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Kagheopa Axywepcmesa u eunexonozuu ¢ Kypcom euHekonocuu 0emcko20 603pacma
Canxm-Ilemepoypeckuil eocyoapcmeenHulli neOuampuieckuti MeOUYUHCKU YHuepcumem

AxryaabHocTb. Cungpom Illepeménckoro-Tépuepa(CIIT) sBnsercs Hanbosee yvacToi
MaTOJIOTHEH HapyIICHUs TI0J0BOH nuddepeHIpoBKH, BeTpevaromeecs ¢ yactoroi 1:2000 - 1:2500
HOBOPOXKJEHHBIX JE€BOYEK. BapuaHTBl XpOMOCOMHBIX AHOMAJUM NPUBOIAT K PA3HOM CTENECHU
BBIPAKCHHOCTH KIMHUYECKUX CHUMITOMOB cuHApoMma llleperiéBckoro-TEépHepa: Ha3KOpOCIOCTH,
Habopa ausmopdonaTvii U THUNA aHOMAaJIMHM DPAa3BUTHS TOHAJ. B CBsI3M ¢ 3TUM JMAarHOCTHKA
BPO’KJEHHOI'O CUHApPOMa 4acTo 3arna3jbiBaeT Ha 5-10 u gaxe 15 ner.

Heab: ompeaenuTh: 4acTOTYy BapUaHTOB XpomocoMmHbIX aHoManui mpu CIIT, Bo3zpact
JUarHOCTUKM CHUHJpOMa W NPUYUHY €ro Mo3JHeH JuarHoCTUKH. OLEHUTb BO3MOXHOCTh
COLIMAJILHOW aJlanTallii U pPellieHus: penpoAyKTUBHBIX MpobieM. y nanueHTok ¢ CLIT ¢ momoisio
BPT.

Matepuanbl u mMeroabl. [IpoBenéH peTpocneKTUBHBIN aHAIW3 aMOyIaTOPHBIX KapT 146
narueHTok ¢ auarHosom «Cuuapom Illepemésckoro-Tépuepa», oOparuBmiuxcs B «Iopoackoi
KOHCYJIbTaTUBHO-IMATHOCTUYECKUN 1eHTp Aua aered «fOBeHta» B nepuoa ¢ 1993 roma no 2018
roJ.

Pe3yabTaThl M uX o0cy:KaeHue. BapuaHTbl KapuoTumna y oOCJIEeIOBAHHBIX MHAIlMEHTOK:
MoHocomun B 23 mape (37%), 45X0\6XY, 46XX (del p), 46Xi(X), 46XdelX(q23) u nmpyrue
Mo3anuHble BapuaHThl. Y 10% nanuMeHTok B KapUOTHIIE MPUCYTCTBOBaAIA «Y)» XpOMOCOMa WIH €€
JI€pUBATHI.

BOABIIMHCTBO MAlMEHTOK HMMENIM SKCTPAr€HUTANbHYIO MAaTOJOTHI0, TAaKyl Kak IOPOKH
CepACYHO-COCYTUCTOM CUCTEMBI, TOYEK, KOCTHOW CHCTEMBI M 32a00JIeBaHHSI ITUTOBUIHOM KeENe3bl.

Huarnoctuka CIIT mpu poxaeHUM HOPOMCXOOUT TOJIBKO NPU MOHOCOMHMHM B 23 mape,
KIIMHAYECKN THIMYHON (opMe CHHIIPOMA, C MAKCHMAaIbHO BBIPAKEHHBIMU TU3MOpdonaTisimMu (B 6
% ciyuae).

CamocrosiTenbHbIi myOepTaT Habmronancs y 3% maiueHToK.

AnekBatHas 3I'T mo3BojisleT COLMAIBHO AaJaNTUPOBAaThCS NALMEHTKAM C JIaHHBIM
JMarHo3oM. YacTp ManMEHTOK W3 HCCIenyeMou rpynmbl ucnodb3oBaiu BPT, yto mo3Bomumio
PELUTh PENpPOyKTUBHYIO TPOOIEMY.

BoiBoabl.

1. Monocomust no X xpomocome BbiaBisiercd y nanueHTok ¢ CIIT menee wem B 50%
CIIy4aes.

2. Juarnoctuka CLIT npu pokaeHuM NpouCXOJUT TOJNBKO MPU MOHOCOMHH B 23 mape u
KIIMHAYECKN TUMUYHOW (OpME CHHAPOMA, C MAaKCHUMAJIBHO BBIPAXCHHBIMH AU3MOP(OMATHIMHU,
TOJIBKO B 6 % ciy4acs.

3. YacTp MalMEHTOK BXOAST B TPYIIY PHUCKA MO Pa3BUTHIO OHKONATOJOTMH, a MMEHHO
JTU3TEPMUAHOM.

4. JlnarHocTHKa CUHApPOMA MOCJIE POKICHHUS IPOUCXOAUT Y HEKOTOPBIX B BO3pacTe 5-7 JeT,
HO B OosbIIMHCTBE ciiyyaeB nocie 10 u naxe 15 ner.

Heonarosioram u neguatpaMm HeoOxonuMma Oojee moApoOHas MHPOpMAIUS O CHUMIITOMax
CTepThIX (HOpM CHHApPOMA (KIMHUYECKH MEHEEe BBIPAKEHHBIX) JUISI CBOEBPEMEHHOM JUAarHOCTHKHU
CHUH/IpOMa.
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