ОДЕСЬКИЙ НАЦІОНАЛЬНИЙ УНІВЕРСИТЕТ імені І. І. МЕЧНИКОВА
Біологічний факультет
Кафедра генетики та молекулярної біології
                                                 Дипломна робота
бакалавра

на тему: «Цитогенетична верифікація аномалій розвитку,встановлених біохімічним скринінгом»
«Cytogenetic verification of anomalies of development, established by biochemical screening»
                                                 
                                                 Виконала: студентка заочної форми навчання 
                                                         Спеціальність 6.040102 Біологія
                                                         Хаян Владислава Русланівна
                                                         Науковий керівник: кандидат біологічних наук, доцент
                                                         Білоконь Світлана Василівна
                                                         Рецензент: кандидат біологічних наук, доцент
                                                         Чернадчук Сніжана Сергіївна 


Рекомендовано до захисту :                        Захищено на засіданні ЕК №2
Протокол засідання кафедри                      Протокол №____від «___»____р.
№_______від «___»______р.                      Оцінка _____/_____/______
Завідувач кафедри:                                      (За національною шкалою,шкалою EСTS,бал)
__________Чеботар С.В.                            Голова ЕК:
(підпис)               (прізвище та ініціали)                                           _______Чеботар С.В.
                                                                      (підпис)       (прізвище та ініціали)



Одеса – 2018


Анотація
    Проведено дослідження пренатальних скринінгів, які є комплексним масовим діагностичним заходом для вагітних жінок, з метою виявлення аномалій розвитку і непрямих маркерів (ознак) патологій плоду .
     Роботу викладено на 53 сторінках, вона містить 9 рисунків. Наведено  посилання на 81 джерело літератури (66 кирилицею та 15 латиницею).
Ключові слова: естріол, альфафетопротеїн, хоріонічний гонадотропін, каріотипування, інвазивна пренатальна діагностика. 

The study of prenatal screenings, which is a comprehensive mass diagnostic measure for pregnant women, was conducted to identify abnormalities of development and indirect markers (signs) of fetal pathologies.
    Prenatal screening is a complex of medical laboratory and ultrasound procedures aimed at identifying a risk group for fetal defects throughout pregnancy.
    With these screenings, it is possible with a certain degree of probability to identify the number of women with high or low risk of pathologies, and a decrease in the birth of sick children.
     The work is presented on page 53, it contains 9 drawings. Reference is made to 81 sources of literature (66 Cyrillic and 15 Latin).
Key words: estriol, alphaephetoprotein, chorionic gonadotrophin, karyotyping, invasive prenatal diagnosis.
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ВСТУП
      В Україні щорічно народжується понад 2000 дітей з вродженими і спадковими захворюваннями. Частина дітей помирає у ранньому віці, більшість з залишившихся у живих є інвалідами з дитинства. Половина з них мають виражені відхилення в розвитку, які перешкоджають навчанню, правильній вимові, самостійному пересуванню і адекватній поведінці. Середня тривалість  життя хворих з вродженою та спадковою паталогіею нижче, ніж у популяції [Попкова, 2017].
     Проблема вродженної та спадкової патології є актуальною не тільки з медичної точки зору. Вона негативно впливає на демографічну ситуацію в країні, а також має велике соціально-економічне значення в зв’язку з непрацездатністю хворих.   Хромосомна патологія людини залежить не тільки від інтенсивності мутаційного процесу, але й від ефективності відбору. З віком ефективність відбору знижується. У більшості випадків хромосомна патологія виникає внаслідок мутацій de novo у статевих клітинах батьків з нормальним хромосомним набором у результаті порушення мейозу або як наслідок порушення мітозу. Порушення мейозу може бути зумовлене багатьма причинами, які впливають на каріотип плода: інфекцією, опроміненням, хімічними, лікарськими засобами, порушенням гормонального балансу, старінням гамет, дефектністю генів, які контролюють мейоз і мітоз. Найчастіше хромосомні порушення – це зміна кількості хромосом: трисомія, моносомія, триплодія, тетраплодія. Поліплоїдія – це груба патологія, яка частіше всього закінчується перериванням вагітності. Трисомія або моносомія – це наслідок нерозходження хромосом під час гаметогенезу. При моносомії 45Х0 98% вагітностей закінчуються викиднем і тільки 2% – пологами з наявністю у дитини синдрому Тернера. Ця аномалія майже завжди летальна для ембріона, а виживання при ній пов'язане з мозаїцизмом [Михайлов, 1999].
Найбільш поширеним видом хромосомної аберації є транслокація – структурні зміни хромосом, при яких хромосомний сегмент включається в інше місце тієї самої хромосоми або переноситься в іншу хромосому, або ж відбувається обмін сегментами між гомологічними або негомологічними хромосомами (збалансована транслокація) [Демидов, 2003].
Хромосомні аномалії виявляються тільки при визначенні каріотипу. Встановити значення дефектів одного гена у розвитку спонтанних абортів нелегко, тому що далеко не всі медичні установи мають технічну можливість виявляти цю патологію [Реброва, 2002]. 
Метою роботи було визначення частоти і структури хромосомних аномалій та інших вад розвитку біохімічними та цитогенетичними методами. 
	Для досягнення вказаної мети ставили такі завдання:
1. Провести аналіз перерваних вагітностей з вродженими вадами розвитку плоду по районах Одеської області в період 2015 – 2017 роки. 
2.Виявити хромосомні аномалії у ембріонів до 22-х тижнів розвитку вагітності.
3 Дати оцінку вадам розвитку, що частіше зустрічаються у плодів.
Об’єктом дослідження є біохімічні та цитогенетичні методи встановлення вроджених вад розвитку.
Предмет дослідження – розповсюдженість вроджених вад розвитку у жінок Одеської області і їх виявлення біохімічним та цитогенетичним скринінгом.  












Висновки
[bookmark: _30j0zll]
1. Аналізом перерваних вагітностей з вродженими вадами розвитку плоду по районах Одеської області, виявив, що хромосомні аномалії у  ембріонів до 22-х тижнів розвитку вагітності частіше зустрічалися у м. Одеса (56%).
2. Протягом 2015-2017 років за данними медико-генетичної консультації 1-ше місце займають МВВР (множинні вроджені вади розвитку) плода – 26 %, 2-ге місце - вади розвитку ЦНС (центральної-нервової системи) – 21 %, 3-тє місце – хромосомні аномалії -17 %.
3. З найпоширеніших хромосомних вад розвитку 1-ше місце займає с-м Дауна, 2-ге місце займає с-м Шерешевського –Тернера, 3-тє місце замає с-м Едвардса.
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