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Резюме. Генетические факторы нарушения психики у детей в настоящее время не вызывают со-
мнения. В настоящей работе показано, что с помощью молекулярного кариотипирования в сочетании 
с оригинальными биоинформатическими методами возможно выявление геномной патологии, ана-
лиз которой позволяет корректно и эффективно определять генетические факторы психических рас-
стройств у детей.
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Цель: Целью настоящего исследования явил-
ся анализ хромосомных аномалий и вариа-
ций числа копий последовательностей ДНК 

(CNV) в группе детей с недифференцированны-
ми формами нарушения психики с помощью ци-
тогенетических, молекулярно-цитогенетических и 
биоинформатических технологий.

Пациенты и методы: В работе исследовались 
клетки крови 513 детей с недифференцированны-
ми формами нарушения психики в возрасте от 3 
месяцев до 17 лет (средний возраст пациентов: 5 
лет; 272 мальчика и 241 девочка) с помощью ци-
тогенетических, молекулярно-цитогенетических 
(молекулярное кариотипирование; разрешение не 
менее 1000 пн), и оригинальных биоинформати-
ческих методов [1, 2].

Результаты: C помощью цитогенетическо-
го метода было выявлено 67 случаев хромосом-
ных аномалий из 513 (13,1%), а в 32 случаях у 
пациентов была выявлена хромосомная неста-
бильность (6,2%). Примечательно, что ранее при 
раннем детском аутизме и умственной отстало-

сти хромосомные аномалии, как правило, обна-
руживались классическими цитогенетическими 
методами примерно в 7 % случаев [4]. С помо-
щью молекулярного кариотипирования и после-
дующего биоинформатического анализа геномные 
вариации были выявлены у 484 из 513 пациентов 
(94,3%): несбалансированные хромосомные и ге-
номные перестройки — у 163 пациентов (31,8%), 
CNV — у 246 пациентов (47,9%), интрагенные пе-
рестройки (CNV) — у 65 пациентов (12,7%), сег-
ментные потери гетерозиготности (унипаренталь-
ные дисомии) — у 10 пациентов (1,9%). Таким об-
разом, сочетание вышеуказанных методов позво-
лило обнаружить повышенную частоту численных 
и структурных хромосомных аномалий, и геном-
ных перестроек у детей с недифференцированны-
ми формами нарушения психики. Более того, ис-
пользование оригинальных биоинформатических 
методов дало возможность оценить причинно-
следственную связь между геномными/хромосом-
ными перестройками, патологическими процесса-
ми, возникшими за счет нарушения генов, изме-
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ненных за счет вариаций генома, и аномалиями 
функционирования головного мозга [3].

Заключение: Роль генетических факторов в 
возникновении нарушений психики, включая не-
дифференцированные формы аутизм и умствен-
ной отсталости, в настоящее время не вызывает 
сомнения. Изучение геномных перестроек и ано-
малий при различных нервных и психических 
заболеваниях у детей актуально для современ-

ной психиатрической генетики. В данной рабо-
те показано, что применение метода молекуляр-
ного кариотипирования в сочетании с исполь-
зованием биоинформатических методов необхо-
димо для корректного и эффективного изучения 
генетических факторов нарушения психики у де-
тей. Работа выполнена при финансовой поддерж-
ке РФФИ и СИТМА в рамках научного проекта 
№ 18-515-34005.
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