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Аннотация. Цитогенетика человека занимает в современной 

цитогенетике особое место как по числу лабораторий, занимающихся 

изучением хромосом человека, так и по громадному объему накопленного 

фактического материала. Этому не приходиться удивляться, поскольку 

цитогенетика человека прежде всего служит запросам медицинской 

практики.  

Ключевые слова: Цитогенетика, кариотип, морфология, 

фитогемагглютинин, хромосомные заболевания. 

Xulosa. Inson sitogenetikasi zamonaviy sitogenetikada inson 

xromosomalarini o'rganish bilan shug'ullanadigan laboratoriyalar soni bo'yicha 

ham, to'plangan faktik materiallarning katta miqdori jihatidan ham alohida o'rin 

tutadi. Buning ajablanarli joyi yo'q, chunki inson sitogenetikasi birinchi navbatda 

tibbiy amaliyot ehtiyojlariga xizmat qiladi. 

Kalit so'zlar: Sitogenetika, karyotip, morfologiya, fitohemagglutinin, 

xromosoma kasalliklari. 

Abstract. Human cytogenetics occupies a special place in modern 

cytogenetics both in terms of the number of laboratories involved in the study of 

human chromosomes, and in terms of the huge amount of accumulated factual 

material. This should not be surprising, since human cytogenetics primarily serves 

the needs of medical practice. 

Key words: Cytogenetics, karyotype, morphology, phytohemagglutinin, 

chromosomal diseases. 

Значительная часть множественных врожденных пороков развития и 

нарушения полового развития у человека связана с изменением числа или 

структуры хромосом, составляя основу хромосомных болезней человека. 

Очевидно, успехи в выделении самостоятельных хромосомных синдромов и 

в их диагностике в каждом конкретном случае, в раскрытии фено и 

кариотипических взаимосвязей, а значит в понимании патогенеза 

хромосомных болезней, в профилактике и лечении последних невозможны 

без прогресса в изучении структуры и функций хромосом. Современная 

цитогенетика человека владеет богатейшим материалом по морфологии 

хромосом. Основу его составляет морфология равномерно окрашенных 

хромосом, сведения о которой были накоплены в течении первых полутора 
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десятков лет существования науки о хромосомах человека. Особенно 

интенсивно морфология хромосом стала развиваться в 70-е годы 20 того века 

в связи с разработкой ряда новых методов изучения хромосом, которые 

обеспечили получение разнообразного материала по морфологии каждой 

хромосомы человека.  

Цитогенетический метод и метод определения полового храматина 

изучается на практических занятиях студентов первого курса лечебного, 

педиатрического, медико-профилактического, стоматологического и медико-

биологического (лабораторная занятия) студентов.  

Прямым методом чаще всего исследуются клетки костного мозга, 

опухолей и эмбрионального материала 

Среди непрямых методов наибольшее распространение получил метод 

культуры лимфоцитов периферической крови (метод Мурхеда в различных 

модификациях), хотя в культуру могут быть введены практически все ткани и 

органы человека, а также материал, взятый посмертно. 

В качестве стимуляторов митотической активности клеток чаще всего 

используют фитогемагглютинин (белково-полисахаридный комплекс из 

семян фасоли), однако стимулировать митозы могут и другие препараты. 

Обнаружено, что лимфоциты, полученные от разных людей, при совместном 

культивировании стимулируют друг друга к размножению.  

В зависимости от количества крови, взятой для исследования, различают 

обычный или макрометод (10 мл крови), полумикрометод (1 мл крови) и 

микрометод (0,1-0,5 мл крови). После культивирования клеток готовят 

цитологические препараты, которые затем окрашивают чаще всего 

красителем Романовского-Гимзы, дающим интенсивное гомогенное 

окрашивание. 

Хромосомный анализ проводят в несколько этапов: визуальный анализ 

хромосомных препаратов; анализ хромосом с помощью зарисовки; анализ 

хромосом с помощью фотосъѐмки и раскладки кариотипа. Данные 

цитогенетических исследований заносят в специальные бланки-протоколы. 

Из всех 23 пар хромосом человека с помощью рутинного метода можно 

идентифицировать только хромосомы 1; 2; 3; 16 и У-хромосому. Остальные 

хромосомы трудно различимы. 

С применением новых методик выяснилось, что все хромосомы имеют 

неоднородную линейную структуру, что выражается в разной 

окрашиваемости их участков по длине. Рисунок линейной 

дифференцированости оказался специфическим для каждой хромосомы, что 

и обеспечивает их идентификацию не только в нормальном 

сбалансированном наборе, но и при многих структурных хромосомных 

перестройках 

Применяя современные методы окраски (например, С-окраски), можно 

выявлять плотнокрасящиеся сегменты, расположенные в центромерных или 

околоцентромерных участках всех хромосом, а также в коротких плечах 
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хромосом 13-15, 21-22 и в длинном плече У-хромосомы (С-диски). С 

помощью этого метода обнаруживается так называемый структурный 

гетерохроматин (неактивные районы хромосом). Выявление структурного 

гетерохроматина во всех хромосомах позволяет лучше оценивать 

хромосомный полиморфизм у человека, т. е. межиндивидуальные различия 

по отдельным хромосомам. 

Характерной чертой гетерохроматина является его широкая 

количественная вариабельность. По-видимому, за исключением 

монозиготных близнецов, нет двух людей идентичных по возможным 

вариантам гетерохроматиновых блоков. 

Используя G-окраску (р-р Гимза) в хромосомах, можно выявить 

окрашенные участки, видимые по всей длине хромосом. Их обозначают как 

G-диски (Гимза-диски). Метод выявления G-дисков особенно широко 

используется для идентификации структурных перестроек хромосом 

человека. 

Полученные препараты выявляют поперечную исчерченность, 

индивидуальную для каждой пары хромосом и облегчают кариотипирование. 

Эти новые методы выявления дифференциации по длине метафазных 

хромосом способствуют идентификации хромосом и отдельных 

хромосомных участков.  

Кариотип человека определяется 46-ю хромосомами. Это число 

хромосом содержится в соматических клетках. Половые клетки имеют набор 

хромосом в 2 раза меньший – 23 хромосомы. Из 46 хромосом человека 22 

пары одинаковы и у мужчин, и у женщин, их называют аутосомами. 

В настоящее время при описании кариотипа человека вначале 

отмечается общее число хромосом в кариотипе, затем указывается комплекс 

половых хромосом. Например, 46,ХХ- кариотип нормальной женщины; 46, 

ХУ - кариотип нормального мужчины; 47,ХХУ- синдром Клайнфельтера. 

Кроме перечисленных выше вариантов цитогенетического метода для 

изучения кариотипа человека используют и другие его разновидности, 

например, радиоавтографию. Она основана на использовании химических 

соединений, меченых радиоактивными изотопами и способных включаться в 

компоненты клетки в ходе нормального метаболизма. 

Использование новых методов современной генетики и генной 

инженерии позволило выявлять и клонировать участки хромосомной ДНК, 

отвечающие за проявление наследственных дефектов, и использовать их в 

качестве основного материала в пренатальной диагностике. Таким образом, 

изучение строения и функционирования хромосом человека имеет большое 

теоретическое и практическое значение. Знание того, что представляет собой 

каждая хромосома человека в химическом, цитологическом и генетическом 

отношении, важно для правильного понимания происхождения хромосомных 

нарушений и обусловленных ими аномалий развития, а следовательно, и 

поиска путей исправления этих отклонений. 
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В практической части занятия студенты готовят временные 

микропрепараты со слизистой оболочки полости рта, окрашивает и изучает 

под микроскопом, проводят анализ кариотипов разных хромосомных 

аномалий и зарисовывает в альбом. Для определения уровня знание 

студентов предлагается контрольные вопросы ситуационные задачи, 

обучающие и контролирующие тесты по теме. 
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