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Геномная/хромосомная нестабильность часто проявляется в виде таких структурных
аномалий хромосом, как делеции, дупликации, инверсии или транслокации, и/или чис-
ленных изменений хромосом (анеуплоидии), ассоциированных с широким спектром за-
болеваний [1]. В данной работе описывается случай синдрома дупликации хромосомы
1q21.1, сочетающий в себе регулярные и мозаичные перестройки (особый тип геномной
нестабильности). С помощью метода SNP array была выявлена мозаичная и регулярная
дупликации участка хромосомы 1q21.1 (рекуррентная). Метод SNP array является высо-
копроизводительным генотипическим методом анализа, используемым для обнаружения
однонуклеотидных полиморфизмов (SNP) в геноме. Было установлено наличие хромохел-
козиса (сочетание регулярной и нерегулярной перестроек) [2]. У пациента наблюдались
аутизм, Синдром дефицита внимания и гиперактивности, микроаномалии развития, на-
рушение сна, задержка речи и психического развития, врожденные пороки сердца. Для
определения геномных сетей был использован оригинальный биоинформатический ме-
тод с использованием построения интерактома [3]. Были выявлены 49 генов в мозаичной
перестройке и 8 генов в регулярной перестройке, ассоциированные с определенными мо-
лекулярными и клеточными процессами. Было продемонстрировано, что хромохелкозис
вносит основной вклад в проявление заболевания.

Выводы:
1) Предлагаемый алгоритм позволяет описывать молекулярные механизмы заболева-

ний при хромосомных перестройках.
2) Исследования с использованием данного алгоритма могут иметь как фундаменталь-

ное, так и практическое значение.
3) Предложенный анализ генетических перестроек может использоваться в рамках

основной парадигмы персонализированной медицины для улучшения эффективности ди-
агностики и качества жизни пациента.
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