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Введение. Хромосомная патоло-
гия занимает одно из ведущих мест в 
структуре наследственной патологии 
человека. Описаны различные типы 
хромосомных и геномных мутаций. К 
геномным мутациям относятся ане-
уплоидии и изменение плоидности 
структурно неизмененных хромосом. 
Наиболее часто встречаются анеупло-
идии в виде трисомии, при которой в 
кариотипе появляется одна дополни-
тельная хромосома [2]. Это происходит 
вследствие  неправильного расхожде-
ния тех или иных хромосом во время 
мейоза при гаметогенезе у одного из 
родителей. Наиболее известные три-
сомии – синдром Дауна (трисомия 21), 
синдром Эдвардса (трисомия 18), син-
дром Патау (трисомия 13).  

Синдром Эдвардса – трисомия хро-
мосомы 18. Частота встречаемости 
этого синдрома в популяции – 1 случай 
на 7000 рождений [4]. Цитогенетически 
синдром Эдвардса представлен в ос-
новном полной трисомией хромосомы 
18. Кроме того, встречаются и мозаич-
ные формы. Альтернативной, но очень 
редкой, причиной синдрома Эдвардса 
является «несбалансированная транс-
локация» [3]. Это происходит, когда 
один из родителей является носите-
лем сбалансированной транслокации. 

Материал и методы исследова-
ния. Проведено цитогенетическое ис-
следование семьи, которая является 
носителем сбалансированной транс-
локации между хромосомами 2 и 18. 
Препараты метафазных хромосом для 

цитогенетического исследования были  
получены «прямым» методом из ворсин 
хориона и «непрямым» – из лимфоци-
тов периферической крови, культиви-
рованных в течение 72 ч, в соответс-
твии с общепринятой методикой. 

Проведен стандартный цитогене-
тический анализ метафазных хромо-
сом с использованием дифференци-
альной окраски GTG на микроскопе 
Olympus BX43F, оснащенном цифро-
вой камерой, с помощью программы 
автоматического кариотипирования 
CytoLabView. 

Результаты и обсуждение. Про-
банд А., 28 лет, направлена в МГК на 
сроке беременности 12 недель по по-
воду выявленных при УЗИ хромосом-
ных маркеров у плода. У беременной 
отягощенный репродуктивный анам-
нез: первая  беременность - самопро-
извольный выкидыш на раннем сроке, 
вторая  беременность – неразвиваю-
щаяся. Данная беременность, третья, 
протекала гладко. Генеалогический 
анамнез по моногенной наследствен-
ной патологии и врожденным порокам 
развития не отягощен (рис.1).

Фенотип: астенического телосло-
жения, нарушение осанки, сколиоти-
ческая деформация, голова обычной 
формы, лицо симметричное, гипо-
телоризм, зубной ряд неровный. Со 
стороны других органов и систем без 
нарушений.  

Данные УЗИ плода в сроке беремен-
ности 12 недель: выявлены хромосом-
ные маркеры – увеличение толщины 
воротникового пространства до 6 мм, 
аплазия носовых костей, аномальный 
желточный мешок, патологический 
спектр кровотока в венозном протоке, 
не исключается ВПС.

Биохимические маркеры в сыворот-
ке крови: свободная β-субъединица хо-
рионического гонадотропина человека 
(ХГЧ) – 2,67 МЕ/л /0,051 MoM (сниже-
на), плацентарный белок А (РАРР-А) 
- 3,120 МЕ/л /1,051MoM  (в пределах 
нормы). 

Расчет индивидуального риска по 
трисомии 21,18,13 с использованием  
программы «Астрайя»: высокий  риск 
по  трисомии 21 (синдром Дауна) –  
1:18, трисомии 18 (синдром Эдвардса) 
– 1:4, трисомии 13 (синдром Патау) 
– 1:88. 

Учитывая  наличие хромосомных 
маркеров, выявленных по УЗИ плода, 
и высокий риск по комбинированному 
скринингу,  проведена инвазивная пре-
натальная диагностика – трансабдо-
минальная хорионбиопсия. Также про-
ведено кариотипирование пробанда и 
ее супруга. 

Цитогенетическое исследование:  
в результате исследования у cупруга 
пробанда выявлен нормальный мужс-
кой кариотип – 46, XY, у пробанда выяв-
лена реципрокная (сбалансированная) 
транслокация между хромосомами 2 и 
18, кариотип:  46, XX, t(2;18)(q13;q23) 
(рис.2).

При кариотипировании плода были 
выявлены две дериватные хромосо-
мы, являющиеся результатом мате-
ринской реципрокной транслокации 
t(2;18)(q13;q23) и три копии хромо-
сомы 18 за счет дериватной  хромо-
сомы 18, унаследованной от мате-
ри.  Таким образом, кариотип плода 
был идентифицирован как 47, XY,  
t(2;18)(q13;q23)mat,+18 (рис.3). 

В связи с тем, что у пробанда (бе-
ременной А.) выявлена сбалансиро-
ванная (реципрокная)  транслокация, 
было проведено кариотипирование и 
других членов семьи: матери, сестры, 
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Рис.1. Родословная. Стрелкой обозначен 
пробанд; I–IV – поколения
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племянницы. Все трое являются но-
сителями реципрокной транслокации 
t(2;18)(q13;q23).

Рассматривая механизм  образо-
вания «транслокационной» трисомии 
синдрома Эдвардса, можно заметить, 
что при гетерозиготном носительстве 
реципрокных транслокаций в профа-
зе мейоза хромосомы образуют не 
бивалент, а квадривалент – комплекс 
из четырех хромосом [1]. Эта сложная 
пространственная структура нарушает 
простое расхождение хромосом в ана-
фазе, к полюсам клетки могут расхо-
диться как по две хромосомы (сегрега-
ция 2:2), так и три, и одна (сегрегация 

3:1). В нашем случае (рис.4) в гамету 
попало 3 хромосомы: две хромосомы, 
участвующие в реципрокной трансло-
кации, и одна хромосома 18. При сли-
янии такой гаметы с нормальной гаме-
той возникает трисомия по хромосоме 
18 – синдром Эдвардса. 

У пробанда на сроке 12,5 недель по 
медицинским показаниям – выявлен-
ная хромосомная патология у плода 
– транслокационная трисомия 18 (син-
дром Эдвардса) с неблагоприятным 
прогнозом – беременность была пре-
рвана с согласия семьи. 

Эмпирический риск рождения боль-
ного ребенка в семьях с реципрокны-

ми транслокациями составляет около 
33%, теоретический риск – 50%  [4].  

Заключение. Таким образом, выяв-
ленная семейная транслокация имеет 
существенное значение для медико-
генетического консультирования с точ-
ки зрения оценки генетического про-
гноза и возможностей пренатальной 
диагностики. 

Своевременно проведенная прена-
тальная диагностика плода позволила 
правильно поставить диагноз, выявить 
сбалансированную транслокацию у 
матери и оценить риск повторного слу-
чая патологии у потомства. 
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Рис.4. Носительство реципрокной трансло-
кации. Формирование тетравалента. Рас-
хождение хромосом 3:1

Рис.3. Кариотип плода: 47,XY, t(2;18)(q13;q23)mat,+18

Рис.2. Кариотип пробанда: 46,XX,t(2;18)(q13;q23) – сбалансированная транслокация меж-
ду хромосомами 2 и 18
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