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Мета. Ранні репродуктивні втрати (РРВ), 
якоюсь мірою, можна вважати механізмом при-

родного добору, який запобігає розвитку нежит-

тєздатних плодів. Вважається, що серед причин 
РРВ навіть до 80 % складають генетичні пору-

шення. До генетичних чинників РРВ, перш за 

все, слід зачислити порушення каріотипу, що 

спостерігаються у 50 % ранніх мимовільних 

переривань вагітності. Вивчали внесок хромо-

сомних аномалій у генез ранніх репродуктивних 

втрат. Методи. Використовували стандартний 

цитогенетичний (GTG) та молекулярно-
цитогенетичний (інтерфазний FISH з набором 

центромерних міток до хромосом 13, 14, 15, 16, 

17, 18, 20, 21, 22, X та Y) методи дослідження. 

Результати. Виконали цитогенетичне та моле-

кулярно-цитогенетичне дослідження 2554 зраз-

ків ворсин хоріону (ВХ), отриманих внаслідок 

мимовільних втрат вагітності. У 1638 випадках 

(64,1 %) встановлено нормальний каріотип, а 

патологічний – у 916 (35,9 %). Аномалії каріо-

типу у ВХ РРВ наступний: аутосомні анеуплої-

дії – 478 (52,2 %), поліплоїдії – 256 (27,9 %), 
гоносомні анеуплоїдії – 182 (19,9 %). Висновки. 
Серед аутосомних анеуплоїдій переважала три-

сомія 16 (26,9%), поліплоїдій – триплоїдія 
(24.6 %), гоносомних анеуплоїдій – моносомія Х 
(18,4 %). 

Ключові слова: ранні репродуктивні втра-

ти, ворсини хоріона, хромосомні аномалії. 
 
Ранні репродуктивні втрати – це втрата 

вагітності у терміні до 14 тижнів гестаційного 

розвитку, тобто у першому та на початку друго-

го триместру вагітності [1]. У спектрі всіх пере-

ривань вагітності РРВ складають 75–80 % [2]. 
Ранні втрати вагітності, якоюсь мірою, можна 

вважати механізмом природного добору, який 

запобігає розвитку нежиттєздатних плодів. 
Вважається, що серед причин РРВ частка гене-

тичнх порушень складає навіть до 80 %. До ге-

нетичних чинників РРВ, перш за все, слід зачи-

слити порушення каріотипу. Назагал, до 50 % 
ранніх мимовільних переривань вагітності 

спричинені аномаліями каріотипу [3–11]. У біо-

логічному матеріалі РРВ переважаюча частка 

хромосомних порушень (95 %) є порушення 

числа хромосом або плоїдності (2n) каріотипу. 
Серед них трисомії по аутосомам зустрічаються 

у 60 % випадків, моносомія по Х-хромосомі – у 
20 %. Порушення плоїдності виявляють у 15 % 
РРВ, переважно у вигляді триплоідії [3, 5, 9–11]. 
Чисельні хромосомні аномалії у плода зазвичай 

утворюються de novo у статевих клітинах бать-

ків або впродовж перших поділів зиготи, каріо-

тип батьків при цьому є нормальним. Окрім 

чисельних хромосомних змін причиною РРВ 

можуть бути й аномалії каріотипу, що виника-

ють внаслідок збалансованих хромосомних пе-

ребудов у батьків. 
Слід зазначити, що трисомії аутосом зу-

стрічаються з різною частотою. Найвищий від-

соток трисомій характерний для хромосом 16, 

22, 21, 15,13, 18 в порядку спадання [1, 3, 4, 8]. 
Рідко зустрічаються трисомії по хромосомах 5, 

11 і 17 [12]. На післяімплантаційних стадіях 

розвитку не зареєстровано випадків трисомій 

хромосом 1 і 19. Вважають, що ці трисомії ви-

кликають такі порушення розвитку, що є несу-

місними з післяімпланційним розвитком та елі-

мінуються на стадії бластули [13–15]. 
Серед анеуплоїдій великих хромосом 

(групи А) у матеріалі РРВ найчастіше спостері-

гають мозаїчну або повну трисомію хромосоми 

3. Серед хромосом групи С переважають трисо-

мії хромосом 7, 8, 9 [14]. 
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Серед трисомій хромосом групи D (13, 14, 

15) сублетальною є трисомія 13 (синдром Па-

тау), до постнатального періоду розвитку дося-

гає лише 3 % від усіх зачать. Її частка складає 
6,5–10,3 % від усіх зачать із трисоміями. Трисо-

мія хромосоми 15 є наступною по частоті серед 

хромосом цієї групи  та становить 7,6–12,24 % 
від усіх зачать із трисоміями, та 1,7 до 5,6 % у 

матеріалі РРВ [5–7, 9–10].  
Найвищий відсоток трисомій характерний 

для хромосоми 16 (група Е), його внесок скла-

дає 18–26 % серед усіх трисомій та 10,6 % від 

усієї хромосомної патології, виявленої у матері-

алі РРВ [5-7, 9-10].  
Трисомії хромосом групи G (21 та 22) ча-

сто виявляють у матеріалі втрачених вагітнос-

тей. Так, частота трисомії хромосоми 21 стано-

вить 10-19,6 % від усіх трисомій, а хромосоми 

22 – 9,9–18,5 % [5–7, 9–10] 
Частота подвійних та потрійних трисомій 

у матеріалі репродуктивних втрат становить 

0,21–2,8 % із залученням, переважно, хромосом 

21, 18, 16, 13, 8, 2 і 15 та Х [9].  
Ембріони/плоди із трисомією по статевих 

хромосомах (X та Y) мають кращі прогнози для 

успішного завершення вагітності у порівнянні з 

ембріонами із трисоміями по аутосомах. У ви-

падку каріотипу 47, XXY в ембріоні шанс про-

лонгування такої вагітності аж до народження 

дитини складає 50 % [16]. Ембріони/плоди із 

трисомією  хромосоми Х (47, XXX), а також з 

додатковими хромосомами Y в каріотипі (47, 

XYY) народжуються у 99 % випадків [16, 17].  
Другою за частотою ХА є поліплоїдія, її 

частота становить 20–25% [3, 5, 9–11]. Поліпло-

їдія сумісна з внутрішньоутробним розвитком у 

людини лише у вигляді триплоїдії (69, ХХХ і 

69, ХХY) та тетраплоїдій (92, XXXX і 92, 
XXYY). Тетраплоїдію рідко виявляють у мате-

ріалі РРВ через загибель таких зачать ще у до-

імплантаційний період. Причиною виникнення 

тетраплоідій, ймовірно, є помилки цитокінезу 

першого поділу зиготи після запліднення [18]. 
Наслідком нерозходження хромосом у га-

метах є не лише дисомія, але й нулісомія хромо-

сом, і, як наслідок, формується зигота із моно-

сомією. Зачаття із моносомією аутосом перева-

жно втрачаються  на доімплантанційному етапі 

вагітності, тому частка таких порушень каріо-

типу у матеріалі РРВ є незначною. Єдина форма 

моносомії, сумісної із внутрішньоутробним та 

постнатальним розвитком – моносомія Х, проте 

приблизно 90–95 % зачать із каріотипом 45, Х 

гине протягом перших 12-ти тижнів вагітності. 

Серед мимовільних викиднів частота плодів 45, 
Х – найвища і становить 10-20 % [11]. Моносо-

мія X у 80 % випадків є батьківського похо-

дження та формується внаслідок порушення 

розходження хромосом під час сперматогене-

зу [18]. 
Структурні перебудови хромосом вияв-

ляють у 2–6 % РРВ [2–3, 8–9]. Структурні абе-

рації, насамперед делеції і дуплікації, виника-

ють de novo (50 % випадків) під час гаметогене-

зу або є наслідком формування генетично не-

збалансованих гамет у батьків-носіїв хромосом-

них [11]. Окрім цього вважають, що на життє-

здатність плода впливає форма хромосомного 

дисбалансу. Існує гіпотеза, що до антенатальної 

загибелі менш схильні плоди з мозаїчним каріо-

типом. 
 
Матеріали і методи 
Матеріалом досліджень слугували ворси-

ни хоріону, отримані внаслідок ранньої втрати 

вагітності. Аналіз отриманих зразків проводили 

з використанням стандартного цитогенетичного 

(GTG-метод) та молекулярно-цитогенетичного 

(інтерфазний FISH з набором центромерних 

міток до хромосом 13, 14, 15, 16, 17, 18, 20, 21, 

22, X та Y) методів. За нормальний вважали 

каріотип, у якому не фіксували патологій за 

допомогою стандартного цитогенетичного ана-

лізу, а при молекулярно-цитогенетичному дос-

лідженні – відсутні анеуплоїдії по хромосомам 

13, 14, 15, 16, 17, 18, 20, 21, 22, X, Y. 
 
Результати та обговорення 
Проведено цитогенетичне та молекуляр-

но-цитогенетичне дослідження 2554 зразків ВХ, 

отриманих з матеріалу РРВ, нормальний каріо-

тип встановлено у 1638 випадках (64,1 %), ано-

малії каріотипу (ХА) – у 916 (35,9 %) (табл. 1). 
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Таблиця 1. Цитогенетичні знахідки у матеріалі ранніх репродуктивних втрат 

Каріотип 
Кількість досліджень в абсолютних числах та відсотках 

n % 
Всього 2554 100 

Еуплоїдія 1638 64,1 
Аномалії каріотипу 916 35,9 

 
Згідно з опублікованими даними, найви-

щий відсоток ХА у матеріалі РРВ становлять 

аутосомні трисомії – 50–70 %, а саме трисомії 

по хромосомах 16, 22, 21, 15,13, 18 в порядку 

спадання, поліплоідії – 20–25 % та моносомії по 

статевих хромосомах – 10-15 % [3, 5, 9-11]. У 

проаналізованих зразках ВХ РРВ розподіл ано-

малій каріотипу наступний: аутосомні анеупло-

їдії – 478 (52,2 %), поліплоїдії – 256 (27,9 %), 
гоносомні анеуплоїдії – 182 (19,9 %). Серед 

аутосомних анеуплоїдій переважала трисомія 16 

(26,9 %), поліплоїдій – триплоїдія (24,6 %), го-

носомних анеуплоїдій – моносомія Х (18,4 %) 
(табл. 2). Серед проаналізованих зразків не ви-

явлено подвійних або потрійних трисомій, що 

зустрічаються у матеріалі РРВ. Це може бути 

пов’язано із віковою характеристикою жінок з 

РРВ, так як подвійні та потрійні трисомії зу-

стрічаються з вищою частотою у матеріалі РВ 

від жінок старшого віку. 

Діагностика анеуплоїдій у матеріалі втра-

чених вагітностей відіграє ключову роль у ком-

плексі досліджень, скерованих на встановлення 

причини репродуктивних невдач. 
 
Висновки 
1. Проведено цитогенетичне та молеку-

лярно-цитогенетичне дослідження 2554 зразків 

ВХ, геномні та чисельні хромосомні зміни ви-

явлено в 35,9 % випадків. 
2. Відхилення каріотипу у ВХ РРВ зу-

стрічались із наступною частотою у порядку 

спадання: аутосомні анеуплоїдії – 52,2 %, полі-

плоїдії – 27,9 %, гоносомні анеуплоїдії – 19,9%. 
3. Серед аутосомних анеуплоїдій перева-

жала трисомія 16 (26,9 %), поліплоїдій – три-

плоїдія (24,6 %), гоносомних анеуплоїдій – мо-

носомія Х (18,4 %). 

 
Таблиця 2. Частота та спектр аномалій каріотипу в матеріалі ранніх репродуктивних втрат 

Каріотип 
Кількість досліджень в абсолютних числах та відсотках 

n % 
триплоїдія 226 24,6 

тетраплоїдія* 30 3,3 
моносомія Х* 169 18,4 

47,XXX* 2 0,2 
47,XXY 5 0,6 
47,XYY 5 0,6 

48,XYYY 1 0,1 
трисомія 3 1 0,1 

трисомія +13/21* 87 9,5 
трисомія +14/22* 47 5,1 

трисомія +15* 63 6,9 
трисомія +16* 246 26,9 
трисомія +18 32 3,5 
трисомія +20 2 0,2 

Примітка: * – включають випадки з мозаїчним каріотипом. 
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CYTOGENETIC ANALYSIS OF 2554 SAMPLES OF THE PRODUCTS OF CONCEPTION FROM EARLY 
REPRODUCTIVE LOSSES 
Aim. Early pregnancy losses (EPL), to some extent, can be considered a mechanism of natural selection that prevents 
the development of defective fetuses, since it is believed that even up to 80 % of the causes have genetic disorders. 
Among the genetic factors of EPL karyotype disorders should be included first of all. Overall, up to 50 % of early 
miscarriages are caused by karyotype abnormalities. The purpose of this study was studied the contribution of 
chromosomal abnormalities to the genesis of EPL. Methods. Banding cytogenetic and interphase mFISH with the 
centromeric probe panel for chromosomes 13, 14, 15, 16, 17, 18, 20, 21, 22, X and Y were used. Results. Were 
examined 2554 cases of material of early reproductive loss. A normal karyotype was established in 1638 cases 
(64.1 %), and a pathological karyotype in 916 (35.9 %). Karyotype abnormalities are as follows: autosomal aneuploidy 
– 478 (52.2 %), polyploidy – 256 (27.9 %), gonosomal aneuploidy – 182 (19.9 %). Conclusions. Among autosomal 
aneuploidies prevailed trisomy 16 (26.9 %), among polyploidy – triploidy (24.6 %) and among gonosomal aneuploidy – 
monosomy X (18.4 %). 
Keywords: early reproductive loss, chorionic villi, chromosomal abnormalities. 


