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Äîñòèæåíèÿ è ïåðñïåêòèâû ðàçâèòèÿ íîâîé ëàáîðàòîðèè ìåäèöèíñêîé öèòîãåíåòèêè

Õðîìîñîìíûå àíîìàëèè çàíèìàþò ñóùåñòâåííîå ìåñòî â ñòðóêòóðå âðîæäåííîé è íàñëåäñòâåííîé
ïàòîëîãèè ÷åëîâåêà. Ïîòðåáíîñòü â öèòîãåíåòè÷åñêèõ èññëåäîâàíèÿõ âîçðàñòàåò, ïîýòîìó â ÿíâàðå
2011 ã. â ÈÕÁÔÌ ÑÎ ÐÀÍ áûëà îðãàíèçîâàíà öèòîãåíåòè÷åñêàÿ ëàáîðàòîðèÿ. Çà 1 ãîä è 8 ìåñ â íåé áû-
ëî îáñëåäîâàíî áîëåå 450 ÷åëîâåê (â 21 ñëó÷àå ïðîâåäåíà ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà (ÏÄ)) è âûÿâëåíî
34 ñëó÷àÿ õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèè (ÕÏ). Ïðîâîäèìàÿ â ëàáîðàòîðèè äèàãíîñòèêà ïîçâîëÿåò ïîäîáðàòü
ñèìïòîìàòè÷åñêîå ëå÷åíèå äëÿ áîëüíûõ ñ ÕÏ, ïðåäîòâðàòèòü ðîæäåíèå ðåáåíêà ñ òÿæåëîé ÕÏ è ïëàíè-
ðîâàòü ñåìüþ. Â ïåðñïåêòèâå ïëàíèðóåòñÿ ðàçâèòèå ÏÄ (àìíèîöåíòåç) è âíåäðåíèå ìîëåêóëÿðíî-öèòî-
ãåíåòè÷åñêèõ ìåòîäîâ.

Ê ë þ ÷ å â û å ñ ë î â à: ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà, êàðèîòèï, õðîìîñîìû ÷åëîâåêà, öèòîãåíåòè÷åñêîå
èññëåäîâàíèå.

Ï ð è í ÿ ò û å ñ î ê ð à ù å í è ÿ: ÌÂÏÐ — ìíîæåñòâåííûå âðîæäåííûå ïîðîêè ðàçâèòèÿ, ÏÄ — ïðå-
íàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà, ÖÍÌÒ — Öåíòð íîâûõ ìåäèöèíñêèõ òåõíîëîãèé, ÕÏ — õðîìîñîìíàÿ ïàòîëîãèÿ.

×èñëî áîëüíûõ ñ õðîìîñîìíîé ïàòîëîãèåé (ÕÏ) â
Ðîññèè ñîñòàâëÿåò îêîëî 400 000 ÷åëîâåê, è êàæäûé
200-é íîâîðîæäåííûé èìååò ÕÏ (Áàðàíîâ, Êóçíåöîâà,
2007). Êàê ïðàâèëî, õðîìîñîìíûå áîëåçíè ïðîòåêàþò òÿ-
æåëî, íåðåäêî ïðèâîäÿò ê èíâàëèäíîñòè, à èíîãäà è ê ðàí-
íåé ãèáåëè áîëüíûõ. Ïîýòîìó òàê âàæíû èõ äèàãíîñòèêà
è ïðîôèëàêòèêà. Êàê èçâåñòíî, ÕÏ ÿâëÿåòñÿ îäíîé èç
ïðè÷èí íàðóøåíèÿ íîðìàëüíîãî âíóòðèóòðîáíîãî ðàçâè-
òèÿ. Ïîäñ÷èòàíî, ÷òî ñðåäè ÌÂÏÐ óäåëüíûé âåñ õðîìî-
ñîìíûõ áîëåçíåé ìîæåò äîñòèãàòü 51 % (Ëàçþê, 1991).
Ñëåäóåò îòìåòèòü, ÷òî áîëüøèíñòâî õðîìîñîìíûõ àíîìà-
ëèé ñîïðîâîæäàåòñÿ óìñòâåííîé îòñòàëîñòüþ è ïîðîêàìè
ðàçâèòèÿ, ïîýòîìó íåîáõîäèìî ðàçâèòèå ïðåíàòàëüíîé
öèòîãåíåòè÷åñêîé äèàãíîñòèêè.

Ìàòåðèàë è ìåòîäèêà

Ïðèãîòîâëåíèå ïðåïàðàòîâ õðîìîñîì èç ëèìôîöèòîâ
ïåðèôåðè÷åñêîé êðîâè è èç âîðñèí õîðèîíà, GTG-îêðà-
øèâàíèå õðîìîñîì ïðîâîäèëè ïî ñòàíäàðòíûì ìåòîäè-
êàì (Áàðàíîâ, Êóçíåöîâà, 2007). Õðîìîñîìû àíàëèçèðî-
âàëè ñ ïîìîùüþ ñâåòîâîãî ìèêðîñêîïà OLIMPUS CX41,
äëÿ ðåãèñòðàöèè èçîáðàæåíèÿ èñïîëüçîâàëè âèäåîêàìåðó
è ïðîãðàììíîå îáåñïå÷åíèå ÂèäåîÒåñÒ-Êàðèî 3.1 ôèðìû
ÎÎÎ ÂèäåîÒåñÒ (Ñàíêò-Ïåòåðáóðã).

Ðåçóëüòàòû è îáñóæäåíèå

Öèòîãåíåòè÷åñêàÿ ëàáîðàòîðèÿ ÖÍÌÒ áûëà îðãàíè-
çîâàíà è íà÷àëà ñâîþ ðàáîòó â ÿíâàðå 2011 ã. Ê àâãóñòó

2012 ã. áûëî ñäåëàíî 457 öèòîãåíåòè÷åñêèõ èññëåäîâà-
íèé. Â òàáëèöå ïðåäñòàâëåíî êîëè÷åñòâî ñëó÷àåâ âûÿâ-
ëåííîé ïàòîëîãèè. Èç 16 ñëó÷àåâ ïàòîëîãèè, âûÿâëåííîé
ïðè èññëåäîâàíèè ïåðèôåðè÷åñêîé êðîâè, 5 ñîñòàâëÿëà
÷èñëåííàÿ ïàòîëîãèÿ, 11 — ñòðóêòóðíàÿ. Èç ñòðóêòóðíûõ
àíîìàëèé ñàìûìè ìíîãî÷èñëåííûìè áûëè òðàíñëîêàöèè
(ðîáåðòñîíîâñêèå è ðåöèïðîêíûå) — 5 ñëó÷àåâ.

Îòìåòèì, ÷òî ñîòðóäíèêàì ëàáîðàòîðèè ÖÍÌÒ óäà-
ëîñü äîáèòüñÿ ñàìûõ êðàòêèõ â Íîâîñèáèðñêå ñðîêîâ âûäà-
÷è çàêëþ÷åíèÿ — 14 ñóò, à â ñëó÷àå ÏÄ — âñåãî 2—5 ñóò.

Â ÿíâàðå 2011 ã. ÏÄ â ëàáîðàòîðèè áûëà ïðåäñòàâëå-
íà òîëüêî êîðäîöåíòåçîì (èññëåäîâàíèåì õðîìîñîì ïëî-
äà ïî ïóïîâèííîé êðîâè), êîòîðûé ïðîâîäèòñÿ âî II òðè-
ìåñòðå áåðåìåííîñòè. Íå âûçûâàåò ñîìíåíèé âàæíîñòü
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Êîëè÷åñòâåííûé àíàëèç ïàòîëîãèé, âûÿâëåííûõ
çà ïåðèîä ñ ÿíâàðÿ 2011 ïî àâãóñò 2012 ã.

Äèàãíîñòèêà
Êîëè÷åñòâî

èññëåäîâàíèé

Êîëè÷åñòâî
âûÿâëåííûõ
ïàòîëîãèé

Èññëåäîâàíèå êàðèîòèïà (ïåðè-
ôåðè÷åñêàÿ êðîâü)

401 16 (4)

Ïðåíàòàëüíàÿ äèàãíîñòèêà (êîð-
äîöåíòåç, èññëåäîâàíèå âîð-
ñèí õîðèîíà)

21 1 (5)

Èññëåäîâàíèå âîðñèí àáîðòíîãî
õîðèîíà

35 (ðåçóëüòà-
òèâíûõ — 28)

17 (61)

Âñåãî 457 34

Ï ð è ì å ÷ à í è å. Â ñêîáêàõ óêàçàíî êîëè÷åñòâî â %.



ïðîâåäåíèÿ äèàãíîñòèêè ÕÏ â I òðèìåñòðå. Îíà ïîçâîëÿåò
ïðè íåîáõîäèìîñòè ïðåðâàòü áåðåìåííîñòü íà ðàííèõ ñðî-
êàõ. Ïîýòîìó â àïðåëå 2011 ã. â ëàáîðàòîðèè áûëî âíåäðå-
íî èññëåäîâàíèå âîðñèí õîðèîíà (ïðîâîäèòñÿ ñ 9.5 íåä
áåðåìåííîñòè). Áèîïñèÿ âîðñèí îñóùåñòâëÿåòñÿ òðàíñàá-
äîìèíàëüíî ïîä êîíòðîëåì àïïàðàòà óëüòðàçâóêîâîãî èñ-
ñëåäîâàíèÿ. ÖÍÌÒ — åäèíñòâåííîå ó÷ðåæäåíèå â Íîâî-
ñèáèðñêå, ãäå îïåðàöèîííàÿ äëÿ áèîïñèè è ëàáîðàòîðèÿ
íàõîäÿòñÿ â îäíîì çäàíèè. Öèòîãåíåòèê ïðèñóòñòâóåò â
îïåðàöèîííîé è ñðàçó îöåíèâàåò âçÿòûé ìàòåðèàë, ÷òî
ïîçâîëÿåò èçáåæàòü åãî ïîâòîðíîãî çàáîðà. Äîñòàâêà õî-
ðèîíà â ëàáîðàòîðèþ çàíèìàåò íåñêîëüêî ìèíóò, ÷òî ÿâ-
ëÿåòñÿ âàæíûì ôàêòîðîì äëÿ ðåçóëüòàòà èññëåäîâàíèÿ.

Ïðè çàìåðøåé áåðåìåííîñòè ïðîâîäèòñÿ èññëåäîâà-
íèå âîðñèí àáîðòíîãî õîðèîíà. Ðàíåå ïîêàçàíî, ÷òî îêîëî
35 % ñïîíòàííûõ àáîðòóñîâ ïðè ñðîêå 6—20 íåä èìåþò
ÕÏ (Hassold, Hunt, 2001). Íàìè èññëåäîâàíû 35 àáîðòíûõ
õîðèîíîâ, èç êîòîðûõ â 11 âûÿâëåí íîðìàëüíûé êàðèîòèï
(39 % îò ðåçóëüòàòèâíûõ èññëåäîâàíèé), â 17 — ÕÏ (61 %),
â 7 êàðèîòèï íå âûÿâëåí. Ïàòîëîãèÿ â 9 ñëó÷àÿõ ïðåä-
ñòàâëåíà òðèñîìèÿìè õðîìîñîì 8, 13, 15, 21, 22 è Õ, à â
1 ñëó÷àå — äâîéíîé òðèñîìèåé õðîìîñîì 4 è 7 (ñì. ðèñó-
íîê), â 2 ñëó÷àÿõ — ðîáåðòñîíîâñêîé òðàíñëîêàöèåé
der(13;14), â 2 ñëó÷àÿõ — ìîíîñîìèåé Õ, â 1 ñëó÷àå —
òðèïëîèäèåé, â 2 ñëó÷àÿõ — òåòðàïëîèäèåé.

Â 2013 ã. â ëàáîðàòîðèè ïëàíèðóåòñÿ âíåäðåíèå àì-
íèîöåíòåçà — èññëåäîâàíèÿ õðîìîñîì ïëîäà â àìíèîöè-
òàõ. Îíî ïðîâîäèòñÿ íà÷èíàÿ ñ 17-é íåä áåðåìåííîñòè è
ÿâëÿåòñÿ ñàìûì áåçîïàñíûì âèäîì äîðîäîâîé äèàãíîñòè-

êè. Àìíèîöåíòåç — áîëåå äîðîãîñòîÿùèé ìåòîä èññëåäî-
âàíèÿ, ÷åì îñòàëüíûå, íî ìèðîâàÿ ïðàêòèêà ïîêàçûâàåò,
÷òî âñå âëîæåíèÿ â ÏÄ ìíîãîêðàòíî îêóïàþòñÿ çà ñ÷åò
ñíèæåíèÿ ÷èñëà äåòåé, ðîæäåííûõ ñ ÌÂÏÐ, ñîêðàùåíèÿ
äåòñêîé ñìåðòíîñòè è óìåíüøåíèÿ óðîâíÿ äåòñêîé èíâà-
ëèäíîñòè.

Âòîðîå ïåðñïåêòèâíîå íàïðàâëåíèå ðàçâèòèÿ ëàáîðà-
òîðèè — ýòî âíåäðåíèå ìîëåêóëÿðíûõ ìåòîäîâ èññëåäî-
âàíèÿ, â ÷àñòíîñòè FISH. Ýòîò ìåòîä ìîæíî èñïîëüçîâàòü
äëÿ äîäèàãíîñòèêè ñëîæíûõ ñëó÷àåâ ÕÏ (íåñáàëàíñèðî-
âàííûõ òðàíñëîêàöèé, íåáîëüøèõ ìàðêåðíûõ õðîìîñîì,
èíñåðöèé, äóïëèêàöèé) è äëÿ áûñòðîé äèàãíîñòèêè ñà-
ìûõ ðàñïðîñòðàíåííûõ àíåóïëîèäèé ó ïëîäà. Èçâåñòíî,
÷òî íà àíåóïëîèäèþ õðîìîñîì 13, 18, 21, X è Y ïðèõî-
äèòñÿ ñâûøå 95 % âñåé ÕÏ ó ïëîäà (Áàðàíîâ, 2011).

Åùå îäíî ïåðñïåêòèâíîå íàïðàâëåíèå èñïîëüçîâàíèÿ
FISH â öèòîãåíåòè÷åñêîé ëàáîðàòîðèè ÖÍÌÒ — èíäèêà-
öèÿ ðàäèàöèîííîãî âîçäåéñòâèÿ íà îðãàíèçì ÷åëîâåêà. Â
ÐÔ åñòü çàêîí, ïî êîòîðîìó ëèöà, ïîëó÷èâøèå îïðåäåëåí-
íóþ äîçó îáëó÷åíèÿ, èìåþò ïðàâî íà çíà÷èòåëüíûå ëüãîòû.
Îäíèì èç ñàìûõ ðàçðàáîòàííûõ è îáîñíîâàííûõ ÿâëÿåòñÿ
ìåòîä îöåíêè ïîëó÷åííîé äîçû îáëó÷åíèÿ ïî ÷àñòîòå
òðàíñëîêàöèé, âûÿâëÿåìûõ â êëåòêàõ ïåðèôåðè÷åñêîé
êðîâè ñ èñïîëüçîâàíèåì FISH (àâòîð òåõíîëîãèè —
Ã. Ï. Ñíèãèðåâà).

Àâòîðû âûðàæàþò áëàãîäàðíîñòü Â. Â. Øëîìå çà
ïîìîùü â îôîðìëåíèè ñòàòüè è Â. Ã. Ìàòâååâîé çà êîí-
ñóëüòèðîâàíèå.
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