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Описание  

Пациент Тест Тест Тестовна обследована в ООО «НЕЗАВИСИМАЯ ЛАБОРАТОРИЯ 

ИНВИТРО» по профилю №7307 (Комплексное обследование при бесплодии у 

женщин (инактивация Х-хромосомы, CAGповторы в гене AR и определение 

предэкспансии в гене FMR1).  

Первичная недостаточность яичников (FXPOI)  

• Ген FMR1 (CGG-повторы) белок синдрома ломкой Х-хромосомы FMR1  

Мутации в гене FMR1 ассоциированы с синдромом ломкой Х- хромосомы, 

синдромом тремора и атаксии и первичной недостаточностью яичников. 

Патологическое увеличение количества CGG-повторов в 5-нетранслируемой 

области гена FMR1 (Xq27.3) ведет к ингибированию синтеза одноименного белка 

FMR1. Полная мутация возникает при возрастании числа повторов более 200 и 

является причиной развития синдрома Мартина-Белл.  

Одним из этиологических факторов преждевременного истощения яичников по 

литературным данным считается мутация гена FMR1, поэтому исследование 

числа CGG-повторов гена FMR1, расширяет возможности диагностического 

поиска причин первичной недостаточности яичников (FXPOI) (снижение 

овариального резерва и наступление менопаузы до 40 лет).  

В норме количество CGG-повторов гена FMR1 варьирует в пределах 5-44. 

Увеличение числа повторов до 45-54 считается серой зоной. При количестве 

повторов от 55 до 200 говорят о премутации – классическая форма синдрома 

Мартина-Белл не развивается, однако существует очень высокий риск 

увеличения числа повторов в последующем поколении и рождения больного 

ребенка у носителя премутации. Также, у пациентов с премутацией есть риск 

развития специфических заболеваний: синдрома тремор/атаксии и первичной 

яичниковой недостаточности. Распространенность премутации очень высока: по 

различным оценкам частота встречаемости среди лиц женского пола составляет 

от 1: 130 до 1:250. Клиническую картину составляют: нерегулярный 

менструальный цикл, ранняя менопауза, бесплодие, повышенный уровень 

фолликулостимулирующего гормона, остеопороз.  

В ходе проведенного анализа в области повтора CGG в 5-нетранслируемой 

области гена FMR1 выявлены аллели, соответствующие 28 и 38 копиям данного 

повтора, что соответствует варианту нормы.  

Синдром поликистозных яичников (СПКЯ) является наиболее распространённым 

эндокринным заболеванием у женщин. СПКЯ характеризуется овуляторной 
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дисфункцией, гиперандрогенией и нарушением структуры яичников. С 

современных позиций СПКЯ относят к генетически детерминированным 

нарушениям функции репродуктивной системы у женщин.   

• Выявление феномена неслучайной инактивации Х хромосом  

В соматических клетках здоровых женщин одна Х-хромосома инактивируется в 

начале эмбрионального развития, уравнивая таким образом экспрессию генов 

этой хромосомы у двух полов. Процесс инактивации X-хромосомы в норме 

должен носить случайный характер, однако в силу эмбриональных, 

эпигенетических и факторов внешней среды, а также мутации в промоторе Xist 

равновесие может сместиться. Неслучайная инактивация Х-хромосомы ведет к 

недостаточному функционированию генов, отвечающих за фолликулогенез, что 

может привести к фенотипу СПКЯ - синдрому овариальной дисфункции в 

сочетании с гиперандрогенией и УЗИ-признаками поликистозных яичников.  

В разных тканях организма (мышечной, нервной, эпителиальной). инактивация 

(лайонизация) Х-хромосомы разная, и, соответственно в ткани яичников 

результат может отличаться от такового, полученного по клеткам 

периферической крови.  

Соотношение инактивации двух X хромосом: 76%/ 24% – умеренный сдвиг 

инактивации X-хромосомы. Обнаружение сдвига инактивации X-хромосомы 

более 65% свидетельствует о нарушении процессов метилирования половых 

хромосом у женщин, что может приводить к различным нарушениям. Однако, 

полученный результат не может достоверно подтвердить или исключить, что 

именно это является причиной репродуктивных проблем у обследуемой.  

• AR – (CAG повторы) - андрогеновый рецептор.  

Ген AR, локализованный в области Xq11-12, кодирует андрогеновый рецептор.  

Наиболее распространенными аллелями повтора у представителей 

европеоидной расы являются варианты 16-26(CAG). Аллели CAG-повтора, длина 

которых превышает наиболее часто встречающиеся варианты нормы (>26), 

кодируют андрогеновый рецептор со сниженной функциональной активностью. 

Присутствие в генотипе от 40 до 62 CAG-повторов является причиной развития 

спинально-бульбарная мышечная атрофия или болезни Кеннеди (СБМА).  

В ходе проведенного анализа в области повтора CAG в экзоне 1 гена AR выявлены 

аллели, соответствующие 22 и 24 копиям данного повтора, что соответствует 

варианту нормы.  
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Интерпретировать проведенное исследование следует в совокупности с данными 

гормонального статуса, инструментальных исследований и клинического статуса 

пациентки при участии лечащего врача.  

Для получения дополнительной информации по результатам проведенного 

исследования, а также уточнения вопроса репродуктивного здоровья и 

определения показаний для дальнейшего генетического обследования, 

рекомендуется очная консультация врача-генетика.  

7 июля 2025 г.  врач-генетик /Зимина Н.В.  
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