
Â³ñíèê ïðîáëåì á³îëîã³¿ ³ ìåäèöèíè – 2011 – Âèï.4 (90) 178

ÌÅÄÈ×ÍÀ ÃÅÍÅÒÈÊÀ

ÌÅÄÈ×ÍÀ ÃÅÍÅÒÈÊÀ
 © Î.À. Åôðåìîâà, Þ.Á. Ãðå÷àíèíà, È.È. Ãóëåíêî, Å.ß. Ãðå÷àíèíà

ÓÄÊ 575.224.23:616-056.7

Î.À. Åôðåìîâà1,2, Þ.Á. Ãðå÷àíèíà1,2, È.È. Ãóëåíêî1, Å.ß. Ãðå÷àíèíà1,2

×ÀÑÒÎÒÀ È ÑÒÐÓÊÒÓÐÀ ÕÐÎÌÎÑÎÌÍÛÕ ÀÍÅÓÏËÎÈÄÈÉ ÑÐÅÄÈ ÁÎËÜÍÛÕ 

Ñ ÍÀÑËÅÄÑÒÂÅÍÍÎÉ ÏÀÒÎËÎÃÈÅÉ
1Õàðüêîâñêèé ñïåöèàëèçèðîâàííûé ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêèé öåíòð (ã. Õàðüêîâ)

2Õàðüêîâñêèé íàöèîíàëüíûé ìåäèöèíñêèé óíèâåðñèòåò (ã. Õàðüêîâ)

Ðàáîòà âûïîëíåíà â ñîîòâåòñòâèè ñ ïëàíàìè 
íàó÷íûõ èññëåäîâàíèé êàôåäðû ìåäèöèíñêîé ãå-
íåòèêè Õàðüêîâñêîãî íàöèîíàëüíîãî ìåäèöèíñêîãî 
óíèâåðñèòåòà (ÕÍÌÓ) "Îáîñíîâàòü ïðèíöèïû òðåõó-
ðîâíåâîé ïðîôèëàêòèêè íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè 
íà îñíîâàíèè ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêèõ èññëåäî-
âàíèé", ãîñóäàðñòâåííûé ðåãèñòðàöèîííûé íîìåð 
0111U001390.

Âñòóïëåíèå. Èçâåñòíî, ÷òî óäåëüíûé âåñ âðîæ-
äåííîé è íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè ñðåäè íîâî-
ðîæäåííûõ â ìèðå, â ò.÷. è â íàøåì ãîñóäàðñòâå, 
îñòàåòñÿ äîñòàòî÷íî âåñîìûì è ñîöèàëüíî çíà÷è-
ìûì [4,6] äàííûì Ìèíçäðàâà Óêðàèíû âðîæäåííàÿ 
è íàñëåäñòâåííàÿ ïàòîëîãèÿ ñòàáèëüíî çàíèìàåò 
âòîðîå ìåñòî â ñòðóêòóðå ñìåðòíîñòè äåòåé ïåðâîãî 
ãîäà æèçíè è ïî÷òè êàæäûé òðåòèé ìåðòâîðîæäåí-
íûé ðåáåíîê òàêæå èìååò ýòó ïàòîëîãèþ. 

Â èçó÷åíèè ýïèäåìèîëîãèè âðîæäåííûõ ïîðîêîâ 
ðàçâèòèÿ (ÂÏÐ) çíà÷èòåëüíóþ ðîëü èãðàåò ãåíåòè-
÷åñêèé ìîíèòîðèíã. Îí âàæåí äëÿ âûÿñíåíèÿ ðîëè 
òðèããåðîâ ïðè âîçíèêíîâåíèè ÂÏÐ è îêàçàíèÿ ñâîåâ-
ðåìåííîé ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîé ïîìîùè ñåìüå [9].

Ïî äàííûì [2,11] íå ìåíåå 10 % âñåõ çà÷àòèé â 
÷åëîâå÷åñêîé ïîïóëÿöèè ñîïðîâîæäàþòñÿ àíîìà-
ëèÿìè ðàçâèòèÿ, ñðåäè êîòîðûõ 0,5 % - õðîìîñîì-
íûå çàáîëåâàíèÿ, 0,7 % - ìîëåêóëÿðíàÿ ïàòîëîãèÿ, 
1,8 % - ïîëèãåííûå íàñëåäñòâåííûå çàáîëåâàíèÿ 
è îñòàëüíûå 7 % - çàáîëåâàíèÿ ñ íàñëåäñòâåííîé 
ïðåäðàñïîëîæåííîñòüþ.

Õðîìîñîìíûå áîëåçíè ñîñòàâëÿþò çíà÷èòåëü-
íóþ ÷àñòü îáùåãî ãðóçà íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíåé â 
áîëüøèíñòâå ÷åëîâå÷åñêèõ ïîïóëÿöèé [3,10].

Ñîâðåìåííûå äîñòèæåíèÿ êëèíè÷åñêîé ãåíåòè-
êè, öèòîãåíåòèêè è ìîëåêóëÿðíîé áèîëîãèè ïîçâî-
ëÿþò áîëåå äåòàëüíî èçó÷èòü çàáîëåâàíèÿ, âûçâàí-
íûå õðîìîñîìíûìè íàðóøåíèÿìè. Â èññëåäîâàíèÿõ 
ïîñëåäíèõ ëåò óñòàíîâëåíî, ÷òî àíîìàëèè êàðèîòè-
ïà îòìå÷àþòñÿ â 5% âñåõ ñëó÷àåâ äèàãíîñòèðîâàí-
íîé áåðåìåííîñòè. Çà ñ÷åò âíóòðèóòðîáíîé ñìåðòè 
ïëîäà èõ ÷èñëî óìåíüøàåòñÿ äî 0,8% ñðåäè æèâûõ 
íîâîðîæäåííûõ, èç êîòîðûõ â 0,4 - 0,5% èìåþòñÿ 
êëèíè÷åñêèå ïðèçíàêè õðîìîñîìíûõ áîëåçíåé [5,8].

Íàèáîëåå àêòóàëüíîé ÿâëÿåòñÿ äèàãíîñòèêà è 
ïðîôèëàêòèêà ñèíäðîìà Äàóíà, êàê íàèáîëåå ÷àñòîé 
õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè, è ïðè îòñóòñòâèè àäåêâàò-
íîé ñèìïòîìàòè÷åñêîé òåðàïèè è ðåàáèëèòàöèè, 

ïðèâîäÿùåé ê ãðóáîé çàäåðæêå ïñèõîìîòîðíîãî 
ðàçâèòèÿ. [7].

Ñèíäðîì Äàóíà (ÑÄ), â 96% âñåõ ñëó÷àåâ ÿâëÿ-
åòñÿ ðåçóëüòàòîì íåðàñõîæäåíèÿ õðîìîñîìû 21 â 
ïðîöåññå îîãåíåçà. Âàðèàíòû õðîìîñîìíûõ íàðó-
øåíèé ïðè ÑÄ ñëåäóþùèå: òðèñîìèÿ õðîìîñîìû 
21(94%), òðàíñëîêàöèÿ (4%), ìîçàèöèçì (2%). ×à-
ñòîòà 1:650 – 1:800 íîâîðîæäåííûõ [1].

Íåñìîòðÿ íà âûñîêèé óðîâåíü ìåäèêî-ãåíåòè-
÷åñêîãî êîíñóëüòèðîâàíèÿ è ïðåíàòàëüíîé äèàãíî-
ñòèêè â ðàçâèòûõ ñòðàíàõ â ò.÷. è íà Ñëîáîæàíùèíå, 
÷àñòîòà ÑÄ ïî äàííûì ãåíåòè÷åñêîãî ìîíèòîðèíãà 
îñòàåòñÿ ïî÷òè ñòàáèëüíîé â äèíàìèêå.

Åæåãîäíî â Õàðüêîâñêîì ñïåöèàëèçèðîâàííîì 
ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîì öåíòðå (ÕÑÌÃÖ) ïîëó÷àþò 
ïîìîùü äî 45000 ïàöèåíòîâ, ÷òî äàåò âîçìîæíîñòü 
ðàññìîòðåòü íàïðàâëåíèÿ óñîâåðøåíñòâîâàíèÿ ìå-
äèêî-ãåíåòè÷åñêîé ïîìîùè íàñåëåíèþ [9].

Öåëüþ ðàáîòû ÿâëÿëîñü îïðåäåëåíèå â äèíàìè-
êå ÷àñòîòû õðîìîñîìíûõ àíåóïëîèäèé â ïîïóëÿöèè, 
óäåëüíûé âåñ ñðåäè íèõ ñèíäðîìà Äàóíà è ÷àñòîòó 
åãî âñòðå÷àåìîñòè â Õàðüêîâñêîì ðåãèîíå, äëÿ îïðå-
äåëåíèÿ ýôôåêòèâíîñòè âòîðè÷íîé ïðîôèëàêòèêè.

Îáúåêò è ìåòîäû èññëåäîâàíèÿ. Èçó÷åíû àð-
õèâíûå ìàòåðèàëû 11862 ñåìåé, âçÿòûõ íà ó÷åò â 
ÕÑÌÃÖ (2008 - 2010 ãã.) è ðåçóëüòàòû ãåíåòè÷åñêî-
ãî ìîíèòîðèíãà. Ñ öåëüþ îïðåäåëåíèÿ ÷àñòîòû è 
ñòðóêòóðû âåðèôèöèðîâàííîé õðîìîñîìíîé ïàòî-
ëîãèè ïðîâåäåí àíàëèç äàííûõ öèòîãåíåòè÷åñêîãî 
îáñëåäîâàíèÿ áîëüíûõ, îáðàòèâøèõñÿ â ÕÑÌÃÖ 
(2008-2010ãã.) äëÿ óòî÷íåíèÿ äèàãíîçà.

Ìàòåðèàëîì äëÿ èññëåäîâàíèÿ õðîìîñîìíîãî 
íàáîðà ïàöèåíòîâ ñëóæèëà ïåðèôåðè÷åñêàÿ êðîâü. 
Ìåòîäîì êóëüòèâèðîâàíèÿ ëèìôîöèòîâ áûëè ïîëó-
÷åíû ïðåïàðàòû õðîìîñîì íà êîòîðûõ áûëî ïðîâå-
äåíî êàðèîòèïèðîâàíèå ñ èñïîëüçîâàíèå ìåòîäîâ 
äèôôåðåíöèàëüíîé îêðàñêè. Àíàëèç õðîìîñîì ïðî-
âîäèëñÿ ïðè ïîìîùè äèàãíîñòè÷åñêîé êîìïüþòåð-
íîé ñèñòåìû ôèðìû ZEISS «Ìåtàsyståms».

Ðåçóëüòàòû èññëåäîâàíèé è èõ îáñóæäåíèå. 
Ñ 1999 ãîäà â ðåãèîíå ñîçäàíà Ïðîãðàììà îáñëåäî-
âàíèÿ ãåíåòè÷åñêîãî ìîíèòîðèíãà, êîòîðàÿ áåñïðå-
ðûâíî ôóíêöèîíèðóåò â íàñòîÿùåå âðåìÿ. Îñíîâíîé 
çàäà÷åé ïðîãðàììû ÿâëÿåòñÿ äèíàìè÷åñêîå íà-
áëþäåíèå çà âëèÿíèåì îêðóæàþùåé ñðåäû íà çäî-
ðîâüå íàñåëåíèÿ, ðåãèñòðàöèÿ è àíàëèç âðîæäåí-
íûõ ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ Ðåçóëüòàòû ñðàâíèòåëüíîé 
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õàðàêòåðèñòèêè ÷àñòîò ÂÏÐ â Õàðüêîâñêîé îáëàñòè 
ïðåäñòàâëåíû íà ðèñóíêå 1.

Ñóùåñòâóþò îáùèå òðåáîâàíèÿ äëÿ âûäåëåíèÿ 
òåõ ñîñòîÿíèé, êîòîðûå äîëæíû çàíîñèòüñÿ â ìîíè-
òîðèíãîâûé ðåãèñòð - ïðåæäå âñåãî ýòî ìàêñèìàëü-
íàÿ âûÿâëÿåìîñòü ò.å. 1) êðóïíûå âíåøíèå ïîðîêè 
ðàçâèòèÿ è 2) ïîðîêè âíóòðåííèõ îðãàíîâ ñ âûñîêèì 
óðîâíåì ëåòàëüíîñòè è âûñîêèì óðîâíåì âûÿâëÿå-
ìîñòè ïðè ïàòîëîãîàíàòîìè÷åñêîì èññëåäîâàíèè.

Òàêèì îáðàçîì, áûë ñîñòàâëåí ðåãèñòð, êîòîðûé 
âêëþ÷àåò 30 íîçîëîãè÷åñêèõ åäèíèö, à òàê æå õðî-
ìîñîìíóþ ïàòîëîãèþ: ñèíäðîì Äàóíà, Ïàòàó, Ýä-
âàðñà è ÌÂÏÐ. 

Âûñ÷èòûâàåòñÿ èíòåíñèâíûé ïîêàçàòåëü âðîæ-
äåííûõ ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ è õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè 
íà 10 000 íîâîðîæäåííûõ êàê â öåëîì ïî îáëàñòè, 
òàê è ïî ãîðîäó è êàæäîìó ðàéîíó îáëàñòè. Äàííûå 
çà èññëåäóåìûé ïåðèîä âðåìåíè ïðèâåäåíû â òà-
áëèöå 1.

Îöåíèâàÿ îáùåå êîëè÷åñòâî ïîðîêîâ â òå÷åíèå 
3 ëåò, ìîæíî ñäåëàòü âûâîä, ÷òî èõ ÷èñëî ïðàêòè÷å-
ñêè íå èçìåíÿëîñü. Íàáëþäàëèñü èçìåíåíèÿ âíóòðè 
«áàçîâîé ëèíèè» – íåçíà÷èòåëüíîå óâåëè÷åíèå ëèáî 
óìåíüøåíèå òåõ èëè èíûõ ïîðîêîâ. Àíàëèçèðóÿ ïî-
ëó÷åííûå äàííûå, ìîæíî ñäåëàòü âûâîä, ÷òî íà 
ïåðâîì ìåñòå ïî ÷àñòîòå  íàõîäÿòñÿ âðîæäåííûå 
ïîðîêè ñåðäöà. Èíòåíñèâíûé ïîêàçàòåëü îñòàåòñÿ 
ïîñòîÿííî âûñîêèì. Íà âòîðîì ìåñòå ïî ðàñïðî-
ñòðàíåííîñòè çàíèìàþò ïîðîêè – ãèïîñïàäèÿ è 
ïóïî÷íàÿ ãðûæà. ×àñòîòà õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè 
– áîëåçíü Äàóíà – âàðüèðóåò íåçíà÷èòåëüíî, è â 
ñðåäíåì, îñòàåòñÿ äîâîëüíî âûñîêîé.

Â 2000 ãîäó, â ïåðèîä ôîðìèðîâàíèÿ ñêðèíèí-
ãà ÂÏÐ ïî Õàðüêîâñêîìó ðåãèîíó, áûëî îñìîòðåíî 
210 äåòåé ïåðâîãî ãîäà æèçíè. Ñ 2010 ãîäà ÷èñëî 

Ðèñ.1. Ñðàâíèòåëüíàÿ õàðàêòåðèñòèêà ÷àñòîò ÂÏÐ â 
Õàðüêîâñêîé îáëàñòè.

Ðåàëèçàöèþ öåëåâîé êîìïëåêñíîé ïðîãðàììû 
ãåíåòè÷åñêîãî ìîíèòîðèíãà îñóùåñòâëÿëè - Õàðü-
êîâñêèé ñïåöèàëèçèðîâàííûé ìåäèêî-ãåíåòè÷å-
ñêèé öåíòð è Îáëàñòíàÿ ÑÝÑ. Ðóêîâîäñòâî è îðãà-
íèçàöèÿ ïðîãðàììû ïðîâîäèëàñü ÷ë.-êîðð. ÀÌÍÓ, 
ïðîô. Ãðå÷àíèíîé Å.ß. Áûëè ñîçäàíû ðåãèîíàëüíûå 
ìåðîïðèÿòèÿ è êîîðäèíàöèîííûé ñîâåò, êîòîðûé 
ïîçâîëèë óñïåøíî âûïîëíèòü ïîñòàâëåííûå çàäà÷è. 
Õàðüêîâñêèé ðåãèîí ÿâëÿåòñÿ îäíèì èç íåìíîãèõ, 
êòî óñïåøíî âûïîëíèë ïðîãðàììó ìîíèòîðèíãà è 
ïðîäîëæàåò åå äàëüøå. Ò.ê. â ïðîâåäåíèè ïðîãðàì-
ìû ó÷àñòâîâàëè âñå ðîäîâñïîìîãàòåëüíûå ó÷ðåæ-
äåíèÿ îáëàñòè, äåòñêèå áîëüíèöû è ïîëèêëèíèêè, 
òî íåîáõîäèìî áûëî ïðåæäå âñåãî ïîâûñèòü êâàëè-
ôèêàöèþ ìåäèöèíñêèõ ðàáîòíèêîâ â îáëàñòè  ìåäè-
öèíñêîé ãåíåòèêè. Óñîâåðøåíñòâîâàòü äèàãíîñòèêó 
âðîæäåííûõ ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ è íàñëåäñòâåííîé 
ïàòîëîãèè.

Â òå÷åíèå 10 ëåò ïðîâîäèòñÿ äèíàìè÷åñêîå íà-
áëþäåíèå çà ÂÏÐ è õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèåé â 
Õàðüêîâñêîé îáëàñòè (çàâ.îòäåëåíèÿ ãåíåòè÷åñêîãî 
ìîíèòîðèíãà ÕÑÌÃÖ, È.È.Ãóëåíêî). Ó÷åò è àíàëèç 
âåäåòñÿ íà îñíîâàíèè ñòàòèñòè÷åñêèõ ôîðì, ïðè-
ñûëàåìûõ èç 35 ðîääîìîâ ãîðîäà è ðàéîíîâ, íåîíà-
òàëüíîé áîëüíèöû, ïðîçåêòóðû, äåòñêèõ ïîëèêëèíèê 
è èíôîðìàöèîííî-àíàëèòè÷åñêîãî îòäåëåíèÿ çäî-
ðîâüÿ ìàòåðèè ðåáåíêà. Ðåçóëüòàòû ÷àñòîòû âñòðå-
÷àåìîñòè ÂÏÐ è õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè ïðåäñòàâ-
ëåíû íà ðèñóíêàõ 2 è 3.

Ñîãëàñíî ìåæäóíàðîäíîé ñèñòåìå ìîíèòîðèíãà, 
ñ öåëüþ ìàêñèìàëüíîãî âûÿâëåíèÿ ÂÏÐ â ðåãèîíå, 
ïåðèîä íàáëþäåíèÿ äîëæåí îñóùåñòâëÿòüñÿ äî 
ãîäà æèçíè ðåáåíêà. Òîãäà îöåíêà ÷àñòîò ÂÏÐ áóäåò 
âêëþ÷àòü âåñü íàêîïëåííûé ãðóç. Òàêîé ïîäõîä íà-
ìíîãî áîëåå ñëîæíûé è òðóäîåìêèé, íî îí áîëüøå 
÷óâñòâèòåëüíûé è ðàçðåøàåò ïîëó÷èòü áîëåå íà-
äåæíûå ðåçóëüòàòû. 

Äëÿ òîãî ÷òî áû îñóùåñòâëÿòü äèíàìè÷åñêîå íà-
áëþäåíèå çà ÂÏÐ, ïðåæäå âñåãî íåîáõîäèìî áûëî 
âûäåëèòü òå ñîñòîÿíèÿ, êîòîðûå ÷àñòî âñòðå÷àþòñÿ 
â ïîïóëÿöèè è ëåãêî âûÿâëÿþòñÿ. Òàêèå ñîñòîÿíèÿ 
íàçûâàþòñÿ «ñòîðîæåâûìè ôåíîòèïàìè». Ó÷èòû-
âàÿ îïûò Åâðîïåéñêèõ ñòðàí, ãäå ìîíèòîðèíãîâûå 
ðåãèñòðû âåäóòñÿ áîëåå 30 ëåò è ñîãëàñíî ìåæäóíà-
ðîäíîé êëàññèôèêàöèè ðåãèñòð äîëæåí âêëþ÷àòü 30 
íîçîëîãè÷åñêèõ åäèíèö.

Ðèñ. 2. Âåðèôèöèðîâàííûå ÂÏÐ.

Ðèñ. 3. Õðîìîñîìíàÿ ïàòîëîãèÿ.
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Òàáëèöà 1

Ñðàâíèòåëüíàÿ õàðàêòåðèñòèêà ÂÏÐ ïî äàííûì ìîíèòîðèíãà â Õàðüêîâñêîé îáëàñòè çà 
2008 – 2010 ãã.

Çàáîëåâàíèå
2008 2009 2010

Àáñ. êîë. 
ïîðîêîâ

Èíòåíñ. 
ïîêàçàò.

Àáñ. êîë. 
ïîðîêîâ

Èíòåíñ. 
ïîêàçàò.

Àáñ. êîë. 
ïîðîêîâ

Èíòåíñ. 
ïîêàçàò.

1.Àíýíöåôàëèÿ 1 0,36 - - - -

2.Ñïèííîìîçãîâàÿ ãðûæà 8 2,9 6 2,19 9 3,39

3.Ìåíèíãîöåëå 2 0,72 3 1,09 1 0,37

4.Ãèäðîöåôàëèÿ 8 2,9 9 3,28 8 3,02

5.Ìèêðîöåôàëèÿ 5 1,8 9 3,28 8 3,02

6.Àíîòèÿ 3 1,09 3 1,09 5 1,88

7.Àíîôòàëüìèÿ - - - - - -

8.Ìèêðîôòàëüìèÿ 2 0,72 - - 3 1,13

9.Àòðåçèÿ õîàí - - - - - -

10.Ìèêðîòèÿ - - 3 1,09 3 -

11.Òðàíñïîçèöèÿ êðóïíûõ ñîñóäîâ 5 1,8 7 2,55 5 1,88

12.Ãèïîïëàçèÿ ëåâîãî ñåðäöà 3 1,09 1 0,36 2 0,75

13.ÂÏÑ 266 97,05 277 100,99 246 92,87

14.Ùåëü ãóáû è íåáà 28 10,22 28 10,20 25 9,43

15.Òîòàëüíàÿ ùåëü ãóáû - - - - - -

16.Àòðåçèÿ ïèùåâîäà 11 4,01 6 2,19 7 2,64

17.Àòðåçèÿ àíóñà 3 1,92 4 1,45 5 1,88

18.Àòðåçèÿ òîíêîãî êèøå÷íèêà 8 2,92 10 3,64 11 4,15

19.Àãåíåçèÿ èëè äèçãåíåçèÿ ïî÷åê 47 17,.14 38 13,85 44 16,61

20.Êèñòîçíîå ïîðàæåíèå ïî÷åê 1 0,36 7 2,55 5 1,88

21.Ãèïîñïàäèÿ 54 19,70 44 16,04 63 23,78

22.Íåîïðåäåëåííûé ïîë - - - - 1 0,37

23.Ýïèñïàäèÿ 1 0,36 - - - -

24.Ýêñòðîôèÿ ìî÷åâîãî ïóçûðÿ 1 0,36 - - - -

25.Ðåäóêöèîííûå ïîðîêè êîíå÷íîñòåé 5 1,82 6 2,18 6 2,26

26.Ñëèâîâûé æèâîò 1 0,36 - - - -

27.Ïîëèäàêòèëèÿ 36 13,13 25 9,11 28 10,57

28.Äèàôðàãìàëüíàÿ ãðûæà 2 0,72 2 0,72 3 1,13

29.Îìôàëîöåëå 23 8.39 23 8,38 22 8,31

30.Ãàñòðîõèçèñ 5 1,82 5 1,82 4 1,51

31.Ñèíäðîì Äàóíà 32 11,64 29 10,57 40 15,10

32.Ñèíäðîì Ïàòàó - - 1 0,36 - -

33.Ñèíäðîì Ýäâàðäñà 1 0,36 2 0,72 1 0,37

34.ÌÂÏÐ 43 15,69 29 10,57 28 10,57

Âñåãî 605 220,75 577 210,37 582 219,73

Âñåãî ïî ã. Õàðüêîâó 394 269,45 390 268,26 367 263,34

Âñåãî ïî õàðüêîâñêèì ðàéîíàì 211 165,05 187 145,07 215 171,30
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ïðîêîíñóëüòèðîâàííûõ ñîñòàâëÿåò áîëåå 850 äåòåé 
åæåãîäíî. Â ýòî ÷èñëî âîøëè äåòè, êîíñóëüòèðî-
âàííûå â ðîäèëüíûõ äîìàõ, ñïåöèàëèçèðîâàííûõ 
äåòñêèõ áîëüíèöàõ, à òàê æå âûçâàííûõ àêòèâíî, 
ó÷èòûâàÿ âûÿâëåííûå ÂÏÐ. Äàííûå ïðåäñòàâëåíû 
íà ðèñóíêå 4.

Ðèñ. 4. Êîëè÷åñòâî äåòåé 1-ãî ãîäà æèçíè, 
ïðîêîíñóëüòèðîâàíî â ÕÑÌÃÖ ñîãëàñíî Ïðîãðàììå 

ãåíåòè÷åñêîãî ìîíèòîðèíãà.

Ðèñ. 5. Ñïåêòð íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè ñðåäè ñå-
ìåé, âçÿòûõ íà ó÷åò â ÕÑÌÃÖ â 2008 – 2010 ãã. 

(11862 ñåìüè).

Áûëî ïðîâåäåíî îïðåäåëåíèå ñïåêòðà íàñëåä-
ñòâåííîé ïàòîëîãèè, ñðåäè 11862 ñåìåé, âçÿòûõ íà 
ó÷åò â ÕÑÌÃÖ â 2008- 2010 ãã.

Ñïåêòð íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè ïðåäñòàâëåí 
íà ðèñóíêå 5.

Òàêèì îáðàçîì, ñïåêòð íàñëåäñòâåííîé ïàòîëî-
ãèè (ñðåäíåå çíà÷åíèå çà 3 ãîäà) ïðåäñòàâëåí: õðî-
ìîñîìíûìè àíåóïëîèäèÿìè – 2,5 %, íàñëåäñòâåí-
íûìè áîëåçíÿìè îáìåíà –15,5 %, ôàêîìàòîçàìè 

Òàáëèöà 2 

Êîëè÷åñòâî äåòåé ñ õðîìîñîìíûìè íàðóøåíèÿìè, ðîäèâøèõñÿ â Õàðüêîâñêîé îáëàñòè 
ïî äàííûì ãåíåòè÷åñêîãî ìîíèòîðèíãà çà 3 ãîäà (èíòåíñèâíûé ïîêàçàòåëü 1:10000 

íîâîðîæäåííûõ)
Çàáîëåâàíèÿ 2008 2009 2010

Àáñ. êîë. 
ïîðîêîâ

Èíòåíñ. 
ïîêàçàò.

Àáñ. êîë. 
ïîðîêîâ

Èíòåíñ. 
ïîêàçàò.

Àáñ. êîë. 
ïîðîêîâ

Èíòåíñ. 
ïîêàçàò.

Ñèíäðîì Äàóíà 32 11,64 29 10,57 40 15,10

Ñèíäðîì Ïàòàó - - 1 0,36 - -

Ñèíäðîì Ýäâàðäñà 1 0,36 2 0,72 1 0,37

–3,8 %, ìèòîõîíäðèàëüíîé ïàòîëîãèåé – 1,8%, âðîæ-
äåííûìè ïîðîêàìè ðàçâèòèÿ – 4,5%, ìîíîãåííûìè 
ñèíäðîìàìè – 69,7% è õðîìîñîìíûì ïîëèìîðôèç-
ìîì – 2,2 %. 

Êàê âèäíî èç ïîëó÷åííûõ äàííûõ õðîìîñîìíûå 
àáåððàöèè â ñïåêòðå íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè ñî-
ñòàâëÿþò, â ñðåäíåì, 2,5%.

Ñ öåëüþ îïðåäåëåíèÿ ÷àñòîòû è ñòðóêòóðû âå-
ðèôèöèðîâàííîé õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè íàìè 
ïðîâåäåí àíàëèç äàííûõ öèòîãåíåòè÷åñêîãî îáñëå-
äîâàíèÿ áîëüíûõ, îáðàòèâøèõñÿ â ÕÑÌÃÖ (2008-
2010ãã.) äëÿ óòî÷íåíèÿ äèàãíîçà. 

×àñòîòà è ñòðóêòóðà õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè 
ïðåäñòàâëåíà â òàáëèöå 2.

Íàèáîëåå ÷àñòî ðåãèñòðèðóåòñÿ ñèíäðîì Äàóíà 
– ñðåäíåå çíà÷åíèå çà òðè ãîäà 33,7 ñëó÷àåâ (12,44 
: 10000). Çàòåì ÷àñòîòà õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè 
ðàñïðåäåëèëàñü ñëåäóþùèì îáðàçîì: ñèíäðîì Ýä-
âàðäñà – 1,33 (0,48 : 10000), ñèíäðîì Ïàòàó – 0,33 
(0,12:10000).

Ïðè ðåòðîñïåêòèâíîì àíàëèçå äàííûõ ÕÑÌÃÖ, ñ 
2000 ïî 2008 ã. âçÿòû íà ó÷åò 274 áîëüíûõ è èõ ñåìåé 
ñ âåðèôèöèðîâàííûì äèàãíîçîì ñèíäðîì Äàóíà.

Äèàãíîñòèêà áàçèðîâàëàñü íà ïðîâåäåíèè öèòî-
ãåíåòè÷åñêîãî èññëåäîâàíèÿ.

Ñïåêòð öèòîãåíåòè÷åñêèõ íàõîäîê ïîêàçàë, ÷òî 
îñíîâíóþ ÷àñòü ñîñòàâèëè ñëó÷àè ðåãóëÿðíîé òðè-
ñîìèè 47,XX(XY),+21 - ó – 242 äåòåé (88%). Ìîçàè÷-
íûå ôîðìû êàðèîòèïà 47,XX(XY),+21/46,XX(XY) âû-
ÿâëåíû â 24 ñëó÷àÿõ (9%), òðàíñëîêàöèîííàÿ ôîðìà 
46,ÕÕ(XY),t(D/G) - – â 8 ñëó÷àÿõ (3%).

Ðåçóëüòàòû èññëåäîâàíèÿ ïðèâåäåíû â òàáëèöå 3.

Òàáëèöà 3 

Öèòîãåíåòè÷åñêèå âàðèàíòû 
ñèíäðîìà Äàóíà

Âàðèàíòû ÑÄ
Êîëè÷åñòâî 

äåòåé

Ïðîöåíò 
îò îáùåãî 

êîëè÷åñòâà

Òðèñîìèÿ 242 88%

Òðàíñëäîêàöèÿ 8 3%

Ìîçàèöèçì 24 9%

Âñåãî 274 100%

Òàêèì îáðàçîì, öèòîãåíåòè÷åñêîå èññëåäîâà-
íèå â 88,9% ñëó÷àåâ âûÿâèëî ðåãóëÿðíóþ òðèñîìèþ 
21õðîìîñîìû
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Âûâîäû.
1. Ñ ïîìîùüþ ãåíåòè÷åñêîãî ìîíèòîðèíãà ñòàëî 

âîçìîæíûì îïðåäåëèòü ÷àñòîòû ÂÏÐ è õðîìîñîì-
íîé ïàòîëîãèè â Õàðüêîâñêîé ïîïóëÿöèè, îöåíèòü 
âëèÿíèå ïåðâè÷íîé, âòîðè÷íîé ïðîôèëàêòèêè è 
ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè íà ïîïóëÿöèîííûå ÷à-
ñòîòû ÂÏÐ, óëó÷øèòü äèñïàíñåðíîå íàáëþäåíèå çà 
äåòüìè ñ ðàçëè÷íûìè ïîðîêàìè ðàçâèòèÿ.

2. Óñòàíîâëåíî, ÷òî õðîìîñîìíûå àíåóïëîèäèè 
ñðåäè îáðàòèâøèõñÿ â ÕÑÌÃÖ çà òðè ãîäà, â ñïåêòðå 
íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè ñîñòàâèëè 2,5%.

3. Ñðåäè õðîìîñîìíûõ àíåóïëîèäèé íàèáîëåå 
÷àñòî ðåãèñòðèðîâàëñÿ ñèíäðîì Äàóíà. Îïðåäåëåíà 
åãî ñðåäíÿÿ ÷àñòîòà ïî Õàðüêîâñêîìó ðåãèîíó çà òðè 
ãîäà, îíà ñîñòàâèëà 12,44 : 10000 íîâîðîæäåííûõ.

4. Öèòîãåíåòè÷åñêîå èññëåäîâàíèå â 88,9% ñëó-
÷àåâ âûÿâèëî ðåãóëÿðíóþ òðèñîìèþ 21 õðîìîñîìû.

Ïåðñïåêòèâû äàëüíåéøèõ èññëåäîâàíèé. 
Ïëàíèðóåòñÿ èññëåäîâàòü ïàòîãåíåòè÷åñêèå ïîä-
õîäû ê ðåàáèëèòàöèè è ëå÷åíèþ äåòåé ñ ñèíäðîìîì 
Äàóíà, äëÿ óëó÷øåíèÿ äèñïàíñåðíîãî íàáëþäåíèÿ.
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Summary. The article presents data of chromosomal aneuploidies frequency and structure of in the population, 

defined proportion of Down syndrome and frequency of its occurrence in the Kharkov region. 
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