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Эти примеры, конечно представляют собой не полный обзор всего того 

множества способов, которыми физика реализуется в живых системах. 
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АННОТАЦИЯ 

Синдром Тернера - редкое заболевание у женщин, связанное с полной 

или частичной потерей одной Х-хромосомы, часто при мозаичном кариотипе. 
Синдром Тернера связан с низким ростом, задержкой полового созревания, 
дисгенезией яичников, гипергонадотропным гипогонадизмом, бесплодием, 
врожденными пороками сердца, эндокринными расстройствами, 
остеопорозом и аутоиммунными расстройствами. Несмотря на часто 

бросающийся в глаза фенотип, задержка диагностики может быть 

значительной, а средний возраст на момент постановки диагноза составляет 

около 15 лет. Обширное использование методов ПЦР и FISH в клинико- 

цитогенетическом обследовании пациенток с СШТ позволило не только 

обратить внимание на проблему "скрытых мозаиков" среди пациенток с 

моносомией Х (не обнаруженных с помощью традиционного 

цитогенетического исследования), но и подтвердить наличие межтканевого 

мозаицизма. Однако до сих пор не только отсутствует единая программа 

лабораторно-генетического обследования пациенток с СШТ, но даже не 

унифицированы диагностические критерии оценки хромосомного 

мозаицизма при применении молекулярных и молекулярно-генетических 

методов анализа анеуплоидии. 
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ABSTRACT 

Turner syndrome is a rare disease in women associated with the complete 

or partial loss of one X chromosome, often with a mosaic karyotype. Turner 

syndrome is associated with low growth, delayed puberty, ovarian dysgenesis, 

hypergonadotropic hypogonadism, infertility, congenital heart defects, endocrine 

disorders, osteoporosis and autoimmune disorders. Despite the often conspicuous 

phenotype, the delay in diagnosis can be significant, and the average age at the time 

of diagnosis is about 15 years. Extensive use of PCR and FISH methods in clinical 

and cytogenetic examination of patients with SHT allowed not only to pay attention 

to the problem of "hidden mosaics" among patients with monosomy X (not detected 

by traditional cytogenetic examination), but also to confirm the presence of 

interstitial mosaicism. However, not only is there still no unified program of 

laboratory genetic examination of patients with SHT, but diagnostic criteria for 

assessing chromosomal mosaicism have not even been unified when using molecular  

and molecular genetic methods of aneuploidy analysis. 

Key words: Turner syndrome, karyotype, molecular and molecular genetic 

methods of aneuploidy analysis 

 
АННОТАЦИЯ 

Тёрнер синдроми-бу Х хромосомасининг тўлиқ ёки қисман йўқолиши 

билан боғлиқ бўлган аёлларда камдан-кам учрайдиган касаллик, кўпинча 

мозаик кариотип тури билан. Тёрнер синдроми паст ўсиш, кечиктирилган 

балоғат ёши, тухумдон дисгенезияси, гипергонадотропик гипогонадизм, 

бепуштлик, туғма юрак нуқсонлари, эндокрин касалликлар, остеопороз ва 

ауотоиммун касалликлар билан боғлиқ. Кўзга ташланадиган фенотипга 

қарамай, ташхиснинг кечикиши сезиларли бўлиши мумкин ва ташхис қўйиш 

пайти ўртача ёш тахминан 15 ёшни ташкил қилади. ШТ билан касалланган 

беморларни клиник ва цитогенетик текширишда ПЗР ва FISH усулларидан 

кенг фойдаланиш нафақат моносомия Х билан оғриган беморлар орасида 

"яширин мозаика" муаммосига эътибор беришга, балки интерстициал 

мозаиканинг мавжудлигини тасдиқлашга имкон берди. Шу билан бирга, ШТ 

билан касалланган беморларни лаборатория генетик текширишнинг ягона 

дастури мавжуд эмас, балки анеуплоидия таҳлилининг молекуляр ва 

молекуляр генетик усулларидан фойдаланганда хромосома мозаикасини 

баҳолашнинг диагностик мезонлари ҳам бирлаштирилмаган. 



196 
 

Калит сўзлар: Тёрнер синдроми, кариотип, анеуплодия таҳлилининг 

молекуляр ва молекуляр генетик усуллари 

 

Примерно 50% нарушений хромосомного набора среди 

новорожденных относятся к изменениям половых хромосом (6,10).Аберрации 

аутосом чаще приводят к формированию пороков несовместимыхс жизнью, в 

отличие от аберраций половых хромосом. Но половые хромосомы главные 

носители генов, которые отвечают за детерминацию пола, поэтому их 

количественные или качественные изменения отражаются в половом 

развитии (2,16,21). 

СИНДРОМ ШЕРЕШЕВСКОГО-ТЕРНЕРА 

Значительное место  среди хромосомных болезней,  которые 

встречаются у женщин и связанных с аномалиями Х-хромосомы, занимает 

синдром Шерешевского-Тернера (СШТ). По данным разных авторов частота 

СШТ примерно от 1:1500 до 1:5000 новорожденных девочек (8,13,19,20,23,29). 

Впервые в 1925 году была описана пациентка 20 лет с первичной 

аменореей, отсутствие вторичных половых признаков и недоразвитие гонад, 
а также с другими аномалиями развития, такими как низкий рост, широкая 

кожная складка на шее Н.А. Шерешевским. Синдром Шерешевского- Тернера 

был подробно описан в 1938 году Г.Тернер. В 1956 году было установлено, 
что возникновения синдрома связано с отсутствием одной из половых 

хромосом (32,33). В 1959 году Фордом и со авторами было подтверждено 

наличие у девочек с СШТ 45 хромосом – 44 аутосомы + Х - кариотип 45,Х 

(Fordetal., 1959; цит. по Верлинская, 1965). Но 1965 году было выявлено 

разнообразие структурных аномалии  Х- и Y-хромосом в сочетании с 

мозаицизмом, которые также приводят к фенотипу и схожим аномалиям 

развития как при СШТ (12,15,28,34,35). 

Фенотипические особенности. К основным фенотипическим признакам 

СШТ относятся: половой инфантилизм, низкий рост, укорочение шеи,низкий 

рост волос на шее, крыловидные складки не шее щитовидная грудная клетка, 
сосковый гипертелоризм (широко расставленные соски), антимонголоидный 

разрез глаз, высокое и узкое твердое небо, нарушение дерматоглифики, 
деформация локтевых суставов, укорочение некоторых пястных костей, 
множественные пигментные пятна, гипопластичные ногти, различные пороки 

развития, подковообразная почка, стеноз устья аорты, коартация (сужение) 

аорты, лимфангиэктазии на тыльной стороне кистей и стоп (3,14,17,26). 

Увеличен риск развития таких заболеваний как диабет, повышенное 

артериальное давление, артериосклероз, ишемическая болезнь сердца, 
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васкулярные болезни мозга (1,22), гематологические болезни, нарушения 

липидного и минерального обмена, нарушения слуха, остеопороз (8,9), 

тиреоидит Хашимото, аутоиммунный тиреоидный синдром (14). У 

большинства больных интеллект сохранен, но многие из них испытывают 

трудности с социальной адаптацией, тестами на невербальные, визуально- 

пространственные, визуально-объектные, моторные и визуально-моторные 

способности, а также вниманием, счетом и памятью (8,30). 

Репродуктивные функции. Частичная или полная моносомия Х приводит к 

аномалии эмбриогенеза гонад. До конца 3 месяца внутриутробного развития 

яичники не отличаются от яичников нормальных ХХ эмбрионов. На 

следующих этапах эмбрионального развития происходит разрастание 

соединительной ткани и прогрессирующая дегенерация терминальных клеток 

(4,36). Гонады взрослых пациентов представлены соединительнотканными 

тяжами, где находят либо совершенно недифференцированные рудименты,  
половая принадлежность которых не устанавливается, либо рудименты 

женских гонад без овариальных элементов.Спонтанное развитие вторичных 

половых признаков обнаруживается у 5- 20% больных с СШТ (у 14% больных 

с кариотипом 45,Х и у 32% - с мозаичной формой моносомии Х или со 

структурными перестройками Х- хромосомы), тогда как спонтанные 

менструации – лишь у 2-5% больных (27,36). Морфологически типичные 

яичники визуализируются у 18% больных с СШТ (10), при этом 

существенно чаще у носителей мозаичных кариотипов 45,Х/46,ХХ и 

45,Х/47,ХХХ (11). Отмечены единичные эпизоды нормальной функции 

яичников у пациенток с моносомией Х. Физиологическая беременность 

наступает у 3,6-7,6% пациенток с СШТ. Как правило, это женщины с 

кариотипом, включающим cтруктурную перестройку Х-хромосомы, и 

мозаичным кариотипом 45,X/46,XX. Описаны эпизоды беременности у 

женщин с кариотипом 45,Х в лимфоцитах периферической крови. Хотя 

последующие изучения обнаруживали присутствие минорной клеточной 

линии, несущей как минимум участок второй Х-хромосомы, в тканях матки и 

яичников (10) или в лимфоцитах периферической крови (11). В последнее 

время возникают сведения о возможности беременности больных с СШТ 

благодаря методам вспомогательной репродукции, хотя подобные 

беременности в 40% случаев завершаются выкидышами (6,8), а у 30% плодов 

обнаруживаются врожденные аномалии, среди которых спинальные грыжи, 
синдром Дауна и другие хромосомные болезни, аномалии сердца (1). 
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Бесплодие встречается в 95-98%, аномалии скелета - в 40%, аномалии 

лимфатической системы – в 76%, аутоиммунные тиреоидные заболевания – в 25- 

30%, аномалии почек – в 33-70%, кардиоваскулярные аномалии – в 40-55%, 

низкий рост встречается в 94,5% случаев СШТ (6,8,10,18,20,24,30,31). 

Фенотипическая картина СШТ полиморфна. 
Многие авторы полагают, что фенотипическая картина СШТ наиболее 

выражена при моносомии Х (30,32). 

Полная и мозаичная формы моносомии Х при синдроме Шерешевского- 

Тернера 

Большинство количественных хромосомных аберраций, особенно 

аутосомных моносомий, несовместимо с нормальным внутриутробным 

развитием и приводит к спонтанному прерыванию уже на ранних сроках 

беременности (до 10-й недели) (25).Единственной формой моносомии у 

человека, совместимой как с эмбриональным, так и с постнатальным 

развитием, является моносомия Х. Установлено, что моносомия Х составляет 

1-2% от всех зачатий у человека (16,21). Среди спонтанных абортов частота 

плодов 45,Х наиболее высока и достигает 17%. Выживаемость эмбрионов с 

данной хромосомной аномалией крайне низка - более 99% элиминируются на 

разных стадиях развития (26). Большинство эмбрионов останавливаются в 

развитии к 6 неделям после зачатия. Моносомия Х хромосомы у плодов 

спроявляетсятакими признаками как отеком шеи, легких, а также 

генерализованным отеком плода. Нередко эти признаки сочетаются с 

задержкой внутриутробного развития. А также отмечаются коартация аорты, 
дефекты нервной трубки (1,31). Патогенетическим механизмом ранней 

смертности эмбрионов с моносомией Х - аномалии и/или нарушение баланса 

жидкости, что приводит к нарушению циркуляции эмбрион-плацента и 

избытку жидкости в организме, а также нарушение функции плаценты. И в 

подтверждении этих нарушений являются у новорожденных короткая 

складчатая шеялимфатический отёк кистей и стоп, низкие рост и масса тела. 
Пациенты с СШТ в основном не имеют пороков 

развитиянесовместимых с жизнью, но большинство плодов элиминируются  на 

разных стадиях эмбрионального развития. Так почему выживает 1% плодов с 

моносомией Х? По данным авторов результаты генетических 

(цитогенетического и молекулярного) исследований показали, что мозаичная 

форма моносомии Х выявлена у 7,4% спонтанных абортусов (27), в то время 

как у новорожденных мозаицизм половых хромосом может достигать 82% 

(33,34).Из этого следует, что хромосомный мозаицизм необходим для 

выживания плодов, так как для нормального эмбрионального развития 
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необходимо присутствие двойной дозы некоторых локусов, локализованных 

на половых хромосомах и не подвергающихся инактивации. Следовательно, 
все живорожденные с кариотипом 45,Х - мозаики, которые имеют 

дополнительные клеточные линии с нормальными или аберрантными 

половыми хромосомами в каких-либо органах, тканях (29,33). 

Исходя из теоретических расчетов, около 60% пациентов с кариотипом 

45,Х могут быть мозаиками по Х хромосоме, а 40% - по Y-хромосоме. Однако 

поиск дополнительного материала половых хромосом у больных с кариотипом 

45,Х методами FISH и PCR привел к   неоднозначным результатам. Так, 
«скрытый», то есть не выявленный традиционными цитогенетическими 

методами мозаицизм по Х хромосоме составил от 2,4% до29% (26,27). Частота 

«скрытого» мозаицизма по Y-хромосоме в исследованных группах 

варьировала от 0% до 61% (33,34). 
С цитогенетической точки зрения мозаицизм это сочетание в тканях 

человека клеточных линий с различным хромосомным набором. Выделяют 

истинный (генерализованный) мозаицизм, при котором смесь клеток с 

нормальным и аномальным кариотипами может быть представлена во всех 

тканях организма или ограниченный мозаицизм, где ограничена клетками 

какой-либо одной ткани. 
 

Механизмы возникновения хромосомного мозаицизма 

Хромосомный мозаицизм появляется вследствие неправильной 

сегрегации хромосом. При этом мозаицизм может возникать как при делении 

нормальной диплоидной зиготы (митотический мозаицизм), так и при делении 

зиготы с неправильным кариотипом (мейотический мозаицизм). 
Нерасхождение хромосом приводит к формированию гипер- и гипоплоидных 

дочерних анеуплоидных клеток. Митотическое нерасхождение пары 

соответственных хромосом при первоначальном делении диплоидной зиготы 

дает, как правило, две клеточные линии (моносомную и трисомную). Когда 

обе клетки сохраняют способность к последующему делению, образуются две 

клеточные линии с разным комплектом хромосом (мозаицизм типа 

45,X/47,XXX либо 45,X/47,XYY) (клеточная линия, имеющая одну Y 

хромосому нежизнеспособна). Нерасхождение в следующих делениях 

первоначально нормальной зиготы может дать три клеточные линии. 
Образуются организмы с хромосомным мозаицизмом типа 

45,X/46,XX/47,XXX или 45,X/46,XY/47,XYY или 46,XY/47,XYY. При этом 

отношение клеток с разным хромосомным набором в одной или разных тканях  

(соответственно межклеточный и межтканевой мозаицизм) может 
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варьировать в широких пределах и обусловливается темпами пролиферации 

и быстроты миграции любой из клеточных линий. 
Вторым механизмом происхождения хромосомного мозаицизма 

представляется замедление хромосом (anaphaselagging) - полное отсутствие 

или замедленное сравнительно других хромосом движения хромосомы в 

анафазе, обусловленное, как правило, нарушением ее ориентации. Обычно 

запаздывающие хромосомы образуют микроядра или элиминируются. 
Хромосомный мозаицизм типа 45,X/46,XY или 45,X/46,XX появляется как 

последствие потери одной половой хромосомы при делении нормальной 

зиготы. Мозаики типа 45,X/46,X,der(X) или 45,X/46,X,der(Y) возникают при 

дроблении зиготы, несущей аберрантную хромосому, и последующей ее 

утратой частью клеток. Хромосомный мозаицизм возникает в результате 

аномальной сегрегации хромосом. При этом мозаицизм может возникать как 

при делении нормальной диплоидной зиготы (митотический мозаицизм), так 

и при делении зиготы с аномальным кариотипом (мейотический мозаицизм). 
Обширное использование методов ПЦР и FISH в клинико- 

цитогенетическом обследовании пациенток с СШТ позволило не только 

обратить внимание на проблему "скрытых мозаиков" среди пациенток с 

моносомией Х (не обнаруженных с помощью традиционного 

цитогенетического исследования), но и подтвердить наличие межтканевого 

мозаицизма (28,33,34). Однако до сих пор не только отсутствует единая 

программа лабораторно-генетического обследования пациенток с СШТ, но 

даже не унифицированы диагностические критерии оценки хромосомного 

мозаицизма при применении молекулярных и молекулярно-генетических 

методов анализа анеуплоидии (37,38). 
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