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Âàðèàöèè ÷èñëà êîïèé ÄÍÊ (CNVs) ÿâëÿþòñÿ îäíîé èç ãåíåòè÷åñêèõ ïðè÷èí âðîæäåííûõ ïîðîêîâ ñåðäöà (ÂÏÑ). Ñóùåñò-
âóþùèå ïðåäñòàâëåíèÿ î CNVs â ýòèîëîãèè ÂÏÑ íå ìîãóò ïîëíîñòüþ îáúÿñíèòü ôîðìèðîâàíèå òîãî èëè èíîãî ïîðîêà ñåðäöà,
ïîýòîìó àêòóàëüíî áîëåå ãëóáîêîå èçó÷åíèå ýòîãî ÿâëåíèÿ. Ïîëó÷åííûå çíàíèÿ áóäóò íàïðàâëåíû íà ðàçðàáîòêó íîâûõ ïîä-
õîäîâ äëÿ óëó÷øåíèÿ äèàãíîñòèêè ãåíîìíîãî äèñáàëàíñà ó ïàöèåíòîâ ñ ÂÏÑ. Öåëü. Èçó÷èòü ïðåäñòàâëåííîñòü ïàòîãåíåòè÷å-
ñêè çíà÷èìûõ CNVs â íîçîëîãè÷åñêîé ñòðóêòóðå ÂÏÑ è îáíàðóæèòü ñâÿçü ìåæäó ïàòîãåíåòè÷åñêè çíà÷èìûìè CNVs è àíîìàëü-
íûì ñòðîåíèåì ñåðäöà. Ìàòåðèàëû è ìåòîäû. 31 ðåáåíîê ñ ÂÏÑ, ñî÷åòàþùèìñÿ ñ ýêñòðàêàðäèàëüíîé ïàòîëîãèåé áûë âêëþ-
÷åí â èññëåäîâàíèå. Îáðàçöû ÄÍÊ áûëè ïðîàíàëèçèðîâàíû ñ èñïîëüçîâàíèåì ÄÍÊ-ìèêðî÷èïîâ âûñîêîé ïëîòíîñòè SurePrint
G3 Human Genome CGH+SNP Microarray Kit, 8õ60K (Agilent Technologies, ÑØÀ). Äëÿ îïèñàíèÿ íîçîëîãè÷åñêîé ñòðóêòóðû èñ-
ïîëüçîâàëè ÌÊÁ-11. Ðåçóëüòàòû. Ó 32% (10/31) ïàöèåíòîâ ñ ÂÏÑ è ýêñòðàêàðäèàëüíîé ïàòîëîãèåé áûëè âûÿâëåíû ïàòîãåíå-
òè÷åñêè çíà÷èìûå CNVs. CNVs áûëè ïðåäñòàâëåíû â ñëåäóþùèõ êàòåãîðèÿõ ÂÏÑ: àíîìàëèè æåëóäî÷êîâ è èõ ïåðåãîðîäêè;
àíîìàëèè ìåæïðåäñåðäíîé ïåðåãîðîäêè; àíîìàëèè âåíòðèêóëî-àðòåðèàëüíîãî êëàïàíà èëè ñìåæíûõ îáëàñòåé; àíîìàëèè
âåí ñðåäîñòåíèÿ. 8 èç 10 ïàöèåíòîâ ñ ïàòîãåííûìè è ïîòåíöèàëüíî ïàòîãåííûìè CNVs èìåëè ñåïòàëüíûå äåôåêòû èëè êîíîò-
ðóíêàëüíûå ïîðîêè ñåðäöà, ó 9 èç 10 — ïîðîê ñåðäöà âêëþ÷àë áîëåå îäíîé àíîìàëèè. Âûâîäû. Ó ïàöèåíòîâ c êîíîòðóíêàëü-
íûìè, ñåïòàëüíûìè èëè ñëîæíûìè ÂÏÑ è ýêñòðàêàðäèàëüíîé ïàòîëîãèåé ñ áîëüøåé âåðîÿòíîñòüþ âîçìîæíî îáíàðóæåíèå
êëèíè÷åñêè çíà÷èìûõ CNVs.
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Copy number variations (CNVs) are one of the genetic causes of congenital heart disease. Existing views on CNVs in the etiology of
the congenital heart disease (CHD) does not fully explain the formation of a specific heart defect. The obtained knowledge will be di-
rected to the development of new approaches for improving the diagnosis of genomic imbalance in patients with CHD. This study aim at
investigating the presence of pathogenetically significant CNVs in the nosological structure of CHD. Materials and methods. 31 children
with CHD, combined with extracardiac pathology were included in the study. Samples of DNA were analyzed using high-density DNA
microarrays SurePrint G3 Human Genome CGH + SNP Microarray Kit, 8 õ 60K (Agilent Technologies, USA). ICD-11 was used to de-
scribe the nosological structure. Results. Pathogenic and likely pathogenic CNVs were detected in 32% (10/31) of patients with CHD and
extracardiac pathology. CNVs were identified in the categories of CHD: anomaly of a ventricle or the ventricular septum; anomaly of atrial
septum; anomaly of a ventriculo-arterial valve or adjacent regions; anomaly of the mediastinal vein. Conclusions. The detection of patho-
genic or likely pathogenic CNVs is more often associated with conotruncal, septal or complex heart defects.
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Àêòóàëüíîñòü

Â 2017 ãîäó áûë îïóáëèêîâàí ôðàãìåíò ÌÊÁ-11, ïî-
ñâÿùåííûé êëàññèôèêàöèè âðîæäåííûõ ïîðîêîâ ñåðäöà
(ÂÏÑ) [1]. Âàðèàöèè ÷èñëà êîïèé ÄÍÊ (CNVs) ÿâëÿþòñÿ
îäíîé èç ïðè÷èí ðàçâèòèÿ ÂÏÑ, çàíèìàÿ óñëîâíî ïðîìå-
æóòî÷íîå ïîëîæåíèå ìåæäó êðóïíûìè õðîìîñîìíûìè
ïåðåñòðîéêàìè è ìîíîãåííûìè ìóòàöèÿìè. ×àñòîòà âû-
ÿâëåíèÿ CNVs ó ïàöèåíòîâ ñ ÂÏÑ íàõîäèòñÿ â èíòåðâàëå
îò 3 äî 26%. Íåñìîòðÿ íà âûñîêóþ ïåíåòðàíòíîñòü ÂÏÑ

ïðè ðàçëè÷íûõ ìèêðîäåëåöèîííûõ è ìèêðîäóïëèêàöè-

îííûõ ñèíäðîìàõ, ïîíèìàíèå ìåõàíèçìîâ âîçíèêíîâå-

íèÿ ïîðîêîâ ñåðäöà è îòðàæåíèå âëèÿíèÿ CNVs íà êàð-

äèîãåíåç îñòàþòñÿ íåîïðåäåëåííûìè. Ïëàíèðîâàíèå

îïåðàöèè, åå èñõîä è ïîñòîïåðàöèîííûé ïåðèîä ÿâëÿþò-

ñÿ çàâèñèìûìè îò ãåíåòè÷åñêèõ ôàêòîðîâ. Â äàëüíåéøåì

èññëåäîâàíèå ñâÿçè CNVs è òèïîâ ïîðîêîâ ñåðäöà ìîæåò

áûòü èñïîëüçîâàíî äëÿ ðàçðàáîòêè è êîíêðåòèçàöèè íî-

âûõ òàêòèê âåäåíèÿ ïàöèåíòîâ.
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Öåëü — èçó÷èòü ïðåäñòàâëåííîñòü ïàòîãåíåòè÷åñêè
çíà÷èìûõ CNVs â íîçîëîãè÷åñêîé ñòðóêòóðå âðîæäåííûõ
ïîðîêîâ ñåðäöà è îáíàðóæèòü ñâÿçü ìåæäó ïàòîãåíåòè÷å-
ñêè çíà÷èìûìè CNVs è àíîìàëüíûì ñòðîåíèåì ñåðäöà.

Ìàòåðèàë è ìåòîäû

Îáñëåäîâàí 31 ïàöèåíò, ïåðåíåñøèé îïåðàòèâíîå
ëå÷åíèå ïî ïîâîäó ÂÏÑ. Äèàãíîç ÂÏÑ óñòàíàâëèâàëñÿ
íà îñíîâàíèè ýõîêàðäèîãðàôè÷åñêèõ äàííûõ, ñîãëàñíî
ðåêîìåíäàöèÿì ÐÊÎ [2]. Ïðè îïèñàíèè íîçîëîãè÷åñêîé
ñòðóêòóðû ÂÏÑ èñïîëüçîâàëè ìåæäóíàðîäíóþ êëàññè-
ôèêàöèþ áîëåçíåé 11 ïåðåñìîòðà (ÌÊÁ-11) [1]. Âêëþ-
÷åíèå â èññëåäîâàíèå ïðîâîäèëîñü ïðè íàëè÷èè ó ïàöè-
åíòà ñîïóòñòâóþùåé ýêñòðàêàðäèàëüíîé ïàòîëîãèè:
ìíîæåñòâåííûõ àíîìàëèé ðàçâèòèÿ, ìèêðîàíîìàëèé,
ëèöåâûõ äèçìîðôèé, îòñòàâàíèÿ â ðàçâèòèè (ïñèõè÷å-
ñêîì, ïñèõîðå÷åâîì, ðå÷åâîì, ïñèõîìîòîðíîì, èíòåë-
ëåêòóàëüíîì è ôèçè÷åñêîì). Àíàëèç ÄÍÊ ïðîâîäèëñÿ
ñ èñïîëüçîâàíèåì ÄÍÊ-ìèêðî÷èïîâ âûñîêîãî ðàçðåøå-
íèÿ SurePrint G3 Human Genome CGH+SNP Microarray
Kit, 8õ60K (Agilent Technologies, ÑØÀ). Ìå÷åíèå, ãèá-
ðèäèçàöèþ è ïîñëåäóþùóþ âèçóàëèçàöèþ äàííûõ ïðî-
âîäèëè â ñîîòâåòñòâèè ñ ïðîòîêîëîì, ðåêîìåíäîâàííûì
ïðîèçâîäèòåëåì. Ïîëó÷åííûå ðåçóëüòàòû àíàëèçèðîâà-
ëè ñ èñïîëüçîâàíèåì ïóáëè÷íî äîñòóïíûõ áàç äàííûõ
DGV (http://dgv.tcag.ca/dgv/app/home) è DECIPHER
(https://decipher.sanger.ac.uk). Âåðèôèêàöèþ âûÿâëåí-
íûõ ïàòîãåíåòè÷åñêè çíà÷èìûõ CNV ïðîâîäèëè ñ èñ-
ïîëüçîâàíèåì ïîëèìåðàçíîé öåïíîé ðåàêöèè â ðåæèìå
ðåàëüíîãî âðåìåíè c ïîäáîðîì óíèêàëüíûõ ïðàéìåðîâ
äëÿ âûÿâëåííûõ ðåãèîíîâ õðîìîñîì.

Ðåçóëüòàòû è îáñóæäåíèå

Ñðåäè îáñëåäîâàííûõ 23% (7/31) èìåëè ïàòîãåííûå
CNVs, îõàðàêòåðèçîâàííûå êàê äåëåöèè. Ñëó÷àè äåëå-
öèé áûëè ïðåäñòàâëåíû ðàíåå èçâåñòíûìè ñèíäðîìàìè:
ó 5 ïàöèåíòîâ ñèíäðîìîì Äè Äæîðæè, ïî îäíîìó ïàöè-
åíòó ñ ñèíäðîìîì Âèëüÿìñà è ñèíäðîìîì ìèêðîäåëåöèè
1p36. Ó 6 èç 7 ïàöèåíòîâ áûëî ìîæíî îöåíèòü ïðîèñ-
õîæäåíèå CNVs: âñå äåëåöèè ó ïàöèåíòîâ âîçíèêëè de

novo. Ó 10% (3/31) áûëè âûÿâëåíû ïîòåíöèàëüíî ïàòî-
ãåííûå äóïëèêàöèîííûå âàðèàíòû. Âàðèàíò ìèêðîäóï-
ëèêàöèè 20p13 ìàòåðèíñêîãî ïðîèñõîæäåíèÿ ðàíåå áûë
ïîäðîáíî îïèñàí íàìè [3]. Âòîðîé ñëó÷àé äóïëèêàöèè
áûë ïðåäñòàâëåí óâåëè÷åíèåì ÷èñëà êîïèé ó÷àñòêà õðî-
ìîñîìû 21p22.13, êîòîðûé áûë îáíàðóæåí ó ïðîáàíäà è
óíàñëåäîâàí èì îò áîëüíîãî îòöà ñ èäåíòè÷íûì ïîðî-
êîì ñåðäöà. Òðåòèé ñëó÷àé áûë ïðåäñòàâëåí ìèêðîäóï-
ëèêàöèåé Xp22.31, ïðîèñõîæäåíèå êîòîðîé óòî÷íÿåòñÿ.
Äóïëèêàöèè â õðîìîñîìíîì ðåãèîíå Xp22.31 ðàññìàò-
ðèâàþòñÿ â êà÷åñòâå ôàêòîðîâ ðèñêà ðàçâèòèÿ ïàòîëîãèè
íåðâíîé ñèñòåìû, îáñóæäàåòñÿ èõ íåïîëíàÿ ïåíåòðàíò-
íîñòü [4]. Äóïëèöèðîâàííûé ôðàãìåíò âêëþ÷àåò ãåí
PNPLA4, êîòîðûé êîäèðóåò ôåðìåíò, ó÷àñòâóþùèé

â ìåòàáîëèçìå ðåòèíîëà — êëþ÷åâîé ñèãíàëüíîé ìîëå-
êóëû íà ðàííèõ ýòàïàõ êàðäèîãåíåçà. Âîâëå÷åííîñòü
â CNV ãåíà, âîñïðèíèìàþùåãî îòâåò âíåøíåé ñðåäû,
ðàññìàòðèâàåòñÿ êàê îäèí èç îáùèõ ìåõàíèçìîâ ïîäâåð-
æåííîñòè çàáîëåâàíèÿì, ñâÿçàííûì ñ íàðóøåíèåì ìîð-
ôîëîãèè ñåðäöà [5].

Ñîãëàñíî îïóáëèêîâàííîìó ôðàãìåíòó ÌÊÁ-11, âû-
ÿâëåííûå òèïû ïîðîêîâ ñåðäöà â íîçîëîãè÷åñêîé ñòðóê-
òóðå ðàñïðåäåëåíû ñëåäóþùèì îáðàçîì (òàáëèöà).

Â ÌÊÁ-11 êëþ÷åâûì ïðèíöèïîì êëàññèôèêàöèè
ñëóæèò àíàòîìè÷åñêîå ðàñïîëîæåíèå îïðåäåëåííûõ
ñòðóêòóð ñåðäöà è ñîåäèíåííûõ ñ íèì êðóïíûõ ñîñóäîâ.
Ñåïòàëüíûå äåôåêòû ÿâëÿþòñÿ íàèáîëåå ðàñïðîñòðà-
íåííûì òèïîì ïîðîêîâ ñåðäöà (14 èç 31 â îáñëåäîâàí-
íîé íàìè âûáîðêå), ÷òî ñîîòâåòñòâóåò äàííûì ëèòåðàòó-
ðû [6].

Íàèáîëåå ÷àñòî ïàòîãåííûå è ïîòåíöèàëüíî ïàòî-
ãåííûå CNVs áûëè âûÿâëåíû â êàòåãîðèÿõ âðîæäåííûõ
àíîìàëèé æåëóäî÷êîâ è èõ ïåðåãîðîäêè, ìåæïðåäñåðä-
íîé ïåðåãîðîäêè, âåíòðèêóëî-àðòåðèàëüíîãî êëàïàíà
èëè ñìåæíûõ îáëàñòåé è âåí ñðåäîñòåíèÿ. Â áîëüøèíñò-
âå èññëåäîâàíèé äëÿ ñîõðàíåíèÿ îáúåìà âûáîðêè íå
ïðîèçâîäÿò ðàçäåëåíèå íà ïîäãðóïïû ïî òèïàì ïîðîêîâ
ñåðäöà. Ëèøü â îäíîì èññëåäîâàíèè àâòîðû âûäåëèëè
9 ôåíîòèïè÷åñêèõ ïîäãðóïï ïðè îïèñàíèè 442 ïàöèåí-
òîâ [7]. Â ýòîé ðàáîòå ïàòîãåííûå è ïîòåíöèàëüíî ïàòî-
ãåííûå CNVs íàèáîëåå ÷àñòî áûëè âûÿâëåíû â ïîäãðóï-
ïàõ ïàöèåíòîâ â êàòåãîðèÿõ êîíîòðóíêàëüíûõ è ñåïòà-
ëüíûõ äåôåêòîâ. Àíîìàëèè êîíîòðóíêóñà áûëè îáíàðó-
æåíû ó 4 èç 27 (14,8%) ïàöèåíòîâ, à êîíîòðóíêàëüíûå
äåôåêòû êîìáèíèðîâàííûå ñ äðóãèìè äåôåêòàìè ñåðäöà
ó 13 èç 85 (17,3%) ïàöèåíòîâ. Ñåïòàëüíûå äåôåêòû áûëè
âûÿâëåíû ó 17 èç 84 ïàöèåíòîâ (20,2%). Â íàñòîÿùåì
èññëåäîâàíèè ïàòîãåííûå è ïîòåíöèàëüíî ïàòîãåííûå
CNVs íàèáîëåå ÷àñòî âñòðå÷àëèñü â òåõ æå ïîäãðóïïàõ:
â 3 èç 6 ñëó÷àåâ ïðè êîíîòðóíêàëüíûõ äåôåêòàõ, â 5 èç
14 ñëó÷àåâ ïðè ñåïòàëüíûõ äåôåêòàõ. Òàêèì îáðàçîì, ó 8
èç 10 ïàöèåíòîâ ñ ïàòîãåííûìè è ïîòåíöèàëüíî ïàòî-
ãåííûìè CNVs ðàçâèâàþòñÿ êîíîòðóíêàëüíûå è ñåï-
òàëüíûå äåôåêòû. Íà áîëåå ÷àñòóþ âñòðå÷àåìîñòü ïàòî-
ãåííûõ è ïîòåíöèàëüíî ïàòîãåííûõ CNVs â ýòèõ ïîä-
ãðóïïàõ ïðåäïîëîæèòåëüíî ìîãóò âëèÿòü çíà÷èòåëüíàÿ
ðàñïðîñòðàíåííîñòü ñåïòàëüíûõ äåôåêòîâ è ïðåäñòàâ-
ëåííîñòü ìèêðîäåëåöèè 22q11. Òåì íå ìåíåå ýôôåêòû
èçìåíåíèÿ äîç ãåíîâ îïðåäåëåííûõ òðàíñêðèïöèîííûõ
ôàêòîðîâ ìîãóò ïðèâîäèòü ê íàðóøåíèþ ôîðìèðîâàíèÿ
îäíîé èç ñàìûõ ïåðâè÷íûõ ñåðäå÷íûõ ñòðóêòóð — êî-
íîòðóíêóñà, ïîäîáíî ïðîèñõîäÿùåìó ïðè èçìåíåíèè
äîçû ãåíà TBX1 ïðè ñèíäðîìå ìèêðîäåëåöèè 22q11. Âå-
ðîÿòíî, ó íîñèòåëåé ïàòîãåííûõ è ïîòåíöèàëüíî ïàòî-
ãåííûõ CNV èìååòñÿ òåíäåíöèÿ ê íàðóøåíèþ ôîðìè-
ðîâàíèÿ íåñêîëüêèõ ñòðóêòóð ñåðäöà. Òàê ïàòîãåííûå è
ïîòåíöèàëüíî ïàòîãåííûå CNVs áûëè âûÿâëåíû ó 9 èç
18 ïàöèåíòîâ ñ ÂÏÑ, âêëþ÷àþùèìè íåñêîëüêî äåôåê-
òîâ ïî ñðàâíåíèþ ñ 1 èç 13 ïàöèåíòîâ, êîãäà ÂÏÑ áûë
åäèíñòâåííûì äåôåêòîì.
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Çàñëóæèâàåò âíèìàíèÿ íàëè÷èå ÷àñòè÷íîãî àíîìàëü-

íîãî äðåíàæà ëåãî÷íûõ âåí â âåðõíþþ ïîëóþ âåíó ó âñåõ

òðåõ ïàöèåíòîâ ñ ìèêðîäóïëèêàöèÿìè.

Ïî ëèòåðàòóðíûì äàííûì, ÷àñòè÷íûé àíîìàëüíûé

äðåíàæ ëåãî÷íûõ âåí â âåðõíþþ ïîëóþ âåíó âñòðå÷àåò-

ñÿ ïðè ñèíäðîìå Òåðíåðà, î÷åíü ðåäêî — ïðè òåòðàñî-

ìèè 22q, êîëüöåâîé õðîìîñîìå 12p, îäíîêðàòíî îïèñàí

ïðè òðàíñëîêàöèè 10 è 21 õðîìîñîì, èíîãäà — â ñî÷å-

òàíèè ñ ïîðîêàìè ñåðäöà ñ íàðóøåíèåì ëåâî-ïðàâîãî

ïàòòåðíà [8].

Âûâîäû

Ó ïàöèåíòîâ c êîíîòðóíêàëüíûìè, ñåïòàëüíûìè èëè

ñëîæíûìè âðîæäåííûìè ïîðîêàìè ñåðäöà è ýêñòðàêàð-

äèàëüíîé ïàòîëîãèåé ñ áîëüøåé âåðîÿòíîñòüþ âîçìîæ-

íî îáíàðóæåíèå êëèíè÷åñêè çíà÷èìûõ CNVs, ÷òî äîë-

æíî ó÷èòûâàòüñÿ êëèíè÷åñêèìè ñïåöèàëèñòàìè ïðè

ïëàíèðîâàíèè îáñëåäîâàíèÿ è îöåíêå ïðîãíîçà çàáîëå-

âàíèÿ. Âîçìîæíàÿ ñâÿçü ÷àñòè÷íîãî àíîìàëüíîãî äðåíà-

æà ëåãî÷íûõ âåí â âåðõíþþ ïîëóþ âåíó è CNVs ó ïàöè-

åíòîâ ñ ýêñòðàêàðäèàëüíîé ïàòîëîãèåé ÿâëÿåòñÿ ïðåä-

ìåòîì äëÿ äàëüíåéøèõ íàó÷íûõ èññëåäîâàíèé.
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Òàáëèöà
Õàðàêòåð ïðåäñòàâëåííîñòè ïàòîãåíåòè÷åñêè çíà÷èìûõ CNVs â íîçîëîãè÷åñêîé ñòðóêòóðå ÂÏÑ

Êîä
ÌÊÁ11

Íàèìåíîâàíèå ãðóïïû, âðîæäåííîãî ïîðîêà ñåðäöà >1
äåô.

n Chr. reg. N

LA80 Ïîðîêè ñ íàðóøåíèåì ïîçèöèè ñåðäöà 0 1

Äåêñòðîêàðäèÿ. ÄÌÆÏ. + 1

LA85 Íàðóøåíèå àòðèîâåíòðèêóëÿðíîãî è âåíòðèêóëî-àðòåðèàëüíîãî ñîåäèíåíèé 0 3

Îáùèé àðòåðèàëüíûé ñòâîë 1

Òðàíñïîçèöèÿ ìàãèñòðàëüíûõ ñîñóäîâ ñ ÄÌÆÏ + 1

Àíîìàëèÿ Ýáøòåéíà + 1

LA86 Âðîæäåííûå àíîìàëèè âåí ñðåäîñòåíèÿ 1 1

×àñòè÷íûé àíîìàëüíûé äðåíàæ ïðàâûõ è ëåâûõ ëåãî÷íûõ âåí â âåðõíþþ ïîëóþ âåíó 1 dup21p22.13 1

LA88 Àíîìàëèè æåëóäî÷êîâ è èõ ïåðåãîðîäêè 5 12

Äåôåêò ìåææåëóäî÷êîâîé ïåðåãîðîäêè 4

ÄÌÆÏ. Ïðåäêëàïàííàÿ àîðòàëüíàÿ ìåìáðàíà + 1

ÄÌÆÏ. Îòêðûòûé àðòåðèàëüíûé ïðîòîê. + 1 del1p36 1

Òåòðàäà Ôàëëî. + 2 del22q11.2 4

ÄÌÆÏ. Äâóñòâîð÷àòûé àîðòàëüíûé êëàïàí. + 1 del22q11.2 1

ÄÌÆÏ. ×àñòè÷íûé àíîìàëüíûé äðåíàæ ëåãî÷íûõ âåí â âåðõíþþ ïîëóþ âåíó. + 1 dup20p13 1

LA89 Ôóíêöèîíàëüíî åäèíñòâåííûé æåëóäî÷åê ñåðäöà 0 4

Àòðåçèÿ òðèêóñïèäàëüíîãî êëàïàíà. 2

Ñèíäðîì ãèïîïëàçèè ëåâîãî ñåðäöà. + 1

Åäèíñòâåííûé ëåâûé æåëóäî÷åê ñåðäöà ñ îáùèì ïðèòîêîì 1

LA8A Àíîìàëèè âåíòðèêóëî-àðòåðèàëüíîãî êëàïàíà èëè ñìåæíûõ îáëàñòåé 2 2

Íàäêëàïàííûé àîðòàëüíûé ñòåíîç. Ñòåíîç èñòîêà ïðàâîé ëåãî÷íîé àðòåðèè + 1 del7q11.23 1

Àòðåçèÿ ëåãî÷íîé àðòåðèè ñ ÄÌÆÏ + 1 del22q11.2 1

LA8B Àíîìàëèè êðóïíûõ àðòåðèé 0 2

Êîàðêòàöèÿ àîðòû. ÄÌÆÏ. + 1

Àîðòî-ëåãî÷íîå îêíî. Ïåðåðûâ äóãè àîðòû + 1

LA8E Àíîìàëèè ìåæïðåäñåðäíîé ïåðåãîðîäêè 2 6

Äåôåêò ìåæïðåäñåðäíîé ïåðåãîðîäêè 1 del22q11.2 4

ÄÌÏÏ. Ñòåíîç êëàïàíà ëåãî÷íîé àðòåðèè. Äâóñòâîð÷àòûé àîðòàëüíûé êëàïàí + 1

ÄÌÏÏ. ×àñòè÷íûé àíîìàëüíûé äðåíàæ ïðàâûõ ëåãî÷íûõ âåí â âåðõíþþ ïîëóþ âåíó + 1 dupXp22.31 1

Îáùåå êîëè÷åñòâî 18 10 31

Ïðèìå÷àíèå. >1 äåô — íàëè÷èå áîëåå îäíîãî äåôåêòà ñåðäöà (ñëîæíîãî ïîðîêà ñåðäöà); n — ÷èñëî ïàöèåíòîâ, ó êîòî-
ðûõ âûÿâëåíû CNVs; Chr. reg. — ëîêàëèçàöèÿ è òèï CNVs; N — îáùåå êîëè÷åñòâî ïàöèåíòîâ â êàòåãîðèè. ÄÌÆÏ — äå-
ôåêò ìåææåëóäî÷êîâîé ïåðåãîðîäêè. ÄÌÏÏ — äåôåêò ìåæïðåäñåðäíîé ïåðåãîðîäêè.
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