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АННОТАЦІЯ
Вивчали частоту цитогенетичних варіантів синдрому Дауна і зв’язок їх з особливостями розподілу за статтю. Аналіз каріотипів хворих на синдром Дауна показав, що у 93,0+2,8% випадків спостерігалася проста повна трисомія-21, 4,7+2,3% складала транслокаційна форма і 2,3+1,6% – мозаїчна форма. Повна трисомія-21 супроводжувалася хромосомними перебудовами інших хромосом або додатковими модифікаціями 21 хромосоми. Серед хворих на синдром Дауна незважаючи на аутосомний характер захворювання, спостерігалося зсунення співвідношення статей у бік хлопчиків – 1,65 : 1. Протягом 2015-2017 рр. спостерігалася стійка тенденція до зменшення народжуваності хворих на синдром Дауна (1:1080 – 1:1433), що вказує на зростання ефективності медико-генетичного консультування.
Робота викладена на 69 сторінках друкованого тексту, містить 5 таблиць і 15 рисунків, в роботі наводяться посилання на 88 джерел (28 кирилицею, 60 латиницею).
Ключові слова: синдром Дауна, повна трисомія, мозаїчна форма, транслокаційна форма, співвідношення статей
SUMMARY
We studied the frequency of cytogenetic variants of Down syndrome and their relationship with the characteristics of gender distribution. Analysis of karyotypes of patients with Down syndrome showed that 93.0 + 2.8% of cases there was just free trisomy-21. Other options Down syndrome was 4,7+2,3% translocation forms and 2,3+1,6% – a mosaic forms. The free form of trisomy 21, also accompanied by rearrangement other chromosomal chromosome or modifications additional chromosome 21. Among patients with Down syndrome, an autosomal despite the nature of the disease, there was altered sex ratio in favor of boys – 1.65: 1. During 2015-2017, there was a steady tendency to reduce the birth rate of patients with Down syndrome (1: 1080 - 1: 1433), indicating an increase in the effectiveness of medical genetic counseling.
Diploma thesis is expounded on 69 pages, it contains 5 tables 15 figure. It provides links to 88 references (28 cyrillic and 60 latinic).
Key words: Down syndrome, full trisomy, mosaic form, translocation form, sex ratio
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ВСТУП

Надзвичайно актуальною проблемою сьогодення залишається проблема вроджених вад розвитку, які протягом останніх років посідають провідне місце серед причин смертності малюків (20-35 %). В Україні частота вродженої та спадкової патології серед новонароджених складає близько 5%. Хромосомні хвороби є наслідками хромосомних та геномних мутацій. Синдром Дауна, трисомія 21, найбільш вивчена хромосомна хвороба. Трисомія 21, яка викликає синдром Дауна є найчастішою автосомною анеуплодією серед життєздатних новонароджених ,пов'язана із затримкою розумового розвитку [Запорожан и др., 2012].
 Частота синдрому Дауна серед новонароджених дорівнює 1:700–1:800, не має будь-якої тимчасової, етнічної або географічної різниці у батьків однакового віку. Але є випадки «пучковості» народження дітей з синдромом Дауна в певні проміжки часу в деяких країнах (містах, провінціях). Ці випадки можна пояснити скоріше, як стохастичні коливання спонтанного рівня нерозходження хромосом, ніж вплив передбачуваних етіологічних факторів (вірусна інфекція, низькі дози радіації, хлорофос) [Бочков, 2015]. 
У 80% випадків зайва 21 хромосома потрапляє від матері. Частота нерозходження 21 хромосоми зростає з віком жінки. Хвороба Дауна зустрічається у дітей, народжених матерями у віці до 25 років, з частотою 0,85%, а у народженних матерями у віці старше 45 років, - із частотою 81% Найважливішими проблемами при синдромі Дауна є розумова відсталість, вроджені вади серця, обструкція шлунково-кишкового тракту, респіраторні інфекції та лейкемія. У 2 % хворих зустрічається мозаїцизм, що супроводжується незначними змінами фенотипу [Бочков, 2012].
Цитогенетичні варіанти синдрому Дауна різноманітні. Однак основну частку (до 95%) становлять випадки повної трисомії 21 внаслідок нерозходження хромосом в мейозі, транслокаційні варіанти, які виникають за рахунок робертсонівської транслокації зайвої 21 хромосоми між акроцентриками [D/21 та G/21]. 50 % транслокаційних форм успадковуються від батьків-носіїв, 50 % – це транслокації de novo (4,0-6,8%) і мозаїцизм внаслідок мітотичного нерозходження хромосом після запліднення (в середньому 2,2%) [Lynn, 2006].
Цитогенетичні дослідження відіграють важливу роль в діагностиці багатьох патологічних станів на різних стадіях онтогенеза людини. ‹‹Золотим стандартом›› діагностики хромосомних аномалій є цитогенетичне дослідження каріотипу. Цей метод дозволяє ідентифікувати більшість хромосомних перебудов геному, у тому числі СД. Найбільш часто використовується в цитогенетичних лабораторіях. Обєктом дослідження служать метафазні хромосоми. Цитогенетичний аналіз проводять в три етапи: культивування лімфоцитів крові, фарбування препаратів та мікроскопія цитологічних аналізів.
Метою представленої роботи був аналіз частоти  цитогенетичних варіантів синдрому Дауна, а також зв’язок їх з особливостями розподілу за статтю.
Для досягнення вказаної мети вирішували такі задачі:
1.Провести аналіз зустрічальності СД в Одеській популяції.
2.Визначити частоту цитогенетичних варіантів СД серед осіб з цитогенетичним підтвердженим діагнозом "СД".
3.Виявити наявність додаткових модифікацій або хромосомних перебудов.
4.Проаналізувати співвідношення статі серед хворих на СД з різними його цитогенетичними варіантами.
Об’єкт дослідження – синдром Дауна.
Предмет дослідження – цитогенетичні варіанти синдрому Дауна.



ВИСНОВКИ

1. Частка хворих на синдром Дауна серед каріотипованих пацієнтів склала 5,03+0,53%. 
2. Аналіз каріотипів хворих на синдром Дауна показав, що у 93,0+2,8% випадків спостерігалася проста повна трисомія-21. Серед інших варіантів синдрому Дауна 4,7+2,3% складала транслокаційна форма і 2,3+1,6% – мозаїчна форма.
3. Повна форма трисомії-21 супроводжувалася також хромосомними перебудовами інших хромосом або додатковими модифікаціями 21 хромосоми.
4. Серед хворих на синдром Дауна, незважаючи на аутосомний характер захворювання, спостерігалося зсунення співвідношення статей з превалюванням у бік хлопчиків – 1,65 : 1.
5. Протягом 2015-2017 років спостерігалася стійка тенденція до зменшення народжуваності хворих на синдром Дауна, що свідчить про зростання ефективності медико-генетичного консультування у зазначений період.
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