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Балалардың жыныстық дамуының зақымдалуында  
хромосомалық бұзылыстардың түрлері және жиілігі 

Мақалада 1-18 жастағы 50 қыз және 25 ұл балалардың жыныстық дамуының зақымдалуын­
да хромосомалық бұзылыстардың түрлері және жиілігі көрсетілген. Науқастар қойылған диагноз­
дары бойынша бірнеше топтарға бөлінді. Шерешевский-Тернер синдромы диагнозы қойылған 33 
қыз балалардың 27-де кариотиптері қалыпты болды – 46,ХХ, қалған 6-да кариотиптері өзгерген: 
4-де – 45,Х, 1-де – 46,X,i(Xq), 1-де – 46,ХУ. Біріншілік аменорея диагнозы қойылған 5 қыз балада қа­
лыпты кариотиптер анықталды. Жыныстық дамуы тежелген 12 қыз балалардың 9–да кариотиптері 
қалыпты болды, ал 3 науқас қыз балаларда кариотиптері өзгерген – 45,Х; 46,ХХ,+mar және 46,ХУ. 
Қыз балалардың жыныстық дамуы зақымдалынған жағдайында өзгерген кариотиптердің жалпы 
кездесу жиілігі 18,0% құрады. Клайнфельтер синдромы диагнозы қойылған 7 ұл балалардың 5–де 
кариотиптері қалыпты болды – 46,ХУ, ал 2-де кариотипері өзгерген – 47,ХХУ және 48,ХХУ,+21. Гипо­
гонадизм диагнозы бар 6 ұл балалардың 5-де кариотиптері қалыпты болды – 46,ХУ, 1-де кариотипі 
өзгерген – 45,Х/46,ХУ. Крипторхизм жағдайында 1 балада 46,ХХ кариотипі табылды. Жыныстық 
дамуы тежелген 11 ұл балаларда кариотиптері қалыпты болды – 46,ХУ. Ұл балалардың жыныстық 
дамуы зақымдалған жағдайында өзгерген кариотиптердің жалпы кездесу жиілігі 16,0% құрады.

Түйін сөздер: кариотип, хромосомалық абберация, аменорея, гермафродитизм, гипогонадизм, 
крипторхизм, Клайнфельтр синдромы, Шерешевский-Тернер синдромы. 

A.M. Kalimagambetov, G.Ш. Yskakova, S.S. Anuarbekova 
The frequency and types of chromosomal abnormalities  

in children with disorders of sexual development

The article presents the frequency and types of chromosomal disorders in girls (n = 50) and boys (n 
= 25) aged 1-18 years. Among the 33 girls diagnosed with Turner’s syndrome have a normal karyotype 
revealed 27 – 46, XX, the remaining 6 (18.2%) – an abnormal karyotype, of which: from 4 identified the 
karyotype 45,X, 1 – 46, X,i(Xq), 1 – 46,XY. In 5 girls with a diagnosis of primary amenorrhea installed a 
normal karyotype. Among the 12 girls with delayed puberty at 9-revealed normal karyotype – 46, XX, 
and at 3-altered karyotype – 45,X; 46,XX,+ mar and 46,XY. The overall incidence of abnormal karyotype 
in violation of sexual development in girls was 18.0%. Of 7 and boys with Klinefelter’s syndrome have a 
normal karyotype was observed 5 – 46, XY, at 2 revealed an abnormal karyotype – 47,ХХY and 48,XXY,+21. 
Among the 6-boys diagnosis of hypogonadism in 5 set normal karyotype and a 1-st – modified karyotype – 
45 X / 46, XY. At the 1-st child diagnosed with cryptorchidism female karyotype revealed – 46, XX. In the 
11 boys with delayed puberty karyotype was normal – 46, XY. The overall incidence of abnormal karyotype 
in boys with disorders of sexual development was 16.0%.

Key words: karyotype, chromosome aberrations, amenorrhea, hermaphroditism, hypogonadism, 
cryptorchidism, Turner syndrome, Klinefelter syndrome.

А.М. Калимагамбетов, Г.Ш. Ыскакова, С.С. Ануарбекова 
Частота и типы хромосомных нарушений у детей  

с нарушением полового развития 

В статье представлены частота и типы хромосомных нарушений у девочек (n=50) и мальчиков 
(n=25) в возрасте 1-18 лет. Среди 33 девочек с диагнозом синдрома Шерешевского-Тернера у 27 
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выявлен нормальный кариотип – 46,ХХ, у остальных 6-ти (18,2%) – измененный кариотип. Из них: 
у 4-х выявлен кариотип 45,Х, у 1-ой – 46,Х,i (Xq), у 1-ой – 46,ХУ. У 5 девочек с диагнозом первичной 
аменореи установлен нормальный кариотип. Среди 12-ти девочек с задержкой полового развития 
у 9-ти выявлен нормальный кариотип – 46,ХХ, а у 3-х –измененный кариотип – 45,Х; 46,ХХ,+mar и 
46,XY. Общая частота измененного кариотипа при нарушении полового развития у девочек соста­
вила 18,0%. Среди 7-ми мальчиков с синдромом Клайнфельтера у 5-х наблюдали нормальный ка­
риотип – 46,ХУ, у 2-х выявлен измененный кариотип – 47,ХХY и 48,ХХУ,+21. Среди 6-ти мальчиков с 
диагнозом гипогонадизма у 5-х установлен нормальный кариотип, а у 1-го – измененный кариотип 
– 45,Х/46,ХУ. У 1-го ребенка с диагнозом крипторхизм выявлен женский кариотип – 46,ХХ. У 11-ти 
мальчиков с задержкой полового развития кариотип был нормальный – 46,ХУ. Общая частота из­
мененного кариотипа у мальчиков с нарушением полового развития составила 16,0%.

Ключевые слова: кариотип, хромосомные аббераций, аменорея, гермафродитизм, гипогона­
дизм, крипторхизм, синдром Шерешевский-Тернера, синдром Клайнфельтра. 

Хромосомалардың сандық және құрылым
дық бұзылыстары хромосомалық аурулардың 
тұқым қуалайтынына және туа пайда болатын 
ауруларда елеулі орын алады [1]. Хромосома
лық аурулардың саны қазіргі уақытта 1000 аста
мы анықталған. Олардың себебі: радиацияның, 
жасанды химиялық заттардың және вирустар
мен бактериялардың әсері болуы мүмкін [2].

Көптеген хромосомалық аурулар дені сау ата-
анасының гаметасында немесе зиготаның бірінші 
бөлінуінде пайда болатын геномдық (полиплои
дия, анеуплоидия) және хромосомалық (құры
лымдық абберациялар) мутацияларға байланыс
ты. Хромосомалық аурулардың фенотиптік негізі 
ұрықтың дамуындағы бұзылыстар. Сондықтан, 
патологиялық өзгерістер организмнің пренаталь
ды даму кезеңінде қалыптасады, эмбрионның не
месе ұрықтың өліміне әкеледі, жаңа туған нәресте 
ауруының негізгі клиникалық көрінісін құрайды. 
Мысалы, жыныстық дамудың бұзылуы жыныс
тық белгілердің жетілмеуімен анықталады [3,4].

Адамның жыныстық дамуының бұзылуы қа
зіргі таңда биология мен медицина салаларында
ғы өзекті мәселелерінің бірі болып саналады. Бұл 
ауытқулардың негізгі себептері – генетикалық, 
гормоналдық, психосоматикалық және т.б. [5-9]. 
Жыныстық дамудың туа біткен патологиясының 
негізгі генетикалық факторлары хромосомалар
дың сандық және құрылымдық бұзылыстары.

Әйел адамның жыныстық дамуының зақым
далуына себепті жиі кездесетін хромосомалық 
ауруға Шерешевский-Тернер синдромы жатады. 
Шерешевский-Тернер синдромында Х-хромосо
масының моносомиясымен (45,Х) бірге аналық 
жыныс бездерінің жетілмеуі байқалады [3,4]. Жа
ңа туылған қыз балаларда Х-хромосоманың мо
носомиялық күйі 1:2000 – 1:2500 жиілік ретінде 
кездеседі, сонымен бірге Х-хромосоманың қысқа 
немесе ұзын иығының делециясы, изохромосо

малық, инверсия және мозаикалық түрлері кезде
су мүмкін [10,11]. Бұл синдромда жиі кездесетін 
клиникалық белгілері байқалады: бойының қыс
қа болуы, аналық бездердің дисгенезиясы, әртүр
лі ағзалардың аномалиясы [12,13].

Ер адамның жыныстық дамуы өте күрделі 
үдеріс. Бұл жағдайда жыныстың қалыптасуына 
генетикалық және гормоналдық факторлардың 
үлесі зор [14]. 

Ер адамдардың жыныстық дамуының за
қымдалуына себепті жиі кездесетін хромосо
малық ауруға Клайнфельтер синдромы жата
ды. Бұл синдромда көбінесе Х-хромосома және 
Ү-хромосоманың полисомиялық түрлері, соны
мен бірге олардың мозаикалық түрлері және ата
лық жыныс бездерінің жетілмеуі байқалады. Ең 
жиі кездесетін сандық хромосомалық бұзылыс 
– 47, XXY. Жаңа туылған ұл балаларда бұл синд
ромның кездесу жиілігі 1:500-1:700 аралығында 
байқалады [3,4].

Жұмыстың мақсаты – жыныстық дамуында 
бұзылыстары бар қыз және ұл балалардың мета
фазалық клеткаларына цитогенетикалық зерттеу 
жүргізу.

Материалдар мен әдістер. Жыныстық да
муының зақымдалуына байланысты 1-18 жас 
аралығындағы қыз және ұл балаларға 2010-2013 
жылдар аралығында қойылған диагнозды дәлел
деу мақсатында Алматы қалалық адам ұрпағын 
өрбіту орталығындағы медико-генетикалық бө
лімінің зертханасына жіберілген 75 (50 қыз жә
не 25 ұл балалар) балаларға цитогенетикалық 
зерттеу жүргізілді. Жұмыс барысында жалпыға 
белгілі цитогенетикалық әдіс қолданылды [15]. 
Зерттеу объектісі ретінде метафазалық хромо
сомалар болды. Цитогенетикалық талдауда нау
қастардың 15-20 метафазалық клеткалары жа
рық микроскоп (Axіoskop 40, Zeіss, Germany) 
арқылы зерттелді.
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Нәтижелер мен оларды талдау. Қыз бала
лардың жыныстық дамуының зақымдалуында 
хромосомалар жиынтықтарындағы сандық және 
сапалық бұзылыстар

Цитогенетикалық зерттеуге қойылған диагноз
дарын дәлелдеуге келген 50 қыз балалар жыныс

тық дамуының зақымдалуына байланысты 3 топқа 
бөлінді: бірінші – жыныстық дамудың тежелуі (12 
науқас), екінші – біріншілік аменорея (5 науқас), 
үшінші – Шерешевский-Тернер синдромы диаг
нозы қойылған 33 науқас. Цитогенетикалық зерт
теулердің нәтижелері 1-кестеде көрсетілген. 

1-кесте – Науқас қыз балалардың кариотиптері

№ Қойылған диагноз Науқастар саны Кариотип

1 Жыныстық дамудың тежелуі (n=12)

9 46,ХХ
1 45,Х
1 46,ХХ,+mar
1 46,ХУ

2 Біріншілік аменорея (n=5) 5 46,ХХ

3 Шерешевский-Тернер синдромы (n=33) 

27 46,ХХ
4 45,Х
1 46,X,i(Xq)
1 46,ХУ

 Барлығы – 50

Ескерту: n – науқастар саны

Жыныстық дамудың тежелуі диагнозы қой
ылған 12 науқастар ішінде 9 қыз балаларда қа
лыпты кариотип (46,ХХ) анықталды. Бір нау
қаста Х-хромосоманың моносомиясы (45,Х), бір 
қыз баланың кариотипінде маркерлі хромосома 
– (46,ХХ,+mar) анықталды, бір науқас қыз ба
лада ұл баланың қалыпты кариотипі анықталды 
(46,ХУ). Сонымен, жыныстық дамудың тежелуі 
тобында өзгерген кариотиптердің кездесу жиілі
гі 25,0% болды.

Біріншілік аменореясы бар 5 қыз балаларда 
цитогенетикалық зерттеу жүргізген кезде хро
мосомалық жиынтықтарда өзгерістер табылған 
жоқ, олардың кариотиптері қалыпты екені анық
талды – 46,ХХ. 

Цитогенетикалық зерттеу барысында Шере
шевский-Тернер синдромының диагнозы қой
ылған 33 тексерушілердің ішінде 27 қыз бала
ларда қалыпты кариотип дәлелденді – 46,ХХ. 
Қалғандардың ішінде: 4 науқас қыз балалар
да бір Х-хромосоманың жоқ болуына қатыс
ты моносомиялық түрі байқалды, кариотип – 
45,Х (12,1%); 1 науқас қыз балада ұл баланың 
46,ХУ кариотипі анықталды және 1 науқас қыз 
балада Х-хромосоманың ұзын иығы бойынша 
изохромосоманың пайда болғаны айқындалды, 
кариотип – 46,X,i(Xq). Кариотиптері қалып

ты тексерушілердің фенотиптік көрінісі Ше
решевский-Тернер синдромына сәйкес болу 
себебі геннің нәзік бұзылыстарына, яғни моле
кулалық деңгейдегі жынысты қалыптастыруға 
жауап беретін гендегі бұзылыстар нәтижесіне 
байланысты болу мүмкін. Шерешевский-Тер
нер синдромының диагнозы қойылған науқас 
қыз балаларда хромосомалық бұзылыстардың 
жиілігі 18,2% құрады. Сонымен, қыз балаларда 
жыныстық дамудың зақымдалуында хромосо
малық жиынтықтардағы бұзылыстардың кезде
су жалпы жиілігі 18,0% құрады.

Цитогенетикалық зерттеулер бойынша Ше
решевский-Тернер синдромның басқа хромо
сомалық аурулардан айырмашылығы бұзылған 
кариотиптің кең спектрімен сипатталатыны көр
сетілді. Бұл синдромның классикалық формасы 
40-60% тіркеледі, Х-хромосомалардың құры
лымдық абберациялары 5-10% аралығында бай
қалды, қалған жағдайларда (30-40%) анеуплоид
ты мозаикалық түрлері кездесті [16]. 	 

Ұл балалардың жыныстық дамуының зақым
далуында хромосомалар жиынтықтарындағы 
сандық өзгерістер

Ұл балалардың жыныстық дамуының бұзы
луын байқататын клиникалық көрсеткіштерге 
жататын келесі белгілер бар: жыныстық даму
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дың тежелуі, аспермия, гипогонадизм, гермаф
родитизм, крипторхизм. Бұл ауытқулардың 
себептерін дәлелдеу үшін цитогенетикалық 
зерттеулер жүргізілді. Тексеруге келген 25 
ұл балалар 4 топқа бөлінді: бірінші – жыныс
тық дамудың тежелуі (11 ұл балалар), екінші 

– гипогонадизм (6 науқас), үшінші – криптор
хизм (1 науқас) және төртінші – Клайнфельтер 
синдромы қойылған 7 науқас ұл балалар тобы 
болды. Жұмыс барысында жасалған цитогене
тикалық зерттеулердің нәтижелері 2-кестеде 
көрсетілген.

2-кесте – Науқас ұл балалардың кариотиптері

№ Қойылған диагноз Науқастар саны Кариотип
1 Жыныстық дамудың тежелуі 11 46,ХУ

2 Гипогонадизм 5
1

46,ХУ
45,Х/46,ХУ

3 Крипторхизм 1 46,ХХ

4 Клайнфельтер синдромы
5
1
1

46,ХУ
47,ХХУ

48,ХХУ,+21

 Барлығы – 25
 

Жыныстық дамудың тежелуі диагнозы қой
ылған 11 науқас ұл балалардың кариотиптері қа
лыпты болды – 46, ХУ. Гипогонадизм диагнозы 
қойылған 6 науқас ұл балалардың 5-де қалыпты 
кариотип анықталды – 46, ХУ, ал бір ұл балада 
кариотиптің мозаикалық түрі анықталды – 45, 
Х/46 ХУ. Сонымен бірге крипторхизм диагно
зы қойылған 1 ұл балада әйел адамның қалыпты 
кариотипі анықталды – 46, ХХ. Клайнфельтер 
синдромы диагнозы 7 науқас ұл балаларға қой
ылған. Олардың ішінде бір ұл балада осы синд
ромның Х-хромосома бойынша полисомия түрі 
анықталды, кариотипі – 47, ХХУ, ал басқа бір ұл 
балада қосымша Даун синдромның трисомиялық 
түрі анықталды, кариотипі – 48, ХХУ,  +  21. Қал

ған 5 науқас ұл балалардың кариотиптері қалып
ты болды – 46, ХУ. Цитогенетикалық әдіс бой
ынша дәлелденген Клайнфельтер синдромының 
жиілігі 14,3% құрады. Сонымен, ұл балаларда 
жыныстық дамудың зақымдалуында хромосо
малық жиынтықтардағы бұзылыстардың кезде
су жиілігі 16,0% құрады.

Зерттеу жұмыста алынған нәтижелер адам
ның жыныстық дамуының зақымдалу себебін 
анықтау және қойылған диагнозды дәлелдеу 
үшін цитогенетикалық зерттеулерді міндетті 
түрде қолдану қажеттілігін көрсетеді, яғни олар
дың науқастарға арнайы ем-шараларды қолдану
да, сонымен бірге, қосымша репродуктивті тех
нологияда пайдалану маңыздылығын көрсетеді. 
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