TEMATHYECKUM BJIOK Ne6
XPOMOCOMHBIE BOJIE3HU, OBYCJIOBJIEHHBIE
AHOMAJIUSMA ITIOJOBBIX XPOMOCOM.

Cunopom Illepewesckozo-Tépnepa (Monocomusi, 45, XO)
Yacmoma cpeou Hosopodicoennwvix: 1:1500.
Ilpuuuna: OTCYTCTBUE OJTHOM U3 TOMOJOTUYHBIX XpOMOCOM XX Mapsl.

Denomunuueckue nposeienus. Ilon pedeHKa ¢ MOHOCOMUEH MO X-XpPOMOCOME
KeHckuil. Bo BTOpoll monoBHHE OEpPEeMEHHOCTH MaTepu MPOUCXOAUT HHBOIIOIUSI
(oOpaTHOE pa3BUTHE) TMOJOBBIX KIETOK, U K MOMEHTY pOXKACHHUS Yy peOeHKa pe3Ko
YMEHBLIEHO KOJIMYECTBO (DOJUIMKYJIOB WJIM OHU BOBCE OTCYTCTBYIOT. CrenctBus
HEJ0pa3BUTHUS TOHAJ: HEOCTATOYHOCTh )KEHCKMX TOPMOHOB, aMeHopes u oecrionue. Jins
JIEBOYEK XapaKTEepeH HU3KUHU POCT, MIUpoKas 004ukooOpa3Has TpyaHasl KIETKa, KOPOTKas
11esi, KpbUIOBUJHBIE CKJIAIKKM Ha OOKOBBIX MOBEPXHOCTIX IIeH, nedopmanus JTOKTEBBIX

cyctaBoB (puc. 35)

A

Puc. 35. Cunapowm IllepemeBckoro — Tepuepa: A - KppUIOBHIHBIC CKIAAKH Ha miee, b — muMdarnaeckuit
OTEK CTOIBI HOBOPOXKICHHOTO.

YacTo BcTpeyaroTcsi MOPOKH Cep/ilia M KPYIHBIX COCYJIOB, aruia3us (pajlaHr nanblies,
CKJIOHHOCTh K OKMPEHHUIO U TUNEPTEeH3Us. MOJIOUHBIE KeJIe3bl U IOJIOBBIE OpPraHbl y
0O0JIBIIMHCTBA OOJIBHBIX HEPA3BUTHL. [IposBIIAIOTCS BCe UMEIOIIMECS CLETIICHHBIE C [T0JIOM

pEeLEeCCUBHBIE MyTallAH.



Cunopom mpoitnoit X-xpomocomwl
Yacmoma cpeou nosopocoennwix. 1:700.
Ipuyuna: nonosHUTENBHAS X XPOMOCOMA.

Denomunuueckue npossienus. Bece 00IbHBIE — BHEITHE HOPMaIbHbBIC KEHIIUHBI C
kapuotunioM 47, XXX. HNHorma BCTpedaroTCs JABE WM Oojiee JOMOJIHHUTENIbHBIC X-
XpOMOCOMBI. YMCTBEHHAsi OTCTajJOCTh W ajaius oTMmedarorcs y 75 % OONbHBIX, 4acTo

HaOJII01aeTCs Helopa3BUTHE (DOJUTMKYIIOB, PAaHHHUMN KIMMaKC U OecIuioaue.
Cunopom Knaitnghenomepa
Yacmoma cpeou nosoposicoennwix: 1:500 (750) MabunKOB.

Ilpuyuna: nonucomus o X xpomocome. Bo3moxknsie kapuotunsl: 47, XXY; 48,

XXYY; 48, XXXY; 49, XXXXY; 49, XXXYY).

Qenomunuyeckue  npossienus.  llpucyrctBue  Y-XpOMOCOMBI  OINPEAEISAET
dbopmupoBanue MyKckoro mona. Jlo mepuoma MOJOBOTO CO3pPEBAHUS MAaTbUYUKHU
Pa3BUBAIOTCS TMOYTH HOPMAIbHO, JIMIIb C HEOOJbIIUM OTCTABAaHUEM B TICUXHYECKOM
pa3BuTHH. B mepmoa moJIOBOro CO3peBaHHMS B CBS3M C J00aBOYHOM X-XPOMOCOMOM
MPOSIBIISICTCSI TEHETUUECKUU AucOanaHc B BHUJE HEAOPA3BUTHS SIMYEK W BTOPUYHBIX
MY»CKHX TOJOBBIX TpPU3HAKOB. J[Jis OOJIBHBIX XapaKTEpPHBI BBICOKUN POCT, NJIWHHbBIC
KOHEYHOCTH, THHEKOMACTHS, €BHYXOMJM3M, OECIJIo[ne, TOBBIIIEHHOE COJEep>KaHue
XKEHCKUX TOPMOHOB, OXXHPEHHE, ClIad0€ OBOJOCEHHE JIUIA, MOAMBIIICYHBIX BMAJUH U

no6ka. bosbHbIe OectutoaHbl (puc. 36).




Puc. 36. Cunapom Knaiindenrepa.

Tecm nonosozo xpomamuHda.

DKCIpecc-METOAUKOM, TMO3BOJISIIOIIMM  BBIABJISITh M3MEHEHHS 4YHUCIA TOJIOBBIX
XpOMOCOM  SIBJISIETCS. METOJ  OIpEAeNiEeHUs IO0JOBOrO0 XpoMaTHHa (4amle BCEro
UCIIOJIb3YIOTCSl HEJENSIUECS KIETKU CIM3UCTON oOonouku mieku). [lomoBoi xpomatux
(tenbue  bappa) oOpasyercss B KJIETKax KEHCKOIO OpraHu3Ma OJHOM U3 JBYX
(MHAKTUBUPOBAHHOM) X-XpoMOcOMOW. OHO BBITJAIAT KAaK MHTEHCHUBHO OKpallleHHAs

TJIBIOKA, PACTIONOKEHHAS Y siiepHON 00010ukH (puc. 37).

Puc. 37. Hannuue (cipaBa) v OTCYTCTBHE (CJI€Ba) MOJIOBOTO XpOMAaTHHA B SIpax KJICTOK JKCHIIUHBI 1
MY KUYHUHBIL.

[Ipu yBennueHUM KOIMYeCTBA X-XpOMOCOM B KapUOTHUIIE OpraHu3Ma B €ro KJIETKax
oOpa3zyercst Tenblie bappa B KoJaM4ecTBe Ha €IUMHUILY MeHbIIe yucia X-xpomocoM. [lpu
YMEHbIIIEHUH yucia X-xpoMocoM (MoHocomus X) Tenblie bappa orcyTcTByeT. Y MyKUUH

tenbiie bappa orcyrcTByer (puc. 38).

\’V"%
NV XX XXX
Temue bappa orcyrctever 1 temene Bappa 2 remena Bappa 3 Temea bappa

(HopMANEHENT MVEYHHA) (HOPMAILHAA HeHILMHA)

Puc. 38. Koppensuus mexay koaudecTBoM Tesel] bappa u koauyectBoM X XpoMOCOM



XpomocoMHbIe abeppanuy (BHyTPUXPOMOCOMHBIE NTEPECTPOMKH) OAPA3AEISAIOT Ha
HecKobko TumoB: genenuu («del»), nedumencu («:»), npymmkamuud («dupy),
amriuukanuu  («ampy»), HHCEpUHUH («insy»), MapaleHTPUUYECKHE HWHBEPCUHU («invy),
NEPULICHTPUYECKUE MHBEpCUM («invy»), TpaHcaokamuu (t U «:»), PEHUNPOKHbIC

TPaHCIIOKALMH («ICp»), pOOEPTCOHOBCKUE TPAHCIOKALIUU «TObY.
[Tpumepsr:

46, XY, del (10) (q11 — g21) — My»cKoi kapuoTHI ¢ Aenernuei paitona 10q11-21,
46, XX, del 5p- — sxeHCKHI KAPUOTHII € AEICIHHEH KOPOTKOIO IIeUa XPOMOCOMEI 5;
inv 9 (pl1; q13) — nepurieHTpUIECKast HHBEPCHUS B XpOMOCOMeE 9;
inv 5 (g21; g31) — napareHTpUYECKass HHBEPCHUS B XPOMOCOME 5;

t (2; 5) (q21; 931) — perumpoKHAast TPAHCIOKAITUS XPOMOCOM 2 H 5.



