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Резюме: Проведен анализ частоты выявления Робертсоновских транслокаций среди 

жителей Гомельской области с 2003 года. Определена частота встречаемости данной 

транслокации по видам хромосом. На основании данного исследования выявлен наиболее 

распространенный вид Робертсоновской транслокации в популяции Гомельской области. 

Определена частота рождаемости детей с транслокационной формой синдрома Патау и синдрома 

Дауна среди жителей Гомельской области с 2003 года. 

Ключевые слова: Робертсоновские транслокации, сбалансированный кариотип, 

центрические слияния, синдром Дауна, синдром Патау. 

Resume: The frequency of detection of Robertson's translocations among the inhabitants of the 

Gomel region since 2003 was analyzed. The frequency of this translocation was determined by the types 

of chromosomes. Based on this study, the most common type of Robertson's translocation in the popula-

tion of the Gomel region was identified. The birth frequency of children with translocation form of Patau 

syndrome and Down syndrome among the residents of the Gomel region since 2003 was determined. 

Key words: Robertson's translocations, balanced karyotype, centric fusions, Down syndrome, 

Patau syndrome. 

 

Актуальность. Робертсоновские транслокации (РТ) – эточасто 

встречающиеся врожденные хромосомные аномалии, при которых длинные плечи 

двух акроцентрических хромосом объединяются с образованием одной 

метацентрической. Робертсоновские транслокации , или центрические слияния 

(ЦС), имеет в кариотипе 0,1% населения, среди популяции бесплодных доля 

носителей достигает 1%. Наличие сбалансированной робертсоновской транслокации 

в кариотипе фенотипически не проявляется, однако у носителей увеличивается риск 

выкидышей, привычного невынашивания, рождения детей с несбалансированным 

кариотипом и множественными врожденными пороками развития (гидроцефалия, 

анофтальмия, дисплазия почек и др.), в том числе транслокационной формой 

синдрома Патау и синдрома Дауна. Данная проблема является чрезвычайно 

актуальной для жителей Гомельской области, среди которых наблюдается частое 

возникновение Робертсоновских транслокаций и рождение детей с 

транслокационной формой синдрома Патау и Дауна, множественными 

врожденными пороками развития. 
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Цель: изучить частоту встречаемости различных видов Робертсоновских 

транслокаций, а также их клинические проявления, частоту рождаемости детей с 

транслокационной формой синдрома Патау и синдрома Дауна среди жителей 

Гомельской области с 2003 года. 

Задачи:  

1)определить частоту встречаемости видов центрических слияний среди 

жителей Гомельской области с 2003 года. 

2)выяснить, какой вид ЦС является наиболее опасным. 

3)определить, какой вид РТ наиболее распространен среди жителей 

Гомельской области. 

Материалы и методы: Практическая часть работы была выполнена на базе 

Гомельского медико-генетического центра. Были проанализированы истории 

болезней членов семей, в которых хотя бы один из них является носителем 

робертсоновской транслокации (68 семей: 203 кариотипа). Статистический анализ 

изученных кариотипов был осуществлён с использованием статистического модуля 

программы Microsoft Excel 2013. 

Результаты и их обсуждение. Робертсоновские транслокации – это 

сбалансированные перестройки, при которых происходит объединение в области 

центромер длинных плеч двух акроцентрических хромосом с образованием одной 

метацентрической. Человека, который имеет сбалансированную РТ, называют 

носителем центрического слияния. Короткие плечи акроцентрических хромосом 

содержат гены, которые многократно дублируются в кариотипе, поэтому их потеря 

неопасна. У носителей Робертсоновской транслокации в мейозе транслоцированная 

хромосома и два её нормальных гомолога формируют тривалент. В зависимости от 

типа сегрегации, образуются 2 варианта сбалансированных гамет (одна с 

перестройкой и одна с нормальным набором хромосом) и 4 варианта 

несбалансированных гамет, которые представлены ниже (Рис. 1). 
 

 
Рис. 1 -  Схема образования гамет у носителя сбалансированной Робертсоновской транслокации 
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При центрическом слиянии гомологичных хромосом образуется лишь 2 типа 

гамет, несущих транслокацию, т.е. дисомных по аберрантным хромосомам, и 

нуллисомных по этим хромосомам. Таким образом, при РТ гомологичных хромосом 

всегда будет наблюдаться трисомия по одной из них. 

Существует несколько способов разделения центрических слияний на группы. 

Прежде всего, это разделение ЦС по группам хромосом: rob(D;D); rob(D;G); 

rob(G;G). Так, в данном исследовании 65% центрических слияний происходили 

между хромосомами группы D; 22% - группы D, G; 13% - группы G (Граф. 1).  

 

 
Граф. 1 - Частота встречаемости РТ по группам хромосом 

 

Также Робертсоновские транслокации классифицируют по номерам 

акроцентриков, между которыми произошла РТ. Следует отметить, что 

центрические слияния 13 и 14 хромосом считаются наиболее частыми. В некоторых 

источниках отмечается, что частота появления центрических слияний 13 и 14 

хромосом составляет 1:1300 (75% от всех центрических слияний) [3,5]. Однако 

следует отметить, что существует риск развития у плода синдрома Патау.  

Rob (14;21) является второй по численности группой ЦС (10% от всего 

количества по данным литературы) [5].Данный вид центрического слияния является 

наиболее частой причиной возникновения у потомства транслокационной формы 

синдрома Дауна. Так, в 3,7% случаях синдром Дауна возникает вследствие 

транслокации, при этом rob (14;21) является наиболее частой причиной 

возникновения транслокационной формы (Рис. 2). 
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Рис. 2 - Rob (14;21) и rob (13;14) 

 

В ходе выполнения работы проведен анализ частоты встречаемости видов 

хромосом. Результаты данного анализа представлены ниже (Диагр. 1).  

 

 
Диагр. 1 – Частота встречаемости различных видов РТ 

 

В ходе выполнения исследования было выявлено, что 90,196% РТ произошли 

между негомологичными хромосомами. Наиболее распространенным видом РТ 

среди жителей Гомельской области является (13;14) – 64%. Другие виды РТ 

встречаются со следующей частотой: rob (14;21) –8%; rob (14;22) –6%; rob (14;15) –

4%. Из группы rob (14;21) 2,941% имели транслокационную форму синдрома Дауна 

(15%); rob (13;13) наблюдалась в 6% случаях, и все страдали транслокационной 

формой синдромa Патау. Таким образом, транслокационная форма синдрома Патау 

Rob (13;14)
64%

Rob(13;13)
6%

Rob(14;15)
4%

Rob (14;21)
8%

rob (14;22)
6%

Rob (21;21)
3%

rob (13;15)
9%

Rob (13;14) Rob(13;13) Rob(14;15) Rob (14;21)

rob (14;22) Rob (21;21) rob (13;15)



 

Сборник материалов международной научно-практической конференции 

                              студентов и молодых учёных, БГМУ, Минск (03.05-29.05) 

1333 

УДК 61:615.1(043.2) 

ББК 5:52.82 

А 43 

ISBN 978-985-21-0632-0 

 

«Актуальные проблемы современной  

медицины и фармации – 2020» 

возникает в 7% случаев (3% из которых приходится на гомологичные 

Робертсоновские транслокации).  

 Rob (21;21) наблюдалась у 3% людей, имеющих РТ, и все они имели 

транслокационную форму синдрома Дауна (частота встречаемости 13%). 

Центрические слияния гомологичных хромосом встречались в 9,804% случаев.  

Выводы: 

1.Наиболее распространенной Робертсоновской транслокацией среди жителей 

Гомельской области является rob (13;14), частота встречсемости данной РТ 

составляет 64%. 

2.При Робертсоновской транслокации, в которую вовлечена 21 хромосома, в 

13% случаях наблюдалась транслокационная форма синдрома Дауна, из которых 

9,804% - это Робертсоновские транслокации между гомологичными хромосомами. 

3.Частота возникновения транслокационной формы синдрома Патау 

составляет 7% (3% приходится на гомологичные Робертсоновские транслокации). 

4.Робертсоновские транслокации, происходящие между гомологичными 

хромосомами, наиболее опасны, так как в 100% случаях носитель имеет 

несбалансированный кариотип. 
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