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медицинская генетика

Случай сочетания хромосомной микроаномалии, хромосомного и генного полиморфизмов
Введение. В практике медико-генетической консультации всё чаще встречаются сочетанные нарушения. Причиной их развития может быть аномальная экспрессия одного единственного гена или более распространенные глобальные нарушения регуляции, при которых полиморфные варианты генов и вызванные внешними факторами эпигенетические изменения формируют предрасположенность к заболеванию. 
Описание случая. Мальчик И., 2,5 года, консультирован в ХСМГЦ в связи с грубой задержкой психо-речевого, моторного и физического развития, эпизодами замирания, ацетонемическими состояниями. Болеет с рождения, в периоде новорожденности эписиндром и эпизоды апноэ. Беременность у матери осложнилась гестозом, угрозой прерывания. В фенотипе множественные стигмы дизэмбриогенеза, проявления микроангиопатии, spina bifida occulta. В родословной сердечно-сосудистая патология.

- молекулярно-цитогенетическое исследование – 46, ХY, 1phqh,  14ps+; микроделеция 15q11.2; 

- исследование полиморфных вариантов генов – MTHFR 1298 GG, MTRR 66 AG и MTR 2756 AG; 
     - биохимический профиль крови – лактатдегидрогеназа 568 Ед/л ↑.
- витамин В12 крови – 1212 пг/мл ↑.

Диагноз: Эпигенетическая болезнь. Хромосомный полиморфизм (46,ХY,1phqh,14ps+). Хромосомная микроаномалия (микроделеция длинного плеча  хромосомы 15). Полиморфизм генов MTRR 66 AG и MTR 2756 AG, гена MTHFR 1298G/G. ВПР ЦНС (spina bifida occulta). Митохондриальная дисфункция. 
Выводы. Представленный случай демонстрирует сочетание патологических изменений у одного ребёнка, что обусловлено хромосомной микроаномалией, генетическим и хромосомным полиморфизмом. Морфологические изменения генетического материала предполагают вовлечённость эпигенетического статуса, воздействие на который позволило провести эффективное симптоматическое лечение.
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