòíîé îöåíêè êà÷åñòâà ïðèãîòîâëåíèÿ öè-

òîãåíåòè÷åñêèõ ïðåïàðàòîâ è õðîìîñîìíîãî àíàëèçà

â ëàáîðàòîðèÿõ ÐÔ â 2017 ã.
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Ìàòåðèàëû è ìåòîäû

Â 2017 ã. ýêñïåðòíàÿ îöåíêà ïðîâîäèëàñü ïî äâóì
ðàçäåëàì: «Îïðåäåëåíèå êàðèîòèïà (ïðåïàðàòû ëèìôî-
öèòîâ ëàáîðàòîðèè)» (Ðàçäåë 1) è «Îïðåäåëåíèå êàðèî-
òèïà (öèôðîâûå ôîòîãðàôèè ïðåïàðàòîâ ëèìôîöèòîâ)»
(Ðàçäåë 2). Ïî Ðàçäåëó 1 ëàáîðàòîðèè ïðåäñòàâèëè äëÿ
ýêñïåðòèçû ïî 3 GTG-îêðàøåííûõ öèòîãåíåòè÷åñêèõ
ïðåïàðàòà, ïðèãîòîâëåííûõ â ëàáîðàòîðèè, è ðåçóëüòàò
èññëåäîâàíèÿ ýòèõ ïðåïàðàòîâ â âèäå ôîðìóëû êàðèîòè-
ïà è çàêëþ÷åíèÿ. Ýêñïåðòû îöåíèâàëè êà÷åñòâî ïðèãî-
òîâëåíèÿ ïðåïàðàòîâ ïî ñëåäóþùèì ïîçèöèÿì: êîëè÷å-
ñòâî ìåòàôàçíûõ ïëàñòèíîê, ðàçáðîñ õðîìîñîì, êà÷åñò-
âî îêðàñêè, à òàêæå ïðàâèëüíîñòü ðåçóëüòàòà èññëåäîâà-
íèÿ (ôîðìóëû êàðèîòèïà) è ôîðìóëèðîâêè çàêëþ÷åíèÿ.
Ïî Ðàçäåëó 2 ëàáîðàòîðèè ïðîâîäèëè àíàëèç êàðèîòèïà
äâóõ ïàöèåíòîâ ïî ïðåäîñòàâëåííûì ôîòîèçîáðàæåíè-
ÿì 11 ìåòàôàçíûõ ïëàñòèíîê äëÿ êàæäîãî ñëó÷àÿ. Â ýòîì
ðàçäåëå ïðîâîäèëàñü ýêñïåðòèçà òîëüêî ïðàâèëüíîñòè
ðåçóëüòàòà èññëåäîâàíèÿ (ïðàâèëüíûé, íåïîëíûé/íå-
òî÷íûé, íåïðàâèëüíûé) è ôîðìóëèðîâêè çàêëþ÷åíèÿ
(ïðàâèëüíàÿ, íåïîëíàÿ/íåòî÷íàÿ, íåïðàâèëüíàÿ).

Ðåçóëüòàòû è îáñóæäåíèå

Äëÿ îáåñïå÷åíèÿ êà÷åñòâà öèòîãåíåòè÷åñêèõ èññëå-
äîâàíèé ñóùåñòâóþò ïðàâèëà èõ ïðîâåäåíèÿ, îòðàæåí-
íûå, íàïðèìåð, â ðåêîìåíäàöèÿõ Åâðîïåéñêîé Öèòîãå-
íåòè÷åñêîé Àññîöèàöèè (European Cytogenetics Associa-
tion) [2, 3] è ìåòîäè÷åñêèõ ðåêîìåíäàöèÿõ, èñïîëüçóå-

ìûõ ïðè ñïåöèàëèçàöèè âðà÷åé-ëàáîðàòîðíûõ ãåíåòè-
êîâ (öèòîãåíåòèêîâ). Òàê, äëÿ çàêëþ÷åíèÿ î êàðèîòèïå
ïàöèåíòà íåîáõîäèìî èññëåäîâàíèå äîñòàòî÷íîãî êîëè-
÷åñòâà ìåòàôàçíûõ ïëàñòèíîê ñ êà÷åñòâîì îêðàøèâàíèÿ
íå íèæå 400—550 ñåãìåíòîâ (â çàâèñèìîñòè îò ïîêàçà-
íèé äëÿ èññëåäîâàíèÿ). Ôîðìóëà êàðèîòèïà äîëæíà
áûòü çàïèñàíà â ñîîòâåòñòâèè ñ äåéñòâóþùåé âåðñèåé
ISCN. Çàêëþ÷åíèå òîæå ñîñòàâëÿþò ïî îïðåäåëåííûì
ïðàâèëàì: â íåì äîëæíî áûòü îòðàæåíî, ÿâëÿåòñÿ ëè êà-
ðèîòèï íîðìàëüíûì èëè àíîìàëüíûì; åñëè âûÿâëåíà
àíîìàëèÿ, ÿâëÿåòñÿ ëè îíà ñáàëàíñèðîâàííîé èëè íåò;
åñëè âûÿâëåíà íåñáàëàíñèðîâàííàÿ ïåðåñòðîéêà, íåîá-
õîäèìî óêàçàòü õàðàêòåð äèñáàëàíñà è êëèíè÷åñêèå ïðî-
ÿâëåíèÿ, ñ êîòîðûìè ìîæåò áûòü ñâÿçàí äàííûé äèñáà-
ëàíñ. Èñõîäÿ èç äàííûõ ðåêîìåíäàöèé, ìû ïðîâîäèëè
ýêñïåðòíóþ îöåíêó ðåçóëüòàòîâ èññëåäîâàíèé, ïîëó÷åí-
íûõ â ëàáîðàòîðèÿõ.

Â 2017 ã. â Ðàçäåëå 1 ó÷àñòâîâàëî 16 ëàáîðàòîðèé, äëÿ
ýêñïåðòèçû áûëî ïðèñëàíî 47 ïðåïàðàòîâ (ïî 3 îò êàæ-
äîé ëàáîðàòîðèè, îäíà ëàáîðàòîðèÿ ïðèñëàëà 2 ïðåïàðà-
òà). Ðàçäåë «Îïðåäåëåíèå êàðèîòèïà (ïðåïàðàòû ëèìôî-
öèòîâ ëàáîðàòîðèè)» èìååò îïðåäåëåííûå îãðàíè÷åíèÿ
äëÿ ëàáîðàòîðèé, òàê êàê ýêñïåðòèçà ïðàâèëüíîñòè äèà-
ãíîçà ïðîâîäèòñÿ ýêñïåðòàìè ïî åäèíñòâåííîìó ñòåêëó
è äîëæíà áûòü îõàðàêòåðèçîâàíà áåç äîïîëíèòåëüíûõ
èññëåäîâàíèé. Ïðè ýòîì êëþ÷åâóþ ðîëü â îöåíêå èãðàåò
êà÷åñòâî îêðàøèâàíèÿ ïðåïàðàòà.

Ðàñïðåäåëåíèå êîëè÷åñòâà ëàáîðàòîðèé â çàâèñèìî-
ñòè îò êà÷åñòâà ïðèãîòîâëåíèÿ ïðåïàðàòîâ è êà÷åñòâà
àíàëèçà êàðèîòèïà ïðåäñòàâëåíî â òàáë. 1 è 2.
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Òàáëèöà 1
Ðàñïðåäåëåíèå ëàáîðàòîðèé â çàâèñèìîñòè îò êà÷åñòâà ïðèãîòîâëåíèÿ ïðåïàðàòîâ

Êà÷åñòâî ïðåïàðàòîâ Êîëè÷åñòâî ëàáîðàòîðèé ïî ïîçèöèÿì

Êîëè÷åñòâî
ìèòîòè÷åñêèõ ïëàñòèíîê

Ðàçáðîñ õðîìîñîì Êà÷åñòâî îêðàñêè

Õîðîøåå 3 ïðåïàðàòîâ 7 9 3

Õîðîøåå/óäîâëåòâîðèòåëüíîå 3 ïðåïàðàòîâ 5 5 8

Ïëîõîå 1 ïðåïàðàòà 3 2 2

Ïëîõîå 2 ïðåïàðàòîâ 1 — 2

Ïëîõîå 3 ïðåïàðàòîâ — — 1

Âñåãî ëàáîðàòîðèé 16 16 16

Òàáëèöà 2
Ðàñïðåäåëåíèå ëàáîðàòîðèé â çàâèñèìîñòè îò êà÷åñòâà àíàëèçà ïðåïàðàòîâ

Êà÷åñòâî àíàëèçà Êîëè÷åñòâî
ëàáîðàòîðèé

Ïðàâèëüíûé äèàãíîç è çàêëþ÷åíèå ïî 3 ïðåïàðàòàì 8

Íåïðàâèëüíûé äèàãíîç, èëè çàêëþ÷åíèå ïî 1 ïðåïàðàòó, èëè 1 ïðåïàðàò íåïðèãîäåí äëÿ èññëåäîâàíèÿ 3

Íåïðàâèëüíûé/íåòî÷íûé äèàãíîç, èëè çàêëþ÷åíèå ïî 2 ïðåïàðàòàì, èëè 2 ïðåïàðàòà íåïðèãîäíû äëÿ èññëåäîâàíèÿ 4

Íåïðàâèëüíûé/íåòî÷íûé äèàãíîç, èëè çàêëþ÷åíèå ïî 3 ïðåïàðàòàì, èëè 3 ïðåïàðàòà íåïðèãîäíû äëÿ èññëåäîâàíèÿ 1

Âñåãî ëàáîðàòîðèé 16



Îñíîâíîé ïðè÷èíîé íåóäîâëåòâîðèòåëüíûõ ðåçóëü-
òàòîâ ýêñïåðòèçû ïðåïàðàòîâ áûëî íèçêîå êà÷åñòâî
îêðàøèâàíèÿ. Òàê, íåäîñòàòî÷íîå êîëè÷åñòâî ìåòàôàç-
íûõ ïëàñòèíîê îòìå÷åíî òîëüêî â 10%, â òî âðåìÿ êàê
ïëîõîå êà÷åñòâî GTG-îêðàñêè èëè åå îòñóòñòâèå —
ïî÷òè â ÷åòâåðòè ïðåïàðàòîâ. Â íåêîòîðûõ ñëó÷àÿõ ïëî-
õàÿ îêðàñêà ñî÷åòàëàñü ñ íåäîñòàòî÷íûì êîëè÷åñòâîì
ìèòîòè÷åñêèõ ïëàñòèíîê èëè èçëèøíåé ñïèðàëèçàöèåé
õðîìîñîì, íî â äðóãèõ ñëó÷àÿõ ñîçäàâàëîñü âïå÷àòëå-
íèå, ÷òî ïðîñòîå óâåëè÷åíèå ýêñïîçèöèè òðèïñèíà
ìîãëî áû ïîìî÷ü ïîëó÷èòü îêðàñêó âûñîêîãî êà÷åñòâà.
Âòîðîé ïî çíà÷èìîñòè ïðè÷èíîé íåóäîâëåòâîðèòåëü-
íûõ ðåçóëüòàòîâ ýêñïåðòèçû ñëåäóåò ïðèçíàòü íåâíè-
ìàòåëüíîñòü è íåáðåæíîñòü ïðè îòáîðå ïðåïàðàòîâ, çà-
ïèñè ôîðìóëû êàðèîòèïà è íàïèñàíèè çàêëþ÷åíèÿ.
Â íåñêîëüêèõ ñëó÷àÿõ äëÿ ýêñïåðòíîé îöåíêè áûëè
ïðèñëàíû ïðåäìåòíûå ñòåêëà, íà êîòîðûõ âîîáùå íå
áûëî ìåòàôàçíûõ ïëàñòèíîê, èëè îòìå÷àëîñü íåñîîò-
âåòñòâèå ïîëà ïàöèåíòà ïî íàïðàâëåíèþ è ïðåïàðàòó.
Òàêèå íàðóøåíèÿ íå ñâÿçàíû ñ íåäîñòàòî÷íîé êâàëè-
ôèêàöèåé ñïåöèàëèñòà, íî íà ïðàêòèêå ïîäîáíàÿ íå-
âíèìàòåëüíîñòü ìîæåò ïðèâåñòè ê îøèáî÷íûì ðåçóëü-
òàòàì. Òîëüêî â ïîëîâèíå ëàáîðàòîðèé, ó÷àñòâîâàâøèõ
â ðàçäåëå, äèàãíîçû è çàêëþ÷åíèÿ áûëè ïðàâèëüíûìè
ïî âñåì òðåì ïðåïàðàòàì.

Ðàññìîòðèì ïðèìåðû íåóäîâëåòâîðèòåëüíûõ ðåçóëü-
òàòîâ.

Â îäíîì ñëó÷àå äèàãíîç áûë ðàñöåíåí êàê îøèáî÷-
íûé èç-çà íåïðàâèëüíîãî íàïèñàíèÿ ôîðìóëû êàðèîòè-
ïà ïðè òðàíñëîêàöèîííîé ôîðìå ñ. Äàóíà:

Ïàöèåíò: ìàëü÷èê 12 ñóòîê. Äèàãíîç: ñ. Äàóíà. Êàðèî-
òèï: 46,XY,t(14;21)(q12;q12) Çàêëþ÷åíèå: Â êàðèîòèïå
òðè êîïèè õðîìîñîìû 21. Òðàíñëîêàöèîííûé âàðèàíò ñ.
Äàóíà. Êîíñóëüòàöèÿ ãåíåòèêà. Ôîðìóëà ñîîòâåòñòâóåò
ñáàëàíñèðîâàííîé òðàíñëîêàöèè ìåæäó õðîìîñîìàìè
14 è 21. Íåâíèìàòåëüíîñòü? Ìåæäó òåì, âåðîÿòíî, äàí-
íûé ðåçóëüòàò áûë âûäàí ïàöèåíòó.

Â íåñêîëüêèõ ñëó÷àÿõ áûëè îòìå÷åíû îøèáêè â çà-
êëþ÷åíèÿõ:

Ïàöèåíò: äåâóøêà 15 ëåò. Äèàãíîç: àìåíîðåÿ I. Êàðèî-
òèï: 46,XY,9ph,21pps+. Çàêëþ÷åíèå: Íåñîîòâåòñòâèå ïî-

ëà. Êàðèîòèï ñîîòâåòñòâóåò ìóæñêîìó. Ïîëèìîðôèçì
õðîìîñîìû 9, ëîêàëèçàöèÿ ãåòåðîõðîìàòèíîâîãî ñåãìåíòà
â êîðîòêîì ïëå÷å.

Âðÿä ëè ïàöèåíòêå ñ èíâåðñèåé ïîëà ñòîèëî óêàçû-
âàòü â ôîðìóëå êàðèîòèïà âàðèàíòû ðàñïîëîæåíèÿ ãåòå-
ðîõðîìàòèíà è ñïóòíè÷íûõ íèòåé, íî åñëè óæ îíè óêàçà-
íû, â çàêëþ÷åíèè äîëæíî áûòü ðàñøèôðîâàíî çíà÷åíèå
âñåõ îòìå÷åííûõ âàðèàíòîâ.

Ïàöèåíò: æåíùèíà 26 ëåò. Äèàãíîç: ïðèâû÷íîå íåâû-
íàøèâàíèå áåðåìåííîñòè. Êàðèîòèï: 46,XY,inv(9)(p11q13).
Çàêëþ÷åíèå: Ïåðèöåíòðè÷åñêàÿ èíâåðñèÿ â 9 õðîìîñîìå,
ïðè êîòîðîé òî÷êàìè ðàçðûâà è âîññîåäèíåíèÿ ÿâëÿþòñÿ
9ð11 è 9q13.

Â çàêëþ÷åíèè îòñóòñòâóåò íàèáîëåå âàæíàÿ èíôîð-
ìàöèÿ — ÿâëÿåòñÿ ëè êàðèîòèï íîðìàëüíûì èëè àíî-
ìàëüíûì, òàêèì îáðàçîì, ðåøåíèå ýòîãî âîïðîñà ïåðå-
êëàäûâàåòñÿ íà âðà÷à-êîíñóëüòàíòà.

Ïàöèåíò: ìóæ÷èíà 32 ëåò. Ïîêàçàíèÿ äëÿ èññëåäîâà-
íèÿ: Ïëàíèðîâàíèå áåðåìåííîñòè â ñåìüå. Êàðèîòèï:
46,XY,inv(1)(p22;q32)17ps. Çàêëþ÷åíèå: Ïåðèöåíòðè÷åñêàÿ
èíâåðñèÿ õðîìîñîìû 1. Ñïóòíèêè íà êîðîòêîì ïëå÷å õðî-
ìîñîìû 17 (ïîëèìîðôèçì).

Ôîðìóëà êàðèîòèïà çàïèñàíà íå âïîëíå êîððåêòíî
— òî÷êè ðàçðûâîâ â äàííîì ñëó÷àå íå ñëåäóåò ðàçäåëÿòü,
òàê êàê îíè îòíîñÿòñÿ ê îäíîé õðîìîñîìå, à «17ps», íàî-
áîðîò, ñëåäóåò îòäåëèòü çíàêîì «,» ýòîò ôåíîìåí ëó÷øå
îïèñûâàòü êàê fra(17)(p12). Çàêëþ÷åíèå ìîæåò áûòü èñ-
òîëêîâàíî íåïðàâèëüíî: íå óêàçàíî, ÷òî âûÿâëåíà õðî-
ìîñîìíàÿ àíîìàëèÿ — ïåðèöåíòðè÷åñêàÿ èíâåðñèÿ õðî-
ìîñîìû 1. Óêàçàíèå «ïîëèìîðôèçì» â êîíöå çàêëþ÷å-
íèÿ ìîæåò áûòü îòíåñåíî êî âñåé ôîðìóëå. Çàêëþ÷åíèå
áûëî ðàñöåíåíî êàê íåïðàâèëüíîå.

Â öåëîì, íàèáîëåå ÷àñòûì íåäîñòàòêîì çàêëþ÷åíèé
áûëî îòñóòñòâèå óêàçàíèé, ÿâëÿåòñÿ ëè êàðèîòèï íîð-
ìàëüíûì èëè àíîìàëüíûì è ÿâëÿåòñÿ ëè ïåðåñòðîéêà
ñáàëàíñèðîâàííîé èëè íåò. Èíîãäà çàêëþ÷åíèå áûëî
ñëèøêîì ëàêîíè÷íûì èëè ñëèøêîì ðàñïðîñòðàíåííûì
è â íåì òåðÿëñÿ ñìûñë âûÿâëåííîé ïåðåñòðîéêè.

Â Ðàçäåëå 2 ó÷àñòâîâàëî 47 ëàáîðàòîðèé. Äëÿ àíàëèçà
áûëè ïðåäñòàâëåíû èçîáðàæåíèÿ ìåòàôàçíûõ ïëàñòè-
íîê äâóõ ïàöèåíòîâ.
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Òàáëèöà 3
Ðàñïðåäåëåíèå ðåçóëüòàòîâ ýêñïåðòèçû àíàëèçà ôîòîèçîáðàæåíèé ìåòàôàçíûõ ïëàñòèíîê

Ôîðìóëà êàðèîòèïà Ïàöèåíò 1 Ïàöèåíò 2

Ïðàâèëüíàÿ 45 30

Íåïîëíàÿ/íåòî÷íàÿ 2 2

Íåïðàâèëüíàÿ — 15

Ôîðìóëèðîâêà çàêëþ÷åíèÿ

Ïðàâèëüíàÿ 46 28

Íåïîëíàÿ/íåòî÷íàÿ — 3

Íåïðàâèëüíàÿ 1 16

Âñåãî ëàáîðàòîðèé 47 47



Ïàöèåíò 1: Æåíùèíà 30 ëåò

Äèàãíîç: 2 çàìåðøèå áåðåìåííîñòè

Êàðèîòèï: 46,XX,t(4;21)(q27;q21)

Çàêëþ÷åíèå: Õðîìîñîìíàÿ àíîìàëèÿ — ñáàëàíñèðîâàí-
íàÿ òðàíñëîêàöèÿ ìåæäó õðîìîñîìàìè 4 è 21

Ïàöèåíò 2: Ìóæ÷èíà 33 ëåò

Äèàãíîç: Õðîìîñîìíàÿ àíîìàëèÿ ó ðåáåíêà

Êàðèîòèï: 46,XY,ins(21;11)(q22.1;q22.2q14.1)

Çàêëþ÷åíèå: Õðîìîñîìíàÿ àíîìàëèÿ — èíñåðöèÿ ÷àñòè
äëèííîãî ïëå÷à õðîìîñîìû 11 â äëèííîå ïëå÷î õðîìîñîìû 21
(ðèñóíîê)

Îïðåäåëåíèå êàðèîòèïà ïî èçîáðàæåíèÿì ìåòàôàç-
íûõ ïëàñòèíîê òàêæå èìååò îãðàíè÷åíèÿ, ñâÿçàííûå
ñ îïðåäåëåííûì êîëè÷åñòâîì ìåòàôàçíûõ ïëàñòèíîê è
çàâèñèìîñòüþ êà÷åñòâà èçîáðàæåíèé îò âîçìîæíîñòåé
ïðîãðàììû, èñïîëüçóåìîé äëÿ èõ àíàëèçà.

Ðàñïðåäåëåíèå ðåçóëüòàòîâ ýêñïåðòèçû àíàëèçà ôî-
òîèçîáðàæåíèé ìåòàôàçíûõ ïëàñòèíîê ïðåäñòàâëåíî
â òàáë. 3.

Ðåçóëüòàòû ëàáîðàòîðèé çíà÷èòåëüíî ðàçëè÷àëèñü
ïî Ïàöèåíòàì 1 è 2. Ïî Ïàöèåíòó 1 äèàãíîçû áûëè
âåðíûìè. Áûëè îòìå÷åíû íåáîëüøèå ïîãðåøíîñòè
â íàïèñàíèè ôîðìóëû êàðèîòèïà:
46,XX,t(4;21)(q31.q22) è 46,XX,t(4;21),(q31;q22), êîòî-
ðûå ìîãóò áûòü ñâÿçàíû ñ íåâíèìàòåëüíîñòüþ ê ïðà-
âèëàì ISCN. Îäíî çàêëþ÷åíèå áûëî ïðèçíàíî îøè-
áî÷íûì: «Æåíñêèé êàðèîòèï ñî ñáàëàíñèðîâàííîé
òðàíñëîêàöèåé ìåæäó õðîìîñîìàìè 4 è 7». Ïðè÷èíîé
òàêîé îøèáêè ìîãëà áûòü òîëüêî íåâíèìàòåëüíîñòü.
Â íåêîòîðûõ ñëó÷àÿõ â çàêëþ÷åíèÿõ íå áûëî óêàçàíèÿ
íà ñáàëàíñèðîâàííûé õàðàêòåð ïåðåñòðîéêè.

Ïî Ïàöèåíòó 2 ðåçóëüòàòû áûëè çíà÷èòåëüíî õóæå
— 15 ëàáîðàòîðèé íå ñìîãëè ïðàâèëüíî èíòåðïðåòèðî-
âàòü õðîìîñîìíóþ ïåðåñòðîéêó. Èíñåðöèÿ ÿâëÿåòñÿ
ðåäêîé ôîðìîé õðîìîñîìíîé ïåðåñòðîéêè, âîçìîæíî,
ïîýòîìó â áîëüøèíñòâå íåïðàâèëüíûõ îòâåòîâ îíà áû-
ëà ðàñöåíåíà êàê òðàíñëîêàöèÿ — êàðèîòèï:
46,XY,t(11;21)(q21;q22.1). Çàïîäîçðèòü èíñåðöèþ áûëî
ëåãêî ïðè îïðåäåëåíèè òî÷åê ðàçðûâîâ — êà÷åñòâî
èçîáðàæåíèé ïîçâîëÿëî ñäåëàòü âûâîä î ñîõðàííîñòè
òåðìèíàëüíûõ ñåãìåíòîâ õðîìîñîì 11 è 21. Ïðè÷èíàìè

òàêîé îøèáêè ñòàëè íåäîñòàòî÷íàÿ êâàëèôèêàöèÿ ñïå-
öèàëèñòà è íåáðåæíîñòü â ïðîâåäåíèè àíàëèçà — ñîïî-
ñòàâëåíèè ñåãìåíòîâ õðîìîñîì «áåíä çà áåíäîì». Òî æå
ìîæíî ñêàçàòü è î ñëó÷àÿõ, êîãäà öèòîãåíåòèê íå îáðà-
òèë âíèìàíèÿ íà èçìåíåíèÿ õðîìîñîìû 21 è ïåðå-
ñòðîéêà áûëà ðàñöåíåíà êàê èíâåðñèÿ èëè èíòåðñòèöè-
àëüíàÿ äåëåöèÿ õðîìîñîìû 11 (3 ëàáîðàòîðèè). Â íåêî-
òîðûõ ñëó÷àÿõ õàðàêòåð òðàíñëîêàöèè âûçûâàë ñîìíå-
íèÿ â ëàáîðàòîðèè, íî çàïèñàííàÿ ôîðìóëà íå ñîîòâåò-
ñòâîâàëà ISCN è íå èìåëà ñìûñëà, íàïðèìåð:
46,XY,t(11;21)(q21q23;q11.1q11.2). Çàêëþ÷åíèå: Ðåöèï-
ðîêíàÿ òðàíñëîêàöèÿ â äâóõ èíòåðñòèöèàëüíûõ ñåãìåí-
òàõ õðîìîñîì 11 è 22. Â äâóõ ñëó÷àÿõ ôîðìóëà êàðèîòè-
ïà áûëà çàïèñàíà âåðíî, îäíàêî çàêëþ÷åíèÿ — íå
âïîëíå êîððåêòíî. Íàïðèìåð: «Ïàòîëîãè÷åñêèé ìóæ-
ñêîé êàðèîòèï ñ íîñèòåëüñòâîì íåðåöèïðîêíîé òðàíñëî-
êàöèè (èíñåðöèè) â äëèííîå ïëå÷î õðîìîñîìû 21 ìàòåðèà-
ëà äëèííîãî ïëå÷à õðîìîñîìû 11». Íåñìîòðÿ íà ïðî-
ñòðàííîñòü çàêëþ÷åíèÿ, â íåì íåò óêàçàíèé, ÷òî ïåðå-
ñòðîéêà ñáàëàíñèðîâàííàÿ; ñóäÿ ïî çàêëþ÷åíèþ, îíà
ñêîðåå íåñáàëàíñèðîâàííàÿ. Â çàêëþ÷åíèè «Ñáàëàíñè-
ðîâàííàÿ íåðåöèïðîêíàÿ òðàíñëîêàöèÿ ìåæäó õðîìîñî-
ìàìè 11 è 21» åñòü óêàçàíèå íà ñáàëàíñèðîâàííûé õà-
ðàêòåð ïåðåñòðîéêè, íî íåò óêàçàíèÿ, êàêàÿ õðîìîñîìà
ÿâëÿåòñÿ äîíîðîì, à êàêàÿ ðåöèïèåíòîì. À â çàêëþ÷å-
íèè «Êàðèîòèï àíîìàëüíûé ìóæñêîé. Èíñåðöèÿ ôðàã-
ìåíòà ó÷àñòêà äëèííîãî ïëå÷à õðîìîñîìû 21 â äëèííîå
ïëå÷î õðîìîñîìû 11» íå òîëüêî íåò óêàçàíèÿ íà ñáàëàí-
ñèðîâàííîñòü ïåðåñòðîéêè, íî è îïðåäåëåíèå õðîìî-
ñîì êàê äîíîðà è ðåöèïèåíòà íå ñîîòâåòñòâóåò öèòîãå-
íåòè÷åñêîé êàðòèíå è ôîðìóëå êàðèîòèïà. Äâîéñòâåí-
íûé õàðàêòåð íîñèò ñëåäóþùåå çàêëþ÷åíèå: «Òðàíñëî-
êàöèÿ õðîìîñîì 4 è 21. Èíñåðöèÿ ó÷àñòêà äëèííîãî ïëå÷à
õðîìîñîìû 11 íà äëèííîå ïëå÷î õðîìîñîìû 21».

Îäíà èç ðåêîìåíäàöèé E.C.A. äëÿ óëó÷øåíèÿ êà÷åñò-
âà öèòîãåíåòè÷åñêèõ èññëåäîâàíèé — òðåáîâàíèå, ÷òîáû
êàæäûé ñëó÷àé àíàëèçèðîâàëñÿ äâóìÿ ñïåöèàëèñòàìè.
Ýòî ïðàâèëî ðåäêî ñîáëþäàåòñÿ â íàøèõ ëàáîðàòîðèÿõ.
Òåì íå ìåíåå î÷åâèäíî, ÷òî åãî ñîáëþäåíèå ñïîñîáíî
ñâåñòè ê ìèíèìóìó êîëè÷åñòâî îøèáî÷íûõ äèàãíîçîâ,
â îñîáåííîñòè îøèáîê, äîïóùåííûõ ïî íåâíèìàòåëüíî-
ñòè è íåáðåæíîñòè. Îáèäíî ðàñöåíèâàòü ðåçóëüòàò êàê
íåïðàâèëüíûé, åñëè, íàïðèìåð, âìåñòî ïëå÷à «ð» óêàçà-
íî ïëå÷î «q» èëè âìåñòî õðîìîñîìû 11 óêàçàíà õðîìîñî-
ìà 4, íî áåäà â òîì, ÷òî ïîäîáíûå îøèáêè ìîãóò ñëó÷à-
òüñÿ è íà ïðàêòèêå.

Çàêëþ÷åíèå

Ïðîâåäåííûé àíàëèç ýêñïåðòíîé îöåíêè êà÷åñòâà
öèòîãåíåòè÷åñêèõ èññëåäîâàíèé ïî ðàçäåëàì 1 è 2 ïî-
çâîëÿåò ñäåëàòü âûâîä î òîì, ÷òî çíà÷èòåëüíàÿ ÷àñòü ëà-
áîðàòîðèé, ó÷àñòâîâàâøèõ â ÂÎÊ, ðàáîòàåò ñ ïðåïàðàòà-
ìè õîðîøåãî êà÷åñòâà è ïðàâèëüíî ñòàâèò öèòîãåíåòè÷å-
ñêèé äèàãíîç. Âìåñòå ñ òåì, áûëè âûÿâëåíû è ñåðüåçíûå
íåäîñòàòêè: 5 èç 16 ëàáîðàòîðèé, ó÷àñòâîâàâøèõ â Ðàç-
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Èçîáðàæåíèÿ õðîìîñîì 11 è 21 Ïàöèåíòà 2.



äåëå 1, èñïîëüçîâàëè äëÿ àíàëèçà õîòÿ áû îäèí ïðåïàðàò

ñ îòñóòñòâèåì èëè ïëîõèì êà÷åñòâîì G-îêðàñêè, à â ïî-

ëîâèíå ëàáîðàòîðèé, ó÷àñòâîâàâøèõ â ðàçäåëå 2, íå

ñìîãëè ïðàâèëüíî èíòåðïðåòèðîâàòü âûÿâëåííóþ õðî-

ìîñîìíóþ ïåðåñòðîéêó. Îñíîâíûìè ïðè÷èíàìè íåóäîâ-

ëåòâîðèòåëüíûõ ðåçóëüòàòîâ áûëè íèçêîå êà÷åñòâî

GTG-îêðàøèâàíèÿ õðîìîñîì, à òàêæå íåâíèìàòåëü-

íîñòü è íåáðåæíîñòü ñïåöèàëèñòîâ ïðè çàïèñè ôîðìóëû

êàðèîòèïà è çàêëþ÷åíèÿ. Ó÷àñòèå ëàáîðàòîðèè â ñèñòå-

ìå ÂÎÊ ïîçâîëÿåò âûÿâèòü èìåþùèåñÿ íåäîñòàòêè â ðà-

áîòå è ìîæåò ñóùåñòâåííî ïîìî÷ü â óëó÷øåíèè êà÷åñòâà

öèòîãåíåòè÷åñêèõ èññëåäîâàíèé.
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