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Молекулярное

Кариотипирование
продуктов зачатия
на микроматрицах: 

новое решение старых проблем

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



НЕВЫНАШИВАНИЕ БЕРЕМЕННОСТИ
 50% всех беременностей заканчиваются неудачей
 до 15% клинически подтвержденных беременностей 

заканчиваются спонтанным абортом, 90% из них - в 1 
триместре беременности

 привычное невынашивание беременности наблюдается в 
3% случаев

 генетические причины не исключаются, либо их 
диагностика ограничивается анализом кариотипа (чаще 
всего супругов)

 гистологическое исследование может быть 
неинформативным и не определяет изменения в 
хромосомах

 супругов, столкнувшихся с потерей беременности, не 
направляют на консультацию врача-генетика

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




ХРОМОСОМНАЯ ПАТОЛОГИЯ 
И ПОТЕРИ БЕРЕМЕННОСТИ
Количество потерь 

беременности
Хромосомная 

патология плода
Риск повтора, %

1 Неизвестно 15
1 Нет 12
1 Есть 22
2 Неизвестно 25
2 Нет 24
2 Есть у 1 34
2 Есть у 2 45
3 40-68

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.



 Почему это произошло?
 Повторится ли это?
 Что делать, чтобы это не произошло вновь?

Готовы ли мы дать ответы?

В недавно проведенном исследовании 
отмечалось, что 95% пациентов, которые прошли 
процедуру анализа хромосом для установления 
причины выкидыша были рады, что сделали его; а 
две трети пациентов, которые не сделали его, 
сказали, что сожалеют об этом

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



ЧТО ДЕЛАТЬ С АБОРТИВНЫМ 
МАТЕРИАЛОМ?

• Отсутствие информации о 
возможностях современных 
методов

• Отсутствие лаборатории

• Несовершенная нормативная база

• Отсутствие рекомендаций 
профессиональных сообществ

• Боязнь административного 
воздействияутилизация

генетическая
лаборатория

90% 10%



ЧТО ПРЕДЛАГАЕТ ЛАБОРАТОРИЯ?
Вид анализа Анализ выявляет Недостатки

Анализ 
кариотипа

Анеуплоидии, очень 

большие делеции и 

дупликации, 

сбалансированные 

транслокации

• не позволяет выявлять субмикроскопические
перестройки в абортивном материале
• частые неудачи культивирования 
• не определяет контаминацию материнскими 
клетками
• не позволяет определить происхождение 
триплоидии
• материал нельзя хранить и транспортировать
• Не выявляет низкоуровневый мозаицизм
• Субъективный
• Длительный

CGH Анеуплоидии, 

делеции/дупликации, 

низкоуровневый 

мозаицизм

• Не определяет триплоидии
• Не определяет полногеномную
однородительскую дисомию
• высокая цена

FISH, кфПЦР
Анеуплоидии

определенного числа 

хромосом

• Не определяет делеции и дупликации
• Не определяет триплоидии
• Не определяет полногеномную
однородительскую дисомию

Выступающий
Заметки для презентации
qPCR



МОЛЕКУЛЯРНОЕ КАРИОТИПИРОВАНИЕ
НА МИКРОМАТРИЦАХ



ВОЗМОЖНОСТИ SNP-МАРКЕРОВ

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.



КАКОЙ МЕТОД ЛУЧШЕ?



Лучшее решение для диагностики хромосомных нарушений 
при потере беременности/ самопроизвольном выкидыше 
и мертворождении, заменяющее анализ кариотипа и CGH

ТЕСТ ОПТИМА ЭТО:
 ОПТИМАльная комбинация 180 000 отдельных тестов, 

охватывающих все 46 хромосом
 ОПТИМАльные сроки проведения исследования
 ОПТИМАльные условия доставки материала
 ОПТИМАльная стоимость анализа



РЕЗУЛЬТАТЫ ИССЛЕДОВАНИЯ ПРОДУКТОВ 
ЗАЧАТИЯ В ЛАБОРАТОРИИ “ГЕНОМЕД”
Аутосомные трисомии 242
Аутосомные моносомии 4
Моносомия Х 56
Анеуплоидии половых хромосом 3
Трисомии 2 хромосом 12
Трисомии 3 хромосом 3
Патогенные делеции/дупликации, включая синдромы 17
Триплоидия 50
Полногеномная ОРД 2
Мозаичные анеуплоидии 72
Дисбаланс более 1 негомологичной хромосомы 19
Тетраплоидия 3
Другое 11
Контаминация 2
Норма 527
Итого 1023



Здоровый 
ребенок

Носитель 
сбалансированной 

транслокации

Патологическая 
несбалансированная 

транслокация

НЕСБАЛАНСИРОВАННЫЕ ТРАНСЛОКАЦИИ

При выявлении несбалансированной транслокации в 
абортивном материале необходимо:

1. Провести обследование супругов на носительство 
сбалансированной транслокации

2. При ее обнаружении предложить ЭКО и 
преимплантационную генетическую диагностику

3. При невозможности проведения ПГД, должна быть 
предложена инвазивная пренатальная диагностика с 
хромосомным микроматричным анализом

Выступающий
Заметки для презентации
Несбаланс. Тр. - 7



ДИАНДРИЧЕСКИЙ ЧАСТИЧНЫЙ ПУЗЫРНЫЙ ЗАНОСДИГИНИЧЕСКАЯ ТРИПЛОИДИЯ

ТРИПЛОИДИЯ ИЛИ ПУЗЫРНЫЙ ЗАНОС?

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



ТРИПЛОИДИЯ ИЛИ ПУЗЫРНЫЙ ЗАНОС?

 Пузырный занос с полной отцовской 
однородительской дисомией в 20% случаев может 
принимать злокачественное течение

 Диандрический частичный пузырный занос – в 5% 
случаевГистологическое исследование не всегда позволяет 

дифференцировать триплоидию и пузырный занос, 
а также полный и частичный пузырный занос

Анализ происхождения
триплоидии

Полногеномная ОРД 
отцовского происхождения

(полный пузырный занос)

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



РЕЗУЛЬТАТЫ ИССЛЕДОВАНИЯ ТКАНЕЙ, ФИКСИРОВАННЫХ 
ФОРМАЛИНОМ (ГЕНОМЕД)

Образец Материал

Срок 
пребывания 
материала в 
формалине, 

суток

Идентификац
ия плодного 
материала 

Качество и 
концентрация 

ДНК

Наличие 
хромосомны
х аномалий

1 1В соскоб из полости 
матки 1 да соответствует да

2 2Н соскоб из полости 
матки 2 нет соответствует нет

3 3/1П плацента 1 да соответствует нет

4 3/2 П плацента 1 да соответствует нет

5 3/3 П плацента 1 да соответствует нет

6 4 соскоб из полости 
матки 1 да соответствует да

7 5 соскоб из полости 
матки 1 да соответствует нет

8 6 соскоб из полости 
матки 1 да соответствует нет

9 7 соскоб из полости 
матки 1 да соответствует да

10 8 соскоб из полости 
матки 1 да соответствует нет

11 9 соскоб из полости 
матки 1 да соответствует нет



ЗАКЛЮЧЕНИЕ ПО РЕЗУЛЬТАТАМ 
ИССЛЕДОВАНИЯ

Место для Вашего 
логотипа

Запись 
результатов 
в соответствии 
с современной 
номенклатурой

Рекомендации 
по дальнейшему 
обследованию

Графическое отображение 
результата для повышения 
информативности 
консультирования



АНАЛИЗ КАРИОТИПА, CGH ИЛИ ОПТИМА? 
Анализ кариотипа CGH Молекулярное 

кариотипирование

Неудачи 
культивирования Часто Нет Нет

Срок проведения 
анализа Более 14 дней 14 дней 7 дней

Контаминация 
материнскими 

клетками

Не определяет (риск 
ложноотрицательных 

результатов)
Не определяет Определяет

Анеуплоидии Выявляет Выявляет Выявляет

Триплоидия
Выявляет, но не 

позволяет определить 
ее происхождение

Не выявляет

Позволяет проводить 
дифференциальную 
диагностику между 

триплоидией и 
пузырным заносом

Однородительская
дисомия Не определяет Не определяет Определяет

Микроделеции/
микродупликации Не определяет Не определяет Определяет от 200kb

Транспортировка 
материала Невозможна Возможна Возможна из любого 

города России

Выступающий
Заметки для презентации
Культивирование в норме не 



 Мы оказываем круглосуточную 
информационную поддержку 

и консультативную помощь

 Обучаем работе с результатами наших 
исследований



ПРИГЛАШАЕМ К 
СОТРУДНИЧЕСТВУ

8-925-153-50-45
8-800-333-45-38

dr.kanivets@genomed.ru
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