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Инактивация Х-хромосомы (XCI) – эпигенетический процесс, при ко-

тором репрессируется одна из двух Х-хромосом клеток женского орга-

низма. Для человека характерна равновероятная XCI, когда каждый из 

гомологов инактивируется примерно в 50 % клеток организма. Асиммет-

ричная инактивация (sXCI – skewed X-chromosome inactivation) возникает 

за счет преимущественной инактивации одной из родительских Х-

хромосом (более, чем в 90 % клеток) и часто бывает связана с гибелью 

эмбриона, когда в геноме возникают мутации генов, детерминирующих 

процессы развития, роста и дифференцировки организма. 

Целью настоящей работы является выявление CNV (Copy number 

variation), потенциально связанных с гибелью эмбрионов, у женщин с 

невынашиванием беременности и sXCI. 

С помощью aCGH (array Comparative Genomic Hybridization) проведе-

но молекулярное кариотипирование 19 женщин c невынашиванием бере-

менности, у которых уровень sXCI превышал 90 %. Выявлено 2 потенци-

ально патогенетически значимых делеции и 9 дупликаций в аутосомах 

(№№ 1, 2, 3, 6, 7, 10, 11, 12, 16, 17) 8 женщин. В сумме в участках струк-

турных аберраций расположено 70 генов. 13 из них участвуют в процес-

сах развития организма и пролиферации клеток. В результате проведён-

ного анализа обогащения установлено, что наиболее значимы гены, иг-

рающие важную роль в процессе спецификации сомитов (GO:0001757 – 

DLL1 и MEOX1, p = 0,00005), позитивной регуляции пролиферации ство-

ловых клеток (GO:0001757 – PTPRC, PDCD2, p = 0,0013), негативной ре-

гуляции дифференцировки эпидермальных клеток (GO:0045605 – 

TWIST1, p = 0,02), дифференцировки меланоцитов (GO:0030318 – DHX8, 

p = 0,02). 
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