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ПОРІВНЯЛЬНИЙ АНАЛІЗ ЧИСЕЛЬНИХ АНОМАЛІЙ ХРОМОСОМ У МАТЕРІАЛІ  

ВАГІТНОСТЕЙ ВТРАЧЕНИХ ДО ТА ПІСЛЯ ПОВНОМАСШТАБНОГО ВТОРГНЕННЯ РФ 
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Мета. Приблизно 25 % жінок втрачали 

принаймні одну вагітність. Прогноз репродук-

тивної функції жінок із втратами вагітності є 

складним і у багатьох випадках спирається на 

результати каріотипування матеріалу репродук-

тивних втрат. Вивчали особливості каріотипу 

матеріалу вагітностей, втрачених до та після  
повномасштабного вторгнення рф. Методи. 
Використовували  GTG-метод та інтерфазний 

FISH з набором міток до хромосом 13, 14, 15, 

16, 17, 18, 20, 21, 22, X та Y. Результати. Нор-

мальний каріотип фіксували у 1430 випадках 

(63,1 %), проаналізованих до повномасштабного 

вторгнення (ДО) та у 788 випадках (59,6 %) –– 
після вторгнення рф (ПІСЛЯ). У зразках ДО 

аномальний каріотип фіксували у 838 випадках 

(36,9 %), а ПІСЛЯ – у 534 випадках (40,4 %). 
Висновки. Чисельні аномалії, сумісні із постна-

тальним життям людини, частіше виявляли у 

матеріалі репродуктивних втрат, отриманих 

ПІСЛЯ (37,1 % vs 34,0 %). Летальні чисельні 

хромосомні аномалії частіше реєстрували у зра-

зках вагітностей ДО (66,0 % vs 62,9 %). 
Ключові слова: репродуктивні втрати, во-

рсини хоріона, чисельні аномалії хромосом. 
 

Репродуктивне здоров’я залежить від ге-

нетичних та не генетичних чинників, хоча чітке 

їх розмежування очевидно неможливе. У пере-

важній більшості порушення фертильності має 

поліетіологічну природу, значну роль у якій 

відіграє генетична предиспозиція. До суто гене-

тичних чинників можна віднести вже встанов-

лені моногенні хвороби і порушення структури 

та чисельності хромосом. Причому порушення у 
геномі викликають елімінацію плода вже на 

ранніх етапах його онтогенезу, тобто спричи-

няються, як правило, до ранніх репродуктивних 

втрат. За узагальненими даними, 15–20 % кліні-

чно діагностованих вагітностей закінчується 

мимовільним перериванням [1, 2], при цьому 

ранні репродуктивні втрати (РРВ, втрата вагіт-

ності у І триместрі) припадає до 78–80 % випад-

ків, в ІІ триместрі елімінується 18–20 % вагітно-

стей, а у ІІІ – від 7 до 30 % вагітностей [3]. При-

чини таких втрат також різні: РРВ частіше обу-

мовлені генетичними компонентами. Втрати 

вагітностей другого та третього триместру пе-

реважно зумовлені ендокринними, інфекційни-

ми, фізіологічними передумовами.  
РРВ, певною мірою, можна вважати меха-

нізмом природного добору, який запобігає роз-

витку неповноцінних плодів, оскільки вважа-

ється, що серед причин навіть до 80 % склада-

ють порушення генетичні. До генетичних чин-

ників перш за все слід віднести хромосомні по-

рушення, які успадковуються від батьків або 

виникають de novo (частіше – транслокації, рі-

дше – інверсії). Назагал, до 50 % викиднів у І 

триместрі, 30 % – у ІI триместрі й 3 % мертво-

народжень спричинені хромосомними аномалі-

ями [4–12]. Чисельні хромосомні аномалії у 

плода зазвичай утворюються de novo, каріотип 

батьків при цьому є нормальним. Окрім чисель-

них хромосомних змін в ембріональному мате-

ріалі, причиною РРВ можуть бути і структурні 

перебудови, успадковані від батьків: порушення 
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структури та чисельності хромосом, мозаїцизм, 

носійство збалансованих транслокацій. 
Ряд мутації, які виникають в одному гені, 

і які призводять до важких метаболічних пору-

шень також можна віднести до генетичних чин-

ників ризику репродуктивних втрат Хоча слід 

зазначити, що ембріони з такими порушеннями 

елімінуються досить рідко, деякі з цих пору-

шень сприяють загибелі плоду у другому і тре-

тьому триместрах вагітності, але в більшості 

випадків вони народжуються.  
Спектр аномалії каріотипу у матеріалі 

ранніх репродуктивних втрат представлений 

наступними хромосомними аномаліями (ХА): у 

80 % випадків зустрічаються чисельними (кіль-

кісні) порушення хромосом; хромосомний моза-

їцизм зустрічається у 8 % випадків, структурні 

перебудови хромосом зустрічаються у 6 % ви-

падків [3, 4, 9, 10]. Найбільший відсоток ХА 

становлять аутосомні трисомії – 50–70 %, полі-

плоідії – 20–25 % та моносомії по Х-хромосомі 

– 10–15 % [6, 8, 10–12]. Чисельні хромосомні 

аномалії зазвичай утворюються de novo у стате-

вих клітинах батьків або впродовж перших по-

ділів зиготи.  
Згідно з літературними даними, трисомії 

за аутосомами зустрічаються з різною частотою. 

Найвищий відсоток трисомій характерний для 

хромосом 16, 22, 21, 15, 13, 18 у порядку спа-

дання. Рідко зустрічаються трисомії по хромо-

сомах 5, 11 і 17. На післяімплантаційних стадіях 

розвитку не зареєстровано випадків трисомії 
хромосом 1 і 19, припускається, що трисомії за 
цими хромосомами не сумісні з післяімпланцій-

ним розвитком та елімінуються на стадії блас-

томера [4, 5, 9, 13]. 
Ембріони/плоди із трисомією по гоносо-

мах (X та Y) мають кращі прогнози для успіш-

ного завершення вагітності у порівнянні з емб-

ріонами із трисоміями по аутосомах. У випадку 

каріотипу 47,XXY шанс на успішне завершення 

вагітності складає 50 %. Ембріони/плоди із три-

сомією  хромосоми Х (47, XXX), а також з до-

датковими хромосомами Y в каріотипі (47, 
XYY) народжуються у 99 % випадків [14]. 

Поліплоїдія є другою за частотою ХА і її 
частота становить 20–25 % [4, 6, 10–12]. Гено-

мні зміни (поліплоїдія) фіксується лише у ви-

гляді триплоїдії (69,ХХХ або 69,ХХY) та тетра-

плоїдії (92,XXXX або 92,XXYY). Імовірно при-

чиною виникнення тетраплоїдій, ймовірно, є 

помилки цитокінезу під час першого поділу 

зиготи після запліднення [15].  

При порушені розходження хромосом у 

гаметах формується не лише дисомія, але й ну-

лісомія хромосом, і, як наслідок, утворюється 

зигота із моносомією. Зачаття із моносомією 

аутосом переважно втрачаються на доімпланта-

нційному етапі вагітності, тому частка таких 

порушень каріотипу у матеріалі РРВ є незнач-

ною. Єдина форма моносомії, яка сумісна з пос-

тнатальним розвитком – моносомія Х. На ранніх 

стадіях наявність єдиної Х-хромосоми найчас-

тіше призводить до загибелі. Серед самовільних 

викиднів частота плодів 45,Х – найвища і ста-

новить 10–20 % [12]. Моносомія X у 80 % випа-

дків є наслідком помилок під час сперматогене-

зу, тому вона є батьківського походження, а вік 

жінки не впливає на виникнення моносомії X 

[15]. Відсутність чоловічої статевої хромосоми є 

результатом уповільненого руху Y-хромосоми в 

анафазі, і згідно з останніми дослідженнями 
свідчать про зв’язок цієї затримки з делецією 

AZFc-регіону Y хромосоми. 
Хоча чисельні хромосомні аномалії є най-

частішою причиною репродуктивних втрат, не 

слід забувати про структурні перебудови хро-

мосом. На частку структурних перебудов у ма-

теріалі РРВ припадає 2–6 % [3, 4, 9, 10]. Близько 

50 % структурних аберацій, насамперед делецій 

і дуплікацій, виникають de novo під час гамето-

генезу. Друга частина – це випадки, коли абера-

ція успадковується від одного з батьків, найчас-

тіше в незбалансованій формі. 
Припускають, що на життєздатність плода 

впливає форма хромосомного дисбалансу, а 

саме: до антенатальної загибелі менш схильні 

плоди з мозаїчним каріотипом. Частота хромо-

сомного мозаїцизму у матеріалі РРВ становить 

8 % [3, 4, 9, 10]. Мозаїцизм хромосом виникає 

на доімплантаційних стадіях розвитку внаслідок 

не розходження хромосом при поділі бластоме-

рів. За своїм генезом мозаїцизм поділяють на 

мітотичний і мейотичний. 
Отже, очевидним є суттєвий внесок хро-

мосомних аномалій ембріона/плода у генез його 

елімінації вже на найбільш ранніх етапах онто-

генезу. З іншого боку, цікавим і не до кінця зро-

зумілим залишається факт, що певна частина 

плодів з ідентичними порушеннями розвиваєть-

ся аж до народження дитини з хромосомною 

патологією. Згідно з останніми міжнародними 
зведеними результатами [6, 7], у період від 10-
го тижня вагітності до родів елімінується приб-

лизно половина плодів з трисомією 21 (синдром 

Дауна), більше ніж 80 % з трисомією 18 (синром 
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Едвардса), понад 60 % з трисомією 13 (синдром 

Патау) і близько 30 % плодів з моносомією Х 

(синдром Шерешевського-Тернера). І все ж яка 

причина народження (навіть до 50 % випадків) 

хромосомної патології? У світлі цього логічним 

є пошук додаткових чинників, які долучаються 

до процесів репродуктивних втрат. 
 
Матеріали і методи 
Для досліджень використовували ворсини 

хоріона (ВХ), отримані внаслідок втрати вагіт-

ності у період ДО (з 2011 по 23 лютого 2022 р.) 
та ПІСЛЯ (з 24 лютого 2022 року) повномасш-

табного вторгнення рф. 
Для аналізу зібраних зразків використову-

вали стандартний цитогенетичний (GTG-метод) 

та молекулярно-цитогенетичний (інтерфазний 

FISH з набором центромерних міток до хромо-

сом 13, 14, 15, 16, 17, 18, 20, 21, 22, X та Y) ме-

тоди.  
 
Результати та обговорення 
Виконано цитогенетичне та молекулярно-

цитогенетичне дослідження 2268 зразків ВХ ДО 
та 1322 зразків ВХ ПІСЛЯ. 

У зразках ВХ ДО нормальний каріотип 

встановлено у 1430 випадках (63,1 %), аномалії 

каріотипу – у 838 (36,9 %). У зразках ВХ ПІСЛЯ 
нормальний каріотип встановлено у 788 випад-

ках (59,6 %), аномалії каріотипу – у 534 

(40,4 %). (табл. 1).  

Отже, у зразках ВХ вагітностей, втраче-

них ПІСЛЯ, встановлено вищий відсоток чисе-

льних хромосомних аномалій у порівнянні із 

зразками матеріалу вагітностей ДО, а саме: 

40,4 % vs 36,9 %. 
При аналізі отриманих даних враховували 

поліплоїдії (триплоїдії та тетраплоїдії) та хро-

мосомні анеуплоїдії (аутосомні і гоносомні три-

сомії та моносомії). (табл. 2). У зв’язку з обме-

женням молекулярно-цитогенетичного методу 

структурні перебудови не вивчали. За нормаль-

ний(еуплоїдний) вважали каріотип, у якому не 

фіксували патологій за допомогою стандартного 

цитогенетичного аналізу, а при молекулярно-
цитогенетичному дослідженні були відсутні 

анеуплоїдії по хромосомам 13, 14, 15, 16, 17, 18, 

20, 21, 22, X, Y. 
У проаналізованих зразках ВХ репродук-

тивних втрат розподіл аномалій каріотипу на-

ступний: аутосомні анеуплоїдії – ДО 51,8 % і 

ПІСЛЯ 53,2 %, поліплоїдії – ДО 27,6 % і ПІСЛЯ 

27,7 %, гоносомні анеуплоїдії – ДО 20,6 % і 

ПІСЛЯ 19,1 %. 
Усі аномалії каріотипу, встановлені у ма-

теріалі репродуктивних втрат, поділили на дві 

групи (табл. 3): 
- чисельні хромосомні аномалії, сумісні із 

постнатальним життям людини (трисомії хро-

мосом 13, 18 та 21, гоносомні анеуплоїдії); 
- летальні чисельні хромосомні аномалії 

(анеуплоїдії аутосом не включених у попередню 

групу та поліплоїдії). 
 
Таблиця 1. Частота аномалій каріотипу у матеріалі вагітностей, втрачених ДО та ПІСЛЯ пов-

номасштабного вторгнення рф 

Каріотип 
ДО ПІСЛЯ 

n % n % 

Всього 2268  1322  

Еуплоїдія 1430 63.1 788 59.6 

Аномалії карі-

отипу 
838 36.9 534 40.4 

 
Таблиця 2. Частота та спектр аномалій каріотипу РВ залежно від того, коли вагітність втрачено 

Примітка. * – відсоток обчислено від загальної кількості хромосомних аномалій  у групі. 

Каріотип 

До повномасштабного вторгнення 

рф 
(n=838) 

Після повномасштабного вторгнення 

рф 
(n=534) 

n %* n %* 
Аутосомні анеуплоїдії  434 51,8 284 53,2 
Гоносомні анеуплоїдії 173 20,6 102 19,1 

Поліплоїдії 231 27,6 148 27,7 
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Таблиця 3. Частоти летальних та сумісних із постнатальним життям людини хромосомних ано-

малій залежно від  того, коли вагітність було втрачено 

Каріотип 
ДО ПІСЛЯ 
%* %* 

Чисельні хромосомні аномалії, сумісні із 

постнатальним життям людини 
34,0 37,1 

Летальні чисельні хромосомні аномалії 66,0 62,9 
Примітка. * – відсоток обчислено від загальної кількості хромосомних аномалій у групі. 
 
Отже, чисельні аномалії, сумісні із пост-

натальним життям людини, частіше виявляли у 

матеріалі репродуктивних втрат, отриманих 

ПІСЛЯ (37,1 % vs 34,0 %), а летальні чисельні 

хромосомні аномалії частіше реєстрували у зра-

зках вагітностей ДО (66,0 % vs 62,9 %). 
 
Висновки 
1. У зразках вагітностей, втрачених після 

повномасштабного вторгнення рф, встановлено 

вищий відсоток чисельних хромосомних анома-

лій у порівнянні зі зразками матеріалу вагітнос-

тей, втрачених до повномасштабного вторгнен-

ня, а саме: 40,4 % vs 36,9 %.  
2. Чисельні аномалії, сумісні із постната-

льним життям людини, частіше виявляли у ма-

теріалі репродуктивних втрат, отриманих ПІС-

ЛЯ (37,1 % vs 34,0 %). Летальні чисельні хромо-

сомні аномалії частіше реєстрували у зразках 

вагітностей ДО (66,0 % vs 62,9 %). 
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COMPARATIVE ANALYSIS OF NUMERICAL CHROMOSOME ABNORMALITIES IN THE MATERIAL 
OF PREGNANCY LOST BEFORE AND AFTER THE FULL-SCALE INVASION OF THE RUSSIAN 
FEDERATION 
Aim. Approximately 25 % of women have lost at least one pregnancy. The prognosis of reproductive function in 
women with pregnancy losses is complex and, in many cases, relies on the results of karyotyping of reproductive loss 
material. We studied the features of the karyotype of material of pregnancy lost before and after the full-scale invasion 
of the russian federation. Methods. Banding cytogenetic and interphase mFISH with the probe panel for chromosomes 
13, 14, 15, 16, 17, 18, 20, 21, 22, X and Y were used. Results. Normal karyotype was established in 1430 cases 
(63.1 %) analyzed before full-scale invasion (BEFORE) and in 788 cases (59.6 %) – after invasion of russian federation 
(AFTER). In samples BEFORE, an abnormal karyotype was established in 838 cases (36.9 %) and AFTER – in 534 
cases (40.4 %). Conclusions. Numerical chromosome abnormalities, compatible with postnatal human life were more 
frequently detected in reproductive loss material obtained AFTER (37.1 % vs 34.0 %). Lethal numerical chromosomal 
abnormalities were more frequently recorded in samples from pregnancies BEFORE (66.0 % vs 62.9 %). 
Keywords: reproductive loss, chorionic villi, numerical chromosome abnormalities. 


