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ПОЛІМОРФІЗМ СТРУКТУРНОГО ГЕТЕРОХРОМАТИНУ  
Y-ХРОМОСОМИ ПРИ ЦИТОГЕНЕТИЧНИХ ДОСЛІДЖЕННЯХ 

ПОДРУЖНІХ ПАР З ПОРУШЕННЯМ РЕПРОДУКТИВНОЇ ФУНКЦІЇ 
Авраменко Н.В., Сухонос О.С. 

Запорізький державний медичний університет 
 
За допомогою сучасних цитогенетичних методів можливо ідентифікувати 

різноманітні хромосомні аномалії, що несуть тяжкі захворювання, досить часто 
хромосомні аномалії викликають значну частину репродуктивних втрат 
(мимовільні викидні, безпричинне завмирання плоду тощо) як на ранніх, так і на 
пізніх термінах вагітності. 

Зміни розмірів гетерохроматину може поєднуватися з важкими 
порушеннями сперматогенезу, невиношуванням вагітності, а також виникненням 
серйозних дефектів розвитку [1, 2].  

Підвищена частота варіабельних хромосом виявляється при 
цитогенетичному дослідженні плодового матеріалу при завмерлих вагітностях і 
мимовільних викиднів, у новонароджених з множинними вродженими вадами 
розвитку і у пацієнтів з хромосомними хворобами. Поліморфний гетерохроматин 
може порушувати процес сегрегації (розбіжності) і кон'югації (спарювання) 
хромосом в мейозі, що призводить до утворення незбалансованих 
(анеуплоїдних) гамет, а особливості будови гетерохроматину можуть чинити 
істотний вплив на функціонування генів, розташованих поруч [3]. Клінічно це 
може виявлятися хромосомними хворобами у потомства, безпліддям, звичним 
невиношуванням, що завмерли вагітностями, багаторазовими невдалими 
спробами ЕКЗ [4]. 

Мета роботи – цитогенетичне вивчення поліморфізму гетерохроматину 
хромосом у подружніх пар з порушенням репродуктивної функції (ПРФ), а 
також виявлення можливого зв'язку поліморфізму гетерохроматину з ПРФ для 
підвищення ефективності медико-генетичного консультування.  

Матеріали і методи. Цитогенетичне дослідження проводили 812 
подружнім парам (1624 індивідуумам) на  базі медико-генетичної лабораторії  
КНП «Обласного медичного центру репродукції людини» м. Запоріжжя. 

Матеріалом дослідження служили: 
1. культивовані лімфоцити периферичної крові подружніх пар з 

порушенням репродуктивної функції: зі спонтанними абортами (два і більше), 
завмерлими вагітностями, анембріонією; подружніх пар з первинним та 
вторинним безпліддям, та що були включені до програми ЕКЗ;  

2. абортивний матеріал (ворсини хоріону) завмерлих вагітностей 
невдалих спроб ЕКЗ. 

Результати та обговорення. Серед подружніх пар з порушенням 
репродуктивної функції, тобто з непліддям (первинне та вторинне безпліддя, 
чоловічий фактор непліддя, анембріонія, повторні спонтанні аборти) та 
подружніх пар, що були включені до програми ЕКЗ, зустрічаються носії 
хромосом з поліморфізмом гетерохроматину. 
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З 812 чоловіків, у 25 (3,07 %) виявлено випадки варіабельності довжини 
гетерохроматитнових сегментів (h). Враховуючи данні цитогенетичного 
дослідження випадки було розділено на 7 груп : 

1. 9ph: гетерохроматин тільки в короткому плечі хромосоми 9; 
2. qh-: зменшення довжини (розміру) гетерохроматинового району в довгому 

плечі хромосоми У;  
3. 9qh+: збільшення довжини (розміру) гетерохроматинового району в довгому 

плечі хромосоми 9; 
4. 16qh+: збільшення довжини (розміру) гетерохроматинового району в 

довгому плечі хромосоми 16; 
5. 1qh+: збільшення довжини гетерохроматиновогу району в довгому 

плечу хромосоми. 
6. qh+: збільшення довжини (розміру) гетерохроматинового району в довгому 

плечі хромосоми У; 
7. 1qh+,9qh+: збільшення довжини (розміру) гетерохроматинового району в 

довгому плечі хромосоми 1 та 9. 
Серед 25 подружніх пар з порушенням репродуктивної функції, 10 (1,23 %) 

були включені до програми ЕКЗ. Завмерла вагітність спостерігалась у 6 (0,36 %) 
випадках. У всіх чоловіків данної групи виявлялась нормозооспермія.  
В 6 варіантах завмерлих вагітностей зустрічалися хромосомні аномалії розвитку 
плоду.  

У хворих найчастіше зустрічалось збільшення гетерохроматину в 
короткому плечі 9 хромосоми (9qh+) – 4 випадка (0,49%). Оцінка якості 
ембріонів дозволяє припустити, що наявність хромосомного поліморфізму в 
каріотипі впливає на процес ділення клітини і розвитку ембріона. Хромосомні 
варіанти обумовлені варіабельністю центромерних гетерохроматинових районів 
хромосом. 

У трох випадках завмерлих вагітностей абортивного матеріалу ворсин 
хоріону діагностован синдром Клайнфельтера 47,XXY. Існує припущення, що 
гетерохроматинові райони необхідні для підтримки структури хромосом і 
розташування їх в інтерфазному ядрі клітини, що впливає на реалізацію 
генетичної програми розвитку. Структурний гетерохроматин впливає на різні 
функції клітини, в тому числі і на мейотичні процеси. Тим самим він причетний 
до патології розвитку або на презиготичній стадії, або в ембріональному періоді 
розвитку організму. 

Висновки. 
1. Під час проведення цитогенетичного дослідження у подружніх пар з 

порушенням репродуктивної функції було виявлено 7 варіантів поліморфізму 
гетерохроматину: 9ph (0,86 %); 9qh+ (0,61 %); qh- (0,73 %); qh+ (0,12 %);  
1qh+ (0,24 %); 16qh+ (0,36 %) та сполучений варіант 1qh+,9qh+ (0,12 %).  

2. Частіше порушеня сперматогенезу спостерігалося при зменьшенні 
гетерохроматину в довгому плечі Y-хромосоми. У 10 (1,23 %) носіїв 
хромосомного поліморфізму зміни в еякуляті носили наступний характер: 
олігоастенозооспермія – 5 випадків (0,61 %), астенозооспермія – 3 (0,36 %) і 
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азооспермія – 2 (0,24 %). Необхідне подальше поглиблене дослідження, а саме: 
молекулярно-генетичне обстеження на мікроделеції Y-хромосоми (AZF-локус), 
визначення рівня фрагментації ДНК в сперматозоїдах та визначення рівня 
анеуплоїдій в сперматозоїдах. 

3. При виявлені хромосомної патології завмерлої вагітності абортивного 
матеріалу у подружніх пар, які включені в програму екстракорпорального 
запліднення необхідно проведення медико-генетичного консультування, для 
подальшого вирішення питання проведення  передімплантаційної генетичної 
діагностики ембріонів. Наявність хромосомного поліморфізму в каріотипі 
впливає на процес ділення клітини і розвитку ембріона.  

Ключові слова: каріотипування, гетерохроматин, хромосомний 
поліморфізм, порушення репродуктивної функції  
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ЧАСТОТА ПРЕНАТАЛЬНО ВИЯВЛЕНИХ ВРОДЖЕНИХ ВАД 

РОЗВИТКУ ТА ХРОМОСОМНОЇ ПАТОЛОГІЇ ПЛОДУ У ЗАПОРІЗЬКІЙ 
ОБЛАСТІ ЗА ПЕРІОД 2017-2019 РР. 

Авраменко Н. В., Сухонос О.С. 
Запорізький державний медичний університет 

 
Вступ. Вроджені вади розвитку (ВВР) є однією з головних причин високої 

смертності немовлят та інвалідності з дитинства [1]. Саме тому рання діагностика 
дуже важлива, з цією метою у Запорізькій області використовуються сучасні 
методи  пренатальної діагностики, які включають масові та селективні обстеження 
вагітних на вродженні вади розвиту плода та хромосомні порушення.  

Мета дослідження. Проаналізувати результати пренатальної діагностики 
вагітних групи високого ризику з підозрою на вроджені вади розвитку та 
хромосомну патологію у плода в Запорізької області за період 2017-2019 рр. 

Матеріали та методи. На базах: КНП «ОМЦРЛ» ЗОР та КНП «ОПЦ» ЗОР 
за період 2017-2019 рр. обстежено 1178 вагітних з підозрою на вроджені вади 
розвитку та хромосомну аномалію плоду. 
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