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Íåñáàëàíñèðîâàííûå Y-àóòîñîìíûå òðàíñëîêàöèè
áåç ôåíîòèïè÷åñêèõ ïðîÿâëåíèé
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Õðîìîñîìíûé ãåòåðîìîðôèçì â âèäå óâåëè÷åíèÿ êîðîòêèõ ïëå÷ àêðîöåíòðè÷åñêèõ õðîìîñîì äîâîëüíî ÷àñòî âñòðå÷àåòñÿ
ïðè öèòîãåíåòè÷åñêîé äèàãíîñòèêå. Â íåêîòîðûõ ñëó÷àÿõ ïëå÷è ìîãóò áûòü óâåëè÷åíû èç-çà íåñáàëàíñèðîâàííîé òðàíñëîêà-
öèè ñ ó÷àñòèåì ãåòåðîõðîìàòèíà, ÷àùå âñåãî Yq. Äàííûé ôåíîìåí ìîæåò áûòü îáúÿñíåí àññîöèàöèåé ýòèõ õðîìîñîì ñ êîìï-
ëåêñîì ÕY â ñòàäèè ðàííåé ïàõèòåíû. Íîñèòåëè íåñáàëàíñèðîâàííûõ Y-àóòîñîìíûõ òðàíñëîêàöèé îáû÷íî èìåþò íîðìàëü-
íûå ôåíîòèï è ôåðòèëüíîñòü. Îäíàêî â íåêîòîðûõ ñîîáùåíèÿõ áûëî ïîêàçàíî, ÷òî íîñèòåëè t (Y;15)(q12;p11) ìîãóò èìåòü ðå-
ïðîäóêòèâíûå ïðîáëåìû èëè ðîæäåíèå äåòåé ñ àíîìàëüíûì ôåíîòèïîì. Ïðè èñïîëüçîâàíèè ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷åñêèõ
ìåòîäîâ áûëà äàíà ïîäðîáíàÿ õàðàêòåðèñòèêà ãåòåðîìîðôèçìà ãîìîëîãîâ àêðîöåíòðè÷åñêèõ õðîìîñîì â ÷åòûðåõ ñëó÷àÿõ
óâåëè÷åííîãî ãåòåðîõðîìàòèíà êîðîòêèõ ïëå÷ õðîìîñîìû 14 è 15. FISH-àíàëèç ïîçâîëèë îïðåäåëèòü íåñáàëàíñèðîâàííóþ
òðàíñëîêàöèþ Y;15 â òðåõ ñëó÷àÿõ, è Y;14 — â îäíîì. Èíôîðìàöèÿ î âàðèàíòàõ ãåòåðîõðîìàòèíîâûõ ðàéîíîâ õðîìîñîì ïîçâî-
ëÿåò îáåñïå÷èòü ñîîòâåòñòâóþùåå ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîå êîíñóëüòèðîâàíèå ñåìüè.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: ãåòåðîìîðôèçì õðîìîñîì, Y-àóòîñîìíûå òðàíñëîêàöèè, ôëóîðåñöåíòíàÿ in situ ãèáðèäèçàöèè (FISH).

Àâòîðû äåêëàðèðóþò îòñóòñòâèå êîíôëèêòà èíòåðåñîâ.

Unbalanced Y-autosomal translocations without clinical manifestation
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Chromosomal heteromorphism, in the form of increasing of the short arms of acrocentric chromosomes, is quite common in
cytogenetic diagnosis. In some cases, these may be increased due to unbalanced translocation involving heterochromatin, most of-
ten Yq. This phenomenon can be explained by the association of these chromosomes with the XY complex in early pachytene. Car-
riers of unbalanced Y-autosomal translocations usually have a normal phenotype and fertility. However, in some reports, it has been
shown that carriers t (Y; 15) (q12; p11) may have reproductive problems or children with abnormal phenotype. When using molecular
cytogenetic methods, a detailed characterization of heteromorphism of acrocentric chromosomes was given in four cases. FISH anal-
ysis allowed us to determine the unbalanced translocation Y;15 in three cases, and Y;14 — in one. Information on the variants of
heterochromatin chromosome regions allows to provide appropriate medical-genetic counseling to the family.
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Ââåäåíèå

Íåñìîòðÿ íà òî, ÷òî ÿâëåíèå ãåòåðîìîðôèçìà ãîìî-

ëîãîâ, ò.å. íîðìàëüíîé èçìåí÷èâîñòè ãîìîëîãè÷íûõ

õðîìîñîì, èçâåñòíî öèòîãåíåòèêàì íå îäíî äåñÿòèëå-

òèå, ëèøü íåäàâíî ãåòåðîõðîìàòèíîâûå è ýóõðîìàòèíî-

âûå âàðèàíòû áûëè ñèñòåìàòè÷åñêè êàòàëîãèçèðîâàíû.

Èçìåíåíèå ðàçìåðà ãåòåðîõðîìàòèíîâûõ ðàéîíîâ ïðè-

öåíòðîìåðíûõ îáëàñòåé, êîðîòêèõ ïëå÷ àêðîöåíòðè÷å-

ñêèõ õðîìîñîì è äëèííîãî ïëå÷à õðîìîñîìû Y íàáëþ-

äàåòñÿ ó êëèíè÷åñêè çäîðîâûõ ëþäåé è òðàêòóåòñÿ êàê

íåéòðàëüíûå öèòîãåíåòè÷åñêè âûÿâëÿåìûå âàðèàíòû

÷èñëà êîïèé ÄÍÊ (copy number variations — CNVs) [1].

Ïðè ýòîì óâåëè÷åíèå êîðîòêèõ ïëå÷ àêðîöåíòðè÷åñêèõ

õðîìîñîì ìîæåò ÿâëÿòüñÿ ñëåäñòâèåì òðàíñëîêàöèè,

â òîì ÷èñëå ãåòåðîõðîìàòèíîâîãî ðàéîíà äëèííîãî ïëå-

÷à Yq12. ×àñòîòà Y-àóòîñîìíûõ òðàíñëîêàöèé â îáùåé

ïîïóëÿöèè ñîñòàâëÿåò 1 íà 2000 èíäèâèäóóìîâ [2]. Â áî-

ëüøèíñòâå ñëó÷àåâ (äî 70%) îíè ïðåäñòàâëÿþò ñîáîé
òðàíñëîêàöèþ ãåòåðîõðîìàòèíîâîãî ðàéîíà Yq12 íà êî-
ðîòêîå ïëå÷î àêðîöåíòðè÷åñêîé õðîìîñîìû [3]. ×àùå
âñåãî â òðàíñëîêàöèÿõ òàêîãî òèïà ó÷àñòâóþò õðîìîñî-
ìû 15 è 22 (52% è 33% ñëó÷àåâ ñîîòâåòñòâåííî), ðåæå —
õðîìîñîìû 21(7%), 13(4%) è 14(4%) [1]. Äàííûé ôåíî-
ìåí ìîæåò áûòü îáúÿñíåí àññîöèàöèåé ýòèõ õðîìîñîì
ñ êîìïëåêñîì ÕY â ñòàäèè ðàííåé ïàõèòåíû [3].

Íîñèòåëè òðàíñëîêàöèé der(15)t(Y;15)(q12;p11)
îáû÷íî èìåþò íîðìàëüíûé ôåíîòèï è ôåðòèëüíîñòü
[4]. Îäíàêî â íåêîòîðûõ ñëó÷àÿõ áûëî îáíàðóæåíî, ÷òî
íîñèòåëè ïîäîáíûõ òðàíñëîêàöèé ìîãóò èìåòü áåñïëî-
äèå, ïîâòîðíûå ñàìîïðîèçâîëüíûå àáîðòû, ìåðòâîðîæ-
äåíèÿ èëè äåòåé ñ àíîìàëüíûì ôåíîòèïîì [5—7].

Â äàííîé ðàáîòå ïðîâåäåíà ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíå-
òè÷åñêàÿ õàðàêòåðèñòèêà ÷åòûðåõ íåðîäñòâåííûõ ïàöè-
åíòîâ ñ íåñáàëàíñèðîâàííûìè Y-àóòîñîìíûìè òðàíñëî-
êàöèÿìè.
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Ìàòåðèàëû è ìåòîäû

Õðîìîñîìíûå ïðåïàðàòû äëÿ ìîëåêóëÿðíî-öèòîãå-
íåòè÷åñêîãî àíàëèçà ïîëó÷àëè èç ÔÃÀ-ñòèìóëèðîâàí-
íîé êóëüòóðû ëèìôîöèòîâ ïåðèôåðè÷åñêîé êðîâè ïî
ñòàíäàðòíûì ìåòîäèêàì.

Ôëóîðåñöåíòíóþ in situ ãèáðèäèçàöèþ (FISH) ïðîâî-
äèëè ñ èñïîëüçîâàíèåì ÄÍÊ-çîíäîâ (Kreatech, Íèäåðëàí-
äû) íà öåíòðîìåðíûé ãåòåðîõðîìàòèí õðîìîñîì 15 (SE 15
— D15Z) è Y(SE Y — DYZ3), ãåòåðîõðîìàòèí äëèííîãî
ïëå÷à õðîìîñîìû Y (SE Y classical — DYZ1), ãåòåðîõðîìà-
òèíîâûå ðàéîíû êîðîòêèõ ïëå÷ àêðîöåíòðè÷åñêèõ õðîìî-
ñîì (Acro-P-Arms NOR), à òàêæå öåëüíîõðîìîñîìíûõ
çîíäîâ íà õðîìîñîìû 14 è Y (Whole Chromosome 14, Who-
le Chromosome Y) è ìíîãîöâåòíîãî áýíäèíãà (Multi Color
Banding — MCB) õðîìîñîìû Y (MetaSystems, Ãåðìàíèÿ)
ñîãëàñíî ïðîòîêîëàì ôèðì-ïðîèçâîäèòåëåé.

Àíàëèç îñóùåñòâëÿëè íà ýïèôëóîðåñöåíòíîì ìèê-
ðîñêîïå «AxioImagerM.1» (CarlZeiss, Ãåðìàíèÿ) c ñîîò-
âåòñòâóþùèì íàáîðîì ñâåòîôèëüòðîâ è ñ èñïîëüçîâàíè-
åì êîìïüþòåðíîé ïðîãðàììû îáðàáîòêè öèôðîâûõ
èçîáðàæåíèé «Isis» (MetaSystems, Ãåðìàíèÿ).

Ðåçóëüòàòû

Èññëåäóåìóþ ãðóïïó ñîñòàâèëè 4 íåðîäñòâåííûõ ïà-
öèåíòà (äàííûå ïðèâåäåíû â òàáëèöå).

Ïðè ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷åñêîì èññëåäîâàíèè
ñ ÄÍÊ-çîíäàìè íà ãåòåðîõðîìàòèíîâûå ðàéîíû êîðîò-
êèõ ïëå÷ àêðîöåíòðè÷åñêèõ õðîìîñîì ó âñåõ ÷åòûðåõ ïà-
öèåíòîâ áûë âûÿâëåí äîáàâî÷íûé DAPI-ïîçèòèâíûé
ìàòåðèàë íà êîðîòêîì ïëå÷å îäíîãî èç ãîìîëîãîâ õðî-
ìîñîìû 15 (ïàöèåíòû 1—3) è õðîìîñîìû 14 (ïàöèåíò 4).
Èíòåíñèâíîñòü îêðàøèâàíèÿ ôëóîðåñöåíòíûì êðàñèòå-
ëåì DAPI è ðàçìåðû äîáàâî÷íîãî ìàòåðèàëà ñîîòâåòñò-
âîâàëè ãåòåðîõðîìàòèíîâîìó ðàéîíó äëèííîãî ïëå÷à
õðîìîñîìû Y (ðèñ. 1).

Àíàëèç ãèáðèäèçàöèè ñ ÄÍÊ-çîíäàìè íà öåíòðîìåð-
íûé ðàéîí õðîìîñîìû Y è ãåòåðîõðîìàòèí Yq ïîêàçàë
íàëè÷èå íà êîðîòêîì ïëå÷å äåðèâàòíîé õðîìîñîìû ãå-
òåðîõðîìàòèíà äëèííîãî ïëå÷à õðîìîñîìû Y ó âñåõ îá-
ñëåäîâàííûõ ïàöèåíòîâ. Êðîìå òîãî, â êàðèîòèïå îáîèõ
ìóæ÷èí ïðèñóòñòâîâàëà èíòàêòíàÿ õðîìîñîìà Y (ðèñ. 2).

ÎÐÈÃÈÍÀËÜÍÛÅ ÈÑÑËÅÄÎÂÀÍÈß

8

Òàáëèöà
Ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷åñêîå îáñëåäîâàíèå ïàöèåíòîâ ñ ãåòåðîìîðôèçìîì àêðîöåíòðè÷åñêèõ õðîìîñîì

¹ Ïîë Âîçðàñò Ïîêàçàíèÿ ê îáñëåäîâàíèþ Ðåçóëüòàò FISH-àíàëèçà

1 Ìóæñêîé 32 ãîäà add(15)(p) ïðè ñòàíäàðòíîì öèòîãåíåòè÷åñêîì èñ-
ñëåäîâàíèè

ish der(15)t(Y;15)(q12;p11.1)
(DYZ1+,DYZ3-,D15Z+)

2 Ìóæñêîé 32 ãîäà Ïðåíàòàëüíîå âûÿâëåíèå add(15)(p) ó ïëîäà ish der(15)t(Y;15)(q12;p11.2)
(DYZ1+,DYZ3-,D15Z+)

3 Æåíñêèé 28 ëåò add(15)(p) ïðè ñòàíäàðòíîì öèòîãåíåòè÷åñêîì èñ-
ñëåäîâàíèè

ish der(15)t(Y;15)(q12;p11.2)
(DYZ1+,DYZ3-,D15Z+)

4 Æåíñêèé 1 ìåñ. Íîñèòåëüñòâî îòöîì ñáàëàíñèðîâàííîé òðàíñëîêà-
öèè t(Y;14)

ish der(14)t(Y;14)(q11.2;p12)pat
(wcpY+,DYZ1+,DYZ3-,wcp14+,acro-p+)

Ðèñ. 1. Èíâåðòèðîâàííîå DAPI-îêðàøèâàíèå õðîìîñîìû 15 (ñëåâà
íîðìàëüíûé ãîìîëîã, ñïðàâà — õðîìîñîìà 15 ñ óâåëè÷åííûì êîðîò-
êèì ïëå÷îì) è õðîìîñîìû Y.

Ðèñ. 2. Ôðàãìåíòû ìåòàôàçíîé ïëàñòèíêè ìóæñêîãî (à) è æåíñêîãî
(á) êàðèîòèïà. FISH c ÄÍÊ-çîíäàìè íà öåíòðîìåðíûé ðàéîí õðîìî-
ñîìû Y (êðàñíûé ñèãíàë) è ãåòåðîõðîìàòèí Yq (ãîëóáîé ñèãíàë).

Ðèñ. 3. Ðåçóëüòàò MCB Y — õðîìîñîìà Y (ñëåâà) è äåðèâàòíàÿ õðî-
ìîñîìà 15 (ñïðàâà).



Äóïëèöèðîâàííûé ðàéîí õðîìîñîìû Y áûë èäåíòè-
ôèöèðîâàí ïðè MCB Y êàê Yq12 qter. Àíàëèç ïðîôèëåé
ãèáðèäèçàöèè MCB Y ó ìóæ÷èí ñ äîáàâî÷íûì ìàòåðèà-
ëîì íà õðîìîñîìå 15 ïîêàçàë, ÷òî òðàíñëîöèðîâàííûé
ôðàãìåíò èìååò òîò æå ðàçìåð, ÷òî è ãåòåðîõðîìàòèíî-
âûé áëîê õðîìîñîìû Y è òî÷êà ðàçðûâà ñîîòâåòñòâóåò
Yq12 (ðèñ. 3).

Òàêèì îáðàçîì, êàðèîòèï ïàöèåíòîâ â ñëó÷àÿõ 1—3
ìîæåò áûòü îïèñàí êàê der(15)t(Y;15)(q12;p11.1), ò.å. íå-
ñáàëàíñèðîâàííàÿ òðàíñëîêàöèÿ ñ äåëåöèåé ÷àñòè êî-
ðîòêîãî ïëå÷à õðîìîñîìû 15 è äóïëèêàöèåé Yq12. Æåí-
ùèíà èìåëà îäíó êîïèþ Yq12, â òî âðåìÿ êàê ìóæ÷èíû
— äâå êîïèè.

Ïðè ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷åñêîé õàðàêòåðèñòèêå
äåðèâàòíîé õðîìîñîìû 14 (ïàöèåíò 4) FISH-àíàëèç ïî-
êàçàë íàëè÷èå íà êîðîòêîì ïëå÷å ãèáðèäèçàöèè
ñ ÄÍÊ-çîíäîì Acro-P-Arms NOR (Acro-p+), Whole
Chromosome Y (WCP Y+) è SE Y classical (DYZ1+) è îò-
ñóòñòâèå ãèáðèäèçàöèè ñ ÄÍÊ-çîíäîì íà öåíòðîìåð-
íûé ðàéîí õðîìîñîìû Y (DYZ3-). Òàêèì îáðàçîì,
ó ïðîáàíäà â êàðèîòèïå ïðèñóòñòâóåò äåðèâàòíàÿ õðîìî-
ñîìà 14 — der(14)t(Y;14)(q11.2;p12) âñëåäñòâèå íåñáà-
ëàíñèðîâàííîé òðàíñëîêàöèè ìàòåðèàëà äëèííîãî ïëå-
÷à õðîìîñîìû Y íà êîðîòêîå ïëå÷î õðîìîñîìû 14. Äëÿ
óòî÷íåíèÿ ïðîèñõîæäåíèÿ òðàíñëîêàöèè áûëà ïðîâåäå-
íà FISH ñ òåì æå íàáîðîì ÄÍÊ-çîíäîâ îòöó ïðîáàíäà.
Àíàëèç ïîêàçàë ïðèñóòñòâèå â åãî êàðèîòèïå àíàëîãè÷-
íîé äåðèâàòíîé õðîìîñîìû 14. Êðîìå òîãî, ó íåãî áûëà
âûÿâëåíà äåðèâàòíàÿ õðîìîñîìà Y, íà êîòîðîé ïðèñóò-
ñòâîâàëè ñèãíàëû ãèáðèäèçàöèè ñ ÄÍÊ-çîíäîì Ac-
ro-P-Arms NOR(Acro-p+), Whole Chromosome Y (WCP
Y+) è öåíòðîìåðû Y(DYZ3+) è íå áûëî ñèãíàëà ãèáðè-
äèçàöèè ñ ÄÍÊ-çîíäîì íà ãåòðîõðîìàòèí Y (DYZ1-)
(ðèñ. 4). Òàêèì îáðàçîì, ó îòöà âûÿâëåíà ñáàëàíñèðî-
âàííàÿ òðàíñëîêàöèè ìåæäó äëèííûì ïëå÷îì õðîìîñî-
ìû Y è êîðîòêèì ïëå÷îì õðîìîñîìû 14.

Îáñóæäåíèå

Ïðè èñïîëüçîâàíèè ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷åñêèõ
ìåòîäîâ áûëà äàíà ïîäðîáíàÿ õàðàêòåðèñòèêà ãåòåðî-
ìîðôèçìà ãîìîëîãîâ àêðîöåíòðè÷åñêèõ õðîìîñîì â ÷å-
òûðåõ ñëó÷àÿõ îáíàðóæåíèÿ ýêñòðåìàëüíîãî âàðèàíòà
óâåëè÷åíèÿ ãåòåðîõðîìàòèíà êîðîòêèõ ïëå÷ õðîìîñîì
14 è 15. FISH-àíàëèç ïîçâîëèë îïðåäåëèòü, ÷òî âî âñåõ
ñëó÷àÿõ óâåëè÷åíèå êîðîòêèõ ïëå÷ ýòèõ àêðîöåíòðè÷å-
ñêèõ õðîìîñîì ÿâëÿëîñü ñëåäñòâèåì íåñáàëàíñèðîâàí-
íîé òðàíñëîêàöèè ãåòåðîõðîìàòèíà äëèííîãî ïëå÷à
õðîìîñîìû Y íà êîðîòêîå ïëå÷î àêðîöåíòðèêîâ. Â òðåõ
ñëó÷àÿõ â òðàíñëîêàöèþ áûëà âîâëå÷åíà õðîìîñîìà 15 è
â îäíîì — õðîìîñîìà 14. Â ïîñëåäíåì ñëó÷àå íåñáàëàí-
ñèðîâàííàÿ òðàíñëîêàöèÿ Y;14 ó ïðîáàíäà ñôîðìèðîâà-
ëàñü âñëåäñòâèå ìåéîòè÷åñêîé ñåãðåãàöèè îòöîâñêîé ðå-
öèïðîêíîé òðàíñëîêàöèè ìåæäó õðîìîñîìàìè Y è 14.

ßâëåíèå ãåòåðîìîðôèçìà ãîìîëîãè÷íûõ õðîìîñîì
õîðîøî èçâåñòíî öèòîãåíåòèêàì. Ïðèíÿòî ñ÷èòàòü, ÷òî

òàêîé ãåòåðîìîðôèçì îáóñëîâëåí ðàçìåðîì è ëîêàëèçà-
öèåé ãåòåðîõðîìàòèíîâûõ ðàéîíîâ, ñïóòíè÷íûõ íèòåé è
ñïóòíèêîâ è ìîæåò áûòü îáíàðóæåí ïðè èñïîëüçîâàíèè
ñîîòâåòñòâóþùèõ ìåòîäîâ äèôôåðåíöèàëüíîé îêðàñêè
õðîìîñîì (CBG-, QFQ-, DA-DAPI-, Ag-NOR-) [8].

Öèòîãåíåòè÷åñêè âûÿâëÿåìûå èçìåíåíèÿ ðàçìåðîâ
ãåòåðîõðîìàòèíîâûõ ðàéîíîâ ãîìîëîãîâ îòíîñÿòñÿ
ê íîðìàëüíîé âàðèàáåëüíîñòè õðîìîñîì è, êàê ïðàâèëî,
íå îêàçûâàþò ïðÿìîãî âëèÿíèÿ íà ôåíîòèï. Â íåêîòî-
ðûõ ñëó÷àÿõ ýòè ðàéîíû ìîãóò áûòü íå òîëüêî óâåëè÷åíû
çà ñ÷åò àìïëèôèêàöèè ïîâòîðÿþùèõñÿ ïîñëåäîâàòåëü-
íîñòåé ÄÍÊ èëè äóáëèðîâàíèÿ îòäåëüíûõ ðàéîíîâ, íî è
ïåðåñòðîåíû èíûì îáðàçîì. Óâåëè÷åíèå êîðîòêîãî ïëå-
÷à àêðîöåíòðèêîâ ÷àñòî ÿâëÿåòñÿ ñëåäñòâèåì íåñáàëàí-
ñèðîâàííîé òðàíñëîêàöèè ãåòåðîõðîìàòèíà, â òîì ÷èñëå
äëèííîãî ïëå÷à õðîìîñîìû Y [4, 9].

Â ðÿäå èññëåäîâàíèé ïîäîáíûå Y-àóòîñîìíûå òðàíñ-
ëîêàöèè áûëè îáíàðóæåíû ó ôåíîòèïè÷åñêè íîðìàëü-
íûõ íîñèòåëåé, ïåðåäàâàëèñü ÷åðåç ïîêîëåíèÿ è ìîãëè
íàêàïëèâàòüñÿ â ïîïóëÿöèè [2, 10, 11].

Â ïîñëåäíåå âðåìÿ áûëà âûñêàçàíà ñïîðíàÿ ãèïîòåçà
î ñâÿçè ìåæäó t(Y;15) è íåêîòîðûìè êëèíè÷åñêèìè ñèí-
äðîìàìè, òàêèìè, êàê ñèíäðîìû Ïðàäåðà—Âèëëè è Ýí-
æåëüìåíà, âûçâàííûõ äåëåöèåé êðèòè÷åñêîãî ðåãèîíà
èëè îäíîðîäèòåëüñêîé äèñîìèåé. Õîòÿ òðàíñëîêàöèÿ
t(Y;15)(q12;p11) íå çàòðàãèâàåò êðèòè÷åñêîãî ðàéîíà,
äåëåöèÿ êîòîðîãî ïðèâîäèò ê ôîðìèðîâàíèþ ôåíîòèïà
ñèíäðîìà Ïðàäåðà—Âèëëè (15q11-q13), ñîîáùàëîñü, ÷òî
ñåìåéíîå íîñèòåëüñòâî òàêîé òðàíñëîêàöèè ìîæåò ïðè-
âîäèòü ê âîçíèêíîâåíèþ de novo ìèêðîäåëåöèé â êðèòè-
÷åñêîì ðàéîíå õðîìîñîìû 15 [5].

Áîëüøèíñòâî íîñèòåëåé íåñáàëàíñèðîâàííûõ òðàíñ-
ëîêàöèé ãåòåðîõðîìàòèíà Yq íà êîðîòêîå ïëå÷î àêðî-
öåíòðè÷åñêèõ õðîìîñîì ôåðòèëüíû è èìåþò çäîðîâîå
ïîòîìñòâî [11, 12]. Îäíàêî ïî êðàéíåé ìåðå îäèí èç îá-
ñëåäîâàííûõ íàìè ïàöèåíòîâ èìåë â àíàìíåçå ðåïðî-
äóêòèâíûå ïðîáëåìû (÷åòûðå ñëó÷àÿ íåðàçâèâàþùèõñÿ
áåðåìåííîñòåé ó ñóïðóãè). Àññîöèàöèÿ òðàíñëîêàöèé
Y;15 ñ ðåïðîäóêòèâíûìè ïðîáëåìàìè ïî-ïðåæíåìó ïðî-
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Ðèñ. 4. Ðåçóëüòàò FISH-àíàëèçà îòöà ïðîáàíäà 4: à) c ÄÍÊ-çîíäàìè
íà öåíòðîìåðíûé ðàéîí õðîìîñîìû Y (êðàñíûé ñèãíàë) è õðîìîñî-
ìó Y (çåëåíûé ñèãíàë); á) c ÄÍÊ-çîíäàìè íà õðîìîñîìó Y (çåëåíûé
ñèãíàë) è êîðîòêèå ïëå÷è àêðîöåíòðè÷åñêèõ õðîìîñîì (êðàñíûé
ñèãíàë).



òèâîðå÷èâà. Òåì íå ìåíåå, ñîîáùàëîñü î æåíùèíå-íî-
ñèòåëå der(15)t(Y;15)(q12;p13), ó êîòîðîé áûëè äâà ñàìî-
ïðîèçâîëüíûõ àáîðòà ñ òðèñîìèåé 15 ó ïëîäà è îäèí
ñ òåòðàïëîèäèåé. Àâòîðû ïðåäïîëîæèëè, ÷òî ñóùåñòâóåò
ïîâûøåííûé ðèñê ìåéîòè÷åñêîãî íåðàñõîæäíåíèÿ õðî-
ìîñîì è ôîðìèðîâàíèÿ äèñîìíûõ ãàìåò ó íåêîòîðûõ
íîñèòåëåé íåñáàëàíñèðîâàííîé òðàíñëîêàöèè Y;15 [6].

Î ðåïðîäóêòèâíûõ ïðîáëåìàõ ó äâóõ íîñèòåëåé íå-
ñáàëàíñèðîâàííîé òðàíñëîêàöèè der(15)t(Y;15) ñîîáùà-
åòñÿ â äðóãîé ðàáîòå [7]. Ïðè ïðîâåäåíèè ÏÃÄ â öèêëå
ÝÊÎ îòìå÷àëàñü âûñîêàÿ ÷àñòîòà ìîçàè÷íûõ êàðèîòè-
ïîâ ýìáðèîíîâ ñ äîïîëíèòåëüíûìè õðîìîñîìàìè X è
der(15). Àâòîðû ïðåäïîëàãàþò, ÷òî áîëüøàÿ äîëÿ íåñáà-
ëàíñèðîâàííûõ è ìîçàè÷íûõ ýìáðèîíîâ ó íîñèòåëåé
òðàíñëîêàöèè der(15)t(Y;15) ìîæåò îáúÿñíÿòü ðåïðîäóê-
òèâíûå ïðîáëåìû è ïðèìåíåíèå ÏÃÄ ìîæåò áûòü ðåêî-
ìåíäîâàíî â ïîäîáíûõ ñëó÷àÿõ.

Íåñáàëàíñèðîâàííûå òðàíñëîêàöèè Y;14 âñòðå÷àþò-
ñÿ çíà÷èòåëüíî ðåæå, ÷åì òðàíñëîêàöèè Y;15 [1]. Íåñáà-
ëàíñèðîâàííóþ òðàíñëîêàöèþ Y;14 ó ïàöèåíòà 4 (òàáëè-
öà) ìîæíî ðàññìàòðèâàòü êàê ïðîòîòèï ôîðìèðîâàíèÿ
ñåìåéíîãî íîñèòåëüñòâà äàííîãî òèïà Y-àóòîñîìíûõ
òðàíñëîêàöèé, êîãäà äåðèâàòíàÿ õðîìîñîìà 14 ñ äîáà-
âî÷íûì ìàòåðèàëîì Yq12 áûëà óíàñëåäîâàíà äî÷åðüþ îò
ôåíîòèïè÷åñêè íîðìàëüíîãî, ôåðòèëüíîãî îòöà ñî ñáà-
ëàíñèðîâàííûì âàðèàíòîì òðàíñëîêàöèè.

Ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷åñêèå ìåòîäû èãðàþò
âàæíóþ ðîëü â ïðåíàòàëüíîé è ïîñòíàòàëüíîé öèòîãåíå-
òè÷åñêîé äèàãíîñòèêå CNVs, íåçàâèñèìî îò ðàçìåðà ãå-
íîìíîãî äèñáàëàíñà. Èõ ïðèìåíåíèå ïîçâîëÿåò íàèáî-
ëåå ïîëíî îõàðàêòåðèçîâàòü ãåòåðîìîðôíûå âàðèàíòû
ãåòåðîõðîìàòèíîâûõ, íåïàòîãåííûõ CNVs è îòëè÷èòü èõ
îò êëèíè÷åñêè çíà÷èìûõ CNVs [1]. Èíôîðìàöèÿ îá ýê-
ñòðåìàëüíûõ âàðèàíòàõ ãåòåðîõðîìàòèíîâûõ ðàéîíîâ
õðîìîñîì ïîçâîëÿåò îáåñïå÷èòü àäåêâàòíîå ìåäèêî-ãå-
íåòè÷åñêîå êîíñóëüòèðîâàíèå ñåìüè, à â ñëó÷àå ïðîâå-
äåíèÿ ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè — ñóùåñòâåííîå ñî-

êðàùåíèå âðåìåíè àíàëèçà è ïðîãíîçèðîâàíèå ôåíîòè-
ïà ïëîäà.
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