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Резюме
Хромосомные аномалии считаются ведущей 

причиной прекращения развития эмбриона в 
ранние сроки беременности. Выявление и опи-
сание генетических аномалий, несовместимых с 
эмбриональным развитием, помогает разобрать-
ся в причинах неразвивающейся беременности 
и определить возможные способы профилакти-
ки или лечения пациенток. В статье описан слу-
чай гипертриплоидии у абортуса при кариоти-
пе 70,XXY,+16. Хромосомная аномалия привела 
к замиранию беременности в сроке 4 недели, 5 

дней. Клинический случай подчеркивает необ-
ходимость цитогенетического анализа абортно-
го материала при репродуктивных неудачах.
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Abstract
Chromosomal abnormalities are a leading cause 

of early embryonic arrest Identification of genetic ab-
normalities incompatible with embryonic develop-
ment significantly contributes to the understanding of 
early embryonic arrest causes and to the development 
of prevention strategies. Here we describe a case of 
hypertriploid abortus with 70, XXY,+16 karyotype. 
This chromosomal abnormality led to the early em-
bryonic arrest at 4 weeks and 5 days of pregnancy. 

The clinical report emphasizes the necessity for the 
cytogenetic analysis of abortion material in the pa-
tients who underwent a reproductive failure.
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Введение 
Пренатальный период индивидуального раз-

вития человека является естественным «полиго-
ном» для создания и апробации природой новых 
генетических комбинаций, поддерживающих 
пластичность вида в ходе адаптации к меняю-
щимся условиям среды обитания. Одной из со-
ставляющих генетической изменчивости являет-
ся мутационный процесс. Его интенсивность при 
гаметогенезе, оплодотворении и на ранних стади-
ях онтогенеза, по-видимому, чрезвычайно высо-
ка. Многочисленные цитогенетические исследо-
вания клеток спонтанных абортусов показывают, 
что более половины случаев самопроизвольно-
го прерывания беременности в сроке до 8 недель 
связаны с геномными и хромосомными мутация-
ми, которые оказались несовместимыми с даль-
нейшим развитием эмбриона [1–6].

С учетом этого цитогенетический анализ 
абортного материала стал рутинной диагности-
ческой процедурой при выяснении причин нераз-
вивающейся беременности. Выявление генетиче-
ских аномалий в исследуемом биоматериале при-
нято считать достаточной причиной выкидыша, 
а поиск дополнительных этиологических факто-
ров в данном случае оказывается излишним.

Анализ спектра цитогенетических нарушений 
у абортусов является важной практической зада-
чей медицинской генетики. Выявление и ката-
логизация генетических аномалий, несовмести-
мых с эмбриональным развитием, помогает ра-
зобраться в причинах репродуктивных неудач и 
определить возможную тактику профилактики 
или лечения пациентов. 

Клинический случай
Под наблюдением врачей находилась беремен-

ная женщина возрастом 33 года. Беременность 
3-я по счету, в анамнезе 2 замершие беременно-
сти. Очередное ультразвуковое исследование вы-
явило прекращение развития эмбриона в сроке 4 
недели, 5 дней. Плодное яйцо без признаков де-
формации, располагалось в верхней трети матки, 
средний внутренний диаметр плодного яйца 12 
мм, копчико-теменное расстояние – 3,5 мм, жел-
точный мешок – 2 мм. Сердечная деятельность 
эмбриона не определялась. В ходе искусственно-
го прерывания замершей беременности были по-
лучены образца хориона, послужившие материа-
лом для цитогенетического исследования. 

Для сохранения тканей во время хранения и 
транспортировки использовали физиологиче-
ский раствор с гепарином в качестве антикоагу-

лянта. В течение рабочей смены образец был до-
ставлен в цитогенетическую лабораторию меди-
ко-генетической консультации ГАУЗ КО «Кеме-
ровская областная клиническая больница имени 
С.В. Беляева», где выполнялись дальнейшие эта-
пы исследования. Отбор, гипотоническая обра-
ботка, фиксация ворсин хориона и приготовление 
препаратов осуществлялись согласно рекоменда-
циям [7]. Цитогенетический анализ осуществлял-
ся после дифференциального GTG-окрашивания 
препаратов. Порядок и критерии изучения мета-
фазных хромосом соответствовали международ-
ным требованиям [8].

В соответствии с результатами исследования 
клеток ворсин хориона у абортуса определен 
мужской пол при гипертриплоидном кариотипе 
(70,XХY,+16). Помимо кратного увеличения чис-
ла хромосом до 3n присутствовала дополнитель-
ная хромосома 16 (рисунок 1). Очевидно, причи-
ной прекращения развития беременности в дан-
ном случае стала выявленная хромосомная ано-
малия.

Обсуждение
Рассмотренный клинический случай пред-

ставляет интерес прежде всего с фундаменталь-
ной биологической точки зрения. Необходимо 
понять, является ли выявленная у абортуса гене-
тическая аномалия уникальным событием, при-
сущим только данной беременности (или данной 
пациентке), и каковы ее возможные причины. 

Опираясь на собственный опыт и данные пред-
шествующих исследований, можно констатиро-
вать, что хромосомные аномалии являются веду-
щей причиной прекращения развития эмбриона в 
первом триместре беременности. Доля абортусов 
с аномальным кариотипом, установленная цито-
генетиками медико-генетической консультации 
ГАУЗ КО «Кемеровская областная клиническая 
больница имени С.В. Беляева», составляет 67,3% 
от всех изученных случаев [2]. Согласно данным 
других исследований, величина этого показателя 
находится в пределах 64 % – 74,7% [1, 3–6]. Оче-
видно, гаметогенез и оплодотворение у человека 
сопровождаются интенсивным мутагенезом, что 
является необходимым условием эволюционных 
преобразований кариотипа. 

Анализ спектра хромосомных нарушений у 
абортусов, ранее исследованных в лаборатории 
медико-генетической консультации, показыва-
ет, что наиболее частой изолированной геномной 
мутацией является трисомия по 16 хромосоме, 
встречающаяся в 17,1% аномальных кариотипов. 
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Данная хромосома также выявляется в сочетании 
с дополнительными хромосомами из других пар 
(при двойных анэуплоидиях) [2]. Установленная 
закономерность подтверждается результатами 
предшествовавших исследований других авторов 
[1, 3–5, 9].

Полиплоидии, связанные с кратным увеличе-
нием числа гаплоидных наборов хромосом, яв-
ляются частой находкой при цитогенетическом 
анализе абортного материала. При этом наиболее 
распространенной полиплоидией является три-
плоидия. Частота триплоидных кариотипов сре-
ди генетически аномальных абортусов, по-види-
мому, находится в пределах 14–21 % [1, 3–5, 9], 
а по данным нашей лаборатории, она составляет 
14,3% [2].

Обнаруженная в нашем случае гипертрипло-
идия может рассматриваться как сочетание двух 
независимых мутационных событий, произошед-
ших в гаметах родителей или при оплодотворе-
нии. Ожидаемая частота такой гипертриплоидии 
должна быть пропорциональна частотам трисо-
мии-16 и триплоидии, что определяет низкую 
встречаемость такой сочетанной мутации у абор-
тусов. Нельзя также исключать возможность по-
вышенного летального эффекта гипертриплои-
дии в ранние сроки беременности, что снижает 
вероятность обнаружения аномалии. Ранее о по-
добных случаях сообщалось лишь в единичных 
публикациях [10].

Принято считать, что мутации являются спо-
радическими и не поддаются ранней диагности-
ке и контролю с учетом имеющихся в настоящее 

время знаний и технических возможностей. Мож-
но лишь обсуждать данные события post factum, 
а их следствие в виде замершей беременности 
рассматривать как «сброс» летальных генетиче-
ских комбинаций. В такой ситуации обнаружение 
хромосомной аномалии у плода позволяет наде-
яться на отсутствие у женщины иных патологий, 
повлекших замирание беременности. Последу-
ющие беременности могут реализоваться впол-
не успешно. Напротив, отсутствие в эмбриональ-
ных клетках хромосомных нарушений побужда-
ет продолжить поиск причин репродуктивной не-
удачи, что будет сопряжено с дополнительными 
обследованиями женщины и, возможно, терапев-
тическими процедурами.

Особое значение цитогенетический анализ эм-
брионального материала приобретает в связи с 
расширением спектра вспомогательных репро-
дуктивных технологий. Оптимальным является 
проведение анализа кариотипа эмбриона на пре-
димплантационной стадии, что гарантирует от-
сутствие у него хромосомных аномалий и повы-
шает шансы на нормальное вынашивание и де-
торождение. Невозможность повсеместного вне-
дрения этой технологии делает цитогенетический 
анализ абортного материала полезным инстру-
ментом для выяснения возможных причин неу-
дач при проведении процедур экстракорпораль-
ного оплодотворения интрацитоплазматической 
инъекции сперматозоида. Цитогенетическое ис-
следование дает ценную информацию для врача 
и позволяет наметить пути дальнейшего анализа 
и решения возникших репродуктивных проблем.
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Рисунок 1. 

Кариотип абортуса с 
гипертриплоидией 
(70,XХY,+16)

Figure 1. 

Karyotype of hyper-
triploid abortus (70, 
XXY,+16)
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