
На п р а ва х  рукописи

С. И. ВО РО Ш И ЛИ Н

О ЛИ Г О Ф Р Е Н И И ,  О Б У С Л О В Л Е Н Н Ы Е  
АНОМАЛИЯМИ ЧИСЛА X ХРОМОСОМ. 

КЛИ Н И КА  И РАСП РО СТРА Н ЕН И Е ИХ В 
НЕКОТОРЫХ КОНТИНГЕНТАХ НАСЕЛЕНИЯ 

СВЕ РД Л О ВСКО Й  ОБЛАСТИ
(767—психиатрия)

А ВТОРЕФЕРАТ 
диссертации на соискание ученой степени 

кандидата медицинских наук



С. II. В О РО Ш И Л И !!

О Л И Г О Ф Р Е Н И И ,  О Б У С ЛО ВЛ Е Н Н Ы Е  
АНОМАЛИЯМИ ЧИСЛА X ХРОМОСОМ. 

К Л И Н И К А  И РА СПРО СТРАН ЕН ИЕ ИХ В 
НЕ КОТОРЫХ КОНТИНГЕНТАХ НАСЕЛ ЕН ИЯ 

С ВЕ РД Л О В СК О Й  ОБЛАСТИ
(767—психиатрии)

АВТОРЕФЕРАТ 
диссертации на соискание ученой степени 

кандидата медицинских паук



Д и ссертац ия  вы полнена на к аф ед р е  психиатрии 
С вердловского Г осударственного медицинского института 

на базе  С вердловской областной психоневрологической 
больницы  №  1.

Н аучный руководитель — доктор 'медицинских наук, 
профессор К. А. В А Н Г Е Н Г Е Й М .

Н аучны й консультант — доктор  биологических наук, 
проф ессор Н. В. Т И М О Ф Е Е В -Р Е С О В С К И Й .

О ф т ц и а  л ь н ы е  о п п о н е н т ы :

доктор биологических наук, проф ессор Л . Ф. М А В Р И Н С К А Я , 
к ан ди д ат  медицинских наук, доц ент 3 . С . М А Н Е Л И С .

О тзы в д ан  1-м М осковским  ор ден а  Л ен ина и ордена Т р у 
дового К расного Знам ен и  медицинским институтом 
им. И. М. С еченова.

А втореф ерат  разослан  « » MCtjb/ntlt i969 г

З ащ и та  диссертации  состоится « fy » а />/><>/)$ 1969 г
на заседании  клинического Ученого совета С вердловского  Го
сударственн ого  медицинского института (г. С вердловск , 
ул. Репи на, 3 ).

С диссертацией мож но озн аком иться в библиотеке м ед и 
цинского института (ул. Е р м ак о ва , 7 ) .

Ученый сек р етар ь  совета.



Р а зр а б о т к а  м етодов исследования полового хром атина 
(Вагг М. L., Bertram Е. С., 1949; Thiriez Н., 1956) и м етода
изучения набора  хром осом  в культуре ткани  (Tjio I. Н., 
Levan А ., 1956; Ford С. Е., Hammcrton I. Z ,  1956) позволила 
вы делить среди гетероген ной группы олигофрений ряд  з а б о 
леваний , обусловленны х хром осом ны м и аном алиям и .

Особы й интерес среди последних представляю т те из них, 
которы е об|у>словлены аном алиям и  числа половы х X хром осом — 
анеуплоид.иям'и mo X хромосоме. О сновны ми среди иих я в л я 
ются шолисом'ии по X хром осом е у муж чин (чащ е XXY, зн ач и 
тельно реж е XXXY, X X X X Y ), ведущ ие к р азвити ю  синдром а 
К л ай н ф ел ьтер а ; лолисом ии по X у ж енщ ин (чащ е XXX — три- 
сомия по X, реж е ХХХХ, ХХХХХ), .моносомия по X хром осом е 
(ХО), ведущ ая к  развитию  синдром а Ш ереш евского-Т ерлера.

И сследования  анеуш лоидий mo X хром осом е особенно 
важ ны  потому, что частота их в населении зн ачительно  выше, 
чем анеуллоидий  по другим  хром осом ам , и составл яет  среди 
новорож денны х 0,11— 0,2%  д л я  XXY, 0,04— 0,12%  д л я  XXX, 
0,02— 0 ,04% дл я  Х0 (Maclean N. а. о., 1964; Д авн ден ко ва  Е. Ф., 
П он ом аренко  А. М., Б ер л и н ск ая  Д . К., 1966; Бочков Н. П .,
Б у л ан о в  А. Г. и др ., 1967), до сти гает  среди больны х психиатри
ческих больниц 0,42— 0,48%  дл я  XXY и 0,21— 0,4% дл я  XXX 
(Hambert G., 1966; Olandcrs S., 1967; П оном аренко  А. М.,
О зол М. П ., 1968) и особенно вы сока сна в учреж дениях  для 
ум ственно отстал ы х , где она равна 0,98— 1,49% дл я  XXY, 
0,35— 0,8%  д л я  XXX, 0,05— 0,12%  д л я  Х0 (FergusonSmith М. А., 
1962; Maclean N., а. о ., 1962; Д ави д ен к о ва  Е. Ф., П о н о м ар ен 
ко А. М., 1965; П он ом аренко  А. М., 1965; Hambert G., 1966).

Ч исло работ, посвящ енны х изучению  анеуплоидий по X 
хром осом е, велико. О днако  среди них почти нет ком плексны х 
работ, где бы на одной территории , одним методом были бы 
изучены все аном алии  в различны х (достаточно крупны х) 
контингентах населения, вклю чая норм альное, при одн овре
менном клиническом  исследовании вы явленны х больны х. Т а 
к ая  р а б о т а  необходим а дл я  того, чтобы мож но бы ло получить 
полную  картин у распределен ия анеуплоидов в населении и 
установить общ ую  су дьб у  их в популяции.



Н едостаточно к  настоящ ем у врем ени и число районов, где 
проводились исследования анеуплоидий . В С вердловской 
области  такие исследования п р оводи лась  только среди ново
рож денны х г- С верд ловска, показавш их  частоту д л я  XXY р а в 
ной 0 ,1% , для XXX— 0% , -для Х0— 0,04%  (Н . Л .  Б очксв ,
А. Г. Б уланов  и др., 1967). Эти данны е использую тся нами в 
настоящ ей работе дл я  сравнения с собственны м и данны м и 
в качестве стан д ар та .

З ад ачей  наш ей (работы  является  ком плексное популяцион- 
но^клиническое 'последование ряда контингентов населения 
С вердловской области , вклю чая вы борку но р м ал ьн о го  н асел е 
ния и некоторы е специальны е учреж дения, где повы ш ена 
частота умственно отсталы х и психических больны х. Ц елью  
полуляционного исследования явл ял о сь  установление краевы х 
особенностей распределения больны х с анеуплоидиям и по 
X -хромосоме в С вердловской  области , п редставляю щ ей  собой 
географ ически С редний  У рал, вы явление общ ей судьбы  
анеуплоидов по X после их  рож дения и определения, насколько  
зн ачительная  часть и з них концентрируется в  спец иальны х  
учреж дениях  и в каких именно. Ц елью  клинического -исследо
вания является  феном енологическое описание вы явленны х  б о л ь
ных, ан ал и з вари ан тов  их клинической картины , с целью  
вы яснения причин, обусловливаю щ их их вы сокую  в а р и а б е л ь 
ность.

Д и ссертац и он н ая  работа состоит из следую щ их р азделов: 
I. Введение. II. М етоды исследования. III.  Р езу л ьтаты  иссле
дования. IV. Заклю чение. V. О бщ ие вы воды . V I. Л и тер ату р а . 
V II. П ри лож ение (истории болезни и ф отограф ии о бслед о
ван н ы х).

О бъем  диссертации без п ри лож ен и я  227 страниц , с п р и 
лож ением  — 275 страниц . Д и ссер тац и я  'содерж ит 37 табли ц , 
6 м икроф отограф ий и 51 ф отограф ию  обследованн ы х больны х 
в прилож ении . С писок литературы  в к л ю чает  222 работы  (59 на 
русском и 163 на иностранны х я зы к ах ) .

Н и ж е излож ено основное со дер ж ан и е  диссертации.

МЕТОДЫ ИССЛЕДОВАНИЯ

Д л я  вы явления  больны х с анеуплоидиям и по X хром осом е 
был использован м етод  исследования полового хром атин а в 
клетках  слизистой полости р та , которы е брали  соскобо*м по 
общ епринятой методике (П он о м ар ен ко  А. М., 1964).

П р епараты  с соскобом со слизистой полости рта о к р аш и 
вали полихром овы м  синим по Унна (Ром ейс В., 1953; Т ер 
ских В. В., 1962) с некоторой наш ей м одиф икацией. Д о  о к р а 
ш ивания м ы  под вер гал и  их ги дролизу  в  5-н НС1 в течение 
75 минут при ком натной тем пературе , что обеспечивало  боль* 
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шую контрастн ость телец  полового хром атина на фоне прото
плазм ы  и полностью  устраняло  бактериальную  ф лору, за тр у д 
нявш ую  просм отр . О краш енны е по дайной методике препараты  
могли без дополнительной обработки  храниться в архиве 
более двух лет, не вы цветая. О краш и вани е проводилось в 
специальном  сделанном  нами приспособлении, позволявш ем  
скр аш и в ать  одноврем енно 160 препаратов.

С целью  повы ш ения объективности 'исследования, п р е п а р а 
ты м икроскопировали сь , будучи заш и ф рованн ы м и . Д л я  опре
делен ия частоты  полового хром атина сосчиты валось 50— 100 
клеток , удовлетворяю щ их общ еприняты м  условиям  (П о н о м а
ренко А. М., 1964). П ри установлении  частоты  полового х р ом а
тина до 4%  генетический пол обследуем ого расцени вался как  
м уж ской, «при частоте б олее  4 % —к а к  ж енский.

В слу ч ае  р асхож дения  м еж ду генетическим и ф и зиологи 
ческим полом .производилось повторное 'исследование полового 
хром атин а. Б ольш инство больны х с установленной  анеуплои- 
дией стац и о н и р о вал и сь  в одно из клинических отделений 
С вердловской  областной психоневрологической больницы  №  1, 
где проводилось подробное клиническое обследование их.

В р аботе  прим енялись следую щ ие статистические методы. 
С равн ен ие двух  п ар ам етр о в  проводи лось «с пом ощ ью  критерия 
С тью дента. С равнение нескольки х п ар ам етр о в  'проводилось 
с помощ ью  критери я  х и -квадр ат  (X2). П оскольку  с р ав н и вае 
мые величины (частота анеуп лоидий— f r )  -всегда представляли  
собой проценты , близкие к нулю , то ооа упом януты х м етода и 
дсТЬерительные интервалы  вы числялись с учетом п р е о б р а зо в а 
ния Ф иш ера <Р,- = 2  arcsin )гр{ (Я нко М., 1951; Ф иш ер Р ., 1958; 
У рбах  В. Ю ., 1964). В сл у ч аях , когд а  р = 0 ,  с целью  повы ш ения 
точности этого тригоном етрического п р еобразован ия , п р и м е

нялось п р еобразован и е  Б ар тл ета  <Pj =  .(B artle tt М. S., 1937).

Во всей р або те  .мы вы бирали  6 качестве уровня значим ости 
(Р )  0,05.

Ч асто та  анеуплоидий по X хром осом е и зу ч алась  в  двух 
специально  (подобранных группах населения. О сновную  группу 
составили  учреж дения , в  которы х повы ш ена частота у м ствен 
но о тстал ы х  и  психических больны х: 1) вспом огательны е
ш колы  д л я  ум ственно отсталы х, 2) дом а инвалидов д л я  психи
ческих больны х (в зр о слы х ), 3) детские дом а инвалидов для  
психических больны х, 4) психоневрологические больницы  для

РЕЗУЛЬТАТЫ ИССЛЕДОВАНИЯ

а) Р е з у л ь т а т ы  п о п у л я ц и о н н о г о  
и с с л е д о в а н и я
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больны х с затяж н ы м и  ф орм ам и заболевани й , 5) всп ом огатель
ные ш колы д л я  детей с деф ектам и  органов слуха, зрения и речи, 
вклю чая ш колы  д л я  глухих (глухонем ы х) детей , тугоухих, 
слепы х, алал и ко в  (страдаю щ их расстройством  ф ункции р ечи), 
рин оалали ков  (страдаю щ их расстройством  функции речи 
вследствие врож денны х уродств  полости р т а ) . Б ы ли  о б сл ед о 
ваны  почти все учреж дения такого  типа о области .

К онтрольную  группу составили : 1) учащ иеся о б щ ео б р азо 
вательны х ш кол одного из районов г. С вердловска, 2) вы борка  
норм ального взрослого населен ия  (больны е, обр ащ авш и еся  в 
одну из поликликник г. С вер д л о вска, и группа рабочих одного 
из свердловских п редпри яти й).

И сследование полового хром атин а проводилось поголовно 
у всех лиц, находивш ихся в момент обследовани я в вы бранном  
дл я  этого учреж дении, за  исклю чением  случайно отсутствую 
щих.

В работе дается  подробная характер и сти ка  исследованны х 
контингентов по полу, возрасту  и д и агн о зам  забо л еван и й  у 
обследованны х.

В р езультате  исследования полового хром атин а у 36 м у ж 
чин бы ли  обнаруж ены  клетки  с 1 тельц ем  т о л о в о го  х ром атин а, 
что соответствует набору половы х хром осом  XXY, у одного 
м альчика были найдены  клетки  с дву м я тел ьц ам и  полового 
хром атина, что соответствует н аб о р у  хром осом  XXXY. У 
13 ж енщ ин были обн ар у ж ен ы  клетки  с двум я  тельц ам и  по л о 
вого хром атин а, что соответствует н абору  половы х  хром осом  
XXX (трисом.ия по X) и у  одной девочки половой  хром атин  не 
был найден, что соответствует м оносом ии по X хром осом е. 
В этой работе  не производилось р азгр ан и ч ен и я  м еж д у  п о л 
ными и м озаичны ми анеуплоидиям и .

О бщ ие итоги  определения частоты  анеуплоидий n o  X х р о 
мосоме в обследованн ы х контингентах п р едставлен ы  в т а б л и 
це 1.

Видно, что в о  всех обследованны х контингентах  наиболее 
часто встречается  полисом ия по X хром осом е у м уж чин, р е ж е — 
трисом ня по X хром осом е у ж енщ ин и наибо л ее  редко — 
моносомия п о  X.

В р езультате  •исследования не бы л о  найдено достоверны х 
различий м еж ду частотой анеуплоидий n o  X среди  н о ворож 
денны х и частотой их в контрольной  «группе норм ального  н асе
ления, как  среди  у чащ и хся  о бщ ео б р азо вател ьн ы х  ш кол (дл я  
м альчиков t= 0 ,6 2 ; Р > 0 ,5 ;  д л я  девочек  с ХО t= 0 ,1 5 ;  Р > 0 ,8 ) ,  
так  и среди -взрослых (для муж чин t = l , 2 ;  Р > 0 ,2 ;  д л я  ж енщ ин 
с ХО t= 0 ,0 3 ; Р > 0 ,8 ) .

Единственны е учреж дения, где бы ло отмечено стати сти че
ски достоверное повы ш ение частоты  анеуплоидий no X хромо- 
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соме, по сравнению  с частотой их среди новорож денны х,— 
это вспом огательны е ш колы для  умственно отсталы х, где 
частота синдром а К лай нф ельтера  достигает 1,05% ( t= 4 ,2 3 ; 
Р < 0 ,0 0 1 ) ,  частота трисомии по X среди .девочек равна 0,57% 
( t= 3 ,9 7 ; Р < 0 ,0 0 1 ) .  И склю чение п р ед став л яет  моносомия по X 
хром осом е, частота которой в этих ш колах  примерно равна 
частоте их среди новорож денны х ( t = 0 , 16; Р > 0 ,8 ) .

Таблица 1
Частота анеуплоидий по X хромосоме 

d  обследованных контингентах населения

• о ' М ужчины Ж е н щ и н ы
Контингент

обследованных

О X 
О СО 

ш о оU Е* а> <и о  с-
00 5

с полисомней 
no X 
( %)

с трисомией 
по X 
(% )

с моносомией 
по X 

( %)

О бщ еобразователь
ные школы . . 3279

0,12 (2/1624) 
(0,01; 0,34)

0 (0/1655) 
(0; 0,06)

0 (0/1655) 
(0; 0,06)

Выборка нор
мального взросло
го населения . . . 2162

0 (0/1050) 
(0; 0,1)

0, (0/1112) 
(0; 0,08)

0 (0/1112) 
(0; 0,08)

Вспомогатель н ы е  
школы для умств. 
отсталых . . . . 4827

1,05 (31/2923) 
(0,7; 1,45)

0,57 (11/1899) 
(0,28; 0,95)

0,05 (1/1899) 
(0; 0,2)

Д ома инвалидов для 
психических боль
ных (взрослых) . . 1614

0,26 (2/759) 
(0,03; 0,74)

0,11 (1/855) 
(0; 0,44)

0 (0/855) 
(0; 0,11)

Детские дома ин
валидов ......................... 554

0 (0/312) 
(0; 0,3)

0 (0/242) 
^0; 0,39)

0 (0/242) 
(0; 0,39)

Психоневрологиче
ские больницы 1415

0,13 (1/777) 
(0; 0,51)

0 (0/688) 
(0; 0,14)

0 (0/688) 
(0; 0,14)

Ш колы для детей 
с дефектами слуха, 
зрения и речи 1422

0,12 П/776) 
(0;U ,48)

0,15 (1/646) 
<0; 0,59)

0 (0/646) 
(0; 0,14)

Всего . . 15273 37/8176 13/7097 1/7097

П р и м е ч а н и е .  П од величиной каж дого процента в скобках указаны 
границы соответствующего 95-процентного доверительного интервала.

О бследован ие  вспом огательны х ш кол для  умственно о тста
лы х п о к азало , что н ет  статистически достоверны х различий 
м еж ду частотой анеуплоидий по X в  группах учащ ихся из 
ш кол, располож ен ны х в населенны х пун ктах  различн ой  вел и 



чины (для м альчиков х2= 5 ,3 4 ; Р > 0 ,1 ;  д л я  девочек Х*=3,42; 
Р > 0 ,3 )  л м еж ду детьм и и з  разл и чн ы х  .возрастны х групп (для  
м альчиков х2= 2 ,0 1 ; Р > 0 ,5 ;  дл я  девочек Х2= 0 ,1 1 ;  Р > 0 ,9 9 ) .

С равнение частот анеуплоидов, обн аруж ен ны х во всех о б 
следованны х учреж дениях , кр о м е  всп ом огательны х ш кол для  
умственно отсталы х, показы вает, что р азл и ч и я  м еж ду ними 
статистически недостоверны  (для .мужчин х2=  1,53; Р > 0 ,9 ;
для  ж енщ ин Х2=  1,97; Р > 0 ,8 ) .

В табли ц е  2 п о к азан а  частота анеуплоидий в трех при
мерно равны х по численности г р у ш а х  обследованны х: в  конт
рольной группе, среди  всех больны х олигоф ренией и среди  всех 
прочих больны х.

Таблица 2
Частота анеуплоидий в различных группах обследованных

• о М у ж ч и н ы Ж е н щ и н ы
Контингент

обследованных

о  X о  та 
m 

О  о
CJ ^

всего
обсле
дова

но

с анеуплоидиями 
по X

всего
обсле
дова

но

с анеуплоидиями 
по X

ш 5 число) % число %

Больные оли
гофренией . . 4622 2701 25

0,92 
(0,56; 1,31) 1915 12

0,62 
(0,3; 1,0)

«Прочие» боль
ные ..................... 4808 2531 4

0,15 
(0,04; 0,3) 2277 1

0,04 
(0; 0,16)

Контрольная 
группа . . . . 5391 2624 2

0,07 
(0,01; 0,21) 2767 0

0
(0; 0,12)

Р азн и ц а  ме*жду контрольной группой и группой «прочих 
больны х» явл яется  статистически недостоверной (для  м уж чин 
t= 0 ,8 7 ; Р > 0 ,2 ;  д л я  ж енщ ин t= 0 ,4 9 ;  Р > 0 ,5 ) .  Ч астота  ан е 
уллоидий по X хром осом е среди  больны х олигоф ренией почти 
на порядок величин выш е, чем среди  всех остальны х о б с л ед о 
ванны х групп населения, и о тли чается  статистически  до сто вер 
но к а к  о т  частоты  их в контрольной  группе (дл я  муж чин 
t= 5 ,0 7 ; Р < 0 ,0 0 1 ; для  ж енщ ин t= 4 ,4 4 ;  Р < 0 ,0 0 1 ) ,  т ак  и от
частоты их в группе «прочих больны х» (для  муж чин t = 4 , 16; 
Р < 0 ,0 0 1 ; для  ж енщ ин t= 3 ,8 ;  Р < 0 ,0 0 1 ) .

б) Р е з у л ь т а т ы  к л и н и ч е с к о г о  
и с с л е д  о в а и и я

Б ы ло проведено  стацион арное  клиническое обследовани е 
28 муж чин, у которы х были обн аруж ен ы  клетки с одним т е л ь 
цем полового  хром атина (X X Y ). И з них в в о зр асте  от 9 до 
8



i l  Лёт бы ло 3 больны х, от 12 до 13 л ет— 12 больны х, от 14 до 
17 л ет — 10 «больных, 3 больны х бы ло в  возрасте  36, 38, 50 лет. 
К ром е того, был обследован  м альчик 11 лет, у которого бы ли 
обн аруж ен ы  клетки с де-ум я тельцам и полового хром атина 
(X X X Y ).

И з числа ж енщ ин с аном алиям и  по половому хром атину 
были обследованы  в клинике 12 больны х, у которы х были 
найдены  клетки с двум я тельц ам и полового хром атина (XXX). 
И з них в возрасте  11 лет  бы ло 4 человека, в в о зр асте  от  12 до 
13 лет  бы ло 2 человека, о т  14 до  17 л ет— 5 человек, 1 бо л ьн ая  
бы ла 34 лет. Б ы ла обследована  одна больная  11 лет, у кото
рой не бы ло найдено полового хром атина (моносо1мия по 
X,  ХО) .

У всех муж чин с полисом ией по X хром осом е (XXY, 
XXXY) бы ли отмечены  те или иные симптомы синдром а 
К лай нф ельтера  (гипогонадизм , евнухоидизм , гинеком астия, 
развити е  вторичного оволосения по ж енском у типу, олигоф ре
н и я). В ы раж енность их бы ла больш е у больны х с набором  
половы х хро»мосом XXXY, чем у больны х с XXY.

Б ы ло отмечено, что клинические проявления синдром а 
К лай н ф ел ьтер а  в зн ачительной  степени зав и ся т  от во зраста  
больны х. Д о  12 лет  у них отм ечались лиш ь олигоф рения и 
гипогонадизм , с 13 лет  начинает р азв и в аться  х ар ак тер н ая  
евнухоидная конституция, к 16 годам , по мере заверш ен ия 
полового созревания , появляю тся остальны е сим птом ы  ан о 
м ального ф орм ирования вторичны х половы х п ри знаков  — ги
неком астия, развити е  оволосения по ж енском у типу. У в зр о с 
лы х больны х им ело  место отсутствие рсста бороды и усов, 
отм ечались при зн аки  раннего старен ия .

У всех  больны х с синдром ом  К л ай нф ельтера  с набором  
хром осом  XXY н а б л ю д а л ас ь  типичная олигоф рения степени 
дебильности  различной  вы раж енности . У 9 из них мож но бы ло 
отм етить олигоф рению  степени легкой дебильности , у 12— сте
пени средней дебильности , у 7—степени тяж елой  дебильности. 
У больного с  набо р о м  половы х хромосом XXXY н аб л ю д ал ась  
клиническая  к ар ти н а  олигоф рении  степени им бецильности. У 
больш инства и з  обследованны х н аблю дались эйф ория, экопло- 
зивность и отсутствие критики к своем у состоянию .

У ж енщ ин с трисом ией по X хром осом е н аб л ю д ал ась  в 
части случаев  лиш ь н ек о то р ая  за д е р ж к а  полового созревания. 
П о анам нестическим  сведениям , у больной 34 лет бы ло несколь
ко берем енностей, прерван ны х  медицинскими абортам и , что 
п о к азы вает  возм ож ность норм ального  ф ункционирования 
генеративны х органов при этой аном алии .

Н аиболее хар актер н ы м  проявлением  трисомии по X бы ла 
атипичная ф орм а олигоф рении, х ар ак тер и зу ю щ аяся  сн и ж е
нием интеллекта до степени легкой или средней дебильности



при сохранении критического отнош ения к своем у состоянию  и 
повыш енной сензитивности .

У единственной больной с моносомией по X хром осом е 
был установлен типичный синдром  Ш ереш евского-Т ернера 
(очень низкий рост— отклонение более 5<*, короткая  ш ея, о тсу т

ствие вторичны х половых при знаков) и олигоф рения степени 
умеренно вы раж ен ной  дебильности с эйф орией и отсутствием  
критического отнош ения к своему состоянию .

К линическое обследование больны х из учреж дений дл я  
лиц с  деф ектам и  органов слуха, зр ен и я  и речи и из психоневро
логических больниц п о казало , что у всех этих больны х за б о л е 
вания, по поводу которы х они н аходили сь  в упом януты х у ч р еж 
дениях , носили х ар ак тер  сопутствую щ их по отнош ению  к  ане- 
уплоидии 'по X хром осом е.

В целом п о  'всей группе обследованны х, по анам н ести че
ским сведениям , н а б л ю д а л ся  высокий уровень «нарушений т е 
чения берем енности  и родов, предш ествовавш их их появлению  
на свет: токсикозы  берем енности, угрож аю щ и й  вы киды ш ,
развити е  асф иксии в родах. Т акие  сведения им ел и сь  у 15 и з 
26 муж чин и у 6 и з  12 ж енщ ин , обследованн ы х нам и. У 
анеуплоидов с высокой частотой набл ю дал и сь  различн ы е © рож 
денны е уродства: ди здонтоз, деф екты  строения конечностей, 
глаз и  т. д ., — наблю давш и еся у 11 и з  29 муж чин и у  6 из 
13 ж енщ ин. Н е менее часто у  этих больны х имели м есто р азл и ч 
ные сим птом ы  органического пор аж ен и я  Ц Н С , которы е бы ли 
вы явлены  у 15 и з  29 м уж чин и «у 5 из 13 ж енщ ин . Ч ащ е  всего  
н аблю дали сь  недостаточность конвергенции , парезы  черепно
мозговых нервов, реж е парезы  конечностей , патологические 
знаки . В группе больны х  с н азван н ы м и  выш е ослож нениям и 
чащ е отм ечались з а д е р ж к а  полового  р азви ти я  и  более в ы р а 
ж ен н ая  степень сн и ж ен и я  и н тел лекта .

О тмечено, что зн ач и тел ьн ая  часть больны х с  анеупло- 
идия'ми mo X хром осом е при условии  специального  обучения в 
вспом огательны х ш колах  м о ж е т  получить некоторое о б р а зо 
вание, определенную  проф ессию  и приспособиться к ж изни. 
О днако  в ряде слу ч аев  п еревод  их в такие  ш колы  п рои зводился  
несвоеврем енно, что обусловлено  трудностям и  ранней клиниче
ской ди агностики р ассм атр и в аем ы х  заб о л еван и й .

ОБСУЖДЕНИЕ РЕЗУЛЬТАТОВ

Р ассм отрени е  данны х поп уляц ионного  исследования п о к а
зы вает, что результаты  обследовани я норм ального  насел ен и я , 
вспом огательны х ш кол дл я  ум ственно о тстал ы х  и д л я -д е т ей  с 
деф ектам и  органов слу х а , зр ен и я  и речи, а т ак ж е  резу л ьтаты  
обследования в д о м ах  и н вал и д о в  д л я  в зрослы х не вы ходят за 
пределы  тех данны х, которы е бы ли получены при аналогичны х 
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исследованиях  в учреж дениях  того ж е типа. То, что мы не 
наблю дали  повы ш енной частоты  больны х с анеуплоидиям и по 
X хром осом е в  психоневрологических больницах и в детских 
дом ах  инвалидов, м ож ет объ ясн яться  ограниченны м  объем ом  
вы борок обследованны х в этих учреж дениях. Т аким  обр азо м , 
в целом общ ие результаты  популяционны х исследований 
избранны х контингентов населения С вердловской области , 
представляю щ ей географ ически С редний У рал, позволяю т еде* 
л ат ь  вывод, что по общ ей численности анеуплоидов и по их 
встречаем ости С вер д л о вская  о бласть  не д а е т  статистически 
значим ы х отличий от других изученны х в этом  отнош ении 
регионов, что п озволяет считать вы воды , полученные на осно
вании данного  исследования, имею щ ими общ ее значение.

С овм естное рассм отрение результатов  популяционного и 
клинического исследований, при сопоставлении их с  данны м и 
литературы , п о зво л я ет  прийти к некоторы м  вы водам  об общ ей 
судьбе 'появляю щ ихся в популяции больны х с анеуплоидиям и 
по X хромосоме.

У становленны й нам и ф ак т  высокой частоты  встречаем ости 
наруш ений течения берем енности и родов, предш ествовавш их 
появлению  нЗа с ве т  больны х с  анеуплоидиял1и по X, и ф акт  
вы сокой частоты  у них врож ден ны х  аном алий  строения тел а , 
имею щ их х ар ак тер  неопециф ических наруш ений р азви ти я  
отдельны х органов и тканей экзогенного прои схож дения, с л е 
дует, по-видимому, расцени вать как  следствие повыш енной 
восприим чивости анеуплоидов к внеш ним вредностям . О че
видно, это я вл яется  отраж ен ием  ф акта  пониж енной ж изнеспо
собности , ведущ ей  к элим инации (на путях «неудавш ихся» 
берем енностей , ранних и поздних спонтанны х абортов, мертво- 
рож дений) зн ач и тельн ой  части п оявляю щ и хся  анеуплоидов, 
показанного  р езу л ьтатам и  исследований  спонтанны х абортов.

У становленны й н ам и  ф ак т  отсутствия статистически зн ач и 
мых различий  м е ж д у  частотой анеуплоидов среди  новорож ден
ных и в  норм альном  населении у к азы в а ет  на то, что частота 
их с в о зр асто м  сущ ественно не м еняется. П о-видим ом у, о тм е 
ченная в других  исследованиях  вы сокая частота анеуплоидий 
среди  м ертворож денны х и ум ираю щ их в период новорож денно* 
сти не ведет к значительном у  сниж ению  частоты  анеуплоидов 
в населен ии , т. к. с ам а  частота  ум ираю щ их в детстве (при 
соврем енном  низком  уровне детской смертности) достаточно 
м ала .

То, что концентрац ия значительной  части анеуплоидов в 
вспом огательны х ш колах  д л я  умственно отсталы х не ведет к 
сущ ественном у сниж ению  частоты  их среди учащ ихся о б щ е 
о бр азо вател ьн ы х  ш кол, по сравнению  с новорож денны м и, по- 
видим ом у, объ ясн яется  тем , что абсолю тное число анеуплоидов,



обучаю щ ихся в йспом огательны х ш колах , относительно неве
лико, по сравнению  с общ им числом их в населении в целом.

Т аким  образом , общ ую  судьбу появляю щ ихся в популяции 
анеуллоидов по X хром осом е м ож но представить следую щ им  
•образом. Д л я  них  х ар актер ен , во-первы х, высокий уровень 
смертности в пренатальном  периоде, ведущ ей к элим инации 
значительной части анеуплоидов, что находит свое о тр аж ен и е  
в вы соком уровне наруш ений течения берем енности »и родов, 
предш ествую щ их их появлению  на свет, вы сокой частоте 
уродств и органических п ораж ени й  Ц Н С  и, во-вторы х, с та б и л и 
зац и я  см ертности в постн атальном  периоде, вследствие чего 
сущ ественного -снижения частоты  родивш ихся анеуплоидов, 
в особенности переж ивш их период новорож денности , не проис
ходит. В ш кольны е годы часть и з  них, но, <по-видимому, д ал ек о  
не все нуж даю щ и еся в этом , поступаю т в вспом огательны е 
ш колы д л я  ум ственно о тстал ы х , тогда  к ак  остальны е п род ол
ж аю т учиться в  о бщ ео б р азо вател ьн ы х  ш колах. В зрелом  в о з 
расте больш инство больны х с ан ом алиям и  числа X хром осом , 
особенно при условии соответствую щ его обучения, остаю тся 
трудоспособны м и и могут приспособиться к ж изни  в общ естве. 
О бнаруж ение таких больны х в учреж дениях  д л я  психических 
больны х и д л я  лиц  с деф ектам и  о рганов  слуха , зрен и я  и рс^ 
следует считать случайны м  явлением , р езультатом  развити я  
у больны х с анеуплоидиям и по X второго, сопутствую щ его 
заболеван и я .

Особы й интерес п р ед ставл яю т  результаты  клинического 
исследования больны х. К линическое исследование п озволи ло  
установить четкие р азл и ч и я  в  клинической картине оли го ф р е
нии, р азвиваю щ ей ся  у  больны х с различны м и типам и анеуплои- 
дий по X хром осом е. В то  врем я к ак  у муж чин с  полисомией по 
X и у больной с моносомией по X и м ел а  место клиническая 
к артина типичной олигоф рении  степени дебильности  (а у м а л ь 
чика с  XXXY — им бецильности) с отсутствием  критики  к сво 
ему состоянию , и у  больш ин ства  с эйф орией, то у девочек  с 
триеомией по X хром осом е н а б л ю д а л ас ь  атип ичн ая ф орм а о л и 
гофрении с сохранением  критического отнош ения к своем у 
состоянию  и повы ш енной сензитивностью . У становление таки х  
клинических различий , пом им о его  диагностического  значения, 
интересно тем , что оно по к азы вает  различи е  м еханизм ов р а з 
вития олигоф рении у больны х с р азн ы м и  типам и анеуплоидий . 
В целом в ^результате клинического исследования больны х 
с триеом ией по X хром осом е у д ал о сь  по к азать , что этот тип 
аном алий  числа X хром осом  в ед ет  к ф орм ированию  о п ределен 
ной, достаточно единообразной  клинической картины , до п у 
скаю щ ей отличие их от других больны х с ан ом али ям и  хром о
сом и с олигоф ренией с пом ощ ью  исклю чительно клинических 
м етодов.



Одним из интересны х р езультатов  клинического исследова
ния бы ло установление ф ак та , что у больны х с анеуплоидиям и 
по X хром осом е с  высокой частотой н аблю даю тся  симптомы 
о рганического пораж ени я  Ц Н С , которы е *носят х ар ак тер  неспе
цифических пораж ений  экзогенного происхож дения. Ч астота  
сим птом ов органического пор аж ен и я  Ц Н С  у  больны х с ане- 
уплоидиям и позволяет предполож ить, что аном алии  числа 
X хром осом  дел аю т  особенно раним ой по отнош ению  к  внеш 
ним вредностям  центральную  нервную  систему. То, что 'Именно 
у больны х этой группы наблю даю тся преим ущ ественно т я ж е 
лы е ф ормы  олигоф рении, п о зво л яет  предполож ить, что в п ато 
генезе олигоф рений, обусловленны х аном алиям и  числа 
X хром осом , пом им о эндогенны х ф акторов , каковы м и являю тся 
сам и анеуплоидии , определенную  р оль  играю т экзогенны е 
ф акторы .

Говоря о клинических проявлениях  олигоф рений, обуслов
ленны х ан ом алиям и  числа X хром осом , следует учи ты вать три 
ф ак то р а , определяю щ их вы р аж ен н о сть  и вари аб ельн ость сим п
том атики  при этих аном алиях : 1) вари ац ии  набора хромосом,
2) возрастной  ф ак то р , 3) ф ак т  наличия сопутствую щ его о р г а 
нического пор аж ен и я  Ц Н С  (особенно важ ны й  дл я  определения 
степени сниж ения ин теллекта) м наруш ений  внутриутробного 
развити я  плода.

И сходя из того, что ввиду трудности ранней клинической 
диагностики  не у всех  больны х с ан ом алиям и  числа X хром о
сом, о бн аруж и ваю щ и х легкие ф орм ы  олигоф рении, сво евр е
менно ставится  ди агн о з олигоф рения и что вследствие этого 
в ряде  случаев  они с больш им  опозданием  п еревод ятся  в в сп о 
м огательны е ш колы  (или совсем  не п е р ев о д я тс я ), что о тр и ц а
тельно ск азы в ается  на их развитии , нам  п р ед ставл яется  необхо
димой ор ган и зац и я  цитогенетических лаб о р ато р и й , которы е 
могли бы обеспечить ш ирокое вы явление больны х с хром осом 
ными болезням и. Н еобходим а ди сп ан сери зац и я  этих больны х 
и обеспечение своеврем енного  п еревод а  их в случае  необходи
мости в специальны е учреж дения, где бы они могли полу
чить подготовку, необходим ую  им  д л я  того, чтобы полноценно 
приспособиться к  ж изни .

ОБЩИЕ ВЫВОДЫ

1. П роведено  ком плексное популяционное и клиническое 
изучение олигоф рений, обусловленн ы х аном алиям и  числа 
X хром осом  (анеуп лоидиям и по X хрс-мосоме) в ряде  контин
гентов населен ия С вердловской  области  общ ей численностью  
15273 человека с целью  вы явления  краевы х особенностей 
распространенности  этих забо л еван и й  на территории С реднего



У рала, установления судьбы  анеуплоидов в населении и клини
ческого исследования вы явленны х больны х.

2. Ч астота  больны х с ан ом алиям и  числа X хром осом  среди 
учащ ихся о бщ еоб разовательн ы х  ш кол и в  вы борке  н о р м ал ь 
ного взрослого населения не отличается  статистически д осто
верно от частоты  их среди  новорож денны х.

3. Ч астота  муж чин с ан ом алиям и  числа X хром осом  и ж ен 
щин с трисом ией по X хром осом е достоверно повы ш ена, по 
сравнению  с новорож денны м и и вы боркой  норм ального  взр о с
лого населен ия , только  среди  учащ ихся всп ом огательны х 
ш кол дл я  ум ственно отсталы х, тогда к а к  во всех других 
обследованны х учреж дениях  частота таких  больны х не о тл и ч а 
ется статистически достоверно от частоты  их среди  н оворож ден
ных и норм ального  населения. Ч астота  м оносом ии по X хром о
соме .во всех обследованны х учреж дениях  не отли чается  с та ти 
стически значим о от частоты  их среди новорож денны х.

4. Р езу л ьтаты  популяционного и сследования  п оказы ваю т, 
что по встречаем ости и распределению  больны х с ан еуп лои ди я
ми по X хром осом е С в ер д л о вск ая  о бласть , п р ед став л я ю щ ая  
собой географ ически С редний У рал , не о б н ар у ж и в ает  су щ ест 
венных отличий от  других изученны х >в этом  отнош ении р ай 
онов, что позволяет считать полученны е результаты  имею щ ими 
общ ий интерес.

5. У всех муж чин с полисомией по X хром осом е р а зв и в ае тс я  
синдром  К л ай н ф едьтер а, в ы р аж ен н о сть  которого больш е у 
больны х с набором  половы х хром осом  XXXY, чем у больны х 
с набором  хром осом  XXY- С индром  полностью  ф орм ируется  в 
возрасте полового созреван и я . У больны х зр ел о го  в о зр аста  
отмечено раннее старен ие. У всех м уж чин с набором  хром осом  
XXY н аб л ю д ал ась  клиническая к а р ш н а  типичной олиго
френии степени дебильности. У больного с набором  хром осом  
XXXY н аб л ю д ал ась  клиническая картин а  олигоф рении  степени 
им бецильности .

6. У больш инства ж енщ ин с трисом ией по X хром осом е 
о тм ечалась  еди н ооб разн ая  клиническая  к арти н а, в которую  
входили н ек о то р ая  за д е р ж к а  п олового  созр еван и я  и атипичная 
ф орм а олигоф рении , х ар ак тер и зу ю щ аяся  сниж ением  и н теллек
та до степени легкой дебильности  при сохранении критиче
ского отнош ения к своем у состоянию  и повы ш енной сенэитив- 
ностн. У больной с моносомией по X хром осом е н аб л ю д ал ся  
типичный синдром  Ш ереш евсксго-Т ернера.

7. П о всей группе обследованны х нами больны х с ан еу п л о и 
диям и по X хром осом е бы л а  отм ечена вы сокая частота н а р у 
ш ений течения берем енности и родов, предш ествовавш их их 
появлению  на свет, вы сокая частота врож ден ны х уродств  и 
сим птом ов органического пораж ени я  Ц Н С , что у к азы в ает  на 
повы ш енную  восприим чивость анеуплоидов к экзогенны м  пато- 
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генным воздействиям . П ри этом  у больны х с таким и ослож не
ниями чащ е о тм ечались за д е р ж к а  полового развити я и более 
вы р аж ен н ая  степень сниж ения интеллекта.

8. С опоставление результатов  популяционны х и клиниче
ских исследований п озволяет  представить общ ую  судьбу  появ
ляю щ ихся в популяции  анеуплоидий n o  X хромосоме- Д л я  них 
хар актер ен , во-первы х, высокий уровень «смертности в п р е н а 
тальном  периоде, ведущ ей к элим инации значительной части 
анеуплоидов, что находит свое отраж ен ие «в вы соком  уровне 
наруш ений течения берем енности и родов, врож денны х 
уродств и органических пораж ений  Ц Н С , и, во-вторых, стаб и 
л и зац и я  см ертности в постнатальном  периоде, вследствие чего 
сущ ественного сниж ен ия частоты  анеуплоидов среди родив
ш ихся, и в особенности переж ивш их период новорож денное™ , 
не происходит. В ш кольны е годы часть и з них, но д ал ек о  не все, 
концентрируется в специальны х учреж дениях  д л я  ум ственно 
отсталы х, в  которы х зн ач и тел ьн ая  часть м альчиков  и почти 
все девочки могут получить некоторое о б р азо ван и е  и н есл о ж 
ную  специальность. В зрелом  во зрасте  лиш ь единицы из них 
оказы ваю тся  неспособны ми приспособиться к  ж изни.

9. О тмечено, что не у всех  больны х с аном алиям и  числа 
X хром осом , обн ар у ж и ваю щ и х  легкие ф ормы  олигоф рении, 
своеврем енно ставится  ди агноз олигоф рения, и поэтом у они 
не всегда своеврем енно переводятся в вспом огательны е ш колы , 
что отрицательно  ск а зы в ае тся  на развитии больны х, не п олу
чаю щ их спец иальной  подготовки.

10. Н аш е исследование ещ е р а з  п оказы вает, что в целях 
ранней диагностики  хром осом ны х болезней  необходим а о р га 
низация цитогенетических лабо р ато р и й , которы е могли бы 
обеспечить ш ирокое вы явление больны х с аном алиям и  хром о
сом. Н еобходим а диопан серизаци я этих больны х <и обеспечение 
своеврем енного п еревод а  их, в  слу ч ае  необходим ости, в специ
альны е учреж дения, где они могли бы  пройти подготовку, н ео б 
ходим ую  им д л я  того, чтобы полноценно приспособиться 
к  ж изни.
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