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ВВЕДЕНИЕ 

Хромосомные нарушения эмбрионов, в частности анеуплоидии, являются ведущим фактором неудачных программ ВРТ и последующих потерь бере-

менности (Franasiak JMFE et al., 2014). Вероятность обнаружения хромосомных нарушений напрямую зависит от возраста женщины и в большин-

стве случаев может не совпадать с морфологической оценкой качества эмбрионов. Известно, что основной причиной ХА эмбрионов у женщин старше-

го репродуктивного возраста являются ошибки мейоза ооцитов MII (Handyside and Montag, 2012), однако достаточно высокая частота ХА эмбрионов 

у пациенток более молодого возраста не позволяет исключить и отцовский вклад в их формирование. Возможность установить механизм формирова-

ния анеуплоидий эмбрионов у супружеской пары, проходящей программу ВРТ, позволило бы более оптимально подобрать программу для достиже-

ния желанной беременности ( в т.ч. с использованием донорских ооцитов и спермы). 

 

ЦЕЛЬ ИССЛЕДОВАНИЯ 
Создание методического подхода для дальнейшего изучения механизма возникновения анеуплоидий эмбрионов с учетом родительского вклада. 

 

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ 
В исследование вошли 63 пары пациентов (126 человек), обратившихся для проведения программы ВРТ с ПГТ-А со следующими показаниями: возраст 

матери старше 35 лет; неоднократные неудачные попытки ЭКО в анамнезе (2 и более); привычное невынашивание; выраженные нарушения сперма-

тогенеза; желание пациентки. Данные эмбрионы были обследованы как с помо-

щью сравнительной геномной гибридизации на чипах (Agilent), так и с помо-

щью высокопроизводительного секвенирования (ReproSeq, Thermo Fisher 

Scientific). Для проведения полногеномной амплификации использовались два 

принципиальных подхода: WGA-PCR с помощью наборов фирмы Rubicon и 

MDA с помощью наборов фирмы Qiagen. В дальнейшем полученный полноге-

номный амплификат использовался для проведения фрагментного анализа с по-

мощью оригинальных, разработанных в рамках данного исследования прайме-

ров для STR-анализа. Полученные фрагменты анализировали с помощью при-

бора для проведения капиллярного фореза ABI-3500. 

 

РЕЗУЛЬТАТЫ 
Всего в исследование были включены 63 пары пациентов (126 человек) из различных возрастных групп.  На 

момент написания тезисов всего было получено 155 эмбрионов, из них 81 (52%) с анеуплоидиями. В разви-

тие данных анеуплоидий были вовлечены все хромосомы человека, включая половые. В рамках данного 

исследования были подобраны и синтезированы праймеры для анализа хромосом 1, 3, 4, 5, 6, 7, 9, 11, 12, 

13, 14, 15, 16, 19, 22 и X. Было показано, что для успешного проведения STR-анализа и определения роди-

тельского вклада в развитие анеуплоидий эмбрионов можно использовать как продукт, полученный с помо-

щью WGA-PCR (и с баркодами для NGS, и без них), так и продукты, полученные с помощью MDA. Вместе 

с тем надежные результаты можно получить только в том случае, если STR-маркеры родителей не совпада-

ют, так как на величину пика и площадь под кривой может влиять неравновесная полногеномная амплифи-

кация разных участков разных хромосом. 

 

ВЫВОДЫ 
Показана принципиальная возможность проведения фрагментного STR-анализа с целью генотипирования 
эмбрионов с использованием различных продуктов полногеномной амплификации. Данный подход позво-
ляет проводить преимплантационный скрининг и диагностику (ПГТ-А и ПГТ-М) совместно с генотипировани-
ем эмбрионов без необходимости повторных биопсий, которые могут негативно влиять на их  жизнеспособ-
ность. Изучение влияния родительского вклада в развитие анеуплоидий эмбрионов в будущем возможно 
позволит выбрать наиболее оптимальную тактику ведения пациентов, нуждающихся в ВРТ. Кроме того дан-
ный подход позволяет осуществлять быстрое и не дорогое сравнение генетических профилей будущих ро-
дителей, исследуемых эмбрионов и плода в случае наступления беременности, что может быть особенно 
важным в программах с ПГТ-М. 
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Хромосо- Гены 

1 GBA, RHD 

3 GLB1 

4 PKD2 

5 SMN1 

6 CYP21, HFE, PKHD1 

7 CFTR, SLC26A4 

9 GALT, FXN 

11 HBB, ATM, TYR 

12 PAH 

13 ATP7B, GJB2 

14 GALC 

15 OCA2, HEXA 

16 HBA1, HBA2, PKD1, MEFV 

19 GCDH 

22 ARSA 

X DMD, F8, F9, FMR, WAS 


