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Ileab: M3y4YHUTh YAaCTOTYy BCTPEUAEMOCTU PA3JIUYHBIX BHUIO0B POOECPTCOHOBCKHMX TPaHCIOKAIlWH, a
TaKXe WX KIMHUYECKUE MPOSBICHUSA, YaCTOTYy POKIAEMOCTH JETEH ¢ TPAHCIOKAIIMOHHON (hopMoi
cunjpoma [laray u cunapoma Jlayna cpeau sxkutenen ['omensckon oonactu ¢ 1995 rona.

3agaun:

1)OnpenenuTh 4acTOTy BCTPEYAEMOCTH Pa3IMIHbIX BUA0B POOECPTCOHOBCKUX TPAHCIOKALMN Cpeau
xurenei ['omenbckoit oomactu ¢ 1995 roza.

2)OnpenennuTh 4acTOTy BCTPEYAEMOCTH TPAHCJIOKAIIMOHHBIX (hOopM cuHJpoMa JlayHa M cuHIpoma
[Taray.

3)BBIsICHUTD, KaKoil BUJ pOOEPTCOHOBCKUX TPAHCIOKALIMI MPEACTABISICT HAUOOIBIIYIO OMMACHOCTb.

Marepuajnbl U MeToabl. [IpakTryeckas yacTh paOOTHI Obla BBITIOJHEHA Ha 0a3e [ oMenbCcKoro
MeJInKo-TeHeTndeckoro neHtpa (MI'T]). beutn mpoaHamu3upoBaHbl HUCTOPUM OOJIE3HEH YJIEHOB
ceMel, B KOTOPBIX XOTs ObI OJMH U3 HHUX SBIIICTCS HOCUTEIEM POOSPTCOHOBCKOM TpaHcaokarmu (70
cemeii: 218 xapuotunoB). CTaTUCTUYSCKUI aHAIN3 W3YYCHHBIX KAPUOTHIIOB OBLI OCYIIECTBIEH C
MCITI0JIb30BAaHUEM CTaTUCTHYECKOTro Moayiis mporpammMbel Microsoft Excel 2013.



Pe3ynbTarsl 1 UX 00CYXIAECHUE

PoGepTrconoBckue TpaHciaokamud (PT), wnm UeHTpUYECKHE CIMSHHUSA, — YacTO BCTPEYAIOIIMECs
BPOXKJICHHBIC XPOMOCOMHBIE aHOMAJIUM, MHPH KOTOPBIX JIWHHBIC IICYHM JBYX aKPOIEHTPHUUYSCKUX
XPOMOCOM OOBEAUHSIOTCS ¢ 00pa30BaHUEM OJIHOM METAIICHTPUYECKOM.
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Puc.1 — PoOepTCOHOBCKHME TPAHCJIOKAIIUA



centromere

PT Bbi3Banbl nmosropamu careumtHorn JIHK III, koTtopas pacnonaraercsa B KOPOTKUX ILI€Uax
AKPOILICHTPUYECKUX XPOMOCOM, MHHIIMMPYIOT 00pa3oBaHHE POOEPTCOHOBCKUX TPAHCIOKAIIMH.
YacTora BO3HMKHOBEHHS pPOOCPTCOHOBCKHMX TpaHCIOKanui Oe NOVO odYeHb BBICOKAsS M
COCTaBJISICT OKOJIO 3,24*104,
KopoTkne 1iedm BCeX IMATH AP  AKPOLEHTPUUYECKHMX  XPOMOCOM  COJEpkKaT
MHOTOYHCIIEHHBIE Konmmu TeHoB pPHK, moreps kOpOTKMX mied ABYX aKpOIEHTPHUYECKHUX
XpOMOCOM HEOIIaCHa.

Chromosomes #14 and #71 The ends break off and the chromosomes
join together at the cemtromeres
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Puc. 2 — IlenTpuyeckoe ciaussHue



VY nocureneir POOepTCOHOBCKOM TpaHCIOKAIIMU B MEH03€ TpaHCIOLUMPOBAHHAS XPOMOCOMA U €€
JBa HOPMAaJbHBIX TOMOJIOTa (DOPMHUPYIOT TpHUBAJICHT. B 3aBUCHUMOCTH OT THUIA CErperamuu
0o0pa3yroTcs 2 BapuaHTa cOaJaHCUPOBAHHBIX TaMeT U 4 BapuaHTa HeCOATAaHCHPOBAHHBIX TaAMET.
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Puc.3 —BapuaHTbl rameT, KOTOpbie 00pa3ylorcs y Hocuresaeii PT



Ilpu cJOUSIHAM raMeT TOJBKO OJUH MMOTOMOK IMOJYYUT HOPMAJIbHbBIN
Ha0op
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normal phenotype but clinical consequences

Puc. 5 - OOpa3oBaHue MeTAECHTPHUYECKOM XPOMOCOMBI
pesyabrare LIC
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uc. 6 — Yacrora Bcrpeyaemoctu BA0B PT nmo rpynmam xpomocom B I oMeIbCKOM 00J1aCTH €
1995 rona



Key

i ' Cunppom Martay
Normal 13 Normal 14 Normal 21‘

Robertsonian Carrier of balanced
translocation Robertsonian translocation Affected individual
Trisomy 13
13
- ® @ 13 =
14
13 13 14 14
Trisomy 21
21 - 21
14 = = =
14 14 21 21

Puc. 7 — Rob (13;14) Puc. 8 - Cunapom Ilaray

Rob (13;14) — camas MHOTOUYHCIICHHAS TpyIIa INEHTPUYCCKUX cimsgHui. YacTtora -
1:1300 (75% ot Bcex PT). CymecTByeT pucK pa3BUTHUA Y IUIOJA TPAHCIOKAIIMOHHOM
dopmbl cunapoma Ilaray .



Robertsonian Translocation
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Puc. 9 - Rob (14;21)

[PUNAKOCHYTBIA HOC M NULIO,
NPUNOAHSTBIE BBEPX

CKOWEeHHbIe rna3a.

OpnHOYHaR cknaaka Ha nanoHu ("obesbaHba”)
YKOPOYEHHbI NATHIA naneL, |

NOBEPHYTbIH BHYTPb.

Jlaneko otcTaBneHHbI 6onbWON naney

W Pa3BMTHIE KOXKHBIE CKNAAKM Ha CTYMHE.

Puc. 10 - Cunapom layHa

Rob (14;21) — Bropas no umcienHoct rpynmna PT (10% ot Bcero xonuduecTna)./laHHBIH
BUJI IIEHTPUYECKOTO CJIUSHHUS SBISCTCS HaubOojee YacToM NMPUYMHOM BO3HMKHOBEHUS Y
MIOTOMCTBA TPAHCJIOKAIMOHHOW (opmbl cuHApoma JlayHa. Ha TpaHCiIoKaimoHHYr0 (Qopmy
cunapoma JlayHna npuxoaurcs 3,7% .Puck mosiBieHus BO BTOPOM TPUMECTPE JIJIs KEHIIMH-
HocuTeabHull 15%, a ns myxunn 0,5%.



TaQug i—

Hagun4yue PT y xxurtesein I'omeabckoi 001acTu, BoisiBjeHHbIe ToMeabckum MI'L ¢ 1995 rona

1 46, XX 45, rob (13;14)(q10;q10) 45,XX rob (13;14)(q10;q10), 45,XY rob (13;14)(q10;q10), 45,XY rob

10

11
12

13

14

45,XX rob (13;14)(g10;q10)

46, XX

46, XX
45, XX rob (14;21)(q10:910)

45,XX rob (13;14)(q10;910)

45,XX rob (13;14)(q10;910)

45,XX rob (14;21)(q10;q10)
45,XX rob (14;21)(q10;q10)

46, XX

45,XX rob (15;22)(q10;910)
46, XX

45, XX rob (14;21)(q10;910)

46, XX

46, XY

45,XY rob(13;14)(q10;q10)

45,XY rob (14;22)(g10;q10)
46, XY

46, XY

46, XY

46, XY

46, XY

45,XY rob (14;15)(g10;910)

46, XY
45,XY rob (15;22)(g10;910)

46, XY

45, XY rob (13;14)(g10;910)

(13;14)(q10;910)

45, XY rob (13;14)(q10;g10), 45,XY rob (13;14)(q10;q10), 45,XY rob
(13;14)(q10;010)

45, XY rob (13;14)(910;910), 45, XX rob (13;14)(q10;910)

45,XY rob (14;22)(g10;q10)
46,XY rob (14;21)(g10;q10),+21

46,XX rob (13;14)(q10;q10),+13; 45,XY rob (13;14)(g10;q10),

45,XY rob (13;14)(q10;910), 45,XX rob (13;14)(q10;910)

46,XX rob (14;21)(q10;q10),+21
45,XX rob (14;21)(q10;q10), 45,XX rob (14;21)(q10:q10)

45,XXrob (14;15)(q10;q10)

45, XX rob (15;22)(q10;g910); 45, XY rob (15;22)(q10;910)
45,XY rob (15;22)(q10;910)

46, XX rob (14;21)(q10;910),+21

46, XX rob (13;14)(g10;910), 45,XY rob (13;14)(g10;910)



KapuoTun peenka

15
16

17

18

19

20

21

22

23

24
25
26

27

28

29
30

31

45,XX rob (13;14)(q10;q10)
46, XX
46, XX
46, XX

46, XX

45,XX rob (13;14)(g10;q10)
46, XX

45,XX rob (14;21)(g10;q10)

46, XX

45,XX rob (15;21)(q10;q10)
45,XX rob (14;21)(q10;q10)
46, XX

46, XX

45,XX rob (14:21)(q10;q10)
46, XX

45,XX rob (14;21)(q10;910)

46, XY

45, XY rob (13;14)(q10;910)
45, XY rob (13;14)(q10;910)
45, XY rob (13;14)(q10;910)

45, XY rob (13;14)(910;910)

45, XY rob (13;14)(q10;910)
45,XY rob (14;22)(q10;910)

46, XY

46, XY

46, XY
46, XY
46, XY

45, XY rob (13;14)(q10;910)

46, XY

46, XY
46, XY

46, XY

46,XX rob (13;14)(q10;q10),+13
45, XY rob (13;14)(q10;910), 45,XY rob (13;14)(910;910)
45, XY rob (13;14)(q10;910), 45,XY rob (13;14)(q10;910)
45, XY rob (13;14)(q10;910),+13

46, XY rob (13;14)(910;910),+13;45, XY rob (13;14)(q10;910)

45,XX rob (14;22)(g10;q10)

45,XX rob (14;21)(q10;q10), 45,XX rob (14;21)(9q10;q10)

46,XX rob (21;21)(gq10;q10),+21,dn

45,XYrob(13;14)(q10;910),46,XYrob(13;14)(910;910),+13

46,XX rob (14;21)(q10;q10),+21,dn; 45,XX rob (14;21)(q10;q10)

46,XX rob (14;21)(q10;q10),+21
46,XX rob (21;21)(q10;q10),+21,dn

45,XY rob (14;21)(g10;q10)



Kapuorun marepu Kapuorun oruna Kapuorun pedenka

3246, XX 46,XY 46,XY,rob (14;21),(910;910)
3345,XX,rob (13;14),(910;q10)
3445,XX,rob (14;21),(910;q10)
3545,XX,rob (14;21),(q10;910)

3645,XX,rob (13;14),(910;q10) 46, XY 45,XX,rob (13;14),(q10;910)

3745,XX,rob (13;14),(910;q10) 46, XY

3846, XX 45,XX,rob (13;14),(q10;910)

3945,XX,rob (13;14),(910;q10) 46,XY

4045,XX,rob (13;14),(q10;910)

4145,XX,rob (13;15),(q10;910) 46, XY 2009 -45,XX,rob (13;15),(910;910)

4246, XX 46, XY 45,XX,rob (15;21),(910;q10)

4345,XX.,rob (14;15),(q10;910) 46, XY 1999 -45,XX,rob (14;21),(q10;910)

4646,XX 46, XY 46,XX,rob (21;21),(q10;910),+21,dn

4745,XX,rob (14:21),(q10:910) 46, XY ALY =506 (A2 2D GLVERLY)
2008 - 45,XY,rob (14;21),(q10;910)

4846,XX 45,XY,rob (13;14),(q10;910) 2004 -45,XY,rob (13;14),(910;q10)

4945,XX,rob (13;14),(q10;910) 46, XY

5046, XX 46, XY 46,XX,rob (21;21),(q10;910),+21,dn

5146, XX 45,XY,rob (15;22),(910;910) 45,XY,rob (15;22),(q10;910)

5246, XX 46, XY 45,XY,rob (13;14),(q10;910)

5346, XX 46, XY 4[1266§(Y,r0b (13;13),(910;q10),+13 [40]/46,XY, inv dup (13) (pter—ql1:ql1—pter)

5446 XX 46 XY 46 XY.rob (21:21).(g10:a10)



| Ne | RapuOoTHII MAaTEPH NAPUOTHUIT 0TI A NAPUOTHUII PEOCHKA

5546, XX 46, XY 45,XY,rob (13;14),(910;910), dn

56 45,XY,rob (13;14),(910;910)

5746, XX 46,XY 46,XY,rob (14;21),(910;910),+21, dn
5845,XX,rob (14;21),(910;q10) 46, XY 1995 -45,XY,rob (14;21),(q10;910)
5946, XX 46, XY 46,XX,rob (21;21),(q10;910),+21,dn
6045,XX,rob (14;21),(q10;q10) 46, XY 1999 -45,XY,rob (14;21),(q10;q10)
6146, XX 46, XY 46,XX,rob (13;13),(q10;910),+13,dn
6245,XX,rob (13;14),(q10;910) 46, XY 45,XY,rob (13;14),(910;910)
6345,XX,rob (13;14),(910;q10) 46, XY

45, XY rob (21;21)

6446, XX (q10:q10)[77]/46, XY [23] 2005 -46,XY, rob (21;21),+21
6545,XX,rob (13;14),(q10;q10) 46, XY 1997 — 46, XX

6645,XX,rob (13;14),(q10;910) 46, XY 45,XY,rob (13;14),(910;910)
6745,XY,rob (13;14),(q10;910) 46, XY 46,XY,rob (13;14),+13,(q10;910)
6845,XY,rob (14;15),(910;910) 46, XY

6946, XX 46, XY 45,XY,rob (14;21),(q10;910),+21,dn

7046, XX 46, XY 46,XY,rob (21:21),(q10:q10),+21,dn



B xone BbIMOJHEHUS HaydyHOW padoThl ObLIO BbIABICHO, 4TO 90,196% PT nmpoumzonuiu Mexmy
HETOMOJIOTHYHBEIMHA XpoMocoMamu. M3 rpynmer rob (14;21) 2,941% wumenu TpaHCIOKAIMOHHYIO
dopmy curapoma JlayHa (15%).

[{enTpuyecKre CIUSHUS TOMOJIOTUYHBIX XpOoMOCOM BeTpedannch B 9,804% ciyyaes.

Rob (21;21) na6monanacek y 6,863% mroneid, mmeromux PT, 1 Bce OHM HMENH TPaHCIOKAIIMOHHYO
dopmy cmaapoma Jlayna; rob (13;13) naOmomanack B 2,941% ciydasx, m Bce CTpaaald

TPaHCJIOKaIMOHHOW (hopMoii cuHpoma [1aray.
O

Breakage and
Rejoining

-

- — =

s

NORMAL NONHOMOLOGOUS, ROBERTSONIAN
ACROCENTRIC CHROMOSOMES TRANSLOCATION

Puc. 11 — PoGepTcoHOBCKAasA TPAHCJIOKALIUA



rob (14,21)
19,609%

= rob (13;14)
= rob (14;15)
= rob (15;21)

rob (13;13)
2,941%

\\

= rob (14;22)

6,863% / rob (13:14) = rob (15;22)

/" 57,84% = rob (21;21)

rob (15;22)/ = rob (13;13)
4,902% = rob (14,21)

rob (14;22)_—

3,920% / ‘
rob (15;21
0,(98% )rob (14,15)

2,940%

Puc. 12 — Yacrora BcTrpeuaemoctu BuaoB PT B I'omennbckoii o0s1actu ¢ 1995 roga



o cunapom Ilaray ™ cunapom /layna

2,941%

LIC roMO0ru4HBEIX XpOMOCOM
6,863%

9,804%

Bcero

12,745%

Puc. 13 — Yacrora BcTpeyaeMoCTH TPAHCJIOKANMOHHOMN popMmbl cunapoma /layna u Ilaray B
T'omeabckoit oodacTu ¢ 1995 roga



BbiBOAbI:

Haubonee pacnpocTpaHeHHONH pOOEPTCOHOBCKOM  TpaHCIOKAlUEH Cpeaud  JKUTeJeH
['omenbckoit oomactu siasercs rob (13;14).

[Ipu poOEPTCOHOBCKOM TpaHCIOKAIlUM, B KOTOPYI BoBiedeHa 21 xpomocoma, B 12,745%
ciaydasx HaOJrodagach TpaHCIOKalMmoHHas ¢opMa cunapoma JlayHa, u3 xoropeix 9,804% -
3TO pOOEPTCOHOBCKUE TPAHCIOKAIIMU MEXKTY TOMOJIOTHYHBIMUA XPOMOCOMAaMH.

YacTtoTa BOBHUKHOBEHHUS TPAHCIOKAIMOHHON (hopmbl cuHapoMa Ilaray cocrasisier 6,863%
(2,941% npuxoauTCsl Ha TOMOJOTHYHBIC pOOSPTCOHOBCKUE TPAHCIIOKAIIHH).
PoOepTCOHOBCKHE TPAHCIOKAIMH, MPOUCXOAIINE MEXTY TOMOJOTHUYHBIMH XPOMOCOMAaMH,
HanOosiee omacHbl, Tak kak B 100% caydasix HocHTEnbp MMEET HecOaJTaHCUPOBAHHBIN
KapUOTHII.






