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ХРОМОСОМЫ Х ЧЕЛОВЕКА: ОСОБЕННОСТИ ИНТЕРПРЕТАЦИИ РЕЗУЛЬТАТОВ И РАСЧЕТОВ ИНДЕКСА ОТЦОВСТВА
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Резюме. Использование полиморфных микросателлитных локусов на Х-хромосоме человека в молекулярно-
генетическом исследовании с целью установления родства в некоторых случаях является ключевым этапом в экс-
пертизах по уголовным и гражданским делам. Для корректной численной оценки результатов экспертного исследо-
вания необходима разработка и обоснование соответствующих формул расчета. В данной работе впервые предла-
гается алгоритм расчета индекса отцовства на основе отношений правдоподобия и популяционных частот аллелей 
STR-локусов Х-хромосомы человека.

Ключевые слова: идентификация личности, Х-хромосома, расчет индекса отцовства, отношения правдоподо-
бия, полисомия.

MOLECULAR GENETIC EXPERTISES OF DISPUTED KINSHIP USING HUMAN X CHROMOSOME POLIMORPHIC MARKERS: 
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Summary. Th e using of polymorphic microsatellite loci on human X chromosome in some cases is a key step to establish 
the relationship in expert examination of criminal and civil aff airs. For the correct numerical evaluation of the results of expert 
testing is necessary to develop the appropriate calculation formulas. In this study we propose an algorithm for calculation of 
the paternity index on the basis of similarity rations and population frequencies of human X chromosome STR-loci alleles. 

Key words: personal identifi cation, X chromosome, paternity index, similarity ratios, polysomia.

Полиморфные микросателлитные локусы, располо-
женные на хромосоме Х человека, за последние годы все 
чаще стали использоваться для решения экспертных за-
дач, связанных с идентификацией личности и установ-
лением спорного родства [25, 26, 27]. К сегодняшнему 
дню разработан, валидирован и успешно используется 

ряд коммерческих наборов для одновременного иссле-
дования методом амплификации и последующего ка-
пиллярного электрофореза нескольких полиморфных 
Х-маркеров, содержащих короткие тандемные повторы 
[19, 23, 28]. Например, набор Mentype®Argus X-8 PCR am-
plifi cation kit (Biotype AG, Дрезден, Германия) включает 
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восемь STR-локусов: DXS10135, DXS8378, DXS10074, 
DXS7132, HPRTB, DXS10101, DXS10134 и DXS7423.

Поскольку у мужчин в норме присутствует только 
одна хромосома Х, то все локализованные на этой хро-
мосоме маркеры находятся в гемизиготном состоянии, 
то есть у мужчин имеется лишь по одному аллелю в каж-
дом таком локусе. Это является принципиальным раз-
личием Х— и аутосомных маркеров. Соответственно, 
интерпретация результатов молекулярно-генетических 
экспертиз спорного отцовства, выполненных по локу-
сам хромосомы Х, требует обоснования соответствую-
щих корректных формул расчетов индекса отцовства 
(PI). 

При исследовании случаев спорного отцовства ре-
зультаты молекулярно-генетических экспертиз в боль-
шинстве случаев не вызывают сомнений (то есть ло-
гически неопровержимы) лишь в случаях исключения 
отцовства обследованного мужчины по нескольким не-
зависимым локусам. Во всех же случаях не исключения 
отцовства неизбежно сохраняется возможность случай-
ного совпадения выявленных генетических признаков 
между ребенком (детьми) и предполагаемым отцом. 
Как следствие, значимость любого выполненного не ис-
ключающего исследования необходимо оценивать чис-
ленно, с использованием средств теории вероятностей 
и математической статистики. 

Стандартной экспертной практикой de facto прак-
тически во всем мире сейчас является расчет таких 
величин, как индекс и вероятность отцовства с ис-
пользованием метода отношений правдоподобия (ОП) 
[16, 22]. Более того, к настоящему времени алгоритмы, 
использующие ОП в экспертизах установления самых 
разных степеней родства, проработаны и описаны до-
статочно подробно, в основном в англоязычной литера-
туре [9, 14, 15, 20]. К сожалению, в российской судебно-
медицинской экспертной практике численная оценка 
значимости выполненных исследований, основанная на 
расчете ОП, до сих пор не нашла широкого применения 
и используется лишь в отдельных экспертных учрежде-
ниях [5]. 

Цель работы: на основе метода ОП подробно про-
анализировать все возможные комбинации генотипов 
по Х-маркерам для трех и двух обследуемых лиц в экс-
пертизах спорного отцовства и обосновать соответ-
ствующие формулы расчетов индекса отцовства. Также 
обсуждаются некоторые особенности и возможные за-
труднения, связанные с интерпретацией результатов 
такого рода экспертно-генетических исследований.

Материалы и методы

В иностранной литературе стандартно используют-
ся следующие обозначения и термины: PI — Paternity 
Index (индекс отцовства), CPI — Combined Paternity 
Index (комбинированный индекс отцовства), W — 
Wahrscheinlichkeit или PP — Probability of Paternity (ве-
роятность отцовства), LR — Likelihood Ratio (отноше-
ние правдоподобия). Эти же обозначения будут исполь-
зованы и в настоящей работе.

При расчетах индекса отцовства следует иметь в 
виду, что популяционная частота гемизиготного по 
аллелю A мужчины равна собственно популяционной 
частоте этого аллеля p(a). Тогда как популяционная ча-
стота гомозиготных AA и гетерозиготных AB женщин 
равна p(a)2 и 2p(a)p(b) соответственно (как для аутосом-
ных локусов).

Наиболее часто в экспертизах спорного родства об-
следуются три (предполагаемый отец, ребенок и мать) 
или два человека (предполагаемый отец и ребенок). 
Если по всем локусам у обследованного мужчины обна-
руживается полный набор аллелей, унаследованных ре-
бенком от истинного отца (имеет место не исключение 
отцовства, событие С), то в рамках подхода ОП резуль-
таты экспертизы интерпретируются следующим обра-
зом. Рассматриваются две альтернативные гипотезы: 

— F — обследованный мужчина является истинным, 
то есть биологическим отцом ребенка; 

— F1 — обследованный мужчина на самом деле не 
является отцом ребенка. 

Наблюдаемое событие C можно интерпретировать 
как в рамках гипотезы F, так и гипотезы F1.ОП для гипотез F и F1 рассчитываются отдельно для 
каждого локуса по общей формуле: 

PI = LR = ,
где P — условные вероятности события C, знак | 

означает при условии [14,16]. 
Таким образом, индекс отцовства PI является отно-

шением двух вероятностей одного и того же события C 
(выявлены определенные комбинации генотипов у об-
следованных лиц) при выборе альтернативных гипотез 
F или F1. Произведение нескольких PI для всех иссле-
дованных независимых локусов дает комбинированный 
индекс отцовства CPI.

В рамках альтернативных гипотез F и F1 в явной 
или скрытой форме обычно делается ряд весьма суще-
ственных допущений. В частности, под F1 понимается 
следующее: истинным отцом ребенка является некий 
случайный мужчина (не являющийся родственником 
обследуемого мужчины). Также результаты исследова-
ния обычно интерпретируются, полагая бесспорность 
материнства. Эти же допущения использованы и в 
настоящей работе, а также дополнительно полагается: 
полная невозможность мутаций, в экспертизе исследу-
ется только один предполагаемый отец и один ребенок, 
референтная популяция рассматривается как не под-
разделенная. 

Индекс отцовства PI для каждой конкретной ком-
бинаций выявленных генотипов рассчитывается как 
дробь. Для этого отдельно рассчитываются числитель 
этой дроби P(C|F) и отдельно знаменатель P(C|F1). Как 
это делается для каждой комбинации генотипов — бу-
дет показано в разделе результаты и обсуждение.

Результаты и обсуждение

В самом начале необходимо отметить, что посколь-
ку ребенок мужского пола наследует от отца не X, а Y 
хромосому, то исследование маркеров хромосомы Х в 
экспертизах спорного отцовства абсолютно неинформа-
тивно при детях-мальчиках, поскольку все такие мар-
керы будут унаследованы ребенком от матери. И напро-
тив, гемизиготный биологический отец всегда с веро-
ятностью 100% передает свой единственный аллель по 
каждому из маркеров дочери (при условии отсутствия 
мутаций). Здесь уместно отметить, что исследование 
маркеров хромосомы Х при детях любого пола эффек-
тивно для разрешения вопросов спорного материнства, 
однако это не являлось темой настоящей работы. 

В экспертизах спорного отцовства в отношении 
детей-девочек исследование Х-маркеров в целом ока-
зывается более информативным по сравнению с ауто-
сомными локусами с таким же уровнем полиморфизма. 
Причина этого в том, что для гемизиготных маркеров 
выявление совпадающего с ребенком аллеля у случай-
ного мужчины менее вероятно, чем для аутосомных ло-
кусов, по которым мужчины являются носителями двух 
аллелей.

Теперь покажем, как рассчитывается индекс отцов-
ства PI для каждой конкретной комбинаций выявлен-
ных генотипов на основе отношений правдоподобия. 

Комбинация 1.
Предположим, для трех обследованных лиц были 

выявлены генотипы, представленные во втором столб-
це таблицы 1.

В начале определим числитель P(C|F). Проще всего 
это сделать по решеткам Пюннетта, которые приведе-
ны в последних столбцах таблиц 1-5. Ячейки с наблюда-
емым генотипом ребенка в решетках Пюннетта здесь и 
далее выделены затенением. Легко видеть, что значение 
числителя для комбинации 1 равно единице (возможен 
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единственный генотип ребенка для такой пары роди-
телей). Также понятно, что для всех остальных комби-
наций генотипов числитель P(C|F) может быть равен 
только 1 или 0,5, в зависимости от числа возможных 
генотипов. 

Значение P(C|F) можно определить и без решетки 
Пюннетта. В комбинации 1 как мать, так и отец с веро-
ятностью 1 (100%) передают ребенку аллель A. Таким 
образом, P(C|F)=1*1=1. Иными словами, вероятность 
рождения у таких родителей дочери с генотипом АА 
равна 1 (100%).

Знаменатель P(C|F1) рассчитывается следующим об-
разом. От матери ребенок по-прежнему с вероятностью 
100% получает аллель А. Тогда второй аллель А он дол-
жен унаследовать от “случайного” отца. Популяционная 
частота такого мужчины равна р(a), и с вероятностью 
100% он передаст ребенку этот аллель. Вероятность 
рождения ребенка с заданным генотипом АА в этом 
случае составит P(C|F1)=1*1*p(a) = p(a).

Окончательно имеем: PI=1/p(a).
Комбинация 2.

Таблица 2

Таблица 1

усложняется. От матери в этом случае ребенок может 
унаследовать как аллель A, так и аллель В. Вероятность 
каждого из этих вариантов равна 50%. Если от матери 
передается аллель А, то аллель B ребенок должен уна-
следовать от “случайного” отца. Популяционная часто-
та такого мужчины равна p(b), и с вероятностью 100% 
он передаст ребенку этот аллель. Вероятность рож-
дения ребенка с генотипом AB в этом случае составит 
0,5*1*р(b)=0,5*р(b). Если же от матери передается аллель 
В, то от “случайного” отца ребенок должен унаследо-
вать аллель А. В этом случае имеем 0,5*1*p(a)= 0,5*p(a). 
Суммарно, вероятность рождения ребенка с заданным 
генотипом AB составит P(C|F1)=0,5*p(b)+0,5*p(a).

Окончательно имеем: PI=0,5/[0,5*p(a)+0,5*р(b)]= 1/
[p(a) + p(b)].

Комбинация 5.
Таблица 5

Числитель. С вероятностью 100% отец передает ре-
бенку аллель А. Мать передает ребенку аллель А с веро-
ятностью только 50%. Числитель P(C|F)=1*0,5=0,5. 

Знаменатель. От матери ребенок с вероятностью 
50% получает аллель А. Второй аллель А ребенок дол-
жен унаследовать от “случайного” отца. Популяционная 
частота такого мужчины равна p(a), и с вероятностью 
100% он передаст ребенку этот аллель. Вероятность 
рождения ребенка с заданным генотипом АА в этом 
случае составит P(C|F1)=0,5*1*p(a) = 0,5*p(a).

Окончательно имеем: PI=0,5/[0,5*p(a)]= 1/p(a).
Комбинация 3.

Таблица 3

Числитель. С вероятностью 100% мать передает ре-
бенку аллель А. С такой же вероятностью отец передает 
ребенку аллель В. P(C|F)=1*1=1. 

Знаменатель. От матери ребенок с вероятностью 
100% получает аллель А. Тогда аллель B он должен уна-
следовать от “случайного” отца. Популяционная ча-
стота такого мужчины равна p(b), и с вероятностью 
100% он передаст ребенку этот аллель. Вероятность 
рождения ребенка с заданным генотипом AB составит 
P(C|F1)=1*1*p(b) = p(b).

Окончательно имеем: PI=1/p(b).
Числитель. С вероятностью 100% отец передает ре-

бенку аллель А. С вероятностью 50% мать передает ре-
бенку аллель В. P(C|F)=1*0,5=0,5. 

Знаменатель. Поскольку мать и ребенок являют-
ся одинаковыми гетерозиготами, то расчет несколько 

Комбинация 4.
Таблица 4

Числитель. С вероятностью 100% отец передает ре-
бенку аллель C. С вероятностью 50% мать передает ре-
бенку аллель А. P(C|F)=1*0,5=0,5. 

Знаменатель. От матери ребенок с вероятностью 
50% получает аллель А. Тогда аллель C он должен уна-
следовать от “случайного” отца. Популяционная часто-
та такого мужчины равна p(c), и с вероятностью 100% 
он передаст ребенку этот аллель. Вероятность рожде-
ния ребенка с заданным генотипом АС в этом случае со-
ставит P(C|F1)=0,5*1*p(c)=0,5*p(c).

Окончательно имеем: PI=0,5/[0,5*p(c)]= 1/p(c).

Комбинация 6.
Таблица 6

Обследованные лица Генотипы
Предполагаемый отец A
Ребенок (девочка) AA

Числитель. Поскольку генотип матери неизвестен, 
то использовать решетку Пюннетта для вычисления 
числителя уже невозможно. Ребенок является гомози-
готой АА, значит по одному аллелю A он должен унасле-
довать от каждого из родителей. Отец с вероятностью 
100% передает ребенку этот аллель.

Мать может быть гомозиготой АА. В этом случае 
она с вероятностью 100% передает ребенку этот ал-
лель. Популяционная частота такой матери равна p(a)2. 
Вероятность рождения ребенка с генотипом АА у таких 
родителей составит 1*1*p(a)2 =p(a)2.

Мать может быть гетерозиготой АВ. В этом случае 
она с вероятностью 50% передает ребенку аллель А. 
Популяционная частота такой матери равна 2р(a)p(b). 
Вероятность рождения ребенка с генотипом АА в этом 
случае составит 1*0,5*2*p(a)*p(b)= p(a)*p(b).

Суммарно, числитель P(C|F)= p(a)2 +p(a)*p(b)= 
p(a)*[p(a)+p(b)].

Знаменатель. Независимо от того, является мать 
гомо— или гетерозиготой по аллелю A, второй аллель 
A ребенок должен получить от “случайного” отца. 
Популяционная частота такого мужчины равна p(a), и с 
вероятностью 100% он передаст ребенку этот аллель. 

Если мать является гомозиготой АА, имеем: 
1*p(a)*1*p(a)2 =p(a)3. 
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Если мать является гетерозиготой AB, имеем: 
1*p(a)*0,5*2*p(a)*p(b) = p(a)2*p(b). 

Суммарно, знаменатель P(C|F1)= p(a)3+p(a)2*p(b) = 
p(a)2*[p(a)+p(b)].

Окончательно имеем: PI=p(a)*[p(a)+p(b)] / 
{p(a)2*[p(a)+p(b)]} =1/p(a).

Отношения правдоподобия для этой комбинации 
можно рассчитать проще, используя несколько другой 
подход. 

Числитель. Вероятность выявления в популяции ге-
мизиготного по аллелю A отца составляет p(a). С веро-
ятностью 100% он передает этот аллель ребенку. Второй 
аллель A ребенок получает от матери с неизвестным 
генотипом с вероятностью p(a). P(C|F) =1*p(a)*p(a) = 
p(a)2.

Знаменатель. Вероятность выявления в популяции 
ребенка с генотипом АА составляет p(a)2. Вероятность 
выявления в популяции гемизиготного по аллелю A 
“случайного” мужчины составляет p(a). Знаменатель 
P(C|F1)= p(a)2*p(a)=p(a)3.

Окончательно PI= p(a)2 / p(a)3 = 1/p(a).

Комбинация 7.
Таблица 7

Обследованные лица Генотипы
Предполагаемый отец A
Ребенок (девочка) AB

Числитель. Вероятность выявления в популяции ге-
мизиготного по аллелю A отца составляет p(a). С веро-
ятностью 100% он передает этот аллель ребенку. Второй 
аллель B ребенок получает от матери с неизвестным 
генотипом с вероятностью p(b). P(C|F)=1*p(a)*p(b) = 
p(a)*p(b).

Знаменатель. Вероятность выявления в популя-
ции ребенка с генотипом AB составляет 2p(a)p(b). 
Вероятность выявления в популяции гемизиготного 
по аллелю A “случайного” мужчины составляет p(a). 
Знаменатель P(C|F1)= 2*p(a)*p(b)*p(a) = 2*p(a)2*p(b).

Окончательно имеем: PI= p(a)*p(b) / [2*p(a)2*p(b)] = 
1/[2*p(a)].

Все остальные возможные комбинации генотипов 
обследуемых лиц являются исключающими отцовство 
(PI=0) в рамках допущений, оговоренных выше для ги-
потез F и F1. Окончательно, в таблице 8 приведены все возмож-
ные комбинации генотипов и соответствующие им 
формулы расчетов индекса отцовства.

В рамках более проработанной модели, допускающей 
мутации аллелей и учитывающей подразделенность по-
пуляции, формулы расчетов PI усложняются, при этом 
уже никакая комбинация генотипов обследованных 
лиц не является исключающей отцовство [7]. Под му-
тацией аллелей для STR-маркеров в этом случае подраз-
умевается, что аллель с n повторами мутирует в аллель 
с m≠n повторами. Можно ожидать, что частота таких 
мутаций для STR-маркеров хромосомы Х существенно 
не отличается от частоты мутаций для аутосомных STR-
маркеров, однако к настоящему времени литературные 
данные о частоте мутаций в STR-локусах хромосомы Х 
немногочисленны [8,17, 25,26,27,28].

При расчетах комбинированного индекса отцовства 
следует иметь в виду, что все Х-маркеры локализованы 
на одной хромосоме. Расположенные близ-
ко друг к другу локусы сцеплены между 
собой, и поэтому получаемые для них зна-
чения PI при расчете CPI нельзя просто 
перемножать. Для сцепленных локусов при 
расчетах CPI следует оперировать не часто-
тами отдельных аллелей по каждому мар-
керу, а частотой гаплотипа, то есть набора 
аллелей, локализованных на одной из пар-
ных хромосом по ряду маркеров. Формулы 

Таблица 9
Пример расчета индекса отцовства для двух сцепленных маркеров 

HPRTB и DXS10101.

Локус Генотип
матери

Генотип
дочери

Генотип
предполагаемого

отца
Расчет PI

HPRTB 12/12 12/12 12 1/p(12) = 1/0,3535 =
2,83

DXS10101 28.2/29.2 29.2/30.2 30.2 1/p(30.2) = 1/0,1524 =
6,56

расчетов индекса отцовства при использовании гапло-
типов вместо отдельных аллелей остаются такими же. 
Если анализ гаплотипов для сцепленных локусов по 
каким-либо причинам невозможен или затруднителен, 
то для расчетов CPI следует использовать только одно 
значение PI (для одного маркера) из каждой группы сце-
пления. Поясним это принципиальное правило на при-
мере. 

Предположим, что по сцепленным локусам HPRTB и 
DXS10101 для трех обследованных лиц были установле-
ны генотипы и рассчитаны соответствующие значения 
PI, представленные в таблице 9. Для расчета PI были ис-
пользованы соответствующие частоты аллелей для жи-
телей Германии из работы [8].

Без анализа гаплотипов в этой группе сцепления 
при расчете комбинированного индекса отцовства фор-
мально следует использовать только одно (наибольшее) 
значение PI, в нашем случае 6,56. 

Анализ гаплотипов оказывается гораздо более 
информативным. От матери дочь наследует хромо-
сому Х с гаплотипом 12(HPRTB)-29.2(DXS10101). 
Соответственно, вторую хромосому Х с гаплотипом 
12(HPRTB)-30.2(DXS10101) ребенок должен получить от 
биологического отца. У обследованного мужчины вы-
явлен именно такой гаплотип. Частота этого гаплотипа 
для тех же жителей Германии в работе [Becker] оцене-
на как 0,0437. Индекс отцовства по гаплотипу HPRTB-
DXS10101 будет рассчитан как:

PI=1/p(12-30.2) = 1/0,0437=22,88
Характерно, что в этом примере даже некорректное 

перемножение значений PI для двух локусов дает мень-
шее значение CPI = 2,83*6,56 = 18,56. 

К сожалению, к расчетам PI по частотам гапло-
типов следует подходить с большой осторожностью. 
Обусловлено это тем, что корректная оценка эталонных 
частот гаплотипов в популяции требует анализа гораз-
до больших выборок, чем при оценке эталонных частот 
аллелей. Так, в работе [8] для населения Германии при 
обследовании 717 человек было выявлено 9 и 19 алле-
лей в локусах HPRTB и DXS10101 соответственно. Число 
возможных гаплотипов по двум маркерам в этом случае 
будет составлять 9*19=171. И лишь 85 из них было вы-
явлено (среди 666 человек). Ясно, что при исследовании 
выборки размером 600-700 человек оценка популяцион-
ных частот гаплотипов оказывается весьма приблизи-
тельной, в то время как оценка популяционных частот 
аллелей для каждого из маркеров в отдельности доста-
точно достоверна. Однако для сцепленных локусов ча-
стота гаплотипов не может быть определена, исходя из 
частот аллелей.

Из таблицы 8 видно, что при расчетах PI во всех слу-
чаях учитывается только частота аллеля (гаплотипа), 
унаследованного ребенком от отца. Из представленных 
в работе [8] результатов для восьми маркеров следует, 
что частоты аллелей по всем локусам в разной степе-
ни отличаются для мужчин и женщин, составляющих 
единую популяцию. В этом контексте при расчетах PI 
более корректным следует признать использование эта-
лонных частот аллелей, установленных именно для со-
ответствующей популяции мужчин. 

В настоящее время для более чем тридцати STR-
маркеров хромосомы Х, используемых в практических 
приложениях по установлению спорного родства, при-
нято выделять четыре группы сцепления [8,25,26,27,28]. 
Каждая такая группа является независимой от других 
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групп, и значения PI (CPI), определяемые для разных 
групп сцепления, абсолютно корректно могут быть пе-
ремножены между собой. И напротив, предполагается, 
что внутри каждой группы все маркеры сцеплены меж-
ду собой (значения PI перемножать нельзя).

В первую группу сцепления входят следующие мар-
керы: DXS6795, DXS6807, DXS8378, DXS9895, DXS9902, 
DXS10135, DXS10148, Amel-X (хромосомная локализация 
Xp22-21). Вторая группа сцепления наиболее многочис-
ленная: DXS101, DXS981, DXS6789, DXS6797, DXS6800, 
DXS6801, DXS6803, DXS6809, DXS7130, DXS7132, 
DXS7133, DXS7424, DXS9898, DXS9905, DXS10074, 
DXS10075, DXS10079, ARA, GATA165B12, GATA172D05 
(хромосомная локализация Xq11-24). Третья группа 
включает всего два маркера: HPRTB и DXS10101 (хромо-
сомная локализация Xq25-26). В последнюю четвертую 
группу входят маркеры DXS7423, DXS8377, DXS9908, 
DXS10011, DXS10134, DXS10146, DXS10147 (хромосом-
ная локализация Xq27-28). Здесь уместно отметить, что 
в коммерческий набор Mentype Argus X-8 (Biotype AG, 
Дрезден, Германия) входят по два локуса из каждой 
группы сцепления.

Касаясь возможных затруднений, связанных с ин-
терпретацией результатов экспертных исследований по 
Х-маркерам, уместно кратко (и не претендуя на полноту 
изложения) охарактеризовать важные аномалии, свя-
занные с хромосомой Х. Причиной большинства таких 
хромосомных нарушений является нерасхождение по-
ловых хромосом в процессе мейоза у одного из роди-
телей ребенка. У женщин при этом образуются гаметы 
XX и 0 (последняя вообще не содержит половых хромо-
сом), у мужчин — гаметы XY и 0. Последующее слияние 
нормальных или мутантных мужских и женских гамет 
может приводить к различному набору половых хромо-
сом.

Синдром Клайнфельтера (Klinefelter syndrome) ха-
рактеризуется полисомией по половым хромосомам. 
Частота этой патологии в мужской популяции высо-
кая — около 0,2% (1:500) [4]. Люди, страдающие этим 
заболеванием, имеют лишние половые хромосомы: не 
менее двух хромосом Х и не менее одной хромосомы Y, 
наиболее частый кариотип — 47,XXY (у 80% больных). 
В контексте экспертиз спорного отцовства важно от-
метить, что этот синдром остается нераспознанным на 
протяжении всей жизни примерно у половины боль-
ных [2,6]. Фенотипически это мужчины высокого ро-
ста, худощавого (астенического) сложения, с длинными 
руками и ногами, широким тазом и узкими плечами. У 
них слабо выражены вторичные половые признаки, на-
рушен сперматогенез, больные часто характеризуются 
низким уровнем умственного развития, немотивиро-
ванными поступками. 

Наиболее распространёнными хромосомными ано-
малиями у женщин являются синдром полисомии Х и 
синдром Шерешевского-Тернера. 

Частота трисомии по хромосоме Х (кариотип 
47,ХХХ) в женской популяции составляет 0,1% (1:1000) 
[3]. Чрезвычайно редко встречаются тетра— и пентасо-
мии 48XXXX, 48XXXY, 49XXXXX, 49XXXXY, 49XXXYY. 
Синдром полисомии X характеризуется значительным 
фенотипическим полиморфизмом. С увеличением чис-
ла дополнительных хромосом Х нарастает степень от-
клонения от нормы. Это женщины преимущественно 
с мужеподобным телосложением, у них могут быть не-
доразвиты первичные и вторичные половые признаки, 
однако детородная функция для таких женщин не ис-
ключена. Часто отмечается умеренная степень умствен-
ной отсталости.

Синдром Шерешевского-Тернера (Ullrich-Turner syn-
drome) характеризуется полным или частичным отсут-
ствием одной хромосомы X и встречается в женской по-
пуляции с частотой около 1:2500 [12]. Фенотипически 
это женщины низкого роста (как правило, не более 150 
см), с деформацией локтевых суставов и с крыловид-
ными кожными складками на боковых поверхностях 

короткой шеи (“лицо сфинкса”). Характерны наруше-
ния овогенеза и вторичных половых признаков, поло-
вой инфантилизм. В большинстве случаев бесплодны. 
Цитогенетика синдрома разнообразна: лишь у полови-
ны пациенток обнаруживается истинная моносомия во 
всех клетках (кариотип 45X). В 25% случаев наблюдают-
ся различные аномалии одной из хромосом Х (делеции 
короткого или длинного плеча, кольцевые хромосомы, 
изохромосомы). В остальных случаях выявляются раз-
личные варианты мозаицизма, в виде двух или более 
клеточных линий, одна из которых имеет кариотип 45X, 
а другие — кариотипы 46XX или 46XY.

Нарушения митоза на ранних стадиях эмбриональ-
ного развития также могут приводить к клеточному мо-
заицизму по половым хромосомам. При такой патоло-
гии содержание хромосомы Х в разных клетках одного 
человека может быть разное: ХХ/ХХХ, XY/XXY, Х0/ХХХ, 
X0/XXY и др. Степень клинических проявлений возрас-
тает с увеличением количества мозаичных клеток.

В целом, численные аномалии половых хромосом 
(X и Y) связаны с менее тяжелыми формами генетиче-
ских болезней по сравнению с такими же аномалиями 
для аутосом. Вероятнее всего, это и является причиной 
относительно высокой частоты таких аномалий в чело-
веческой популяции (около 1:500 или 0,2%) [1]. Исходя 
из этой оценки, можно ожидать, что в среднем в одной 
из 160-170 экспертиз спорного отцовства как минимум 
один из троих обследуемых будет аномален по числу 
половых хромосом.

В этом аспекте интерпретировать результаты 
молекулярно-генетических экспертиз спорного родства 
по маркерам хромосомы Х следует с особой осторожно-
стью. Доказанное наличие численных аномалий хромо-
сомы Х хотя бы у одного из обследуемых лиц влечет за 
собой невозможность применения описанных алгорит-
мов расчета индекса отцовства. 

Например, указанием на возможный синдром 
Клайнфельтера будет являться выявление у лиц муж-
ского пола двух и более аллелей в одном или нескольких 
полиморфных маркерах хромосомы Х. Для женщин вы-
явление трех и более аллелей в отдельных локусах ука-
зывает на полисомию. Напротив, гомозиготность по не-
скольким маркерам у женщин может свидетельствовать 
о моносомии. 

Дополнительные затруднения при интерпрета-
ции результатов молекулярно-генетических экспертиз 
спорного родства (как отцовства, так и материнства) 
могут возникнуть в случаях, когда пол обследуемого ре-
бенка неизвестен. При этом следует иметь в виду, что 
нормальный гемизиготный мужской генотип A экспе-
риментально (по электрофоретическим профилям) не-
отличим от нормального гомозиготного женского гено-
типа AA. В таких случаях обязательно следует предва-
рительно установить пол ребенка (например, по локусу 
амелогенина), чтобы убедиться в целесообразности ис-
следования Х-маркеров вообще, а также использовать 
соответствующие полу ребенка корректные алгоритмы 
расчетов (в случаях спорного материнства).

Индикатором численных аномалий по половым 
хромосомам может являться существенный дисбаланс 
в уровне детекции сигнала между пол-специфичными 
фрагментами в локусе амелогенина. Однако и для этого 
маркера следует учитывать возможность относительно 
редких артефактных результатов [10, 24].

Помимо описанных выше патологий, связанных с 
численными аномалиями половых хромосом, причи-
ной широкого ряда наследственных заболеваний явля-
ются мутации в разных генах хромосомы X. Например, 
синдром тестикулярной феминизации (андрогеновая 
нечувствительность, androgen insensitivity syndrome) 
обусловлен мутациями в гене андрогенового рецептора 
(ARA, OMIM:313700, хромосомная локализация Xq11-
12). Такие больные имеют нормальный мужской карио-
тип 46XY, но характеризуются женским фенотипом. 

Примечательно, что высокополиморфный три-
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нуклеотидный микросателлитный маркер 
HumARA, локализованный в экзоне 1 этого 
гена, некоторое время назад использовался в 
практических приложениях по идентифика-
ции личности и установлению родства [13]. 
Однако выявление чрезмерно удлиненных 
аллелей в этом локусе позволяет в достаточ-
но определенной степени судить о риске ряда 
наследственных заболеваний [11, 21]. Именно 
из-за того, что микросателлит HumARA на-
ходится в кодирующей области и не является 
генетически нейтральным маркером, в на-
стоящее время его использование для рутин-
ных приложений по установлению родства 
не рекомендуется. 

Аналогичные этические соображения 
могут быть отнесены и к ряду других поли-
морфных локусов хромосомы X. К настоя-
щему времени в мире не существует единого 
стандарта по использованию определенных 
Х-маркеров в экспертизах спорного родства. 
В целом, интерпретация и численная оценка 
результатов по этим локусам зачастую может 
оказаться более сложной задачей, чем для ау-
тосомных маркеров.

Во всех затруднительных случаях при экспертном ис-
следовании маркеров хромосомы Х целесообразным ви-
дится уточнение анамнеза и характерных фенотипиче-
ских признаков обследуемых лиц, проведение дополни-
тельного цитогенетического анализа и привлечение для 
консультаций специалистов в области медицинской ге-
нетики. С другой стороны, информация о хромосомных 

Таблица 8
Формулы расчетов индекса отцовства для маркеров, локализованных 
на хромосоме X человека для всех возможных комбинаций генотипов 

обследуемых лиц

№ Генотип
матери

Генотип
дочери

Генотип
предполагаемого

отца Формула расчета PI

1 AА AА А 1/p(а)
2 AB AA A 1/p(a)
3 AА AВ В 1/p(b)
4 AB AB A 1/[p(a)+p(b)]
5 AB AC C 1/p(c)
6 неизвестен AA A 1/p(a)
7 неизвестен AB A 1/2p(a)
8 AA AA B отцовство исключается
9 AA AB C отцовство исключается

10 AB AA C отцовство исключается
11 AB AB C отцовство исключается
12 AB AC D отцовство исключается
13 неизвестен AA B отцовство исключается
14 неизвестен AB C отцовство исключается

нарушениях и синдромах, впервые диагностированных 
в рамках экспертиз спорного родства по Х-маркерам, 
должна являться исключительно конфиденциальной. 
Результаты о достоверно выявленном хромосомном на-
рушении и связанном с ним заболевании не следует со-
общать обследованному лицу. Исключение составляют 
только случаи, когда такого рода информация явным 
образом запрошена именно этим человеком.
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СОСТОЯНИЕ НИТРОКСИДЕРГИЧЕСКОЙ СИСТЕМЫ У НОВОРОЖДЕННЫХ

Александра Сергеевна Панченко, Марина Александровна Юкина, 
Инесса Никандрова Гаймоленко, Ольга Александровна Тихоненко

(1Читинская государственная медицинская академия, ректор — д.м.н., проф. А.В. Говорин, кафедра пропедевтики 
детских болезней, зав. — к.м.н., доц. А.С. Панченко, кафедра госпитальной педиатрии, зав. — д.м.н., проф. И.Н. 

Гаймоленко; 2Краевая клиническая больница, гл. врач — к.м.н. И.Д. Лиханов)

Резюме. Обследовано 65 новорожденных детей с клиникой тяжелой дыхательной недостаточности, требующей 
респираторной поддержки в раннем неонатальном периоде. В конденсате выдыхаемого воздуха у новорожденных, 
находящихся на искусственной вентиляции легких определяли концентрацию стабильных метаболитов оксида 
азота. В результате анализа полученных данных отмечено, что продукция оксида азота не зависит от срока геста-
ции, характера легочной патологии, особенностей терапии. 

Ключевые слова: новорожденный, метаболиты оксида азота, конденсат выдыхаемого воздуха, дыхательная не-
достаточность.

NITRIC OXIDE SYSTEM STATE IN NEWBORNS 

A.S. Panchenko, M. A. Yukina, I.N. Gaymolenco, O.A. Tikhonenko 
(1Chita State Medical Academy; ) 

Summary. Th e study involved 65 infants with severe respiratory insuffi  ciency and respiratory support was necessary 
in such cases. Th e aim of this study is to investigate concentration of stable NO metabolites of nitric oxide and nitrates in 
exhaled breathe condensate in neonates. Th e authors has shown that NO production do not depend on the age of gestation, 
respiratory pathology and features of treatment. 

Key words: newborn, NO metabolites, exhaled breathe condensate, respiratory insuffi  ciency. 

Во всём мире неуклонно растет число преждевремен-
ных родов. Факторов риска рождения недоношенного 
ребенка достаточно много, это и высокая соматическая, 
эндокринная, иммунологическая, генетическая патоло-
гии среди беременных. Не маловажную роль играет и 
влияние экологических, профессиональных, социаль-
ных и других воздействий на состояние здоровья жен-
щин. Недоношенный ребенок требует пристального 
внимания врача, применение современных технологий 
и методов выхаживания, а так же достаточного матери-
ального обеспечения родовспомогательных учрежде-
ний. Одновременное повышение качества помощи но-
ворожденным, улучшение оснащения оборудованием 
родовспомогательных и детских отделений, внедрение 
новых технологий реанимационно-интенсивной помо-
щи создает предпосылки для выхаживания даже глубо-
ко недоношенных детей [9]. Нельзя забывать о том, что 
кажущийся небольшой процент недоношенных детей 
формирует основную часть структуры перинатальной 
смертности. Респираторные нарушения занимают веду-
щее место в структуре перинатальной патологии ново-
рожденных и, особенно, недоношенных детей. При этом 
дыхательные нарушения, возникшие в раннем неона-
тальном периоде, являются наиболее частой причиной 
не только смертности, но и хронических заболеваний 
легких [7]. Оценка характера течения воспалительно-
го процесса в тканях легкого и бронхов и вызывающих 
его причин является актуальной задачей детской пуль-
монологии. Для этого используют преимущественно 
инвазивные методы: бронхографию, бронхоскопию с 
исследованием бронхоальвеолярного лаважа, бронхо-
биопсию [10,11]. Но не все из этих методов применимы 
в педиатрии, особенно в неонатологической практике. В 

современных условиях усовершенствовать диагностику 
активности течения бронхолёгочного процесса позво-
ляют некоторые биохимические маркеры. Особый ин-
терес представляют исследования, свидетельствующие 
о важной роли оксида азота (NО) в патогенезе воспа-
лительного и иммунного процессов в легочной ткани. 
Биологическая роль NО в организме человека опреде-
ляется его медиаторными функциями в разнообразных 
физиологических и патофизиологических процессах в 
большинстве систем: регулирует тонус гладких мышц 
сосудов и бронхов, оказывает антитромботическое дей-
ствие, регулирует воспаление и иммунную защиту. В 
легких NО синтезируется в клетках эндотелия артерий 
и вен, эпителиоцитах, макрофагах, нейтрофилах [1,6]. 
Оксид азота определяют непосредственно при анализе 
воздушной смеси, выдыхаемой испытуемым. Процедура 
измерения NО в выдыхаемом воздухе является неинва-
зивной и безопасной, но применение ее у детей младше 6 
лет затруднительно. Об уровне NО также можно судить, 
измеряя концентрацию его метаболитов в конденсате 
выдыхаемого воздуха (КВВ). Конденсат выдыхаемого 
воздуха — это жидкость, полученная в результате кон-
денсации паров выдыхаемой воды и диспергированных 
в ней частиц с поверхности респираторного тракта. У 
пациентов, находящихся на искусственной вентиляции 
легких (ИВЛ), влага из выдыхаемого воздуха оседает на 
стенках дыхательного контура и собирается во влагос-
борник. Таким образом, процедура забора КВВ у этой 
группы больных является простой и неинвазивной. В 
современной научной литературе множество статей 
посвящено исследованию содержания NО в различных 
биологических жидкостях. Так, было отмечено, что кон-
центрация NО и его метаболитов значительно повы-
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