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Âà ðè à öèè ÷èñ ëà êî ïèé ÄÍÊ (CNVs) ÿâ ëÿ þò ñÿ îä íîé èç ãå íå òè ÷å ñêèõ ïðè ÷èí âðîæ äåí íûõ ïî ðî êîâ ñåð ä öà (ÂÏÑ). Ñó ùå ñò -
âó þ ùèå ïðåä ñòàâ ëå íèÿ î CNVs â ýòè î ëî ãèè ÂÏÑ íå ìî ãóò ïîë íî ñòüþ îáú ÿñ íèòü ôîð ìè ðî âà íèå òî ãî èëè èíî ãî ïî ðî êà ñåð ä öà, 
ïî ý òî ìó àê òó à ëü íî áî ëåå ãëó áî êîå èçó ÷å íèå ýòî ãî ÿâ ëå íèÿ. Ïî ëó ÷åí íûå çíà íèÿ áó äóò íà ïðàâ ëå íû íà ðàç ðà áîò êó íî âûõ ïîä -
õî äîâ äëÿ óëó÷ øå íèÿ äèà ãíî ñ òè êè ãå íîì íî ãî äèñ áà ëàí ñà ó ïà öè åí òîâ ñ ÂÏÑ. Öåëü. Èçó ÷èòü ïðåä ñòàâ ëåí íîñòü ïà òî ãå íå òè ÷å -
ñêè çíà ÷è ìûõ CNVs â íî çî ëî ãè ÷å ñêîé ñòðóê òó ðå ÂÏÑ è îá íà ðó æèòü ñâÿçü ìåæ äó ïà òî ãå íå òè ÷å ñêè çíà ÷è ìû ìè CNVs è àíî ìà ëü -
íûì ñòðî å íè åì ñåð ä öà. Ìàòå ðè à ëû è ìå òî äû. 31 ðå áå íîê ñ ÂÏÑ, ñî ÷å òà þ ùèì ñÿ ñ ýê ñò ðà êàð äè à ëü íîé ïà òî ëî ãèåé áûë âêëþ -
÷åí â èñ ñëå äî âà íèå. Îá ðàç öû ÄÍÊ áû ëè ïðî à íà ëè çè ðî âà íû ñ èñïîëüçîâàíèåì ÄÍÊ-ìèê ðî ÷è ïîâ âû ñî êîé ïëîò íî ñòè Su reP rint 
G3 Hu man Ge no me CGH+SNP Mic ro ar ray Kit, 8õ60K (Agi lent Tec h no lo gi es, ÑØÀ). Äëÿ îïè ñà íèÿ íî çî ëî ãè ÷å ñêîé ñòðóê òó ðû èñ -
ïî ëü çî âà ëè ÌÊÁ-11. Ðåçó ëü òà òû. Ó 32% (10/31) ïà öè åí òîâ ñ ÂÏÑ è ýê ñò ðà êàð äè à ëü íîé ïà òî ëî ãèåé áû ëè âû ÿâ ëå íû ïà òî ãå íå -
òè ÷å ñêè çíà ÷è ìûå CNVs. CNVs áû ëè ïðåä ñòàâ ëå íû â ñëå äó þ ùèõ êà òå ãî ðè ÿõ ÂÏÑ: àíî ìà ëèè æå ëó äî÷ êîâ è èõ ïå ðå ãî ðîä êè;
àíî ìà ëèè ìåæ ï ðåä ñåð ä íîé ïå ðå ãî ðîä êè; àíî ìà ëèè âåí ò ðè êó ëî-àð òå ðè à ëü íî ãî êëà ïà íà èëè ñìåæ íûõ îá ëà ñ òåé; àíî ìà ëèè
âåí ñðå äî ñòå íèÿ. 8 èç 10 ïà öè åí òîâ ñ ïà òî ãåí íû ìè è ïî òåí öè à ëü íî ïà òî ãåí íû ìè CNVs èìå ëè ñåï òà ëü íûå äå ôåê òû èëè êî íîò -
ðóí êà ëü íûå ïî ðî êè ñåð ä öà, ó 9 èç 10 — ïî ðîê ñåð ä öà âêëþ ÷àë áî ëåå îä íîé àíî ìà ëèè. Âûâî äû. Ó ïà öè åí òîâ c êî íîò ðóí êà ëü -
íû ìè, ñåï òà ëü íû ìè èëè ñëîæ íû ìè ÂÏÑ è ýê ñò ðà êàð äè à ëü íîé ïà òî ëî ãèåé ñ áî ëü øåé âå ðî ÿò íî ñòüþ âîç ìîæ íî îá íà ðó æå íèå
êëè íè ÷å ñêè çíà ÷è ìûõ CNVs.
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Copy num ber vari a tions (CNVs) are one of the ge netic causes of con gen i tal heart dis ease. Ex isting views on CNVs in the eti ol ogy of
the con gen i tal heart dis ease (CHD) does not fully ex plain the for ma tion of a spe cific heart de fect. The ob tained knowl edge will be di -
rected to the de vel op ment of new ap proaches for im prov ing the di ag no sis of genomic im bal ance in pa tients with CHD. This study aim at
in ves ti gat ing the pres ence of pathogenetically sig nif i cant CNVs in the nosological struc ture of CHD. Ma te rials and meth ods. 31 chil dren
with CHD, com bined with extracardiac pa thol ogy were in cluded in the study. Sam ples of DNA were an a lyzed us ing high-density DNA
microarrays SurePrint G3 Hu man Ge nome CGH + SNP Microarray Kit, 8 õ 60K (Agilent Tech nol ogies, USA). ICD-11 was used to de -
scribe the nosological struc ture. Re sults. Patho genic and likely patho genic CNVs were de tected in 32% (10/31) of pa tients with CHD and 
extracardiac pa thol ogy. CNVs were iden ti fied in the cat e go ries of CHD: anom aly of a ven tri cle or the ven tric u lar sep tum; anom aly of atrial 
sep tum; anom aly of a ventriculo-arterial valve or ad ja cent re gions; anom aly of the mediastinal vein. Con clu sions. The de tec tion of patho -
genic or likely patho genic CNVs is more of ten as so ci ated with conotruncal, septal or com plex heart de fects.
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Àê òó à ëü íîñòü

Â 2017 ãî äó áûë îïóá ëè êî âàí ôðàã ìåíò ÌÊÁ-11, ïî -
ñâÿ ùåí íûé êëàñ ñè ôè êà öèè âðîæ äåí íûõ ïî ðî êîâ ñåð ä öà
(ÂÏÑ) [1]. Âà ðè à öèè ÷èñ ëà êî ïèé ÄÍÊ (CNVs) ÿâ ëÿ þò ñÿ 
îä íîé èç ïðè ÷èí ðàç âè òèÿ ÂÏÑ, çà íè ìàÿ óñëîâ íî ïðî ìå -
æó òî÷ íîå ïî ëî æå íèå ìåæ äó êðóï íû ìè õðî ìî ñîì íû ìè
ïå ðå ñòðîé êà ìè è ìî íî ãåí íû ìè ìó òà öè ÿ ìè. ×à ñ òî òà âû -
ÿâ ëå íèÿ CNVs ó ïà öè åí òîâ ñ ÂÏÑ íà õî äèò ñÿ â èí òåð âà ëå
îò 3 äî 26%. Íå ñìîò ðÿ íà âû ñî êóþ ïå íåò ðàí ò íîñòü ÂÏÑ

ïðè ðàç ëè÷ íûõ ìèê ðî äå ëå öè îí íûõ è ìèê ðî äóï ëè êà öè -

îí íûõ ñèí ä ðî ìàõ, ïî íè ìà íèå ìå õà íèç ìîâ âîç íèê íî âå -

íèÿ ïî ðî êîâ ñåð ä öà è îò ðà æå íèå âëè ÿ íèÿ CNVs íà êàð -

äè î ãå íåç îñòà þò ñÿ í å îï ðå äå ëåí íû ìè. Ïëà íè ðî âà íèå

îïå ðà öèè, åå èñ õîä è ïî ñòî ïå ðà öè îí íûé ïå ðè îä ÿâ ëÿ þò -

ñÿ çà âè ñè ìû ìè îò ãå íå òè ÷å ñêèõ ôàê òî ðîâ. Â äà ëü íåé øåì

èñ ñëå äî âà íèå ñâÿ çè CNVs è òè ïîâ ïî ðî êîâ ñåð ä öà ìî æåò

áûòü èñ ïî ëü çî âà íî äëÿ ðàç ðà áîò êè è êîí ê ðå òè çà öèè íî -

âûõ òàê òèê âå äå íèÿ ïà öè åí òîâ.
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Öåëü — èçó ÷èòü ïðåä ñòàâ ëåí íîñòü ïà òî ãå íå òè ÷å ñêè
çíà ÷è ìûõ CNVs â íî çî ëî ãè ÷å ñêîé ñòðóê òó ðå âðîæ äåí íûõ
ïî ðî êîâ ñåð ä öà è îá íà ðó æèòü ñâÿçü ìåæ äó ïà òî ãå íå òè ÷å -
ñêè çíà ÷è ìû ìè CNVs è àíî ìà ëü íûì ñòðî å íè åì ñåð ä öà.

Ìà òå ðè àë è ìå òî äû

Îá ñëå äî âàí 31 ïà öè åíò, ïå ðå íåñ øèé îïå ðà òèâ íîå
ëå ÷å íèå ïî ïî âî äó ÂÏÑ. Äèà ãíîç ÂÏÑ óñòà íàâ ëè âàë ñÿ
íà îñíî âà íèè ýõî êàð äè îã ðà ôè ÷å ñêèõ äàí íûõ, ñî ãëàñ íî
ðå êî ìåí äà öè ÿì ÐÊÎ [2]. Ïðè îïè ñà íèè íî çî ëî ãè ÷å ñêîé 
ñòðóê òó ðû ÂÏÑ èñ ïî ëü çî âà ëè ìåæ äó íà ðîä íóþ êëàñ ñè -
ôè êà öèþ áî ëåç íåé 11 ïå ðå ñìîò ðà (ÌÊÁ-11) [1]. Âêëþ -
÷å íèå â èñ ñëå äî âà íèå ïðî âî äè ëîñü ïðè íà ëè ÷èè ó ïà öè -
åí òà ñî ïóò ñò âó þ ùåé ýê ñò ðà êàð äè à ëü íîé ïà òî ëî ãèè:
ìíî æå ñò âåí íûõ àíî ìà ëèé ðàç âè òèÿ, ìèê ðî àíî ìà ëèé,
ëè öå âûõ äèç ìîð ôèé, îò ñòà âà íèÿ â ðàç âè òèè (ïñè õè ÷å -
ñêîì, ïñè õî ðå ÷å âîì, ðå ÷å âîì, ïñè õî ìî òîð íîì, èí òåë -
ëåê òó à ëü íîì è ôè çè ÷å ñêîì). Àíà ëèç ÄÍÊ ïðî âî äèë ñÿ
ñ èñïîëüçîâàíèåì ÄÍÊ-ìèê ðî ÷è ïîâ âû ñî êî ãî ðàç ðå øå -
íèÿ Su reP rint G3 Hu man Ge no me CGH+SNP Mic ro ar ray
Kit, 8õ60K (Agi lent Tec h no lo gi es, ÑØÀ). Ìå ÷å íèå, ãèá -
ðè äè çà öèþ è ïî ñëå äó þ ùóþ âè çó à ëè çà öèþ äàí íûõ ïðî -
âî äè ëè â ñî îò âåò ñò âèè ñ ïðî òî êî ëîì, ðå êî ìåí äî âàí íûì 
ïðî èç âî äè òå ëåì. Ïî ëó ÷åí íûå ðå çó ëü òà òû àíà ëè çè ðî âà -
ëè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïóá ëè÷ íî äî ñòóï íûõ áàç äàí íûõ
DGV (http://dgv.tcag.ca/dgv/app/ho me) è DECIPHER
(https://de cip her.san ger.ac.uk). Âå ðè ôè êà öèþ âû ÿâ ëåí -
íûõ ïà òî ãå íå òè ÷å ñêè çíà ÷è ìûõ CNV ïðî âî äè ëè ñ èñ -
ïîëü çî âà íè åì ïî ëè ìå ðàç íîé öåï íîé ðå àê öèè â ðå æè ìå
ðå à ëü íî ãî âðå ìå íè c ïîä áî ðîì óíè êà ëü íûõ ïðàé ìå ðîâ
äëÿ âû ÿâ ëåí íûõ ðå ãè î íîâ õðî ìî ñîì.

Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Ñðå äè îá ñëå äî âàí íûõ 23% (7/31) èìå ëè ïà òî ãåí íûå
CNVs, îõà ðàê òå ðè çî âàí íûå êàê äå ëå öèè. Ñëó ÷àè äå ëå -
öèé áû ëè ïðåä ñòàâ ëå íû ðà íåå èç âå ñò íû ìè ñèí ä ðî ìà ìè: 
ó 5 ïà öè åí òîâ ñèí ä ðî ìîì Äè Äæîð æè, ïî îä íî ìó ïà öè -
åí òó ñ ñèí ä ðî ìîì Âè ëü ÿì ñà è ñèí ä ðî ìîì ìèê ðî äå ëå öèè 
1p36. Ó 6 èç 7 ïà öè åí òîâ áû ëî ìîæíî îöå íèòü ïðî èñ -
õîæ äå íèå CNVs: âñå äå ëå öèè ó ïà öè åí òîâ âîç íèê ëè de
no vo. Ó 10% (3/31) áû ëè âû ÿâ ëå íû ïî òåí öè à ëü íî ïà òî -
ãåí íûå äóï ëè êà öè îí íûå âà ðè àí òû. Âà ðè àíò ìèê ðî äóï -
ëè êà öèè 20p13 ìà òå ðèí ñêî ãî ïðî èñ õîæ äå íèÿ ðà íåå áûë
ïî äðîá íî îïè ñàí íà ìè [3]. Âòî ðîé ñëó ÷àé äóï ëè êà öèè
áûë ïðåä ñòàâ ëåí óâå ëè ÷å íè åì ÷èñ ëà êî ïèé ó÷à ñò êà õðî -
ìî ñî ìû 21p22.13, êî òî ðûé áûë îá íà ðó æåí ó ïðî áàí äà è
óíà ñëå äî âàí èì îò áî ëü íî ãî îò öà ñ èäåí òè÷ íûì ïî ðî -
êîì ñåð ä öà. Òðå òèé ñëó ÷àé áûë ïðåä ñòàâ ëåí ìèê ðî äóï -
ëè êà öèåé Xp22.31, ïðî èñ õîæ äå íèå êî òî ðîé óòî÷ íÿ åò ñÿ.
Äóï ëè êà öèè â õðî ìî ñîì íîì ðå ãè î íå Xp22.31 ðàñ ñìàò -
ðè âà þò ñÿ â êà ÷å ñò âå ôàê òî ðîâ ðè ñ êà ðàç âè òèÿ ïà òî ëî ãèè 
íåð âíîé ñè ñ òå ìû, îá ñóæ äà åò ñÿ èõ íå ïîë íàÿ ïå íåò ðàí ò -
íîñòü [4]. Äóï ëè öè ðî âàí íûé ôðàã ìåíò âêëþ ÷à åò ãåí
PNPLA4, êî òî ðûé êî äè ðó åò ôåð ìåíò, ó÷à ñò âó þ ùèé

â ìå òà áî ëèç ìå ðå òè íî ëà — êëþ ÷å âîé ñèã íà ëü íîé ìî ëå -
êó ëû íà ðàí íèõ ýòà ïàõ êàð äè î ãå íå çà. Âî âëå ÷åí íîñòü
â CNV ãå íà, âîñ ïðè íè ìà þ ùå ãî îò âåò âíåø íåé ñðå äû,
ðàñ ñìàò ðè âà åò ñÿ êàê îäèí èç îá ùèõ ìå õà íèç ìîâ ïîä âåð -
æåí íî ñòè çà áî ëå âà íè ÿì, ñâÿ çàí íûì ñ íà ðó øå íè åì ìîð -
ôî ëî ãèè ñåð ä öà [5].

Ñî ãëàñ íî îïóá ëè êî âàí íî ìó ôðàã ìåí òó ÌÊÁ-11, âû -
ÿâ ëåí íûå òè ïû ïî ðî êîâ ñåð ä öà â íî çî ëî ãè ÷å ñêîé ñòðóê -
òó ðå ðàñ ïðå äå ëå íû ñëå äó þ ùèì îá ðà çîì (òàá ëè öà).

Â ÌÊÁ-11 êëþ ÷å âûì ïðèí öè ïîì êëàñ ñè ôè êà öèè
ñëó æèò àíà òî ìè ÷å ñêîå ðàñ ïî ëî æå íèå îïðå äå ëåí íûõ
ñòðóê òóð ñåð ä öà è ñî å äè íåí íûõ ñ íèì êðóï íûõ ñî ñó äîâ.
Ñåï òà ëü íûå äå ôåê òû ÿâ ëÿ þò ñÿ íàè áî ëåå ðàñ ïðî ñòðà -
íåí íûì òè ïîì ïî ðî êîâ ñåð ä öà (14 èç 31 â îá ñëå äî âàí -
íîé íà ìè âû áîð êå), ÷òî ñî îò âåò ñò âó åò äàí íûì ëè òå ðà òó -
ðû [6].

Íàè áî ëåå ÷à ñ òî ïà òî ãåí íûå è ïî òåí öè à ëü íî ïà òî -
ãåí íûå CNVs áû ëè âû ÿâ ëå íû â êà òå ãî ðè ÿõ âðîæ äåí íûõ
àíî ìà ëèé æå ëó äî÷ êîâ è èõ ïå ðå ãî ðîä êè, ìåæ ï ðåä ñåð ä -
íîé ïå ðå ãî ðîä êè, âåí ò ðè êó ëî-àð òå ðè à ëü íî ãî êëà ïà íà
èëè ñìåæ íûõ îá ëà ñ òåé è âåí ñðå äî ñòå íèÿ. Â áî ëü øèí ñò -
âå èñ ñëå äî âà íèé äëÿ ñî õðà íå íèÿ îáú å ìà âû áîð êè íå
ïðî èç âî äÿò ðàç äå ëå íèå íà ïîä ãðóï ïû ïî òè ïàì ïî ðî êîâ
ñåð ä öà. Ëèøü â îä íîì èñ ñëå äî âà íèè àâ òî ðû âû äå ëè ëè
9 ôå íî òè ïè ÷å ñêèõ ïîä ãðóïï ïðè îïè ñà íèè 442 ïà öè åí -
òîâ [7]. Â ýòîé ðà áî òå ïà òî ãåí íûå è ïî òåí öè à ëü íî ïà òî -
ãåí íûå CNVs íàè áî ëåå ÷à ñ òî áû ëè âû ÿâ ëå íû â ïîä ãðóï -
ïàõ ïà öè åí òîâ â êà òå ãî ðè ÿõ êî íîò ðóí êà ëü íûõ è ñåï òà -
ëü íûõ äå ôåê òîâ. Àíî ìà ëèè êî íîò ðóí êó ñà áû ëè îá íà ðó -
æå íû ó 4 èç 27 (14,8%) ïà öè åí òîâ, à êî íîò ðóí êà ëü íûå
äå ôåê òû êîì áè íè ðî âàí íûå ñ äðó ãè ìè äå ôåê òà ìè ñåð ä öà 
ó 13 èç 85 (17,3%) ïà öè åí òîâ. Ñåï òà ëü íûå äå ôåê òû áû ëè 
âû ÿâ ëå íû ó 17 èç 84 ïà öè åí òîâ (20,2%). Â íà ñòî ÿ ùåì
èñ ñëå äî âà íèè ïà òî ãåí íûå è ïî òåí öè à ëü íî ïà òî ãåí íûå
CNVs íàè áî ëåå ÷à ñ òî âñòðå ÷à ëèñü â òåõ æå ïîä ãðóï ïàõ:
â 3 èç 6 ñëó ÷à åâ ïðè êî íîò ðóí êà ëü íûõ äå ôåê òàõ, â 5 èç
14 ñëó ÷à åâ ïðè ñåï òà ëü íûõ äå ôåê òàõ. Òà êèì îá ðà çîì, ó 8 
èç 10 ïà öè åí òîâ ñ ïà òî ãåí íû ìè è ïî òåí öè à ëü íî ïà òî -
ãåí íû ìè CNVs ðàç âè âà þò ñÿ êî íîò ðóí êà ëü íûå è ñåï -
òàëü íûå äå ôåê òû. Íà áî ëåå ÷à ñ òóþ âñòðå ÷à å ìîñòü ïà òî -
ãåí íûõ è ïî òåí öè à ëü íî ïà òî ãåí íûõ CNVs â ýòèõ ïîä -
ãðóï ïàõ ïðåä ïî ëî æè òå ëü íî ìî ãóò âëè ÿòü çíà ÷è òå ëü íàÿ
ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü ñåï òà ëü íûõ äå ôåê òîâ è ïðåä ñòàâ -
ëåí íîñòü ìèê ðî äå ëå öèè 22q11. Òåì íå ìå íåå ýô ôåê òû
èç ìå íå íèÿ äîç ãå íîâ îïðå äå ëåí íûõ òðàíñ êðèï öè îí íûõ
ôàê òî ðîâ ìî ãóò ïðè âî äèòü ê íà ðó øå íèþ ôîð ìè ðî âà íèÿ
îä íîé èç ñà ìûõ ïåð âè÷ íûõ ñåð äå÷ íûõ ñòðóê òóð — êî -
íîò ðóí êó ñà, ïî äîá íî ïðî èñ õî äÿ ùå ìó ïðè èç ìå íå íèè
äî çû ãå íà TBX1 ïðè ñèí ä ðî ìå ìèê ðî äå ëå öèè 22q11. Âå -
ðî ÿò íî, ó íî ñè òå ëåé ïà òî ãåí íûõ è ïî òåí öè à ëü íî ïà òî -
ãåí íûõ CNV èìå åò ñÿ òåí äåí öèÿ ê íà ðó øå íèþ ôîð ìè -
ðî âà íèÿ íå ñêî ëü êèõ ñòðóê òóð ñåð ä öà. Òàê ïà òî ãåí íûå è
ïî òåí öè à ëü íî ïà òî ãåí íûå CNVs áû ëè âû ÿâ ëå íû ó 9 èç
18 ïà öè åí òîâ ñ ÂÏÑ, âêëþ ÷à þ ùè ìè íå ñêî ëü êî äå ôåê -
òîâ ïî ñðàâ íå íèþ ñ 1 èç 13 ïà öè åí òîâ, êîã äà ÂÏÑ áûë
åäèí ñò âåí íûì äå ôåêòîì.
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Çà ñëó æè âà åò âíè ìà íèÿ íà ëè ÷èå ÷à ñ òè÷ íî ãî àíî ìà ëü -
íî ãî äðå íà æà ëå ãî÷ íûõ âåí â âåð õ íþþ ïî ëóþ âå íó ó âñåõ 
òðåõ ïà öè åí òîâ ñ ìèê ðî äóï ëè êà öè ÿ ìè.

Ïî ëè òå ðà òóð íûì äàí íûì, ÷à ñ òè÷ íûé àíî ìà ëü íûé
äðå íàæ ëå ãî÷ íûõ âåí â âåð õ íþþ ïî ëóþ âå íó âñòðå ÷à åò -
ñÿ ïðè ñèí ä ðî ìå Òåð íå ðà, î÷åíü ðåä êî — ïðè òåò ðà ñî -
ìèè 22q, êî ëü öå âîé õðî ìî ñî ìå 12p, îä íî êðàò íî îïè ñàí 
ïðè òðàíñ ëî êà öèè 10 è 21 õðî ìî ñîì, èíî ãäà — â ñî ÷å -
òà íèè ñ ïî ðî êà ìè ñåð ä öà ñ íà ðó øå íè åì ëå âî-ïðà âî ãî
ïàò òåð íà [8].

Âû âî äû

Ó ïà öè åí òîâ c êî íîò ðóí êà ëü íû ìè, ñåï òà ëü íû ìè èëè 

ñëîæ íû ìè âðîæ äåí íû ìè ïî ðî êà ìè ñåð ä öà è ýê ñò ðà êàð -

äè à ëü íîé ïà òî ëî ãèåé ñ áî ëü øåé âå ðî ÿò íî ñòüþ âîç ìîæ -

íî îá íà ðó æå íèå êëè íè ÷å ñêè çíà ÷è ìûõ CNVs, ÷òî äîë -

æíî ó÷è òû âà òü ñÿ êëè íè ÷å ñêè ìè ñïå öè à ëè ñòà ìè ïðè

ïëà íè ðî âà íèè îá ñëå äî âà íèÿ è îöåí êå ïðî ãíî çà çà áî ëå -

âà íèÿ. Âîç ìîæ íàÿ ñâÿçü ÷à ñ òè÷ íî ãî àíî ìà ëü íî ãî äðå íà -

æà ëå ãî÷ íûõ âåí â âåð õ íþþ ïî ëóþ âå íó è CNVs ó ïà öè -

åí òîâ ñ ýê ñò ðà êàð äè à ëü íîé ïà òî ëî ãèåé ÿâ ëÿ åò ñÿ ïðåä -

ìå òîì äëÿ äà ëü íåé øèõ íà ó÷ íûõ èñ ñëå äî âà íèé.
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Òàá ëè öà
Õà ðàê òåð ïðåä ñòàâ ëåí íî ñòè ïà òî ãå íå òè ÷å ñêè çíà ÷è ìûõ CNVs â íî çî ëî ãè ÷å ñêîé ñòðóê òó ðå ÂÏÑ

Êîä
ÌÊÁ11

Íà è ìå íî âà íèå ãðóï ïû, âðîæ äåí íî ãî ïî ðî êà ñåð ä öà >1
äåô.

n Chr. reg. N

LA80 Ïî ðî êè ñ íà ðó øå íè åì ïî çè öèè ñåð ä öà 0 1

Äåê ñò ðî êàð äèÿ. ÄÌÆÏ. + 1

LA85 Íà ðó øå íèå àò ðè î âåí ò ðè êó ëÿð íî ãî è âåí ò ðè êó ëî-àð òå ðè à ëü íî ãî ñî å äè íå íèé 0 3

Îá ùèé àð òå ðè à ëü íûé ñòâîë 1

Òðàíñ ïî çè öèÿ ìà ãè ñò ðà ëü íûõ ñî ñó äîâ ñ ÄÌÆÏ + 1

Àíî ìà ëèÿ Ýá ø òåé íà + 1

LA86 Âðîæ äåí íûå àíî ìà ëèè âåí ñðå äî ñòå íèÿ 1 1

×à ñ òè÷ íûé àíî ìà ëü íûé äðå íàæ ïðà âûõ è ëå âûõ ëå ãî÷ íûõ âåí â âåð õ íþþ ïî ëóþ âå íó 1 dup21p22.13 1

LA88 Àíî ìà ëèè æå ëó äî÷ êîâ è èõ ïå ðå ãî ðîä êè 5 12

Äå ôåêò ìåæ æå ëó äî÷ êî âîé ïå ðå ãî ðîä êè 4

ÄÌÆÏ. Ïðåä êëà ïàí íàÿ àîð òà ëü íàÿ ìåì á ðà íà + 1

ÄÌÆÏ. Îò êðû òûé àð òå ðè à ëü íûé ïðî òîê. + 1 del1p36 1

Òåò ðà äà Ôàë ëî. + 2 del22q11.2 4

ÄÌÆÏ. Äâó ñòâîð ÷à òûé àîð òà ëü íûé êëà ïàí. + 1 del22q11.2 1

ÄÌÆÏ. ×à ñ òè÷ íûé àíî ìà ëü íûé äðå íàæ ëå ãî÷ íûõ âåí â âåð õ íþþ ïî ëóþ âå íó. + 1 dup20p13 1

LA89 Ôóí ê öè î íà ëü íî åäèí ñò âåí íûé æå ëó äî ÷åê ñåð ä öà 0 4

Àò ðå çèÿ òðè êóñ ïè äà ëü íî ãî êëà ïà íà. 2

Ñèí ä ðîì ãè ïîï ëà çèè ëå âî ãî ñåð ä öà. + 1

Åäèí ñò âåí íûé ëå âûé æå ëó äî ÷åê ñåð ä öà ñ îá ùèì ïðè òî êîì 1

LA8A Àíî ìà ëèè âåí ò ðè êó ëî-àð òå ðè à ëü íî ãî êëà ïà íà èëè ñìåæ íûõ îá ëà ñ òåé 2 2

Íàä êëà ïàí íûé àîð òà ëü íûé ñòå íîç. Ñòå íîç èñ òî êà ïðà âîé ëå ãî÷ íîé àð òå ðèè + 1 del7q11.23 1

Àò ðå çèÿ ëå ãî÷ íîé àð òå ðèè ñ ÄÌÆÏ + 1 del22q11.2 1

LA8B Àíî ìà ëèè êðóï íûõ àð òå ðèé 0 2

Êî àð ê òà öèÿ àîð òû. ÄÌÆÏ. + 1

Àîð òî-ëå ãî÷ íîå îê íî. Ïå ðå ðûâ äó ãè àîð òû + 1

LA8E Àíî ìà ëèè ìåæ ï ðåä ñåð ä íîé ïå ðå ãî ðîä êè 2 6

Äå ôåêò ìåæ ï ðåä ñåð ä íîé ïå ðå ãî ðîä êè 1 del22q11.2 4

ÄÌÏÏ. Ñòå íîç êëà ïà íà ëå ãî÷ íîé àð òå ðèè. Äâó ñòâîð ÷à òûé àîð òà ëü íûé êëà ïàí + 1

ÄÌÏÏ. ×à ñ òè÷ íûé àíî ìà ëü íûé äðå íàæ ïðà âûõ ëå ãî÷ íûõ âåí â âåð õ íþþ ïî ëóþ âå íó + 1 dupXp22.31 1

Îá ùåå êî ëè ÷å ñò âî 18 10 31

Ïðè ìå ÷à íèå. >1 äåô — íà ëè ÷èå áî ëåå îä íî ãî äå ôåê òà ñåð ä öà (ñëîæ íî ãî ïî ðî êà ñåð ä öà); n — ÷èñ ëî ïà öè åí òîâ, ó êî òî -
ðûõ âû ÿâ ëå íû CNVs; Chr. reg. — ëî êà ëè çà öèÿ è òèï CNVs; N — îá ùåå êî ëè ÷å ñò âî ïà öè åí òîâ â êà òå ãî ðèè. ÄÌÆÏ — äå -
ôåêò ìåæ æå ëó äî÷ êî âîé ïå ðå ãî ðîä êè. ÄÌÏÏ — äå ôåêò ìåæ ï ðåä ñåð ä íîé ïå ðå ãî ðîä êè.
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