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Вступ

Хромосомні перебудови є
однією з численних причин
порушення нормального пре-
та постнатального розвитку.
Патологія, яка супроводжує
дисбаланс хромосомного ма-
теріалу, викликає різноманітні
аномалії розвитку у носіїв, обу-
мовлюючи множинні приро-
джені вади розвитку (ПВР),
психічну та фізичну відста-
лість, порушення статевого
розвитку. Популяційна часто-
та хромосомних аберацій у
новонароджених становить
0,6–0,8 %, а у новонародже-
них з множинними ПВР вона
зростає до 40 % [1]. Відомо,
що трисомії та моносомії біль-
шості хромосом призводять
до загибелі плода вже у пери-
натальному періоді, а частко-
ва моносомія або трисомія
трапляється досить часто се-
ред живонароджених [2]. У цих
випадках відхилення від нор-
мального розвитку визнача-
ються, головним чином, хромо-
сомними ділянками, які пред-
ставлені аномальною кіль-
кістю копій. Повний та деталь-
ний опис подібних випадків
має велике значення як для пе-
редбачення порушень розвитку
індивіда, так і розробки ефек-
тивної корекції цих порушень.

Мета роботи — вивчення
генезу грубої затримки психо-
моторного розвитку 10-місяч-
ної дитини за допомогою про-
ведення клініко-цитогенетич-
ного дослідження.

Матеріали та методи
дослідження

Для верифікації діагнозу,
крім комплексу загальноклініч-

ного обстеження, використо-
вували метод каріотипування
лімфоцитів периферичної кро-
ві, виконували магніторезонанс-
ну томографію головного моз-
ку в тканинному режимі на
апараті “Siemens Magnetime”.

Цитогенетичне дослідження
проводили на лімфоцитах пе-
риферичної крові. Клітини куль-
тивували стандартним напів-
мікрометодом [3]. Венозну ге-
паринізовану кров (0,5 мл)
вносили у стерильний флакон
із 5 мл середовища PB-MAX
(“Gibco”, США) і культивували
в термостаті при температу-
рі + 37 °С протягом 72 год.
Для накопичення метафаз за
1,5 год до закінчення культи-
вування вводили колхіцин
(0,3 мкг/мл). Після закінчення
часу інкубації клітини осаджу-
вали центрифугуванням і під-
давали гіпотонічній обробці
нагрітим 0,075 М KCl протягом
12 хв у термостаті. Фіксацію
клітин проводили у трьох змі-
нах суміші метанолу й оцтової
кислоти у співвідношенні 3:1.
Тривалість першої фіксації до-
рівнювала 10 хв, подальших
— 15–20 хв. Отриману в ос-
танній порції фіксатора клітин-
ну завись бажаної густини на-
носили краплями на охолод-
жене і змочене водою пред-
метне скло. Диференціальне
G-забарвлення хромосом
здійснювалося розчином бар-
вника Гімзи (“Ascos orcanics”,
Бельгія) на фосфатному бу-
фері (рН = 6,8) після попе-
редньої обробки трипсином
(Trypsin, “Gibco”, США). Іден-
тифікацію індивідуальних
хромосом та їх перебудову
здійснювали за Міжнародною
системою номенклатури в ци-

тогенетиці людини (JSCN,
1995) [4].

Результати дослідження
та їх обговорення

Пробанд А., дівчинка віком
10 міс, народилася від 5-ї ва-
гітності (1-ша вагітність закін-
чилася штучними пологами,
2-га — народженням здорово-
го хлопчика (8 років), 3-тя та
4-та — медичні аборти). Дити-
на доношена, маса 3700 г,
зріст 53 см. Пологи вчасні (ке-
сарів розтин). Батьки здорові,
не є родичами. Скаржаться на
затримку розвитку моторних
функцій: дитина погано три-
має голову, особливо в поло-
женні на животі, не може само-
стійно сісти і перебувати пев-
ний час у цій позі, швидко сто-
млюється при стоянні з під-
тримкою. При клінічному об-
стеженні у дитини виявлено:
мікроцефалію, збіжну косо-
окість, епікант, низько розта-
шовані вуха, готичне піднебі-
ння, мікрогнатію, макрогло-
сію, роздвоєння язичка м’яко-
го піднебіння, низький тембр
голосу, широкі перші пальці
рук і ніг, гіпоплазію крил носа,
гримасу, яка нагадує посміш-
ку, часткову атрофію зорово-
го нерва, дифузну м’язову
гіпотонію, виражену затримку
стато- та психомоторного роз-
витку.

Під час нейросонографічно-
го дослідження виявлено роз-
ширення міжпівкульової щіли-
ни, шлуночкової системи моз-
ку. Електроенцефалографію
проведено під час фізіологіч-
ного сну. Виявлено помірно
виражені іритативно-пароксиз-
мальні порушення серединних
структур мозку. На магніторе-
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зонансній томографії головно-
го мозку — гіпогенезія мозоли-
стого тіла, зовнішня та внутрі-
шня гідроцефалія (розширен-
ня субарахноїдальних про-
сторів і міжпівкульової щілини,
збільшення об’єму бічних шлу-
ночків з переважним розши-
ренням тіл та задніх рогів, ба-
зальних цистерн і IV шлуноч-
ка); ділянки гіпотрофії кори у
вигляді порушень формування
кори головного мозку, низько-
го рівня диференціації сірої та
білої речовин; наявність осе-
редків демієлінізації (мієлома-
ляції) (рис. 1).

Згідно з даними ультразву-
кових досліджень органів че-
ревної порожнини, заочере-
винного простору і щитоподіб-
ної залози, маніфестної струк-
турної патології виявлено не
було. Допплерехокардіогра-
фія візуалізувала наявність
функціонуючого овального
вікна.

За останні роки досягнуто
значного прогресу щодо етіо-
логії і патогенезу ПВР. Відомо,
що в походженні багатьох за-
хворювань цієї нозологічної
групи беруть участь генетичні
та середовищні фактори. По-
над 80 % відомих форм ПВР
етіологічно пов’язані з пору-
шеннями структури і функції
генотипу. Тому для визначен-
ня генезу ПВР провели каріо-
типування пробанда.

 При цитогенетичному до-
слідженні пробанда А. на дов-

гому плечі хромосоми 10 ви-
явлено додатковий генетич-
ний матеріал у вигляді гете-
рохроматинового й еухрома-
тинового сегментів невідомо-
го походження. Каріотип про-
банда А. — 46, ХХ, add(10)(q
26; ?) (рис. 2). Батьки пробан-
да А. від каріотипування від-
мовилися, тому важко сказа-
ти, чи є цей варіант наслідком
нової мутації, чи був успадко-
ваний від одного з батьків —
носія збалансованої трансло-
кації. Крім того, каріотипуван-
ня всієї родини необхідне для
визначення прогнозу генетич-
ного ризику як для батьків
пробанда, так і для його сиб-
сів.

Найбільш ефективним для
ідентифікування додаткового
матеріалу на хромосомі 10
може бути створення у май-
бутньому ДНК-бібліотеки ано-
мальної хромосоми та її гіб-
ридизація на стандартні хро-
мосоми людини  [5; 6]. Це
дозволить отримати інфор-
мацію про точки розриву та
ідентифікувати, яка з хромо-
сомних ділянок залучена у
формування аномальної хро-
мосоми.

Всебічне вивчення цього
випадку і тривале спостере-
ження за розвитком пробанда
дозволить визначити вплив
додаткового генетичного мате-
ріалу на фізичні, психічні, ре-
продуктивні та соціальні особ-
ливості дитини.

Висновки

Отримана інформація яв-
ляє науковий і практичний
інтерес, оскільки накопичення
і опис випадків часткової три-
сомії з окремих ділянок хромо-
сом дасть змогу визначити
мінімальні діагностичні ознаки
цієї патології. Вивчення коре-
ляції окремих ділянок хромо-
сом з певною клінічною карти-
ною сприятиме виокремленню
хромосомних синдромів із ве-
ликої групи недиференційова-
них форм розумової відста-
лості з ураженням нервової
системи і множинних ПВР.

Таким чином, для встанов-
лення генезу ПВР потрібно
проводити дослідження каріо-
типу. Цитогенетичне дослі-
дження дітей із ПВР є важли-
вим не тільки для встановлен-
ня діагнозу, але й для вибору
оптимальної тактики ведення
такого хворого.
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Рис. 1. МРТ-сканування голов-
ного мозку пробанда А.

Рис. 2. Метафазна пластинка
пробанда А. Мікрофотографія
× 1000. Стрілками вказано ано-
мальну хромосому та її нормаль-
ний гомолог


