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Представлены результаты преимплантационного генетического тестирования и исходы экстракор-
порального оплодотворения (ЭКО) в четырех семьях, где один из супругов является носителем Y/15
или Y/22 дериватной аутосомы: три случая носительства супругом и один – супругой. Показано, что
при носительстве дериватной аутосомы супругом происходит ее преимущественное наследование
эмбрионами, при этом отклонений в наборе половых хромосом не выявлено. При носительстве де-
риватной аутосомы супругой, напротив, преимущественного наследования не установлено; ее вли-
яние на расхождение половых хромосом также не выявлено. Во всех случаях у эмбрионов отмечена
высокая частота анеуплоидий по хромосомам, не участвующим в образовании дериватной аутосо-
мы. Для исключения наследования дериватной аутосомы потомками можно рекомендовать прове-
дение преимплантационного генетического тестирования, сочетающего флуоресцентную in situ ги-
бридизацию (FISH), позволяющую выявить сателлитную ДНК Y-хромосомы, и секвенирование
нового поколения (NGS) или сравнительную геномную гибридизацию (aCGH) для установления
других геномных и хромосомных аномалий.
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Транслокации между Y-хромосомой и ауто-
сомами встречаются в популяции с частотой
примерно 1 на 2000 [1, 2]. Подавляющее число
Y/аутосомных транслокаций происходит с во-
влечением сателлитной ДНК конститутивного
гетерохроматина Y-хромосомы, который пре-
имущественно транслоцируется на короткие
плечи акроцентрических хромосом [2, 3]. В ре-
зультате этого образуется дериватная акроцен-
трическая аутосома с увеличенным р-плечом,
представленным гетерохроматином Y-хромосо-

мы [4]. Точки разрыва на акроцентрических
аутосомах находятся в сегментах р11–р13, на
Y-хромосоме – преимущественно в Yq12, но
могут локализоваться также в сегменте Yq11.23
[2–4]. Наиболее часто в Y/аутосомные трансло-
кации вовлечены хромосомы 15 и 22, на долю
которых приходится 52 и 33% случаев соответ-
ственно [2]. Это обусловлено их близким рас-
положением в пахитене из-за высокой гомоло-
гии сателлитной ДНК в районах, вовлеченных в
транслокацию [2, 5].
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Носители дериватных аутосом, образованных
в результате Y/акроцентрических транслокаций,
фенотипически нормальны. Однако в семьях, где
один из супругов является носителем таких дери-
ватных хромосом, могут встречаться нарушение
сперматогенеза, невынашивание беременности,
повышенная частота образования несбалансиро-
ванных гамет [6–10], что может быть обусловлено
нарушением формирования полового бивалента
и последующей сегрегации хромосом [11]. Кроме
того, в единичных работах выявлено, что Y/акро-
центрические транслокации могут встречаться в
кариотипе у пациентов с различными видами
опухолей [12–14].

Учитывая гомологию последовательностей са-
теллитной ДНК хромосом 15 и 22 и сегмента Yq12,
а также присутствие псевдоаутосомного района 2
(pseudoautosomal region 2, PAR 2) в сегменте Yq12,
интересным представляется оценка наследования
дериватной аутосомы и ее возможного влияния на
сегрегацию гоносом в зависимости от хромосомы,
участвующей в транслокации, и от пола носителя.
Применение вспомогательных репродуктивных
технологий, в том числе экстракорпорального
оплодотворения (ЭКО), рекомендованное носи-
телям дериватных хромосом при медико-генети-
ческом консультировании, позволяет получить
материал на доимплантационной стадии эмбрио-
нального развития и проанализировать результат
сегрегации хромосом. В рамках преимплантаци-
онного генетического тестирования нами был
проведен анализ сегрегации Y/15 и Y/22 дериват-
ных аутосом и их возможного влияния на расхож-
дение половых хромосом при мужском и жен-
ском носительстве.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ

Кариотипирование

Кариотипирование ФГА-стимулированных
лимфоцитов периферической крови супружеских
пар проводили по стандартной методике с исполь-
зованием QFH/AcD окрашивания [15]. Установ-
ление структуры дериватных аутосом проводили с
помощью флуоресцентной гибридизации in situ
(FISH) по протоколу, рекомендованному фир-
мой-производителем использованных зондов.
Были использованы наборы ДНК-зондов, специ-
фичных к следующим районам: сателлиту III ге-
терохроматина Y-хромосомы; альфа-сателлитной
ДНК центромерных районов хромосом 15 и Y; са-
теллиту III короткого плеча хромосомы 15; тело-
мерному району длинного плеча хромосомы 15;
локусу 22q11.2 и локусу SRY хромосомы Y (Abbott
Molecular, США; Kreatech, Нидерланды). Резуль-
таты кариотипирования и проведенного молеку-
лярно-цитогенетического анализа приведены в
табл. 1.

Характеристика проведенных циклов

Исследование выполнялось на базе Международ-
ного центра репродуктивной медицины (семьи 1–3)
и НИИ акушерства, гинекологии и репродукто-
логии им. Д.О. Отта (семья 4). Семейный анамнез
исследованных пар, год проведения цикла, ис-
пользованные методы оплодотворения, число
проанализированных и перенесенных эмбрионов,
а также исходы циклов показаны в табл. 1. Сред-
ний возраст мужчин составил 34.7 ± 2.97 года;
женщин – 36.3 ± 3.74 лет.

Получение ооцитов, оплодотворение и культи-
вирование in vitro было выполнено согласно стан-
дартным эмбриологическим протоколам [16].

Биопсия, фиксация бластомеров и FISH анализ

Биопсию проводили утром на третий день раз-
вития (через 67 ч после инсеминации) на эмбрио-
нах, состоящих не менее чем из шести бластомеров,
согласно методике, описанной ранее [16]. Клетки
были зафиксированы на предметных стеклах с адге-
зивным покрытием SuperFrost (Menzel GmbH, Гер-
мания) при фазовом контрасте под инвертирован-
ным стереомикроскопом по методу Тарковского
[17], модифицированному для единичных бласто-
меров [18]. Денатурацию хроматина ядер бласто-
меров и зонда, гибридизацию и постгибридизаци-
онные отмывки проводили по протоколам, описан-
ным в руководстве по клинической эмбриологии
[16]. Анализ сигналов в интерфазных ядрах бласто-
меров проводили с учетом их размеров, формы и
взаимного расположения, как рекомендовано в со-
ответствующих руководствах [16, 19].

Микроскопия

Анализ дифференциально окрашенных препа-
ратов метафазных хромосом проводили на микро-
скопе Zeiss Axio Imager.A2 (Carl Zeiss, Германия),
оборудованном объективами EC Plan-NEOFLUAR
10×/0.3, 20×/0.5, 100×/1.3, Plan-APOCHROMAT
63×/1.4 (для получения фотоизображения ис-
пользовали универсальную камеру MetaSystems
CoolCube1 и программное обеспечение Ikaros
v. 5.8 (MetaSystems, Германия)), и на микроскопе
ЛЮМАМ РПО 11 (ЛОМО, Россия), оборудован-
ном объективами СХ 20×/0.45 и М-флюар
100×/1.30, тубусной оптикой с линзами от 1.1× до
1.6× (для получения фотоизображения использо-
вали черно-белую CCD камеру накопления сиг-
нала и программное обеспечение Иста-Видео
Тест “Видео Тест-Карио 2” (Россия)).

Флуоресцентные сигналы после проведения
FISH детектировали с помощью микроскопа Axio
Imager.A1 (Carl Zeiss), укомплектованного блока-
ми узкополосных светофильтров для флуорохро-
мов разных длин волн и цифровой камерой Axio-



ГЕНЕТИКА  том 56  № 4  2020

НОСИТЕЛЬСТВО Y/15 И Y/22 ДЕРИВАТНЫХ ХРОМОСОМ 473
Т

аб
ли

ца
 1

.
Х

ар
ак

те
ри

ст
ик

а 
об

сл
ед

ов
ан

ны
х 

се
м

ей

* 
К

Б
 –

 к
ли

ни
че

ск
ая

 б
ер

ем
ен

но
ст

ь.

№
се

м
ьи

К
ар

ио
ти

п 
но

си
те

ля
 д

ер
ив

ат
но

й 
ау

то
со

м
ы

С
ем

ей
ны

й 
ан

ам
не

з
Го

д
ци

кл
а 

Э
К

О

М
ет

од
 

оп
ло

до
тв

ор
ен

ия

В
оз

ра
ст

(♀
/♂

),
ле

т

Число
проанализированных
эмбрионов

Число
перенесенных
эмбрионов

К
Б

*
Ро

ды

1
46

,X
Y,

de
r(

15
)t

(Y
;1

5)
(q

12
;p

11
.2

).i
sh

 
de

r(
15

)t
(Y

;1
5)

(q
12

;p
11

.2
)

(D
YZ

1+
,D

15
Z

1+
,D

15
Z

4+
,D

15
S9

36
+

)

П
ри

вы
чн

ое
 н

ев
ы

на
ш

ив
ан

ие
бе

ре
м

ен
но

ст
и,

 в
то

ри
чн

ое
 

бе
сп

ло
ди

е.
 Т

ер
ат

оз
оо

сп
ер

м
ия

, 
ко

нц
ен

тр
ац

ия
 и

 п
од

ви
ж

но
ст

ь 
сп

ер
м

ат
оз

ои
до

в 
в 

пр
ед

ел
ах

но
рм

ал
ьн

ы
х 

зн
ач

ен
ий

20
12

Э
К

О
32

/3
1

9
2

0
–

2
46

,X
Y,

de
r(

15
)t

(Y
;1

5)
(q

12
;p

12
).i

sh
 

de
r(

15
)t

(Y
;1

5)
(q

12
;p

11
.2

)
(D

YZ
1+

,D
15

Z
4+

,D
15

S9
36

+
)

П
ер

ви
чн

ое
 б

ес
пл

од
ие

, с
вя

за
нн

ое
с 

м
уж

ск
им

 ф
ак

то
ро

м
. 

О
ли

го
ас

те
но

те
ра

то
зо

ос
пе

рм
ия

. 
М

ик
ро

де
ле

ци
и 

A
Z

F 
ло

ку
са

 
Y-

хр
ом

ос
ом

ы
 о

тс
ут

ст
ву

ю
т

20
15

И
К

С
И

31
/3

4
8

0
–

–

20
16

И
К

С
И

32
/3

5
6

0
–

–

20
17

И
К

С
И

33
/3

6
12

2
1

1

3
46

,X
Y,

de
r(

22
)t

(Y
;2

2)
(q

11
.2

3;
p1

1.
2)

.is
h 

de
r(

22
)t

(Y
;2

2)
(q

11
.2

3;
p1

1.
2)

(S
R

Y-
,D

YZ
1+

,D
YZ

3-
,B

C
R

+
)

П
ер

ви
чн

ое
 б

ес
пл

од
ие

, 
по

ка
за

те
ли

 м
но

го
кр

ат
ны

х
сп

ер
м

ог
ра

м
м

 в
 н

ор
м

е

20
17

И
К

С
И

39
/3

9
7

2
0

–

20
18

И
К

С
И

40
/4

0
5

1
0

–

4
46

,X
X

,d
er

(1
5)

t(
Y;

15
)(

q1
2;

p1
1.

2)
.is

h 
de

r(
15

)t
(Y

;1
5)

(q
12

;p
11

.2
) 

(D
YZ

1+
,D

15
Z

4+
,D

15
S9

36
+

)

П
ри

вы
чн

ое
 н

ев
ы

на
ш

ив
ан

ие
:

4 
не

ра
зв

ив
аю

щ
ие

ся
 б

ер
ем

ен
но

ст
и

20
10

Э
К

О
36

/3
0

10
1

0
–

20
13

Э
К

О
39

/3
3

8
1

0
–

20
14

Э
К

О
40

/3
4

9
1

1
–

20
15

Э
К

О
41

/3
5

11
1

0
–



474

ГЕНЕТИКА  том 56  № 4  2020

ПУППО и др.

Cam MRc с CCD матрицей для накопления сигна-
ла (Carl Zeiss), а также микроскопа LEICA DM5000B,
оборудованного объективами FLUOTAR 10×/0.3,
20×/0.50, 40×/0.75 63×/1.40–0.60 и 100×/1.40–
0.70, автоматической фотонасадкой, камерой вы-
сокого разрешения Leica DFC345 FX и блоком
светофильтров. Получение и анализ цифровых
изображений проводили с помощью специализи-
рованного программного обеспечения Axio Vision
Rel 4.8 (Carl Zeiss) и Leica Application SuiteV.4.1.0
(Leica Microsystems, Германия).

Биопсия клеток трофэктодермы и NGS
Биопсию клеток трофобласта проводили на

стадии бластоцисты на пятый и/или шестой день
развития с помощью лазера (метод laser cutting)
или путем отрезания затянутого в пипетку фраг-
мента трофобласта резким движением об край
присоски (метод flipping) [16]. Все эмбрионы вит-
рифицировали сразу после биопсии.

Биоптат отмывали от культуральной среды в
буфере (1× PBS, 1% PVP) и помещали в эппен-
дорфы с 2 мкл этого же буфера. Полногеномную
амплификацию проводили с помощью набора
SmarTer PicoPLEX WGA kit (Takara Bio, США),
согласно инструкции производителя. Количе-
ственную оценку продуктов измеряли на Qubit 4
Fluorometer (Invitrogen, Life technologies, США) с
помощью набора Qubit ds DNA BR Assay Kit (Invi-
trogen, Life technologies), согласно рекомендаци-
ям производителя. Электрофоретическое разде-
ление продуктов полногеномной амплификации
проводили в 1.5%-ном агарозном геле. Приготов-
ление библиотек проводили набором VeriSeq PGS
kit (Illumina, США) с последующей оценкой каче-
ства на приборе TapeStation 4200 (Agilent, США) и
с последующим высокопроизводительным секве-
нированием (Next Generation Sequencing, NGS)
на аппарате Illumina MiSeq (Illumina). Анализ на
численные хромосомные аномалии выполняли с
использованием программного обеспечения Blu-
Fuse Multi v4.3 (Illumina). Эффективное разреше-
ние метода составляло 20 млн пн.

РЕЗУЛЬТАТЫ
В результате стандартного кариотипирования

супружеских пар, проходивших обследование для
выявления причин бесплодия, в трех семьях вы-
явлено носительство Y/15 дериватной аутосомы и
в одной – Y/22 дериватной аутосомы (рис. 1). Ци-
тогенетический диагноз был подтвержден мето-
дом FISH. В этих семьях проанализировано на-
следование эмбрионами, полученными в рамках
программы вспомогательных репродуктивных
технологий, Y/15 и Y/22 дериватных аутосом, а
также их возможное влияние на сегрегацию поло-
вых хромосом в зависимости от пола носителя.

Характеристика каждого случая представлена в
табл. 1.

Анализ наследования дериватной аутосомы,
сегрегации гоносом, а также частоты анеуплоидий
по хромосомам, не вовлеченным в перестройку,
проводили при помощи оценки комбинации флуо-
ресцентных сигналов в ядрах бластомеров (табл. 2).
В двух семьях (№ 2 и 3), где носителем являлся
мужчина, дериватная аутосома Y/15 или Y/22 бы-
ла выявлена у большинства проанализированных
эмбрионов: у 24 из 38, а в одной (№ 1) – лишь у
половины. В семье, где носителем являлась жен-
щина (№ 4), дериватная аутосома Y/15 была вы-
явлена у половины эмбрионов (19 из 38) (табл. 2).

Набор половых хромосом у 75 из 76 эмбрио-
нов, проанализированных в четырех семьях, со-
ответствовал нормальному – ХХ или XY, и лишь у
одного эмбриона (в семье № 2) был выявлен ано-
мальный набор гоносом XXY (табл. 2).

В семьях № 1 и 3, где носителем дериватной
аутосомы был мужчина, число эмбрионов анеупло-
идных и эуплоидных по остальным проанализиро-
ванным хромосомам было одинаковым. Однако в
семье № 2 преобладали эуплоидные эмбрионы (14
из 23). В семье № 4, напротив, большинство эм-
брионов (25 из 38) были анеуплоидными (табл. 2).

Для трех эмбрионов семьи № 3 с установленны-
ми методом FISH на третий день развития анеупло-
идиями была проведена их верификация методом
NGS на стадии бластоцисты в клетках трофэкто-
дермы (табл. 3). У двух из трех проанализирован-
ных методом FISH эмбрионов (№ 4 и 5) была об-
наружена дериватная аутосома. Метод NGS не вы-
явил сателлитной ДНК гетерохроматинового
района длинного плеча хромосомы Y, но подтвер-
дил анеуплоидии (табл. 3, рис. 2).

По результатам проведенной диагностики во
всех семьях были выявлены эмбрионы, пригод-
ные для переноса. Однако беременность была за-
регистрирована только в семье № 2 после перено-
са двух эмбрионов. Беременность завершилась
рождением в срок клинически здоровых близне-
цов мужского пола. От пренатального и постна-
тального кариотипирования супруги отказались.

ОБСУЖДЕНИЕ
В настоящей работе проанализированы ре-

зультаты преимплантационного генетического
тестирования и исходы ЭКО в четырех семьях,
где один из супругов является носителем Y/15 или
Y/22 дериватной аутосомы, содержащей допол-
нительную сателлитную ДНК хромосомы Y. При
носительстве Y/15 дериватной аутосомы супругой
распределение нормальной и дериватной хромо-
сом у эмбрионов составило 1 : 1, что указывает на
независимую сегрегацию гомологов в оогенезе.
При этом наличие дериватной хромосомы 15 не
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влияло на расхождение гоносом. По-видимому,
это связано с тем, что участок гомологии между
Хq и фрагментом Y-хромосомы на аутосоме 15 не-
протяженный и ограничен районом PAR2 субте-
ломерной области длинного плеча Y-хромосомы.
Известно, что PAR2 содержит только четыре гена
и практически не участвует в рекомбинации при
формировании XY-бивалента в мужском мейозе
[4]. По этой причине, вероятно, дополнительный
материал Yq12, присутствующий в результате пе-
рестройки на аутосоме, не влияет на конъюгацию
и расхождение хромосом Х в оогенезе.

Известно, что в сперматогенезе – в пахитене
первого мейотического деления сперматоцитов
I порядка – бивалент хромосомы 15 располагает-
ся в непосредственной близости от полового би-
валента [5]. Помимо этого, дериватные хромосо-
мы, образованные в результате Y-аутосомных
транслокаций, могут приводить к нарушению
формирования полового бивалента в сперматоге-
незе, конденсации хроматина аутосомы, ассоци-
ированной с половым бивалентом, что в конеч-
ном итоге нарушает сегрегацию хромосом,
вплоть до пахитенного ареста и отсутствия или
сниженного количества зрелых сперматозоидов в
эякуляте [4, 20]. Действительно, в нашем иссле-
довании двое мужчин-носителей Y/15 дериват-
ной аутосомы имели нарушение сперматогенеза
(табл. 1), что может указывать на пахитенный
арест части клеток вследствие ассоциации допол-
нительного материала сегмента Yq12 на дериват-
ных хромосомах с половым бивалентом.

В исследовании Chen с коллегами [9] показано
нарушение сегрегации гоносом при носительстве
Y/15 дериватной аутосомы вне зависимости от
пола носителя. Тем не менее, по нашим данным,
как при мужском, так и при женском носительстве
Y/15 или Y/22 дериватной аутосомы нарушения
сегрегации гоносом не происходит, однако, в слу-
чае мужского носительства, большинство проана-
лизированных эмбрионов наследуют дериватную
хромосому. Преимущественный тип сегрегации
хромосом и параметры, от которых он зависит, хо-
рошо охарактеризованы при аутосомных реци-
прокных транслокациях [4]. Известно, что у муж-
чин-носителей совместный-1 тип расхождения,
при котором две негомологичные хромосомы –
дериватная и нормальная расходятся в каждую из
дочерних клеток, встречается значительно чаще,
чем у женщин-носительниц [21, 22]. В связи с
этим, обнаруженное нами преимущественное на-
следование эмбрионами дериватной хромосомы
при мужском носительстве требует дальнейшего
исследования, в том числе анализа хромосомного
набора и оплодотворяющей способности сперма-
тозоидов мужчины-носителя.

Рис. 1. Метафазные хромосомы из ФГА-стимулиро-
ванных лимфоцитов при мужском (а, б) и женском (в)
носительстве дериватной Y/22 (а) и Y/15 (б, в) аутосо-
мы. QFH/AcD окрашивание.
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в

22 der(22) YX

15 der(15) YX

15 der(15) XX
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Интересной находкой в нашем исследовании

является выявленная у эмбрионов высокая часто-

та анеуплоидий по хромосомам, не участвующим

в образовании дериватной аутосомы. При этом,

при женском носительстве дериватной хромосо-

мы, число эмбрионов с анеуплоидиями преобла-

дало: 25 анеуплоидных эмбрионов против 13 эм-

брионов без анеуплоидий. Связана ли высокая ча-

стота анеуплоидий с возрастными особенностями

протекания женского гаметогенеза или с межхро-

мосомным эффектом дериватной аутосомы –

остается невыясненным. Однако не вызывает со-

мнения, что эти данные необходимо учитывать

при медико-генетическом консультировании пар,

где один из супругов является носителем Y/15 или

Y/22 дериватной аутосомы.

Таблица 2. Варианты сегрегации хромосом у носителей Y/15 и Y/22 дериватных аутосом в кариотипе

№ семьи Кариотип носителя
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1 46,XY,der(15)t(Y;15)(q12;p11.2) XY, 15, der(15) 3 2 1

XY, 15, 15 3 1 2

2 46,XY,der(15)t(Y;15)(q12;p12) XX, 15, der(15) 9 2 7

XY, 15, der(15) 5 2 3

XX, 15 1 0 1

XY, 15 2 1 1

XXY, der(15) 1 1 0

XX, 15, 15 2 2 0

XY, 15, 15 3 1 2

3 46,XY,der(22)t(Y;22)(q11.23;p11.2) XY, 22, 22, der(22) 2 1 1

XY, 22, der(22) 3 1 2

XY, der(22) 1 0 1

XX, 22, 22 1 0 1

XY, 22, 22 1 1 0

XY, 22 1 1 0

4 46,XX,der(15)t(Y;15)(q12;p11.2) XX, 15, der(15) 8 7 1

XY, 15, der(15) 8 3 5

XX, 15, 15, der(15) 1 0 1

XY, 15, 15, der(15) 1 1 0

XX, der(15) 1 1 0

XX, 15 3 3 0

XY, 15 3 3 0

XY, 15, 15, 15 1 1 0

XX, 15, 15 3 2 1

XY, 15, 15 9 4 5
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Проведение преимплантационного генетиче-

ского тестирования для выявления у эмбрионов

Y/15 или Y/22 дериватной аутосомы возможно

только методом FISH, позволяющим, в отличие

от aCGH и NGS, выявлять дополнительную са-

теллитную ДНК гетерохроматина Y-хромосомы.

Однако учитывая, что FISH выявляет анеуплои-

дии только по ограниченному числу хромосом,

целесообразным представляется после детекции

Y/15 или Y/22 дериватной хромосомы у эмбрио-

нов проведение второго этапа диагностики мето-

дом aCGH или NGS по клеткам трофэктодермы

на пятый день развития. Применение такого под-

хода позволит обнаружить числовые изменения

всех хромосом кариотипа и избежать ошибочной

интерпретации результатов из-за высокого уров-

ня мозаицизма, характерного для эмбрионов тре-

тьего дня развития [23, 24]. В нашем исследова-

нии генетическое тестирование методом NGS

было проведено по клеткам трофэктодермы толь-

ко для трех эмбрионов, анеуплоидных по резуль-

татам диагностики методом FISH. Анеуплоидии,

обнаруженные на третий день развития методом

FISH, были подтверждены в клетках трофэкто-

дермы методом NGS. Анеуплоидий по другим

аутосомам, не включенным в анализ методом

FISH, обнаружено не было (табл. 3).

Таким образом, мы не выявили нарушений се-

грегации гоносом как у мужчин, так и у женщин-

носителей дериватных аутосом, образованных в

результате Y/акроцентрических транслокаций,

независимо от аутосомы, участвующей в трансло-

кации. Однако в случае носительства Y/15 или

Y/22 дериватной аутосомы мужчиной у эмбрио-

нов наблюдается ее преимущественное наследо-

вание. Обнаруженный нами высокий уровень

анеуплоидий по хромосомам, не вовлеченным в

транслокацию, свидетельствует о целесообразно-

сти последовательного анализа бластомеров эм-

брионов на третий день развития методом FISH с

целью выявления дериватных аутосом, а затем

клеток трофэктодермы на пятый день развития

методом aCGH или NGS для установления чис-

ловых изменений всех хромосом кариотипа.

Работа выполнена при финансовой поддержке

Российского фонда фундаментальных исследова-

ний (№ 18-34-00279) (преимплантационное генети-

ческое тестирование в семьях, где носителем дери-

ватной аутосомы является супруг) и Министерства

науки и высшего образования Российской Федера-

Таблица 3. Результат генетического тестирования после проведения FISH на бластомерах эмбрионов третьего
дня развития и NGS на клетках трофэктодермы эмбрионов пятого дня развития

* Оценка имплантационного потенциала эмбрионов по морфологическим характеристикам на пятый день развития прово-
дилась согласно рекомендациям, описанным в руководстве по клинической эмбриологии [13].

№

эмбриона

Результат FISH диагностики

на бластомерах, третий

день развития

Результат диагностики методом 

NGS на клетках трофэктодермы, 

пятый день развития

Оценка качества эмбрионов

на пятый день развития*

1 XY, одна копия аутосомы 21, 

аутосома 22 представлена двумя 

копиями (22+22); аутосомы 13, 

16, 18 представлены двумя 

копиями

seq[GRCh37]21×1,XY 4 comp, эмбрион состоит из 

четырех компактных бластоме-

ров, имплантационный потен-

циал низкий

4 XY, аутосома 22 представлена 

тремя копиями: der(22)+22+22; 

аутосомы 13, 16, 18, 21 представ-

лены двумя копиями

seq[GRCh37]22×3,XY ecav+fr, эмбрион на стадии 

ранней кавитации с фрагмента-

цией, имплантационный потен-

циал средний

5 XY, аутосома 22 представлена 

тремя копиями: der(22)+22+22; 

три копии аутосом 13 и 21;

аутосомы 16 и 18 представлены 

двумя копиями

seq[GRCh37](13,21,22)×3,XY hBL5AA, эмбрион на стадии 

вылупляющейся бластоцисты, 

высокий имплантационный 

потенциал
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ции в рамках темы фундаментальных научных ис-

следований 2019–2021 гг. (AAAA-A19-119021290033-1)

(кариотипирование всех супружеских пар, а также

преимплантационное генетическое тестирование в

семье, где носителем дериватной аутосомы явля-

ется супруга).

Все процедуры, выполненные в исследовании

с участием людей, соответствуют этическим стан-

дартам институционального и/или национально-

го комитета по исследовательской этике и Хель-

синкской декларации 1964 г. и ее последующим

изменениям или сопоставимым нормам этики.

От каждого из включенных в исследование

участников было получено информированное

добровольное согласие.

Авторы заявляют, что у них нет конфликта ин-

тересов.
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Y/15 and Y/22 Derivative Chromosomes in Couples with Reproductive Failures: 
Algorythm of Preimplantation Genetic Testing and Specificity of Inheritance
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The present study reports on the results of preimplantation genetic testing and IVF outcomes in four families,
where one of the spouses is a carrier of Y/15 or Y/22 derivative chromosome: three cases of male carriers and
one—of female carrier. In the cases of male carriers, we detected the predominant inheritance of the deriva-
tive chromosomes by the embryos and no abnormalities in sex chromosome segregation. In the case of female
carrier, we did not observe either predominant inheritance of derivative chromosome by the embryos or effect
of derivative chromosome on sex chromosome segregation. In all families, we revealed a high frequency of
embryonic aneuploidies of chromosomes other than those involved in translocation. To exclude inheritance
of the derivative chromosome by the offspring, preimplantation genetic testing should be recommended: f lu-
orescent in situ hybridization (FISH), which allows identification of the Y-chromosome satellite DNA, fol-
lowed by next generation sequencing (NGS) or microarray comparative genomic hybridization (aCGH) to
detect other genomic and chromosomal abnormalities.

Keywords: Y/autosomal translocation, preimplantation genetic testing, f luorescent in situ hybridization
(FISH), satellite DNA, Next Generation Sequencing.
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