
Ïðîáëåìû îöåíêè ãåíåòè÷åñêèõ ïîñëåäñò-
âèé àâàðèè íà ×åðíîáûëüñêîé àòîìíîé ýëåêò-
ðîñòàíöèè (×ÀÝÑ) äî íàñòîÿùåãî âðåìåíè
ïðîäîëæàþò îñòàâàòüñÿ âåñüìà àêòóàëüíûìè.
Íàêîïëåí äîñòàòî÷íî áîëüøîé ìàòåðèàë èññëå-
äîâàíèé ïî: íàó÷íî îáîñíîâàííîìó ïðîãíîçó
ãåíåòè÷åñêîé îïàñíîñòè ïîâûøåííîãî ôîíà ðà-
äèàöèè â çàãðÿçíåííûõ ðàäèîíóêëèäàìè ðàéî-
íàõ, âûïîëíåííîé â îñíîâíîì íà ìûøàõ [1, 2];
ðàñ÷åòó ïîïóëÿöèîííûõ ãåíåòè÷åñêèõ äîç; ðàñ-
ïðîñòðàíåííîñòè âðîæäåííûõ àíîìàëèé ó äå-
òåé â ðàäèîàêòèâíî çàãðÿçíåííûõ ðåãèîíàõ;
ñäåëàíû ïðîãíîçû ãåíåòè÷åñêèõ ýôôåêòîâ [3].
Ïîêàçàíû òàêæå ìåäèöèíñêèå ïîñëåäñòâèÿ àâà-
ðèè íà ×ÀÝÑ [4, 5]; îáîñíîâàí öèòîãåíåòè÷å-
ñêèé ìîíèòîðèíã ëèö, ïîñòðàäàâøèõ îò àâàðèè,
ïðè èññëåäîâàíèè íåñïåöèôè÷åñêèõ õðîìîñîì-

íûõ àíîìàëèé, ò. å. àíîìàëèé, íå ñâÿçàííûõ ñ
ôåíîòèïè÷åñêèìè ïðîÿâëåíèÿìè [6]. Îñòàåòñÿ
íå èññëåäîâàííîé ïðîáëåìà ïîñëåäñòâèé àâàðèè
íà ×ÀÝÑ, ñâÿçàííàÿ ñ ïðîÿâëåíèåì ñïåöèôè÷å-
ñêèõ õðîìîñîìíûõ íàðóøåíèé è àíîìàëèé, ïðî-
ÿâëÿþùèõñÿ â âèäå ÷èñëåííûõ è ñòðóêòóðíûõ
àáåððàöèé è êîððåëèðóþùèõ ñ êëèíè÷åñêèìè
ïðîÿâëåíèÿìè (óìñòâåííàÿ îòñòàëîñòü, âðîæäåí-
íûå ïîðîêè è ìèêðîàíîìàëèè ðàçâèòèÿ). Öåëüþ
íàñòîÿùåãî èññëåäîâàíèÿ ÿâëÿëîñü èçó÷åíèå
óðîâíÿ ñïåöèôè÷åñêèõ õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé è
óâåëè÷åíèÿ îêîëîöåíòðîìåðíîãî ãåòåðîõðîìàòè-
íà îòäåëüíûõ õðîìîñîì ó äåòåé, îáðàòèâøèõñÿ â
ãåíåòè÷åñêóþ êîíñóëüòàöèþ ïî ïîâîäó óìñòâåí-
íîé îòñòàëîñòè è âðîæäåííûõ ïîðîêîâ è/èëè
ìèêðîàíîìàëèé ðàçâèòèÿ â òå÷åíèå øåñòè ëåò
(1991–1997).
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ÓÄÊ 517.113

Öèòîãåíåòè÷åñêîå è ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷åñêîå
èññëåäîâàíèå ñïåöèôè÷åñêèõ õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé

è âàðèàíòîâ ó äåòåé, ïðîæèâàþùèõ â çàãðÿçíåííûõ
ïî ðàäèîàêòèâíîìó öåçèþ (137Ñs) ðàéîíàõ

Ðîññèéñêîé Ôåäåðàöèè ïîñëå àâàðèè
íà ×åðíîáûëüñêîé àòîìíîé ýëåêòðîñòàíöèè (×ÀÝÑ)
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ÀÍÍÎÒÀÖÈß

Ïðîâåäåíî öèòîãåíåòè÷åñêîå è â íåêîòîðûõ ñëó÷àÿõ ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷åñêîå èññëåäîâàíèå 130
äåòåé, ïðîæèâàþùèõ â ðàçëè÷íûõ ðàéîíàõ Áðÿíñêîé, Òóëüñêîé è Êàëóæñêîé îáëàñòåé è îáðàòèâøèõñÿ â
ãåíåòè÷åñêóþ êîíñóëüòàöèþ ïî ïîâîäó çàäåðæêè ïñèõîìîòîðíîãî ðàçâèòèÿ, âðîæäåííûõ ïîðîêîâ è/èëè
ìèêðîàíîìàëèé ðàçâèòèÿ íåñèíäðîìàëüíîãî ãåíåçà. Ïîêàçàíî, ÷òî óâåëè÷åíèå îêîëîöåíòðîìåðíîãî
ãåòåðîõðîìàòèíà ïðîèñõîäèò çà ñ÷åò êëàññè÷åñêîé "ñàòåëëèòíîé" ÄÍÊ. Îáíàðóæåí òàêæå ïîëèìîðôèçì
ñàòåëëèòíîé è ðèáîñîìàëüíîé ÄÍÊ â ñòîðîíó óâåëè÷åíèÿ íà õðîìîñîìå 15 ðh+. Âûñêàçûâàåòñÿ
ïðåäïîëîæåíèå î ïîëîæèòåëüíîé çàâèñèìîñòè ñðîêîâ ïðîæèâàíèÿ äåòåé â çàãðÿçíåííûõ ðàéîíàõ è
ýêñòðåìàëüíîãî óâåëè÷åíèÿ Ñ-ãåòåðîõðîìàòèíà.

http://www-psb.ad-sbras.nsc.ru/ecol120/ecol120w.htm
http://www-psb.ad-sbras.nsc.ru/ecol120/ecol120w.htm


ÌÀÒÅÐÈÀËÛ È ÌÅÒÎÄÛ

Â ðàáîòå èñïîëüçîâàëè êëåòêè êóëüòóðû
ëèìôîöèòîâ ïåðèôåðè÷åñêîé êðîâè äåòåé, êî-
òîðûå èìåëè ïðÿìûå ïîêàçàíèÿ äëÿ ïðîâåäå-
íèÿ öèòîãåíåòè÷åñêîé äèàãíîñòèêè. Öèòîãåíå-
òè÷åñêîå èññëåäîâàíèå ïðîâîäèëè ïî îáùåïðè-
íÿòûì ìåòîäàì, âêëþ÷àÿ êóëüòèâèðîâàíèå êëå-
òîê in vitro, ïðèãîòîâëåíèå õðîìîñîìíûõ ïðå-
ïàðàòîâ ñ ïðèìåíåíèåì äèôôåðåíöèàëüíîãî
îêðàøèâàíèÿ (G- è C-ìåòîäîâ) è àíàëèçà êàðè-

îòèïà ïîä ìèêðîñêîïîì ïðè óâåëè÷åíèè × 1250
[7,8]. Õðîìîñîìíûì âàðèàíòîì ñ÷èòàëè íàëè-
÷èå â îäíîé èç õðîìîñîì 1, 9, 16 óâåëè÷åíèÿ
îêîëîöåíòðîìåðíîãî ãåòåðîõðîìàòèíà (Ñ-áëî-
êà) ïî ñðàâíåíèþ ñ ãîìîëîãîì, îöåíèâàåìîãî â
5 áàëëîâ è âûøå. Îöåíêó âåëè÷èíû áëîêà Ñ-ãå-
òåðîõðîìàòèíà ïðîâîäèëè ïîëóêîëè÷åñòâåí-
íûì ìåòîäîì ïî "Ñèñòåìå ó÷åòà ðàçìåðîâ ãåòå-
ðîõðîìàòè÷åñêèõ ó÷àñòêîâ õðîìîñîì 1, 9, 16, Ó
è õðîìîñîì ãðóïïû D è G" [9].

Ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷åñêèå èññëåäîâà-
íèÿ ïðîâîäèëè ïî ðàíåå îïèñàííûì ìåòîäàì
[10, 11], èñïîëüçóÿ èçîòîïíóþ è ôëþîðåñöåíò-
íóþ ãèáðèäèçàöèþ in situ è îðèãèíàëüíóþ êîë-
ëåêöèþ ÄÍÊ ïðîá [12, 13]. Àíàëèç ðåçóëüòà-
òîâ ãèáðèäèçàöèè in situ îñóùåñòâëÿëè ïî ïðè-
íÿòîé íàìè òåõíîëîãèè, ïðèìåíÿÿ èíòåð- è ìå-
òàôàçíûå êëåòêè [14]. Çàïèñü ðåçóëüòàòîâ öè-
òîãåíåòè÷åñêîé è ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷å-
ñêîé äèàãíîñòèêè ïðîâîäèëàñü ïî ìåæäóíàðîä-

íîé íîìåíêëàòóðå ñòàíäàðòèçàöèè öèòîãåíåòè-
÷åñêèõ èññëåäîâàíèé ISCN, 1995 [15].

Îáñëåäîâàëè òðè ãðóïïû äåòåé: I ãðóïïà ñî-
ñòîÿëà èç 44 ïàöèåíòîâ, ðîäèâøèõñÿ äî àâàðèè
íà ×ÀÝÑ; II ãðóïïà – 57 ïàöèåíòîâ, ðîäèâøèõñÿ
ïîñëå àâàðèè (101 ïàöèåíò èç ýòèõ äâóõ ãðóïï
ïðîæèâàë â çàãðÿçíåííûõ ïî ðàäèîàêòèâíîìó
öåçèþ ðàéîíàõ Áðÿíñêîé, Òóëüñêîé è Êàëóæ-
ñêîé îáëàñòåé) è III ãðóïïà – 29 ïàöèåíòîâ, ïðî-
æèâàþùèõ â "÷èñòûõ" ðàéîíàõ ýòèõ æå îáëàñòåé.
Ðàäèîàêòèâíîå çàãðÿçíåíèå òåððèòîðèè öåçèåì
(137Ñs) ñîñòàâëÿëî îò 5,2 äî 37,9 Êè/êì2 â "ãðÿç-
íûõ" è îò 0,05 äî 1,41 Êè/êì2 â "÷èñòûõ" ðàéî-
íàõ (ñðåäíèé óðîâåíü çàãðÿçíåíèÿ – 21,55 è
0,73 Êè/êì2 ñîîòâåòñòâåííî). Ñòàòèñòè÷åñêóþ
îáðàáîòêó ïðîâîäèëè ïî îáùåïðèíÿòîìó êðè-
òåðèþ Ñòüþäåíòà.

ÐÅÇÓËÜÒÀÒÛ È ÈÕ ÎÁÑÓÆÄÅÍÈÅ

Â ðåçóëüòàòå öèòîãåíåòè÷åñêîãî îáñëåäîâà-
íèÿ äåòåé îáíàðóæåíû êàê õðîìîñîìíûå àíî-
ìàëèè, òàê è õðîìîñîìíûå âàðèàíòû (òàáë. 1).
Ñðåäè 44 ïàöèåíòîâ I ãðóïïû îáíàðóæåíû äâà
ñëó÷àÿ õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé (ìîçàè÷íûå
ôîðìû ñèíäðîìà Òåðíåðà ñ íåáîëüøèì ïðîöåí-
òîì àíîìàëüíîãî êëîíà) (4,5 %) è ñåìü ñëó÷àåâ
óâåëè÷åíèÿ îêîëîöåíòðîìåðíîãî ãåòåðîõðîìàòè-
íà (Ñ-ãåòåðîõðîìàòèíà) õðîìîñîì 1,9,15 è Y:
1qh + (2 ïàöèåíòà); 9qh+ (4 ïàöèåíòà); 15 cenh+
(3 ïàöèåíòà); Yqh+ (3 ïàöèåíòà) (27,3 %). Âî II
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Ò à á ë è ö à 1
Ðåçóëüòàòû öèòîãåíåòè÷åñêîãî èññëåäîâàíèÿ äåòåé ñ óìñòâåííîé îòñòàëîñòüþ è âðîæäåííûìè ïîðîêàìè
è àíîìàëèÿìè ðàçâèòèÿ, ïðîæèâàþùèõ íà çàãðÿçíåííûõ è "÷èñòûõ" òåððèòîðèÿõ ïîñëå àâàðèè íà ×ÀÝÑ

Äåòè, ïðîæèâàþùèå â çàãðÿçíåííûõ ïî 137Ñs
ðàéîíàõ (îò 5,2 äî 37,9 Êè/êì2 )

Äåòè, ïðîæèâàþùèå â "÷èñòûõ"
ðàéîíàõ (îò 0,05 äî 1,41 Êè/êì2)

I ãðóïïà – ðîäèâøèåñÿ
äî àâàðèè (44 ïàöèåíòà)

II ãðóïïà – ðîäèâøèåñÿ ïîñëå
àâàðèè (57 ïàöèåíòîâ)

III ãðóïïà (29 ïàöèåíòîâ)

Íîðì.
êàðèîòèï

Õðîì.
àíîìàëèè

Âàðèàíòû
õðîìîñîì

Íîðì.
êàðèîòèï

Õðîì.
àíîìàëèè

Âàðèàíòû
õðîìîñîì

Íîðì.
êàðèîòèï

Õðîì.
àíîìàëèè

Âàðèàíòû
õðîìîñîì

Îáùåå ÷èñëî
ïàöèåíòîâ

30 2 12* 44 7 6* 26 1 2*

Ïðîöåíòû 68,2 4,5 27,3 77,2 12,3 10,5 89,7 3,4 6,9

Ñðåäíèé
âîçðàñò, ëåò

11,3 3,3 6,8

Ñðåäíÿÿ
ïðîäîëæè-
òåëüíîñòü
ïðîæèâàíèÿ
â îáëàñòè

7,9 3,3 6,8

* Îòëè÷èÿ â òðåõ ãðóïïàõ äîñòîâåðíû (ð < 0,05).



ãðóïïå ñðåäè 57 äåòåé îáíàðóæåíî ñåìü ñëó÷àåâ
õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé (ïîëíûå, ìîçàè÷íàÿ è
òðàíñëîêàöèîííàÿ ôîðìû ñèíäðîìà Äàóíà; ìî-
çàè÷íàÿ ôîðìà ãîíîñîìíûõ àíåóïëîèäèé; òåëî-
ìåðíàÿ äåëåöèÿ õðîìîñîìû 10, ïàðàöåíòðè÷å-
ñêàÿ èíâåðñèÿ õðîìîñîìû 2) (12,3 %) è ñåìü
ñëó÷àåâ óâåëè÷åíèÿ Ñ-ãåòåðîõðîìàòèíà (õðî-
ìîñîìíûå âàðèàíòû) – 9qh+ (1 ïàöèåíò),
15 cenh+ (3 ïàöèåíòà), Yqh+ (2 ïàöèåíòà)
(10,5 %). Ñðåäè 29 ïàöèåíòîâ III ãðóïïû îáíà-
ðóæåíà îäíà õðîìîñîìíàÿ àíîìàëèÿ (äåëåöèÿ
äëèííîãî ïëå÷à õðîìîñîìû 18) (3,7 %) è äâà
õðîìîñîìíûõ âàðèàíòà (9qh+ è Y qh+) (7,4 %).
Ïîëó÷åííûå ðåçóëüòàòû èññëåäîâàíèé ïðåä-
ñòàâëåíû â òàáëèöàõ 1–3 è íà ðèñ. 1.

Ñëåäóåò îòìåòèòü, ÷òî â ñëó÷àÿõ ìîçàè÷íûõ
ôîðì ãîíîñîìíûõ àíåóïëîèäèé, êîãäà àíîìà-
ëüíûå êëîíû ïðèñóòñòâîâàëè â 20 % è ìåíåå
êëåòîê (òàáë. 2, ñëó÷àè 1, 2, 6), à òàêæå ïðè òå-
ëîìåðíûõ è ñóáòåëîìåðíûõ äåëåöèÿõ õðîìî-
ñîì 10 è 18 (òàáë. 2, ñëó÷àè 7, 10) ïðèìåíÿëè
ìåòîäû ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷åñêîé äèà-
ãíîñòèêè (ôëþîðåñöåíòíàÿ ãèáðèäèçàöèÿ in
situ – FISH), èñïîëüçóÿ öåíòðîìåðíóþ ÄÍÊ
ïðîáó äëÿ õðîìîñîìû Õ (ðYAM 10–40) è
ñàéò-ñïåöèôè÷íûå ïðîáû äëÿ õðîìîñîìû 10 è

18 (PAC 45.12.Ê è PAC 23.5.Ì). Â êàæäîì
ñëó÷àå ìîçàèöèçìà ïîñëå ïðîâåäåíèÿ FISH
àíàëèçèðîâàëè íå ìåíåå 100 èíòåð- è 30 ìåòà-
ôàçíûõ êëåòîê. Â 1-ì è 2-ì ñëó÷àÿõ (ñì. òàáë.
2) ó äåòåé ñ êëàññè÷åñêîé êëèíè÷åñêîé êàðòè-
íîé ñèíäðîìà Òåðíåðà ïîñëå ïðîâåäåíèÿ òðàäè-
öèîííîãî öèòîãåíåòè÷åñêîãî èññëåäîâàíèÿ îá-
íàðóæåí íîðìàëüíûé êàðèîòèï (46,Õ), à â 6-ì
ñëó÷àå ïðè àòèïè÷íîì ôåíîòèïå ñèíäðîìà Òåð-
íåðà îïðåäåëåí òîëüêî àíîìàëüíûé êëîí
–45,Õ. Êàê ïîêàçàíî ðàíåå, ïîäîáíîå íåñîîò-
âåòñòâèå êàðèî- è ôåíîòèïà ÿâëÿåòñÿ ïðè÷èíîé
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Ò à á ë è ö à 2
Õðîìîñîìíûå àíîìàëèè ïîñëå ïðîâåäåíèÿ öèòîãåíåòè÷åñêîé

è ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷åñêîé äèàãíîñòèêè â òðåõ ãðóïïàõ

Èññëåäîâàíèÿ

öèòîãåíåòè÷åñêèå ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷åñêèå
I ãðóïïà
1. 45,Õ [20]/46,XX [80] nuc ish Xp11.1–q11.1(pYAM10–40 x 1)[20]/

nuc ish Xp11.1–q11.1(pYAM10–40 x 2)[80]
2. 45,X[15]/46,XX[85] nuc ish Xp11.1–q11.1(pYAM10–40 x 1)[15]/

nuc ish Xp11.1–q11.1(pYAM10–40 x 2)[85]
II ãðóïïà

3.47, ÕY,+21 [32]/46, XY [68] 47, XY,+ 21.ish 13p11.1,21p11.1(alpha R1–6 +)[12]/
46, XY.ish 13p11.1,21p11.1(alpha R1–6 x 4)[18]

(1)
4.47, XX, +21
(2)
5.47, XY, +21
(3)
6.45, X[150]/47,XXX[6]/46,XX[11]
(4)

nuc ish Xp11.1–q11.1(pYAM10–40 x 1)[150]/
nuc ish Xp11.1–q11.1(pYAM10–40 x 3)[6]/
nuc ish Xp11.1–q11.1(pYAM10–40 x 2)[11]

7.46, XY, del (10)(pter → q2.6:)
(5)

46,ÕÓ,del (10)(q26).ish del(10)(q26.3q26.3)
(PAC45.12.K –)

8.46, XX, t (21; 21)
(6)
9. 46, XY, inv(2)(p21q12)
(7)
III ãðóïïà

10. 46, XÕ,del(18)(pter → q22.2:)
(1)

46, XX,del(18)(q22.2).ish del (18)(q23q23)
(PAC23.5.M –)

Ò à á ë è ö à 3
Õðîìîñîìíûå âàðèàíòû ó äåòåé â òðåõ ãðóïïàõ

ïîñëå ïðîâåäåíèÿ öèòîãåíåòè÷åñêèõ èññëåäîâàíèé

I ãðóïïà
1. 1 qh+ – 2 ïàöèåíòà
2. 9qh+ – 4 ïàöèåíòà
3. 15cenh+ – 3 ïàöèåíòà
4. Yqh+ – 3 ïàöèåíòà

II ãðóïïà
1. 9qh+ – 1 ïàöèåíò
2. 15ñånh+ – 3 ïàöèåíòà
3. Yqh+ – 2 ïàöèåíòà

III ãðóïïà
1.
2.

9qh+ – 1ïàöèåíò
Yqh+ – 1 ïàöèåíò



äëÿ ïðîâåäåíèÿ FISH-èññëåäîâàíèÿ [16].
FISH-àíàëèç ïîêàçàë íàëè÷èå àíîìàëüíîãî
êëîíà êëåòîê (êàðèîòèï – 45,Õ) â 1-ì è 2-ì
ñëó÷àÿõ (20 è 15 % êëåòîê ñîîòâåòñòâåííî), à â
6-ì ñëó÷àå – äîïîëíèòåëüíî äâà êëîíà –
47,ÕÕÕ â 3,6 % è 46,ÕÕ â 6,6 % (ñì. òàáë. 2).
Êðîìå òîãî, ïîñëå ïðîâåäåíèÿ FISH-äèàãíîñ-
òèêè ìîçàè÷íûé ñëó÷àé ñèíäðîìà Äàóíà áûë
ïîäòâåðæäåí, îäíàêî àíîìàëüíûé êëîí áûë îá-
íàðóæåí â áîëüøåì ÷èñëå êëåòîê (40 %) (ñì.
òàáë. 2). Ïðè äèñòàëüíûõ äåëåöèÿõ õðîìîñîì
10 è 18 óòî÷íåíû òî÷êè ðàçðûâà íà àíîìàëüíûõ
õðîìîñîìàõ, óêàçàííûå òàêæå â òàáë. 2.

Òàêèì îáðàçîì, àíàëèçèðóÿ ïîëó÷åííûå ðå-
çóëüòàòû, ìîæíî ñêàçàòü, ÷òî õðîìîñîìíûå âà-
ðèàíòû ÷àùå âñòðå÷àþòñÿ â I ãðóïïå äåòåé,
ðîæäåííûõ äî àâàðèè íà ×ÀÝÑ, ïî ñðàâíåíèþ
ñî II è III ãðóïïàìè (ð < 0,05 ïðè ñðàâíåíèè I
ñî II ãðóïïîé, à òàêæå I ñ III è II ñ III ãðóïïà-
ìè). Ðåçóëüòàòû ïîêàçûâàþò ïðÿìóþ çàâèñè-
ìîñòü äàííîé ñèòóàöèè îò äëèòåëüíîñòè ïðîæè-
âàíèÿ äåòåé â ðàäèîíóêëèäíî çàãðÿçíåííûõ
ðàéîíàõ. Òàê, ñðåäíÿÿ ïðîäîëæèòåëüíîñòü
ïðîæèâàíèÿ äåòåé â ðàäèîàêòèâíî çàãðÿçíåí-
íûõ ðàéîíàõ â I ãðóïïå ñîñòàâëÿåò 7,9 ëåò (ïðè
ñðåäíåì âîçðàñòå 11,3 ëåò), òîãäà êàê âî II
ãðóïïå – 3,3 ãîäà (ïðè ñðåäíåì âîçðàñòå òàêîì
æå). Ïîëó÷åííûå ðåçóëüòàòû çàñòàâëÿþò äó-
ìàòü î òîì, ÷òî ãåòåðîõðîìàòèíîâûå îêîëîöåíò-
ðîìåðíûå ðàéîíû õðîìîñîì 1, 9, 15 è Ó èìåþò
òåíäåíöèþ ê èçìåíåíèþ â ñòîðîíó óâåëè÷åíèÿ

ó ïàöèåíòîâ, ïðîæèâàþùèõ â çàãðÿçíåííûõ ïî
ðàäèîíóêëèäàì ðàéîíàõ, è èõ ÷èñëî ñâÿçàíî ñ
âðåìåíåì ïðîæèâàíèÿ â ýòèõ ðàéîíàõ. Ðàíåå
áûë èçâåñòåí ïîëèìîðôèçì Ñ-ãåòåðîõðîìàòèíà
â èññëåäîâàíèÿõ îòäåëüíûõ ãðóïï èíäèâèäóó-
ìîâ [17]. Ïîêàçàíî êàê óâåëè÷åíèå, òàê è óìå-
íüøåíèå Ñ-ãåòåðîõðîìàòèíà ó äåòåé ñ óìñòâåí-
íîé îòñòàëîñòüþ è âðîæäåííûìè ïîðîêàìè
è/èëè ìèêðîàíîìàëèÿìè ðàçâèòèÿ [18, 19] , à
òàêæå åãî óâåëè÷åíèå ó ñóïðóæåñêèõ ïàð ñ íà-
ðóøåíèåì ðåïðîäóêòèâíîé ôóíêöèè [20]. Êðî-
ìå òîãî, èçâåñòíû èññëåäîâàíèÿ, ãäå ïîêàçàíî
óâåëè÷åíèå îêîëîöåíòðîìåðíûõ ãåòåðîõðîìà-
òèíîâûõ ðàéîíîâ òåõ æå õðîìîñîì ó èíäèâèäó-
óìîâ, ïðîæèâàþùèõ â óñëîâèÿõ âûñîêîãîðüÿ
[21]. Ïîñëåäíèé ôåíîìåí ïðåäñòàâëåí êàê îò-
âåò íà ïîñòîÿííîå âëèÿíèå ãèïîêñèè â ñîîòâåò-
ñòâóþùèõ óñëîâèÿõ ïðîæèâàíèÿ. Äðóãèìè
ñëîâàìè, ýòîò ôåíîìåí ìîæíî îáúÿñíèòü ãèïî-
òåçîé î âîçìîæíîé ñåëåêòèâíîé öåííîñòè Ñ-ãå-
òåðîõðîìàòèíà â àäàïòàöèè ê íåêîòîðûì ýêñò-
ðåìàëüíûì óñëîâèÿì æèçíè. Â íàøèõ ñëó÷àÿõ
ïîêà òðóäíî ïðåäïîëîæèòü êàêîå-ëèáî âëèÿíèå
ðàäèàöèè íà Ñ-ãåòåðîõðîìàòèí, íî íå âûçûâàåò
ñîìíåíèÿ ôàêò, ÷òî ðàçëè÷èÿ ïî ÷èñëó äåòåé ñ
ýêñòðåìàëüíûì õðîìîñîìíûì âàðèàíòîì ìåæ-
äó ðàçëè÷íûìè ãðóïïàìè äîñòîâåðíû, è ýòî íå-
îáõîäèìî ó÷èòûâàòü â äàëüíåéøèõ èññëåäîâà-
íèÿõ. Êðîìå òîãî, Ñ-ãåòåðîõðîìàòèí èññëåäî-
âàí ìîëåêóëÿðíî ñ ïîìîùüþ ISH àíàëèçà
(IISH- è FISH-ìåòîäîâ). Â êà÷åñòâå îáúåêòà
èññëåäîâàíèÿ èñïîëüçîâàëñÿ Ñ-ãåòåðîõðîìà-
òèí õðîìîñîìû 15, êàê íàèáîëåå ÷àñòî âñòðå÷à-
þùèéñÿ â íàøèõ èññëåäîâàíèÿõ âàðèàíò. Ïðè
ýòîì èñïîëüçîâàëèñü àëüôîèäíûå è "êëàññè÷å-
ñêèå" ñàòåëëèòíûå ÄÍÊ ïðîáû (MCG15-01 è
MCG-C-15 ñîîòâåòñòâåííî). Ïðè êîëè÷åñòâåí-
íîì àíàëèçå (ïîäñ÷åò çåðåí ñåðåáðà íà îêîëî-
öåíòðîìåðíîì ãåòåðîõðîìàòèíå õðîìîñîìû 15)
îáíàðóæåíî, ÷òî óâåëè÷åíèå Ñ-ãåòåðîõðîìàòè-
íà ïðîèñõîäèò çà ñ÷åò óâåëè÷åíèÿ ÷èñëà êîïèé
"êëàññè÷åñêîé" ñàòåëëèòíîé ÄÍÊ (ðèñ. 2).
Ïðè èñïîëüçîâàíèè áåòà-ñàòåëëèòíîé è ðèáîñî-
ìàëüíîé ïðîá (MCG-B-01 è MCG-Ribo-01 ñî-
îòâåòñòâåííî) ïîêàçàí òàêæå ïîëèìîðôèçì
ýòèõ ó÷àñòêîâ â ñòîðîíó óâåëè÷åíèÿ íà õðîìî-
ñîìå 15 ñånh+. Èç ïîëó÷åííûõ äàííûõ ìîæíî
ñäåëàòü âûâîä î òîì, ÷òî îáíàðóæåííàÿ âàðèà-
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Ðèñ. 1. Óâåëè÷åíèå ãåòåðîõðîìàòèíîâîãî ðàéîíà õðî-
ìîñîìû 9 (âàðèàíò 9qh+), âûÿâëÿåìîå ñ ïîìîùüþ ãèá-
ðèäèçàöèè in situ. Ñòðåëêàìè îòìå÷åíû äâå ãîìîëîãè÷-

íûå õðîìîñîìû 9.



áåëüíîñòü îòðàæàåò öèòîëîãè÷åñêèé ïîëèìîð-
ôèçì Ñ-ãåòåðîõðîìàòèíà, ò. å. áîëüøåå ÷èñëî
êîïèé ñîîòâåòñòâóåò áîëüøèì ïî ðàçìåðàì
Ñ-ñåãìåíòàì.

Îáñóæäàÿ ñïåöèôè÷åñêèå õðîìîñîìíûå
àáåððàöèè, ñâÿçàííûå ñ ôåíîòèïîì èíäèâèäóó-
ìîâ, ñëåäóåò ñêàçàòü, ÷òî óâåëè÷åíèå èõ ÷èñëà
âî II (12,3 %) ïî ñðàâíåíèþ ñ I (4,5 %) è III
(3,7 %) ãðóïïàìè íå íîñèò óáåäèòåëüíîãî õà-
ðàêòåðà (p > 0,5), è ýòè ðåçóëüòàòû íóæäàþòñÿ
â äàëüíåéøåì íàêîïëåíèè. Îäíàêî ñëåäóåò îò-
ìåòèòü, ÷òî â I ãðóïïå âñòðå÷àþòñÿ òîëüêî ìîçà-
è÷íûå ôîðìû. Êàê èçâåñòíî, ê ìîçàè÷íûì ôîð-
ìàì ñïåöèôè÷åñêèõ õðîìîñîìíûõ àíîìàëèé
èëè ñèíäðîìîâ ïðèâîäèò íåïðàâèëüíîå äåëå-
íèå êëåòîê íà ðàçëè÷íûõ ñòàäèÿõ âíóòðèóòðîá-
íîãî ðàçâèòèÿ ïëîäà. Êàê ïðàâèëî, ïðè ìîçàè÷-
íûõ ôîðìàõ îïðåäåëåííîãî ñèíäðîìà íàáëþäà-
þò îòñóòñòâèå ìíîãèõ êëèíè÷åñêèõ ïðèçíàêîâ
è áîëåå ëåãêîå òå÷åíèå çàáîëåâàíèÿ, òàê íàçû-
âàåìàÿ "forme fruste", è â ïîäîáíûõ ñëó÷àÿõ êà-
ðèîòèï ïðîáàíäà ìîæíî óòî÷íèòü èñêëþ÷èòå-
ëüíî ñ ïîìîùüþ ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷å-
ñêèõ ìåòîäîâ äèàãíîñòèêè. Âî II ãðóïïå äåòåé,
ðîæäåííûõ ïîñëå àâàðèè íà ×ÀÝÑ, âñòðå÷àþò-
ñÿ êàê ìîçàè÷íûå, òàê è ïîëíûå ôîðìû õðîìî-
ñîìíûõ àíîìàëèé, â òîì ÷èñëå è ñèíäðîì Äàó-
íà (òðèñîìèÿ õðîìîñîìû 21). Ïðè÷åì cëó÷àè
ðåãóëÿðíîé òðèñîìèè 21 íàáëþäàëèñü â ðàéîíå
ïðè çàãðÿçíåíèè â 34,72 Êè/êì2. Â íàñòîÿùåå
âðåìÿ òðóäíî èíòåðïðåòèðîâàòü ðàçëè÷íûé
óäåëüíûé âåñ ñïåöèôè÷åñêèõ õðîìîñîìíûõ

àáåððàöèé âî âñåõ òðåõ ãðóïïàõ çà øåñòü ëåò
èññëåäîâàíèé, ñ îäíîé ñòîðîíû, à ñ äðóãîé –
ïðèâåäåííûå ðåçóëüòàòû îòðàæàþò ñèòóàöèþ
äàííûõ ðåãèîíîâ â îòíîøåíèè õðîìîñîìíûõ
ñèíäðîìîâ ïîñëå àâàðèè íà ×ÀÝÑ è ïîêàçûâàþò
âîçìîæíîñòè ìîëåêóëÿðíî-öèòîãåíåòè÷åñêîé
äèàãíîñòèêè ïðè îáñëåäîâàíèè äåòåé ñ óìñòâåí-
íîé îòñòàëîñòüþ, ÂÏÐ è/èëè ÌÀÐ, ïîäâåðã-
øèõñÿ ðàçëè÷íûì âëèÿíèÿì ðàäèîíóêëèäîâ.

Â çàêëþ÷åíèå íåîáõîäèìî åùå ðàç ïîä÷åðê-
íóòü âûñîêóþ ÷óâñòâèòåëüíîñòü õðîìîñîì ÷å-
ëîâåêà ê äåéñòâèþ ðàçëè÷íûõ ìóòàãåííûõ ôàê-
òîðîâ, â òîì ÷èñëå è ê ðàäèàöèè [22]. Ïðè àíà-
ëèçå èõ âîçäåéñòâèÿ ñëåäóåò ðàçëè÷àòü íàðóøå-
íèÿ â ñîìàòè÷åñêèõ è ïîëîâûõ êëåòêàõ. Ïåð-
âûå çàòðàãèâàþò æèçíåäåÿòåëüíîñòü íàñòîÿùå-
ãî îðãàíèçìà, òîãäà êàê âòîðûå ïðîÿâëÿþòñÿ
òîëüêî â ñëåäóþùèõ ïîêîëåíèÿõ. Ìóòàöèè
õðîìîñîì â çàðîäûøåâûõ êëåòêàõ âåäóò ê îáðà-
çîâàíèþ íåïîëíûõ ãàìåò, â ðåçóëüòàòå êîòîðûõ
âîçìîæíà ãèáåëü çèãîò, ýìáðèîíîâ íà ðàííèõ
ñòàäèÿõ âíóòðèóòðîáíîãî ðàçâèòèÿ, à òàêæå
ðîæäåíèå äåòåé ñ õðîìîñîìíûìè ñèíäðîìàìè
èëè àíîìàëèÿìè, ò. å. èñòèííûìè èëè ñïåöè-
ôè÷åñêèìè õðîìîñîìíûìè àáåððàöèÿìè, êîòî-
ðûå ïðîÿâëÿþòñÿ â âèäå îïðåäåëåííîé êëèíè-
÷åñêîé êàðòèíû èëè, êàê ïðèíÿòî íàçûâàòü,
îïðåäåëåííîãî ôåíîòèïà. Â äàííîé ðàáîòå ìû
ïðåäñòàâëÿåì ðåçóëüòàòû èñëåäîâàíèé ñïåöè-
ôè÷åñêèõ õðîìîñîìíûõ ìóòàöèé ó äåòåé, îáðà-
òèâøèõñÿ çà ãåíåòè÷åñêîé êîíñóëüòàöèåé â òå-
÷åíèå øåñòè ëåò. Ìóòàöèè æå õðîìîñîì â ñîìà-
òè÷åñêèõ êëåòêàõ âåäóò ê îáðàçîâàíèþ íåñïå-
öèôè÷åñêèõ õðîìîñîìíûõ àáåððàöèé â âèäå
õðîìîñîìíûõ èëè õðîìàòèäíûõ ïðîáåëîâ, ðàç-
ðûâîâ, îáìåíîâ, íå âåäóùèõ ê îïðåäåëåííîìó
ôåíîòèïó, õàðàêòåðíîìó äëÿ îòäåëüíîãî õðî-
ìîñîìíîãî ñèíäðîìà. Êàê èçâåñòíî, ïîäîáíûå
ìóòàöèè íå íàñëåäóþòñÿ, íî ïðè èçó÷åíèè òàêî-
ãî ðîäà âîçäåéñòâèÿ ïðåäñòàâëÿåòñÿ âîçìîæ-
íûì îöåíèòü êà÷åñòâåííî è êîëè÷åñòâåííî äåé-
ñòâèå ðàäèàöèè, îäíàêî åãî íåëüçÿ ïåðåíåñòè
íà ïîëîâûå êëåòêè, ðåçóëüòàòîì äåéñòâèÿ íà
êîòîðûå ÿâëÿþòñÿ õðîìîñîìíûå ñèíäðîìû ó
äåòåé. Êàê òå, òàê è äðóãèå õðîìîñîìíûå ìóòà-
öèè ñëåäóåò èçó÷àòü è ó÷èòûâàòü â èññëåäîâà-
íèÿõ ïî âîçäåéñòâèþ ðàçëè÷íûõ ìóòàãåíîâ, òàê
êàê íàó÷íî-òåõíè÷åñêèé ïðîãðåññ, ñ îäíîé ñòî-
ðîíû, è íåáëàãîïðèÿòíûå ýêîëîãè÷åñêèå îáñòî-
ÿòåëüñòâà – ñ äðóãîé, ñîïðîâîæäàþòñÿ íåïðå-
ðûâíûì óâåëè÷åíèåì ñîäåðæàíèÿ ìóòàãåííûõ
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Ðèñ. 2. Ïðèìåð àíàëèçà õðîìîñîìíûõ âàðèàíòîâ â
õðîìîñîìå 15 ïðè èñïîëüçîâàíèè ãèáðèäèçàöèè in
situ ñ ÄÍÊ ïðîáîé äëÿ êëàññè÷åñêîé ñàòåëëèòíîé
ÄÍÊ. Ãåòåðîõðîìàòèíîâûå ó÷àñòêè õðîìîñîì ðåçêî
ðàçëè÷àþòñÿ ïî êîëè÷åñòâó çåðåí ñåðåáðà ("à" – âà-
ðèàíò õðîìîñîìû 15 cenh+ ñ ðåçêî óâåëè÷åííûì ñî-
äåðæàíèåì ñàòåëëèòíîé ÄÍÊ ïî ñðàâíåíèþ ñ ãîìî-

ëîãè÷íîé õðîìîñîìîé "á").



ôàêòîðîâ â îêðóæàþùåé ñðåäå, à õðîìîñîìíûå
ñîìàòè÷åñêèå ìóòàöèè, ïðîÿâëÿþùèåñÿ â ïåð-
âîì ïîêîëåíèè, â äàëüíåéøåì ìîãóò âûçûâàòü
ãðóáûå íàðóøåíèÿ ãåííîãî áàëàíñà â ïîëîâûõ
êëåòêàõ, ÷òî ïðåäñòàâëÿåò ñåðüåçíóþ îïàñíîñòü
äëÿ íàñëåäñòâåííîñòè áóäóùèõ ïîêîëåíèé.
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Cytogenetic and Molecular-Cytogenetic Study of Specific Chromosome
Abnormalities and Variants in Children Living

in Radioactive Cesium (137Ñs) – Polluted Regions
of the Russian Federation after the Chernobyl Atomic Electric Power Station

S. G. VORSANOVA, A. K. BERESHEVA, E. A. NIKOLAEVA, A. D. KOLOTII,
I. A. DEMIDOVA, I. YU. YUROV, L. S. BALEVA, L. G. SOKHA, YU. B. YUROV

A cytogenetic and in some cases molecular-cytogenetic study of 130 children living in various districts of
Bryansk, Tula and Kaluga oblasts who applied for genetic counsebling because of psychomotor retardation, con-
genital malformations or/and non-syndromic microabnormalities of development was carried out. It is demon-
strated that a pericentromeric heterochromatin angmentation took place due to classic "satellite" DNA. A poly-
morphism of the satellite and ribosomal DNA with a tendency to increase on Chromosome 15 ph + was also found.
It is hypothesized that the extreme heterochromatin Ñ increase depends on the time of the children's living in pol-
luted regions.


