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Выступающий
Заметки для презентации
На микроматрицах
Молекулярное кариотипирование продуктов зачатия: новое решение старых проблем


HEBbIHALUUBAHUE BEPEMEHHOCTH

» 50% BCcex bepeMeHHOCTEN 3AKAHYMBAIOTCH HEYAQUEM

» AO 15% KAMHMYECKM MOATBEPXKAEHHbBIX DEPEMEHHOCTEM
30KAHYMBAKOTCH CMOHTAHHBIM A00PTOM, 20% M3 HUX - B ]
TPMMECTPE BEPEMEHHOCTH

» MPWMBbIYHOE HEBBLIHALLMBAHME BEPEMEHHOCTM HODAIOAQETCS B
3% CAy4OEB

» reHeTn4yeCckme NPUYUHbE HE MCKAKOYAKOTCA, AMOO MX
ANATHOCTUKA OFPAHMYMBAETCH AHAAM3IOM KAPUOTUMA (HaLLLE
BCEro Cyrnpyros)

» MCTOAOTMYECKOE MCCAEAOBAHUE MOXKET ObITh
HEUMHODOPMATMBHBIM M HE OMPEAEAIET M3MEHEHMS B
XOOMOCOMAX

> CYMNPYros, CTOAKHYBLUMXCS C NOTEpEen bepeMEeHHOCTH, HE
HOMPABAIOT HO KOHCYABTALLMIO BPAYA-TEHETUKA


Выступающий
Заметки для презентации
Анализ кариотипа супругов, в тех случаях когда он выполняется, не всегда выявляет сбалансированные транслокации и инверсии, являющиеся факторами, предрасполагающими к потере беременности 
Невынашивание беременности достаточно распространено, однако, несмотря на это, нет никаких рекомендаций о том, что делать, чтобы исключить генетические причины этого. 
кариотипирование не позволяет определить субмикроскопические перестройки



XPOMOCOMHASA NATOAOTUA
U NOTEPU BEPEMEHHOCTH

Heun3BeCTHO
Het
ECTb

Heun3BeCTHO
HeT

ECTb vy 1
ECTb y 2

1
1
1
2
2
2
2
3



Выступающий
Заметки для презентации
И хотя такие хромосомные аномалии, как анеуплоидии достаточно распространены, чаще всего они возникают случайно. Однако, имеется зависимость между наличием хромосомных аномалий у абортуса и риском потери следующей беременности.


» [loyemy 3TO NPOM3OLLAO?
» [lOBTOPUTCA AU DTO?C
» Y70 AEAQTbH, YTOObI 3TO HE MPOM3OLLAO BHOBb?

B HEAQBHO NPOBEAEHHOM UCCAEAOBAHMM
OTMEYAAOCH, YTO 95% MALMEHTOB, KOTOPbIE MPOLLIAM
NpoueAypY QHAAM3A XPOMOCOM AAS YCTOHOBAEHMUS
NPUYMHbBI BBIKMABILLIQ ObIAM PAABI, YTO CAEAQAM €0; A
ABE TPETU MNALLMEHTOB, KOTOPLIE HE CAEATAM ETO,
CKQO3AAU, 4TO COXAAEIOT OO 3TOM

Bes xpoMoCcoOMHOro aHanmaa C XPOMOCOMHbLIM aHanmn3om

20%

—

@ HeobbacHumas npuyrHa 8 XpomocomHaa aHomanma ambpuoHa

@ [pyrve marepuHckue pakTopbl @ HeobbacHumas NpuymnHa
8 1pyrve matepuHckue dakTopsi

[OTOBbI AU Mbl AQTb OTBETHI¢


Выступающий
Заметки для презентации
Пациенты задают вопросы и, как мы видим, они готовы знать. Но готовы ли мы дать им ответы? Что мы делаем для выяснения причины репродуктивных потерь?
К сожалению не всегда генетическим причинам репродуктивных потерь уделяется должное внимание


4TO AEAATb C ABOPTUBHbLIM
MATEPUAAOM?

e OTCYTCTBME MHCDOPMALMM O
BO3MOXXHOCTAX COBPEMEHHbIX
METOAOB

. » OTCyTCTBME AQBOPATOPMM

* HecoBepLUEHHOS HOPMATUBHAS 630 i

e OTCYTCTBME PEKOMEHAALLMM
NPOdDECCUOHAAbHbLIX COOODLLLECTB
P Cb o reHeTn4eckas

' * 5OS93Hb AAMMHUCTPATHUBHOTO AdGOpdTopml
YTUAU3ALLUA BO3AEMCTBMA



YTO NMPEAAATAET AABOPATOPUA?

Bua aHaAu3q

AHAAU3
KapuoTuna

FISH, kcplLLP

AHQAU3 BbIABASIET

AHEYMNAOUAMM, O4EHD
OOAbLLME AEAELIMM U
AYMAMKALMM,

COAAQHCUPOBAHHbIE

TOAHCAOKALLMM

AHEYNAOUAMM,
AeAEUMN/AYTAUKALMN,
HW3KOYPOBHEBLIN

MO3ANLLM3M

AHEYMAOUAMM
OMNPEAEAEHHOIO YUCAQ

XPOMOCOM

HeapAOoCTAOTKM

* HE MO3BOASET BbIBAITH CYOMMKPOCKOMMYECKME
NepecTpomKM B ADOPTUBHOM MATEPMAAE

* YOCTbIE HEYAQYU KYABTUBMPOOBAHMS

* HE OMPEAEAIET KOHTAMMHALMIO MATEPUHCKMMM
KAETKOMM

* HE MO3BOAAET OMNPEAEAUTL MPOUCXOXAEHME
TPUMNAOMAMM

* MATEPUAA HEAB3A XPAHMTb M TOAHCMNOPTUPOBATH
* He BbIIBAAET HU3KOYPOBHEBbLIM MO3AMLM3IM

* CyObEKTMBHbBIM

o AAUTEAbHbIN

* He onpeAeAdeT TOUNAOMAUU

* He onpeAeAdeTr MOAHOTEHOMHYIO
OAHOPOAMTEABCKYIO AMCOMMUIO

* BbICOKQS LLEHA

* He onpeaAeadeTr Aerellnt U AYNAUKALLMU
* He onpeAeAdeT TOUNAOUAUNU

* He onpeAeAdeT MOAHOTEHOMHYIO
OAHOPOAUTEABCKYIO AMCOMMIO



Выступающий
Заметки для презентации
qPCR


MOAEKYAAPHOE KAPUOTUINMUPOBAHMUE
HA MUKPOMATPULLAX

Computer Analysis
and Comparison to
Reference Datafile

Genotype AlleleA Allele B

AA
AB
BB
A-
B-

Fluorescence
Intensity

AAA
AAB

B Allele Frequency
@

- — e -




BO3MOXHOCTU SNP-MAPKEPOB



Выступающий
Заметки для презентации
This slide illustrates the many benefits of SNPs to the cytogeneticist. In addition to Loss of Heterozygosity (LOH), Uniparental Disomy (UPD), and regions identical by decent due to consanguinity (inbreeding) genotype-able SNPs make it possible to determine the parental origin of copy number changes which has an impact on phenotype.   The allelic information also allows for higher confidence in the results and better resolution of breakpoints.    Also, the allelic information allows for an enhanced ability to measure low level mosaicism and sample heterogeneity.   Triploidy (3 copies of all chromosomes) is typically seen in miscarriage samples and SNPs allow for detection of this event which gets normalized to normal when only looking at copy number.   The cytogenetics field agrees that SNPs are essential and Affymetrix was the first company to launch a SNP-based array over 8 years ago.  This is our core competency and CytoScan HD offer 750,000 genotype-able SNPs which allow all of these attributes to be measured with high confidence and quality.
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MOneKynsapHoe KapuoTunmpoBaHmue

AydLLee peLueHne AAS AMAOTHOCTMKU XPOMOCOMHbBIX HOPYLLIEHMM
npu notepe 6epeMeHHOCTHN/ CAOMOMPOM3BOABHOM BbIKMAbBILLIE
N MEPTBOPOXAEHMM, 3AMEHAIOLLLEE OHAOAM3 KapuoTmna 1 CGH

TECT ONMTUMA IT0O:

OIMNTUMAAbHaa koMBuHauusa 180 000 oTAEAbHbIX TECTOB,
OXBATbLIBAKOLWUX BCE 46 XPOMOCOM

OlNTUMAABHbIE CPOKH NPOBEAEHUA UCCAEAOBAHMUS
OlTUMAAbHbIE@ YCAOBUSA AOCTABKM MATEPUAAA

ONTUMAABHOS CTOMMOCTb QHAAMU3A




PE3YAbTATbl UCCAEAOBAHUA MPOAYKTOB
3A4YATUA B AABOPATOPUU “TEHOMEA”

AYTOCOMHbIE TPMCOMMM 242
AYTOCOMHbIE MOHOCOMMM 4
MoHocomma X 56
AHEYMNAOUAUM MOAOBBIX XPOMOCOM 3
TOUCOMIMU 2 XPOMOCOM 12
Tomcommm 3 XPOMOCOM 3
[laTOoreHHble AeAeUMM/AYTIAMKALLAM, BKAKOYAS CUHADOMGBI 17
TPUNAOMAMS 50
[NoAHoreHomHas OPA 2
Mo3amyHblE AHEYNAOUAMM 72
AMCOAAOHC BoAaee 1 HETOMOAOTMYHOM XPOMOCOMBI 19
TeTpanAoMAMS 3
Apyroe 11
KOHTOMMHALLME 2
Hopma 527
NToro 1023




=
HECBAAAHCUPOBAHHBIE TPAHCAOKALLUU

Mpu BbISBAEHUM HECOAAAHCUPOBAHHOM TPAHCAOKALLMU B
a60pPTUBHOM MATEPUAAE HEOBXOAUMO:

1. lNpoBectn OBCAEAOBAHME CYNPYIroB HO HOCUTEABCTBO
COAAQHCUMPOBAHHOM TOAHCAOKALLMM

2. [Mpn ee obHapyXeHUn NPeAAOXMTbE IKO Hn
NPEUMMNACHTALMOHHYIO TEHETUYECKYIO AMATHOCTMKY

3. [lpn HEBO3IMOXHOCTM MPOBEAEHMUA [T A, AOAXHA ObITb
MNPEAAOXKEHA MHBA3MBHAA MPEHATAABHAA AMATHOCTUKA C
XPOMOCOMHBIM MUKPOMATPUYHBIM AHOAMZOM

3A0POBbIM Hocureab [latoAormyeckas
pebeHokK COOAQHCUMPOBAHHOM HECOAOAQHCUMPOBAHHAOS
TPAHCAOKALLMM TPAHCAOKALLMS


Выступающий
Заметки для презентации
Несбаланс. Тр. - 7


“IPUNAOUAMS UAU NMY3bIPHBIA 3AHOC?
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Выступающий
Заметки для презентации
Стандартное кариотипирование не позволяет определить происхождение дополнительного набора хромосом. Хромосомный микроматричный анализ благодаря наличию полиморфных маркеров с помощью специализированного алгоритма позволяет определить происхождение триплоидии. Для этого необходимо предоставление материала родителей


TPUNAOUANUSA UAU NY3bIPHBIN 3AHOC?

» [1y3blPHbIM 3AHOC C MOAHOM OTLLOBCKOMU
OAHOPOAMTEABCKOM AMCOMMEN B 20% CAYHOEB MOXET
NOUHUMATb 3AOKAYECTBEHHOE TEYEHME

[T7§ Kar poien V| 45 Sogme
— | 11= Q 8 Ww EPUHCKOro N IEHNS

NMoAHoreHomHasa OPA AHOAN3 NPOUCXOXKAEHUS
OTLLOBCKOIO MPOUCXOXXAEHUSA TPUNAOUAUMU
(NOAHBIX NY3bIPHbIX 3AHOC)


Выступающий
Заметки для презентации
Учитывая низкую информативность гистологического исследования, ХМА абортуса и супружеской пары является единственной возможностью избежать угрожающих жизни осложнений.


PE3YAbTATbI UCCAEAOBAHUSA TKAHEWA, $PUKCUPOBAHHbIX
$OPMAAUHOM (TEHOMEA)

CcocKob M3 MOAOCTH
MOTKM
cocKob M3 MOAOCTH
MOTKM

COOTBETCTBYET

COOTBETCTBYET

MAQLLEHTA COOTBETCTBYET

nAdLLEHTA COOTBETCTBYET

MAALLEHTA COOTBETCTBYET

CcoCcKOb M3 MOAOCTH
MOTKM
CcoCcKOD M3 MOAOCTH
MOTKM
COCKOO M3 MOAOCTH
MOTKM
COCKOO M3 MOAOCTMH
MOTKM
COCKOB M3 MOAOCTMU
MAOTKM
COCKOD 13 MOAOCTMH
MOTKM

COOTBETCTBYET

COOTBETCTBYET

COOTBETCTBYET

COOTBETCTBYET

COOTBETCTBYET

COOTBETCTBYET




3AKAKOHEHUE MO PE3YABTATAM
WCCAEAOBAHMNA

MecT0 AAM Bawero

3AKINOYEHUE AoroTuna
MoneKkynapHoe kapuoTunuposanue OMTUMA
MauwenT: Koa naumenTa:
OaTta poXaeHWA: 30 nmu C b
Knunuyeckuit auarHos: HepassusatoLanca bepemeHHOCTb Ha cpoke 5-6 Hepenb p e 3y AbTATOB

Marepuan: [naueHTa(xoproH)/abopTBHLIA MaTepuan

B COOTBETCTBUMU
C COBPEMEHHOM
HOMEHKAQTYypoOM

Oarta nocTynneHWA MaTepuvana:

Oata uccnepoBaHus:

Pe3yl'leaTbl HCCnegoBaHMA:

MonekynspHbId kapuoTun (cornacHo ISCN 2016): arr(16)x3

Mon: MyxcKoii PeKOMeHACI u1un
No AGAbHeULLeMY
06CAeAOBAHUIO

AHeynnouanM oaHOR MMM HeCKONbKKMX XpomocoM — OBHapyxeHa Tpucomus 16 xpoMocoMe!
Tpunnongua — He oBHapyxeHa

MNonHoreHoMHan OQHOPOOMTENLCKAA AMCOMWA — He O‘BHRPY)KEHB

Mukpopeneuuit v Mukpogynnukaumii pasmepom Gonee 800 kb — He o6HapyxeHo

3aknwoyeHue: OBHapyxeHa TpucomMuA 16 XpoMocoMbl.

PekomeHgoBaHa KOHCYNbTaUuWA Bpava-reHeTHKa.

'padcduyeckoe OTOGPM

pPEe3yAbTATA AASl MOBbILLEHUSA
UHPOPMATUBHOCTH
KOHCYAbTUPOBAHMUSA




=
AHAAU3 KAPUOTUINA, CGH UAU ONTUMA?

Heyaauu
KYAbTUBUPOBAHMUSA

Cpok npoBeAeHus - -
P P - boAee 14 aAHen 14 pAHen
AHAAMU3A
KoHTamuHauus He onpeaeaset (puck
MATEPUHCKUMHU AOXKHOOTPULLATEAbBHbIX He onpeaeaAset Onpeaeaset
KA TKOMU PE3YAbBTATOB)

AHeynAouAUU BoiaBageT BbiaBadeT BoigBAgeT

[O3BOASET MPOBOAMTH
BbISBASIET, HO HE AP EPEHLMAABHYIO
TpunAomnaus MO3BOASET OMPEAEAUTD He BbisBASET AMOATHOCTMUKY MEXAY
ee NPOUCXOXAEHME TOUMAOUAMEN U
MY3blPHbIM 30HOCOM

OAHOpOAUTEAbCKAS

He onpeaeaAseT He onpeaeaAseT OnpeaeseTt
AUCOMUA P e P

Mukpoaeaeuun/

He onpeaeaAseT He onpeaeaAseT NpeAEAdE
MMWKPOAYNAMKALLUM e peA Onpeaenset ot 200kb

TpaHcnopTUPOBKA BO3MOXHA 13 AOOOTO
HEeBO3IMOXHAO BO3MOXHO
MaTepuana ropoaa Poccuum



Выступающий
Заметки для презентации
Культивирование в норме не 


» Mbl OKA3bIBOAEM KPYTAOCYTOYHYIO
MHJOOPMALMOHHYIO MOAAEPXKKY
M KOHCYAbBTATUBHYIO MOMOLLLb

» OOyvyaem paboTte C PEYABTATAMM HALLMX
MCCAEAOBAHMM



MPUTAALLUAEM K
COTPYAHUHECTBY

(FEH@M e m
XK.
8-925-153-50-45

8-800-333-45-38
dr.kanivets@genomed.ru
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