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Ðÿä õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé, òàêèõ, êàê ñèíäðîì Äàóíà, ñèíäðîìû Ýäâàðäñà, Ïàòàó è äð., íåêîòîðûå ìèêðîäåëåöèîííûå
ñèíäðîìû, èìååò ñïåöèôè÷åñêèå ôåíîòèïû, ÷òî ïîçâîëÿåò ïðåäïîëîæèòü ñîîòâåòñòâóþùèé äèàãíîç äî çàâåðøåíèÿ öèòîãå-
íåòè÷åñêîãî èññëåäîâàíèÿ. Îáðàòèòüñÿ ê âîïðîñó î ôåíîòèïè÷åñêèõ ïðîÿâëåíèÿõ òðèïëîèäèè (Ò) ó íîâîðîæä¸ííûõ äåòåé íàñ
ïîáóäèëè íàøè êîëëåãè-öèòîãåíåòèêè, ñòàâÿùèå ïåðåä êëèíèöèñòàìè çàäà÷ó óêàçûâàòü äèàãíîç âîçìîæíîé õðîìîñîìíîé
àíîìàëèè ïðè íàïðàâëåíèè íà îáñëåäîâàíèå. Îäíàêî íè â îäíîì èç äèàãíîñòèðîâàííûõ íàìè ñëó÷àåâ íå áûëà ïðåäâàðèòåëü-
íî çàïîäîçðåíà Ò. Ñ öåëüþ ðàñøèðåíèÿ âîçìîæíîñòåé êëèíè÷åñêîé äèàãíîñòèêè Ò ìû ïðåäñòàâëÿåì ðåçóëüòàòû àíàëèçà äàí-
íûõ ëèòåðàòóðû è òð¸õ ñëó÷àåâ Ò ó íîâîðîæä¸ííûõ äåòåé.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: òðèïëîèäèÿ, âðîæä¸ííûå ïîðîêè ðàçâèòèÿ, ìèêðîàíîìàëèè

Ââåäåíèå

Òðèïëîèäèÿ êàê ôåíîìåí áûëà âïåðâûå îïèñàíà
ó ýìáðèîíîâ ïðè ñïîíòàííîì àáîðòå â 1961 ã. [6]. Ñðå-
äè õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé, äèàãíîñòèðóåìûõ â ìàòå-
ðèàëå ñïîíòàííûõ àáîðòîâ, îêîëî 10—20% ïðèõîäÿòñÿ
íà Ò [1, 4, 6]. Ìîçàè÷íàÿ ôîðìà Ò (2n/3n, ãäå n — ãàï-
ëîèäíûé íàáîð õðîìîñîì) ó íîâîðîæä¸ííûõ áûëà
äèàãíîñòèðîâàíà â íà÷àëå 60-õ ãîäîâ ÕÕ âåêà [6];
â 1967 ã. âïåðâûå îáíàðóæåí íîâîðîæä¸ííûé ñ ïîëíîé
Ò: 69,XXY [6].

Ïî äàííûì Êóëåøîâà (1976 ã.), â Ìîñêâå ðàñïðî-
ñòðàí¸ííîñòü Ò ñðåäè ìëàäåíöåâ, óìåðøèõ â ïåðèíà-
òàëüíûé ïåðèîä, ñîñòàâèëà 1:175 (4,1% îò îáùåãî ÷èñëà
ñëó÷àåâ õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé â âûáîðêå); â ñîâîêóï-
íîñòè ñ äàííûìè ëèòåðàòóðû (àíàëîãè÷íûå èññëåäîâà-
íèÿ â Ëîíäîíå è Ýäèíáóðãå áûëè ïðîâåäåíû â 1974 ã.)
ýòî ñîñòàâèëî 2:708 [16]. Äàííûõ î ïîïóëÿöèîííîé ÷àñ-
òîòå Ò ó æèâîðîæä¸ííûõ äåòåé â Càíêò-Ïåòåðáóðãå,
â Ðîññèè íàìè íå íàéäåíî [1, 6]; M.V. Zaragoza ñ ñîàâòî-
ðàìè ñ÷èòàþò, ÷òî Ò âñòðå÷àåòñÿ ó 0,002% æèâî-
ðîæä¸ííûõ [23].

Äî íàñòîÿùåãî âðåìåíè êîððåëÿöèè âîçðàñòà ðîäè-
òåëåé ñ âîçíèêíîâåíèåì Ò íå óñòàíîâëåíî [1, 2, 3, 4, 23].

Íàì èçâåñòíî î ÷åòûð¸õ ñëó÷àÿõ ïîâòîðåíèÿ Ò (äèà-
ãíîñòèðîâàííîé ïðåíàòàëüíî) â ðîäîñëîâíîé [7, 8, 11,
18]; àâòîðàìè äâóõ ñîîòâåòñòâóþùèõ èññëåäîâàíèé íà-
çâàíû ãåíû-êàíäèäàòû íà ðîëü ôàêòîðîâ ðèñêà ïîâòîðå-
íèÿ Ò, â ÷àñòíîñòè PLCD4, OSBPL5 [11], à òàêæå âûäâè-
íóòû ïðîòèâîðå÷èâûå ãèïîòåçû î âîçìîæíîì õàðàêòåðå
íàñëåäîâàíèÿ ôåíîìåíà ïîâòîðíîé Ò: àóòîñîìíî-ðåöåñ-
ñèâíûé [8], àóòîñîìíî-äîìèíàíòíûé [11].

Êëèíè÷åñêèé ôåíîòèï òðèïëîèäîâ (äàííûå ëèòåðàòóðû)

Ìîíîãðàôèÿ ïîä ðåä. Ã.È. Ëàçþêà (1979 ã.) ñîäåðæèò

äàííûå ñîáñòâåííîãî èññëåäîâàíèÿ ôåíîòèïà ïðè ïîë-

íîé ôîðìå Ò (3n, ãäå n — ãàïëîèäíûé íàáîð õðîìîñîì)

ó 57 äåòåé (íîâîðîæä¸ííûõ ëèáî ïëîäîâ ñðîêîì áîëåå

28 íåäåëü): 33 ìàëü÷èêîâ è 24 äåâî÷åê. Ê ñîæàëåíèþ, èç

òåêñòà öèòèðóåìîé ïóáëèêàöèè íåÿñíî, êàêîâî áûëî êî-

ëè÷åñòâî æèâîðîæä¸ííûõ â èññëåäîâàííîé ãðóïïå. Íàè-

áîëåå ÷àñòûì âðîæä¸ííûì ïîðîêîì ðàçâèòèÿ (ÂÏÐ)

â èññëåäîâàííîé ãðóïïå ñòàëà ñèíäàêòèëèÿ ïàëüöåâ êèñ-

òåé — îêîëî 70%, íàèáîëåå ðåäêèì — êîñîëàïîñòü (îêîëî

16%). Â êà÷åñòâå õàðàêòåðíûõ äëÿ Ò ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ àâ-

òîðû îòìåòèëè èíûå (êðîìå ñèíäàêòèëèè) àíîìàëèè êè-

ñòåé, âêëþ÷àÿ äàííûå ëèòåðàòóðû î íåîäèíàêîâîé òîë-

ùèíå ïàëüöåâ, à òàêæå ðàçëè÷íûå àíîìàëèè ñòîï, ãîëîâ-

íîãî ìîçãà, ìî÷åâûäåëèòåëüíîé, ñåðäå÷íî-ñîñóäèñòîé,

ïèùåâàðèòåëüíîé ñèñòåì, æåë¸ç âíóòðåííåé ñåêðåöèè,

íàðóæíûõ ïîëîâûõ îðãàíîâ, ïëàöåíòû. Â ðåçóëüòàòå ïðî-

âåä¸ííîãî èññëåäîâàíèÿ àâòîðû ïðèøëè ê âûâîäó î òîì,

÷òî, èìåÿ äîñòàòî÷íî ïîëíóþ ôåíîòèïè÷åñêóþ êàðòèíó

ïðè àóòîïñèè, ïàòîëîãîàíàòîì ìîæåò óñòàíîâèòü äèàãíîç

Ò áåç èññëåäîâàíèÿ õðîìîñîìíîãî íàáîðà (ïðè ïîëíîé

(3n) ôîðìå äàííîé àíîìàëèè). Ïðè ýòîì èññëåäîâàòåëè

îòìåòèëè, ÷òî â ëèòåðàòóðå èìåþòñÿ îïèñàíèÿ ìîçàè÷íîé

Ò, ôåíîòèïè÷åñêèå ïðîÿâëåíèÿ êîòîðîé âàðüèðîâàëè îò

ìíîãîêîìïîíåíòíîé êëèíè÷åñêîé êàðòèíû ïîëíîé Ò äî

óìåðåííîé âðîæä¸ííîé àñèììåòðèè òóëîâèùà [4].

Â äîñòóïíûõ íàì îïèñàíèÿõ êëèíè÷åñêîãî ôåíîòèïà

ó æèâîðîæä¸ííûõ ñ ïîëíîé [12, 14, 19, 21] ëèáî ìîçàè÷-

íîé ôîðìîé Ò [9, 10, 13, 15, 20, 22] ïðèâîäÿòñÿ â ñóììå

75 êëèíè÷åñêèõ ñèìïòîìîâ ðàçëè÷íîé (ñ òî÷êè çðåíèÿ

* Àâòîðû ñòàòüè âûðàæàþò áëàãîäàðíîñòü àäìèíèñòðàöèè è ñîòðóäíèêàì îðãàíèçàöèîííî-ìåòîäè÷åñêîãî îòäåëà Ñàíêò-Ïåòåðáóðã-
ñêîãî ãîñóäàðñòâåííîãî êàç¸ííîãî ó÷ðåæäåíèÿ çäðàâîîõðàíåíèÿ «Äèàãíîñòè÷åñêèé öåíòð (ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêèé)» è ëè÷íî ãëàâíî-
ìó âðà÷ó ä.ì.í. Î.Ï. Ðîìàíåíêî, àäìèíèñòðàöèè è ñîòðóäíèêàì Ñàíêò-Ïåòåðáóðãñêîãî ãîñóäàðñòâåííîãî áþäæåòíîãî ó÷ðåæäåíèÿ
çäðàâîîõðàíåíèÿ «Äåòñêàÿ ãîðîäñêàÿ êëèíè÷åñêàÿ áîëüíèöà ¹ 1» è ëè÷íî ãëàâíîìó âðà÷ó À.Â. Êàãàíó, àäìèíèñòðàöèè è çàâåäóþ-
ùåìó ïàòîëîãîàíàòîìè÷åñêîé ñëóæáîé Ñàíêò-Ïåòåðáóðãñêîãî ãîñóäàðñòâåííîãî áþäæåòíîãî ó÷ðåæäåíèÿ çäðàâîîõðàíåíèÿ «Äåò-
ñêàÿ ãîðîäñêàÿ êëèíè÷åñêàÿ áîëüíèöà ¹ 5 èì. Íèëà Ô¸äîðîâè÷à Ôèëàòîâà» Å.Ô. Ãîðáóíîâó.

Àâòîðû ñòàòüè äåêëàðèðóþò îòñóòñòâèå êîíôëèêòà èíòåðåñîâ.



ãåíåòèêà-êëèíèöèñòà) ñòåïåíè çíà÷èìîñòè. Ýòè äàííûå

ëèòåðàòóðû ïðåäñòàâëåíû â òàáë. 1.

Ñîãëàñíî íàéäåííûì íàìè îïèñàíèÿì ôåíîòèïà äåñÿòè

äåòåé ñ Ò, íàèáîëåå ðàñïðîñòðàí¸ííûìè ïðèçíàêàìè ÿâëÿ-

þòñÿ ñèíäàêòèëèÿ íà êèñòÿõ è ñíèæåííûé ìûøå÷íûé òî-

íóñ (8/10), â òî âðåìÿ êàê 40 èç çàôèêñèðîâàííûõ ôåíîòè-

ïè÷åñêèõ àíîìàëèé áûëè îòìå÷åíû â åäèíè÷íûõ ñëó÷àÿõ.

Äàííûå èíîñòðàííîé ëèòåðàòóðû î ñèíäàêòèëèè êèñòåé

êàê ñàìîé ÷àñòîé àíîìàëèè ó æèâîðîæä¸ííûõ òðèïëîèä-

íûõ èíäèâèäóóìîâ ñîâïàäàþò ñ äàííûìè ñîáñòâåííîãî íà-

áëþäåíèÿ Ã.È. Ëàçþêà è äð. (1979 ã.), ïðèâåä¸ííûìè âûøå.

Ïðîäîëæèòåëüíîñòü æèçíè ïðè ìîçàè÷íîé ôîðìå òðèï-

ëîèäèè ñîñòàâèëà â îäíîì èç èçâåñòíûõ ñëó÷àåâ 14 ëåò [20];

ïðè êàðèîòèïå 69,XXY — äî 10 ìåñ. âêëþ÷èòåëüíî [21], ïðè

êàðèîòèïå 69,XXÕ — äî 46-ãî äíÿ âêëþ÷èòåëüíî â îäíîì
èç íàáëþäåíèé [14] è 2 ìåñ. — â äðóãîì [12].

Òðè ñëó÷àÿ òðèïëîèäèè ó æèâîðîæä¸ííûõ

â Ñàíêò-Ïåòåðáóðãå

Â ÑÏÃÊÓÇ «Äèàãíîñòè÷åñêèé öåíòð (ìåäèêî-ãåíå-
òè÷åñêèé)» (ÌÃÖ) íàìè äèàãíîñòèðîâàíî òðè ñëó÷àÿ Ò
ó æèâîðîæä¸ííûõ äåòåé ðàçíîãî ïîëà (2010, 2014,
2015 ãã.). Ïî äàííûì îðãàíèçàöèîííî-ìåòîäè÷åñêîãî
îòäåëà ÌÃÖ, ÷èñëî ðîäîâ â ïåðèîä ñ 1 ÿíâàðÿ 2010 ã. ïî
30 èþíÿ 2015 ã. â Ñàíêò-Ïåòåðáóðãå ñîñòàâèëî 349 331.
Â íàøåì íàáëþäåíèè Ò áûëà äèàãíîñòèðîâàíà ó òðåõ èç
349 331 æèâîðîæä¸ííûõ, ò.å. ÷àñòîòà Ò ìîæåò áûòü îöå-
íåíà êàê 1 íà 115 000, ÷òî áëèçêî ê çíà÷åíèþ òàêîâîé
(2 : 100 000), ïî äàííûì M.V. Zaragoza ñ ñîàâòîðàìè [23].

ÎÐÈÃÈÍÀËÜÍÛÅ ÈÑÑËÅÄÎÂÀÍÈß
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Òàáëèöà 1
Ôåíîòèïè÷åñêèå ïðèçíàêè ó 10 æèâîðîæä¸ííûõ ðàçíîãî âîçðàñòà ñ ïîëíîé è ìîçàè÷íîé ôîðìîé Ò

(ïî äàííûì ëèòåðàòóðû)

¹¹ Ôåíîòèïè÷åñêèé ïðèçíàê Âñåãî íàáëþäåíèé Íîìåð ññûëêè

1 2 3 4

1 Ïðåíàòàëüíàÿ ãèïîïëàçèÿ 6 13, 14, 15, 20, 21

2 Çàäåðæêà ôèçè÷åñêîãî ðàçâèòèÿ â ðàííåì âîçðàñòå 3 10, 13, 20

3 Êàõåêñèÿ 1 12

4 Èçáûòî÷íûé ïî îòíîøåíèþ ê ðîñòó âåñ â âîçðàñòå ñòàðøå 1 ãîäà 5 9, 10, 20, 22

5 Àñèììåòðèÿ òåëà/÷åðåïà/òóëîâèùà/êîíå÷íîñòåé 3 9, 13, 14

6 Ìàêðîöåôàëèÿ 2 12, 14

7 Ìèêðîöåôàëèÿ 2 10, 15

8 Ãèïåðýëàñòè÷íîñòü êîæè 1 12

9 Ëîêàëüíàÿ ãèïåðïèãìåíòàöèÿ êîæè 6 9, 13, 15, 20, 22

10 Øåéíàÿ ñêëàäêà 1 12

11 Íèçêàÿ ëèíèÿ ðîñòà âîëîñ íà øåå 1 12

12 Ñïëþñíóòûé ñ áîêîâ ÷åðåï 1 15

13 Íàâèñàþùèé çàòûëîê 1 21

14 Íèçêîå ðàñïîëîæåíèå óøíûõ ðàêîâèí 2 12, 14

15 Êðóïíûå óøíûå ðàêîâèíû 1 21

16 Èñòîí÷¸ííûå óøíûå ðàêîâèíû 1 21

17 Äèñïëàñòè÷íûå óøíûå ðàêîâèíû 2 12, 14

18 Àñèììåòðèÿ ëèöà 5 9, 13, 15, 22

19 Òðåóãîëüíàÿ ôîðìà ëèöà 1 21

20 Âûñîêèé ëîá 2 15, 20

21 Ãèïîïëàñòè÷íàÿ ñðåäíÿÿ ÷àñòü ëèöà 1 15

22 Äóãîîáðàçíàÿ ôîðìà áðîâåé 1 9

23 Êîñîãëàçèå 1 15

24 Ãèïåðòåëîðèçì ãëàç 3 14, 15, 21

25 Ãëóáîêî ïîñàæåííûå ãëàçà 1 15

26 Êîðîòêèå ãëàçíûå ùåëè 3 14, 15

27 Àñèììåòðèÿ ãëàçíûõ ùåëåé (ïî âåëè÷èíå) 2 9, 13

28 Ìèêðîôòàëüìèÿ 1 12

29 Êðóïíûé íîñ 2 9, 21

30 Øèðîêàÿ óïëîù¸ííàÿ ïåðåíîñèöà 3 9, 12, 15

31 Ìÿñèñòûé êîí÷èê íîñà 2 12, 20



ISSN 2073-7998 31

ÌÅÄÈÖÈÍÑÊÀß ÃÅÍÅÒÈÊÀ. — 2015. — ¹11

Òàáëèöà 1 (îêîí÷àíèå)

1 2 3 4

32 Êëþâîâèäíàÿ ôîðìà íîñà 1 21

33 Îäíîñòîðîííÿÿ ðàñùåëèíà ãóáû è í¸áà 1 21

34 Îäíîñòîðîííÿÿ ïñåâäîðàñùåëèíà ãóáû 1 9

35 Óêîðî÷åííûé ôèëüòð 1 15

36 Ìèêðîñòîìèÿ 3 9, 10, 12

37 Âûñîêîå óçêîå í¸áî 1 15

38 Ãèïîïëàçèÿ íèæíåé ÷åëþñòè 3 9, 12, 21

39 Ãèïîïëàñòè÷íûé ïîäáîðîäîê 1 20

40 Ãèïåðìîáèëüíîñòü ñóñòàâîâ 1 12

31 Êîðîòêàÿ øåÿ 2 14, 15

42 Óçêàÿ ãðóäíàÿ êëåòêà 1 12

43 Ãèïîïëàçèÿ ñîñêîâ 2 12, 21

44 Ãèïåðòåëîðèçì ñîñêîâ 1 12

45 Ôèêñèðîâàííîå ïðèâåä¸ííîå ïîëîæåíèå êèñòåé 1 21

46 Óäëèí¸ííûå óçêèå êèñòè è ñòîïû 1 12

47 Åäèíñòâåííàÿ ëàäîííàÿ ñêëàäêà 3 9, 20, 22

48 Ïðîêñèìàëüíàÿ ïîïåðå÷íàÿ ëàäîííàÿ ñêëàäêà 1 13

49 Óêîðî÷åíèå ïåðâûõ è ïÿòûõ ïàëüöåâ êèñòåé 1 13

50 Ñèíäàêòèëèÿ âòîðîãî-òðåòüåãî/òðåòüåãî-÷åòâ¸ðòîãî/âòîðîãî-ïÿòîãî
ïàëüöåâ êèñòåé

8 9, 10, 13, 14, 15, 19,
21, 22

51 Êëèíîäàêòèëèÿ ïàëüöåâ êèñòåé 5 9, 10, 13, 20, 21

52 Êàìïòîäàêòèëèÿ 3 13, 20, 21

53 Ïåðåêðûâàíèå òðåòüåãî è ÷åòâ¸ðòîãî ïàëüöåâ êèñòè 2 14, 21

54 Àíîìàëüíîå âçàèìîðàñïîëîæåíèå ïàëüöåâ êèñòåé 1 12

55 Èñêðèâëåíèå ãîëåíåé 2 12, 21

56 Êàëüêàíåîâàëüãóñíàÿ äåôîðìàöèÿ 1 20

57 Ñòîïà â ôîðìå "êà÷àëêè" 2 12, 21

58 Ýêòðîäàêòèëèÿ ñòîï 1 19

59 Ñãèáàòåëüíàÿ êîíòðàêòóðà ìåòàòàðçî-ôàëàíãåàëüíûõ ñóñòàâîâ 1 21

60 Ïðîêñèìàëüíîå ïîëîæåíèå ïåðâûõ ïàëüöåâ ñòîï 2 9, 13

61 Àíîìàëüíàÿ ôîðìà ïàëüöåâîé äóãè íà ñòîïàõ 1 23

62 Ñèíäàêòèëèÿ âòîðîãî-òðåòüåãî ïàëüöåâ ñòîï (êîæíàÿ) 4 14, 15, 20, 22

63 Ñèíäàêòèëèÿ òðåòüåãî-÷åòâ¸ðòîãî ïàëüöåâ ñòîï (êîæíàÿ) 1 20

64 Óâåëè÷åíèå/óäëèíåíèå âòîðîãî ïàëüöà ñòîïû 3 9, 19, 20

65 Ñàíäàëåâèäíûé ïðîìåæóòîê 2 9, 19

66 Ãèïîïëàçèÿ ïÿòûõ ïàëüöåâ ñòîï 1 9

67 Ñêîëèîç òÿæ¸ëîé ñòåïåíè 1 20

68 Ãèïîïëàçèÿ íàðóæíûõ ãåíèòàëèé ó ìàëü÷èêà 1 10

69 Äâóñòîðîííèé êðèïòîðõèçì 1 21

70 Îìôàëîöåëå 1 19

71 Ìûøå÷íàÿ ãèïîòîíèÿ 7 9, 13, 14, 15, 21, 22

72 Àðåôëåêñèÿ 1 15

73 Çàäåðæêà ïñèõîìîòîðíîãî/ïñèõîðå÷åâîãî ðàçâèòèÿ * 4 9, 10, 13, 15, 20

74 Ãîðìîíàëüíûé êðèç (âêëþ÷àÿ âàãèíàëüíîå êðîâîòå÷åíèå) â ñî÷åòàíèè
ñ òðàíçèòîðíûì ãèïîòèðåîçîì öåíòðàëüíîãî ãåíåçà**

1 15

75 Ïîâòîðíûå èíôåêöèîííûå çàáîëåâàíèÿ äûõàòåëüíûõ ïóòåé è ñëóõî-
âûõ ïðîõîäîâ ñ òÿæ¸ëûì òå÷åíèåì

1 15

Ïðèìå÷àíèå. * — äëÿ äåòåé ïåðâûõ äâóõ ìåñÿöåâ æèçíè çàêëþ÷åíèÿ íå äàíû; ** — àâòîðû äàííîãî íàáëþäåíèÿ ðàñöåíè-
ëè îïèñàííûå èìè ïðèçíàêè êàê ïðåæäåâðåìåííûé ïóáåðòàò, íî, ó÷èòûâàÿ ñïîíòàííóþ ðåãðåññèþ óêàçàííîé ñèìïòîìà-
òèêè, ìîæíî òðàêòîâàòü äàííûé ôåíîìåí è êàê ñâîåîáðàçíûé òðàíçèòîðíûé ãîðìîíàëüíûé êðèç, ïðèñóùèé íåêîòîðûì
íîâîðîæä¸ííûì, îäíàêî ïðîÿâèâøèéñÿ ó ðåá¸íêà ñ Ò â íåîáû÷íîì âîçðàñòå (5 ìåñ.).



Âîçðàñò ðîäèòåëåé ïðîáàíäîâ (íà ìîìåíò ðîæäåíèÿ

ðåá¸íêà) áûë íå ñòàðøå 28 ëåò ó æåíùèí è 29 ëåò ó ìóæ-

÷èí.

Ó ìàòåðè ïðîáàíäà À ïåðâàÿ è âòîðàÿ áåðåìåííîñòè

çàìåðëè íà ðàííèõ ñðîêàõ (êàðèîòèïèðîâàíèå ïëîäíîãî

ìàòåðèàëà è ðîäèòåëåé íå ïðîâîäèëîñü); òðåòüÿ áåðå-

ìåííîñòü ïðîòåêàëà ñ óãðîçîé ïðåðûâàíèÿ è çàäåðæêîé

ðàçâèòèÿ ïëîäà, çàêîí÷èëàñü ðîæäåíèåì äåâî÷êè íà

ñðîêå 30 íåäåëü íà ôîíå ìàëîâîäèÿ. Ïðîáàíä À ïðè

ðîæäåíèè èìåëà ñëåäóþùèå ôèçè÷åñêèå ïàðàìåòðû:

ìàññà òåëà — 620 ã, ÷òî ñîîòâåòñòâóåò ñðîêó 23—24 íåä.

[5], äëèíà òåëà — 25 ñì, ÷òî ñîîòâåòñòâóåò ñðîêó 15 íåä.

[5], îêðóæíîñòü ãîëîâû — 17 ñì, ÷òî ñîîòâåòñòâóåò ñðîêó

19 íåä. [5]. Êàðèîòèï ïðîáàíäà À: 69,ÕÕÕ (èññëåäîâàíèå

ïðîâåäåíî â öèòîãåíåòè÷åñêîé ëàáîðàòîðèè ÌÃÖ âðà-

÷îì-ëàáîðàíòîì ê.ì.í. Ì.Â. Ïðîçîðîâîé).

Ïðîáàíä Á ðîäèëñÿ íà ñðîêå 26—27 íåä., îò ïåðâîé

áåðåìåííîñòè, ïðîòåêàâøåé íà ôîíå ãåñòîçà ñ 21-é íå-

äåëè, ë¸ãêîé àíåìèè, ìíîãîâîäèÿ, óëüòðàçâóêîâûõ ìàð-

êåðîâ: ãèïîïëàçèè íîñîâûõ êîñòåé, ìèêðîãëîññèè, àíî-

ìàëèé ðàçâèòèÿ ïàëüöåâ ñòîï; çàäåðæêè âíóòðèóòðîáíî-

ãî ðàçâèòèÿ ê 26-é íåäåëå, óòîëùåíèÿ ïëàöåíòû è íàëè-

÷èÿ â íåé ìíîæåñòâà îêðóãëûõ àíýõîãåííûõ îáðàçîâà-

íèé ðàçëè÷íîãî äèàìåòðà. Ïðè ðîæäåíèè ó ýòîãî ïàöè-

åíòà: ìàññà òåëà — 700 ã, ÷òî ñîîòâåòñòâóåò ñðîêó 24 íåä.,

äëèíà òåëà — 27 ñì, ÷òî ñîîòâåòñòâóåò ñðîêó 17 íåä.,

îêðóæíîñòü ãîëîâû — 23 ñì, ÷òî ñîîòâåòñòâóåò ñðîêó ãå-

ñòàöèè 25 íåä. [5]. Êàðèîòèï ïðîáàíäà Á: 69,ÕÕY.

Ïðîáàíä Â ðîäèëàñü îò ïåðâîé áåðåìåííîñòè, ïðîòå-

êàâøåé íà ôîíå õðîíè÷åñêîãî öèñòèòà ñ áàêòåðèóðèåé,

õðîíè÷åñêîãî âàçîìîòîðíîãî ðèíèòà. Ñêðèíèíã â ïåð-

âîì òðèìåñòðå ïîêàçàë ñíèæåíèå ÐÀÐÐ-À äî 0,09 ÌîÌ,

�-ÕÃ× äî 0,19 ÌîÌ. Óëüòðàçâóêîâîå èññëåäîâàíèå

â 30 íåäåëü âûÿâèëî âðîæä¸ííûé ïîðîê ñåðäöà. Ðîäû

ñîñòîÿëèñü â 30—31 íåä. Ôèçè÷åñêèå ïàðàìåòðû ïðî-

áàíäà Â ïðè ðîæäåíèè: ìàññà òåëà — 940 ã, ÷òî ñîîòâåò-

ñòâóåò ñðîêó 25—26 íåä., äëèíà òåëà — 37 ñì, ÷òî ñîîò-

âåòñòâóåò ñðîêó 27 íåä., îêðóæíîñòü ãîëîâû — 27 ñì, ÷òî

ñîîòâåòñòâóåò ñðîêó ãåñòàöèè 29 íåä. Êàðèîòèï ïðîáàí-

äà Â: 69,ÕÕÕ.

Â òàáë. 2 ïðåäñòàâëåíû äàííûå, õàðàêòåðèçóþùèå
ñòåïåíü çàäåðæêè âíóòðèóòðîáíîãî ðàçâèòèÿ ó îáñëåäî-
âàííûõ äåòåé ñ Ò.

Ó îáñëåäîâàííûõ òðèïëîèäîâ æåíñêîãî ïîëà äåôè-
öèò ìàññû òåëà áîëåå âûðàæåí, ÷åì ó òðèïëîèäà ìóæ-
ñêîãî ïîëà, îñîáåííî, åñëè ó÷åñòü, ÷òî ñòåïåíü íåäîíî-
øåííîñòè ó ïîñëåäíåãî áûëà áîëåå ãëóáîêîé. Èíòåðåñíî
òàêæå ðàçëè÷èå ìåæäó òðèïëîèäàìè æåíñêîãî ïîëà, çà-
êëþ÷àþùååñÿ â çíà÷èòåëüíî áîëüøåé ñòåïåíè çàäåðæêè
ðàçâèòèÿ ó ïðîáàíäà À.

Ïðè ýõîãðàôè÷åñêîì èññëåäîâàíèè âíóòðåííèõ îðãà-
íîâ ó ïðîáàíäà À ÂÏÐ íå âûÿâëåíî, ó ïðîáàíäà Á îáíàðó-
æåíî ïåðñèñòèðîâàíèå ýìáðèîíàëüíûõ ñòðóêòóð ñåðäöà,
ó ïðîáàíäà Â — ïîëíûé àòðèî-âåíòðèêóëÿðíûé êàíàë.

Ïðîäîëæèòåëüíîñòü æèçíè ïðîáàíäîâ À è Á ñîñòàâè-
ëà 2 íåïîëíûõ ìåñÿöà, ïðîáàíäà Â — 5 ïîëíûõ ìåñÿöåâ.

Ïî äàííûì ïàòîëîãîàíàòîìè÷åñêîãî èññëåäîâàíèÿ,
ó ïðîáàíäà Á îòìå÷åíû: ãèïîïëàçèÿ íîñîâûõ êîñòåé, ïî-
ðîê ðàçâèòèÿ æåë÷íûõ õîäîâ, àíîìàëèè ïàëüöåâ ñòîï,
ãèïîïëàçèÿ ïîëîâîãî ÷ëåíà..

Ñîãëàñíî äàííûì àóòîïñèè, ó ïðîáàíäà Â, ïîìèìî
äâóñòîðîííåé ðàñùåëèíû âåðõíåé ãóáû, òâ¸ðäîãî è ìÿã-
êîãî í¸áà è âðîæäåííûõ ïîðîêîâ ñåðäå÷íî-ñîñóäèñòîé
ñèñòåìû (âêëþ÷àþùèõ ãèïîïëàçèþ ïðàâîãî æåëóäî÷êà,
àòðåçèþ òðèêóñïèäàëüíîãî êëàïàíà, ãèïîïëàçèþ ëåãî÷-
íîãî ñòâîëà), òàêæå îïèñàíû: ãèïîòðîôèÿ òðåòüåé ñòåïå-
íè, óâåëè÷åíèå îáú¸ìà ãîëîâû, ðàñõîæäåíèå êîñòåé ÷å-
ðåïà, âåíòðèêóëîìåãàëèÿ, áëåôàðîôèìîç, îäíîñòîðîí-
íÿÿ àòðåçèÿ íàðóæíîãî ñëóõîâîãî ïðîõîäà, äîïîëíèòå-
ëüíàÿ äîëüêà ñåëåç¸íêè, ïðåæäåâðåìåííûé æèðîâîé ìå-
òàìîðôîç òèìóñà (ðàñöåíåííûé êàê ïðèçíàê ïåðâè÷íîãî
èììóíîäåôèöèòíîãî ñîñòîÿíèÿ).

Ïîñìåðòíîå èññëåäîâàíèå ïðîáàíäà À íå áûëî ïðî-
âåäåíî â ñâÿçè ñ îòêàçîì ðîäèòåëåé.

Ñðàâíèòåëüíîå îïèñàíèå êëèíè÷åñêîãî ôåíîòèïà
ó ïðîáàíäîâ À, Á, Â è îòíîñèòåëüíîå ÷èñëî îïèñàííûõ
ó íèõ àíîìàëèé â ñîâîêóïíîñòè ñ äàííûìè èçó÷åííîé
ëèòåðàòóðû ïðèâåäåíû â òàáë. 3.

Â íåïîñðåäñòâåííî èçó÷åííûõ ôåíîòèïàõ îñîáåííîå
âíèìàíèå ïðèâëåêàåò òàêàÿ ðåäêàÿ àíîìàëèÿ, êàê óâåëè-
÷åíèå äî ñòåïåíè ìàêðîäàêòèëèè âòîðîãî ïàëüöà ñòîïû
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Òàáëèöà 2
Õàðàêòåðèñòèêà çàäåðæêè âíóòðèóòðîáíîãî ðàçâèòèÿ ó ïðîáàíäîâ ñ Ò (À, Á, Â)

Ïðèçíàê Ïðîáàíä

À Á Â

Ìàññà òåëà:
— äåôèöèò â ãðàììàõ (ê ñðîêó ãåñòàöèè)
— îòñòàâàíèå â íåäåëÿõ

680
6—7

150
2—3

400
5—6

Äëèíà òåëà:
— äåôèöèò â ñàíòèìåòðàõ (ê ñðîêó ãåñòàöèè)
— îòñòàâàíèå â íåäåëÿõ

15
15

17
1—2

3
3

Îêðóæíîñòü ãîëîâû:
— äåôèöèò â ñàíòèìåòðàõ (ê ñðîêó ãåñòàöèè)
— îòñòàâàíèå â íåäåëÿõ

11
11

1—2
1—2

1—2
1—2



ó ïðîáàíäà Á è ìåíåå âûðàæåííîå óâåëè÷åíèå âòîðîãî è
òðåòüåãî ïàëüöåâ ñòîï ó ïðîáàíäîâ À è Â (ðèñ. 1, 2 ñîîò-
âåòñòâåííî). Ñîãëàñíî äàííûì ïðîâåä¸ííîãî àíàëèçà,
ó æèâîðîæä¸ííûõ òðèïëîèäîâ òàêîãî ðîäà àíîìàëèÿ
áûëà îòìå÷åíà ïðèìåðíî â ïîëîâèíå ñëó÷àåâ, ÷àùå
âñòðå÷àëàñü òîëüêî ñèíäàêòèëèÿ (9/13).

Äîâîëüíî ÷àñòî (÷óòü ìåíåå ïîëîâèíû ñëó÷àåâ)
âñòðå÷àëèñü òàêèå íåñïåöèôè÷íûå ïðèçíàêè, êàê àñèì-
ìåòðèÿ òåëà/òóëîâèùà/÷åðåïà (ó âñåõ áîëüíûõ îíà èìå-
ëà íåáîëüøóþ ñòåïåíü), ãèïåðòåëîðèçì ãëàç, óêîðî÷å-
íèå ãëàçíûõ ùåëåé, ãèïîïëàçèÿ íèæíåé ÷åëþñòè, äèñï-
ëàçèÿ óøíûõ ðàêîâèí, êàìïòîäàêòèëèÿ.

Çàêëþ÷åíèå

Èòàê, âîçìîæíîñòè êëèíèöèñòà ïðè ïåðâîì èññëåäî-
âàíèè ôåíîòèïà íîâîðîæä¸ííîãî ðåá¸íêà, êàê ïðàâèëî,
îãðàíè÷åíû âèçóàëüíûì îñìîòðîì. Îñîáûé âåñ ïðèîá-
ðåòàþò àíîìàëèè, íàèáîëåå ðåäêî âñòðå÷àþùèåñÿ ó ïà-
öèåíòîâ ñ äèñáàëàíñîì õðîìîñîìíîãî ìàòåðèàëà. Ìàê-
ðîäàêòèëèÿ (ãèãàíòèçì ïàëüöåâ, ìåãàëîäàêòèëèÿ, «ãè-
ãàíòñêèå ïàëüöû», ëîêàëüíûé ãèãàíòèçì, ìàêðîõåéðèÿ)
êàê èçîëèðîâàííûé ïîðîê âñòðå÷àåòñÿ ðåäêî [4]. Íàñêî-
ëüêî íàì èçâåñòíî, ìàêðîäàêòèëèÿ ïðè ðîæäåíèè áûëà
îïèñàíà ó òð¸õ ïàöèåíòîâ â ñòðóêòóðå ñèíäðîìà Ïðîòåÿ,
êîòîðûé íå âûçûâàåò çàäåðæêè âíóòðèóòðîáíîãî ðàçâè-
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Òàáëèöà 3
Ñðàâíèòåëüíàÿ õàðàêòåðèñòèêà êëèíè÷åñêîãî ôåíîòèïà ïðîáàíäîâ À, Á, Â è îòíîñèòåëüíîå ÷èñëî

îïèñàííûõ àíîìàëèé ó 13 æèâîðîæä¸ííûõ òðèïëîèäîâ (äàííûå ëèòåðàòóðû è ñîáñòâåííûõ íàáëþäåíèé)

Ïðèçíàê Ïðîáàíä Îòíîñèòåëüíîå ÷èñ-
ëî àíîìàëèé, ïî

äàííûì ïðîâåä¸ííî-
ãî àíàëèçà

À Á Â

Ñïëþñíóòûé ñ áîêîâ ÷åðåï + — + 3/13

Àñèììåòðè÷íûé ÷åðåï — — + 5/13

Ãèïåðòåëîðèçì ãëàç + — + 5/13

Êîðîòêèå ãëàçíûå ùåëè + — + 5/13

Àíòèìîíãîëîèäíûé ðàçðåç ãëàç + — — 1/13

Ýêçîôòàëüì — + — 1/13

Ãèïîïëàçèÿ íèæíåé ÷åëþñòè + — + 5/13

Ðàñùåëèíà âåðõíåé ãóáû, í¸áà + — + 4/13

Íèçêîå ðàñïîëîæåíèå/ ðîòàöèÿ êçàäè óøíûõ ðàêîâèí +/ — +/ — — /+ 4/13

Äèñïëàçèÿ óøíûõ ðàêîâèí +* + + 5/13

Ïðåàóðèêóëÿðíûé âûðîñò + — — 1/13

Ãèïîïëàçèÿ ñîñêîâ — — + 3/13

Óçêàÿ êèñòü — — + 2/13

Êîíóñîâèäíàÿ ôîðìà ïàëüöåâ êèñòåé — + — 1/13

Ãèïîïëàçèÿ ïåðâîãî ïàëüöà êèñòåé — — + 2/13

Ïðîêñèìàëüíàÿ ñèíäàêòèëèÿ ïàëüöåâ êèñòåé — — + 9/13

Êàìïòîäàêòèëèÿ — + + 5/13

Àíîìàëüíûé äåðìàòîãëèôè÷åñêèé ðèñóíîê íà ëàäîíÿõ — — + 4/13

Àíîìàëüíàÿ ôîðìà ïàëüöåâîé äóãè íà ñòîïàõ + + + 4/13

Óìåíüøåíèå â ðàçìåðàõ íîãòåâîé ôàëàíãè (è íîãòåâîé
ïëàñòèíêè) ïåðâîãî ïàëüöà ñòîï

+ — + 2/13

Óâåëè÷åíèå/ óäëèíåíèå âòîðîãî ïàëüöà ñòîïû — / + +/ + ** + 6/13

Ñàíäàëåâèäíûé ïðîìåæóòîê + + *** — 4/13

Óâåëè÷åíèå òðåòüåãî ïàëüöà ñòîïû — / + — + 2/13

Îáùèé êîðåíü âòîðîãî-÷åòâ¸ðòîãî ïàëüöåâ + — — 1/13

Óìåíüøåííûå/óêîðî÷åííûå ïÿòûå ïàëüöû ñòîï + — + 3/13

Íàðóæíûå ãåíèòàëèè Ïî æåíñêîìó
òèïó

Íå äèôôå-
ðåíöèðîâàíû

Ïî æåíñêîìó
òèïó ****

Íàðóøåíèå äèôôå-
ðåíöèðîâêè
ó ìàëü÷èêîâ

Ïðèìå÷àíèå. * — êðóïíûå, óòîëù¸ííûå; ** — ìàêðîäàêòèëèÿ íà îäíîé ñòîïå; *** — ìåæäó ïåðâûì è óâåëè÷åííûì âòî-
ðûì ïàëüöàìè (íà ïîðàæ¸ííîé ñòîïå); **** — ãèïîïëàçèÿ áîëüøèõ ïîëîâûõ ãóá



òèÿ [17]. Ýòî ïîäòâåðæäàåò êëèíè÷åñêóþ öåííîñòü óâå-
ëè÷åíèÿ ïàëüöåâ ñòîï âïëîòü äî ìàêðîäàêòèëèè êàê âîç-
ìîæíîãî ôåíîòèïè÷åñêîãî ïðèçíàêà Ò ó æèâî-
ðîæä¸ííûõ.

Òàêèì îáðàçîì, ìû ïîëàãàåì, ÷òî ñî÷åòàíèå ðåäêèõ
àíîìàëèé ïàëüöåâ êèñòåé è ñòîï (êàìïòîäàêòèëèÿ,
óâåëè÷åíèå âòîðûõ è/èëè òðåòüèõ ïàëüöåâ ñòîï) ñ ñèí-
äàêòèëèåé è ïðåíàòàëüíîé ãèïîïëàçèåé íà ôîíå íåäî-
íîøåííîñòè ïîçâîëÿåò çàïîäîçðèòü Ò ó íîâî-
ðîæä¸ííîãî.
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The clinical aspects of triploidy in the live-births

Prokofyeva A.D., Vassilkova I.V., Lyazina L.V.
Saint-Petersburg Center of Medical Genetics, Saint-Petersburg; e-mail: petergen@yandex.ru

Triploidy in the live-births is a rare phenomen and its prevalence has not been determined yet. The clinical features of triploidy in
the live-births have been studying in order to delineate a specific complex. We have found probably significant symptoms that are
considered to be useful for making clinical diagnosis. Presented data can also be used to describe a specific phenotype and to calcu-
late a numerical value of prevalence of triploidy.

Key words: triploidy, congenital anomalies, microanomalies
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