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Что такое инверсия? 
Инверсия — это хромосомная перестройка, при которой участок хромосомы 
отрывается, поворачивается на 180 градусов и присоединяется обратно. 

Два основных типа инверсии 
Каждая хромосома имеет два плеча: короткое (p) и длинное (q), которые 
соединяются на узком участке, называемом центромерой. Выделяют два основных 
типа инверсии в зависимости от того, задействована ли центромера: 
парацентрическую и перицентрическую, как показано на рисунках ниже. 

Парацентрическая инверсия 

   

Инверсия, которая не включает в себя область центромеры, называется 
парацентрической (далекой от центра). При таком типе инверсии обе точки разрыва 
находятся в одном плече хромосомы. 

Перицентрическая инверсия 

   

Инверсия, включающая центромеру, называется перицентрической 
(возникающей вокруг центра). Один разрыв происходит в коротком (p) плече 
хромосомы, а другой — в длинном (q). 

центромера 

точки 

разрыва 

хромосомы 

короткое  

плечо (p) 

длинное  

плечо (q) 

инверсия 

заново 

присоединенный 

фрагмент ДНК 

точки разрыва 

хромосомы 

по обе стороны 

от центромеры 

короткое 

плечо (p) 

центромера 

короткое 

плечо (p) 

инверсия 
заново 

присоединенный 

фрагмент ДНК с 

центромерой 



3 

 

Влияют ли инверсии на здоровье и развитие? 
У многих людей есть инверсии, но это никак не отражается на их здоровье или 
развитии. Таких людей называют носителями. Однако, если инверсия нарушает 
работу важного гена или происходит потеря хромосомного материала, то могут 
возникнуть проблемы со здоровьем и развитием. В большинстве случаев носители 
инверсий не теряют генетический материал: фрагмент их хромосомы просто 
развернут, но это никак не влияет на его работу. Разрывы хромосом и их повторное 
соединение в большинстве участков также не наносит никакого вреда. 

Насколько распространены инверсии? 
Некоторые инверсии настолько распространены, что генетики рассматривают их как 
нормальные варианты генома человека (см. ниже). За исключением этих 
естественных для человека вариантов, инверсии выявляют редко. Из 100 000 
человек парацентрические инверсии встречаются у 10–50, в то время как 
перицентрические выявляют у 12–70 человек. Это означает, что во всем мире 
насчитывается примерно 2,6 миллиона носителей инверсий. В США выявлено более 
113 000 носителей, в Австралии — около 8370, а в Великобритании — свыше 22 750. 
На момент написания этой брошюры в Unique были участники с инверсиями 
практически каждой хромосомы. 

Естественные варианты 
Распространенные инверсии, не оказывающие явного влияния на человека, 
считаются естественными вариантами. Они включают инверсии неактивных участков 
вокруг центромеры. 

  Хромосомы пронумерованы от 1 до 22 и представлены 
парами (обычно одна хромосома достается от матери, а 
другая — от отца). Кроме того, у каждого человека есть две 
половые хромосомы: две X-хромосомы у женщин и одна X-
хромосома и одна Y-хромосома у мужчин. Естественные 
варианты инверсии неактивных участков вокруг 
центромеры наблюдаются в хромосомах 1; 3; 5; 9; 10; 16 и 
в мужской Y-хромосоме. Большинство лабораторий не 
сообщают об этих инверсиях, так как они считаются 
нормой. 

У людей с естественными вариантами обычно не 
возникает проблем со здоровьем, развитием или 
рождением детей. 

При окрашивании и увеличении хромосом под 
микроскопом можно наблюдать характерную 
последовательность из светлых и темных полос, как 
показано на рисунке слева. Эти полосы нумеруются от 
центромеры к внешним концам, и нумерация полос на 
коротком плече включает букву p, а на длинном — q. 
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Что происходит, когда носители инверсии хотят завести 
ребенка?  
Как правило, это зависит от типа инверсии. Если один из родителей является 
носителем естественного варианта инверсии (стр. 3), то никаких трудностей обычно 
не возникает. 
Когда пара с клинически значимой парацентрической или перицентрической 
инверсией пробует зачать ребенка, обычно существует пять возможных исходов, 
вероятность которых зависит от конкретной инверсии. Эксперт-генетик поможет 
объяснить, какой исход наиболее вероятен для каждой семьи. 

◼ у ребенка будет стандартный набор хромосом, и он будет здоров 

◼ у ребенка будет та же инверсия, что и у родителя, и он будет здоров 

◼ беременность может дольше не наступать, может быть бесплодие 

◼ беременность может не продлиться до конца срока 

◼ ребенок может родиться с физическими аномалиями и/или трудностями в 

обучении 

Хромосомы 
Большинство клеток содержат 46 хромосом (см. рисунок ниже). Они включают в себя 
пары каждой хромосомы от 1 до 22, и две половые хромосомы (одна пара половых 
хромосом), которые определяют биологический пол (две Х-хромосомы у женщин и Х-
хромосома и Y-хромосома у мужчин). 

Пример набора из 46 хромосом 

Когда образуются сперматозоиды или 
яйцеклетки, соответствующие пары 
хромосом (1-22) выстраиваются в ряд 
и обмениваются генетическим 
материалом. Формируются две новые 
уникальные копии каждой хромосомы 
1-22. Каждый комплект помещается в 
сперматозоид или яйцеклетку вместе с 
одной X или Y хромосомой. 
Таким образом, каждый сперматозоид 
или яйцеклетка содержит 
единственную копию каждой 
хромосомы, всего 23 хромосомы. Когда 
яйцеклетка и сперматозоид 
объединяются при зачатии, 
восстанавливается общее количество 
хромосом — 46. 

 
Влияние инверсии на фертильность, беременность или ребенка зависит от 
хромосомы, присутствующей в яйцеклетке или сперматозоиде. Проблемы могут 
возникнуть на стадии перекреста хромосом (кроссинговера) при созревании 
яйцеклетки или сперматозоида, и их последствия зависят от расположения и 
размера инверсии. 
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Парацентрические инверсии 
Если у родителя парацентрическая инверсия, уникальные хромосомы, которые 
образуются для каждого сперматозоида или яйцеклетки, могут быть довольно 
разными из-за этой хромосомы, так как она не может правильно выровняться со 
стандартной хромосомой из той же пары. Одной из хромосом необходимо 
образовать петлю в месте инверсии, чтобы правильно выстроиться с теми же 
участками второй хромосомы. Видео по ссылке поможет легче представить этот 
процесс: https://www.youtube.com/watch?v=THAjvn1cdDM . Перекрест хромосом, 
происходящий вне этой петли, является естественным, но если перекрест 
происходит внутри петли, то может произойти обмен не тем участком хромосомы. 
Возможные результаты кроссинговера указаны ниже. 

 
Родитель с 

парацентрической 
инверсией 

 
Возможная хромосома в каждой яйцеклетке или 

сперматозоиде 

     
 

 

◼ 1. В яйцеклетке или сперматозоиде будет стандартная хромосома. Инверсия не 

будет унаследована. 

◼ 2. В яйцеклетке или сперматозоиде будет хромосома с инверсией. Ребенок, 

зачатый из этой яйцеклетки/сперматозоида, может стать носителем инверсии, как 
и родитель. Если эта инверсия не оказывает негативного влияния на организм 
родителя, ребенок тоже может быть здоров. 

◼ 3. Хромосомы без центромеры теряются при делении клеток, поэтому не 

встречаются в клинических условиях. Образование хромосом без центромеры 
может снизить количество жизнеспособных яйцеклеток или сперматозоидов, и 
стать причиной снижения фертильности. 

◼ 4. Хромосома с двумя центромерами (дицентрическая) обычно разрывается в 

случайном месте, образуя две хромосомы, которые расходятся в отдельные 
яйцеклетки или сперматозоиды. В результате в половой клетке оказывается 
хромосома меньше, чем необходимо, с отсутствующим генетическим материалом 
(делеция). Поскольку часть хромосомы отсутствует, ее называют 
несбалансированной. Такие случаи очень редки. Иногда подобную 
несбалансированную хромосому можно выявить при анализе ткани плода в случае 
самопроизвольного прерывания беременности. Дети с большой делецией или 
дицентрической хромосомой рождаются очень редко. У них могут быть особые 
потребности и/или проблемы со здоровьем. 
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Перицентрические инверсии 
При наличии перицентрической инверсии у одного из родителей уникальные 
хромосомы, создаваемые для каждого сперматозоида или яйцеклетки, могут быть 
совершенно разными, поскольку хромосомы в паре не могут правильно выстроиться 
для обмена генетическим материалом. Одна из хромосом должна образовать петлю в 
месте инверсии. Кроссинговер, который происходит вне этой петли, является 
естественным, но если перекрест происходит внутри петли, может произойти обмен 
неправильным участком хромосомы (больше информации по ссылке: 
https://www.youtube.com/watch?v=QXU7XojaEOs ). Существует четыре вида 
хромосомных исходов. 
 

 

Родитель с 
перицетрической 

инверсией 

 
Возможная хромосома в каждой яйцеклетке или 

сперматозоиде 

    

◼ 1. В яйцеклетке или сперматозоиде будет стандартная хромосома. Инверсия не 

будет унаследована. 

◼ 2. В яйцеклетке или сперматозоиде будет хромосома с инверсией. Зачатый из этой 

клетки ребенок может стать носителем инверсии, как и родитель, и не иметь 
никаких ее проявлений, если у родителя их тоже нет. 

◼ 3. Образуется несбалансированная хромосома (рекомбинантная хромосома), 

состоящая из двух коротких «p»-плеч с дупликацией и делецией генетического 
материала (одно из p-плеч имеет генетический материал из q-плеча). 

◼ 4. Образуется несбалансированная хромосома (рекомбинантная хромосома), 

состоящая из двух длинных «q»-плеч с дупликацией и делецией генетического 
материала (одно из q-плеч имеет генетический материал из p-плеча). 

 

Если зачатие произошло от одной из рекомбинантных хромосом, то есть из хромосом 
с утраченным и дублированным генетическим материалом, у ребенка могут быть 
особые потребности и/или проблемы со здоровьем. Рекомбинантные хромосомы 
также могут привести к проблемам с фертильностью и/или невынашиванию 
беременности. 
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инверсией 
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Наследование инверсии 
При наследовании родительской инверсии у ребенка не должно возникать новых 
проблем со здоровьем или особых потребностей из-за нее. 
Когда у ваших детей появятся собственные, они окажутся в аналогичной ситуации. У 
них могут быть дети со стандартными хромосомами; дети с такой же инверсией, как у 
них самих; проблемы с фертильностью и/или невынашивание беременности из-за 
наследования рекомбинантной хромосомы с отсутствующим и/или дублированным 
генетическим материалом; у них может родиться ребенок с особыми потребностями 
и/или проблемами со здоровьем из-за наследования рекомбинантной хромосомы. 
Любой носитель инверсии может попросить направление в генетический центр, чтобы 
узнать, какие анализы и услуги ему доступны. Также предлагаем ознакомиться с 
брошюрой Unique по планированию следующей беременности (для семей с редкими 
хромосомными или генетическими отклонениями). 

Вопросы: 
Есть ли разница в том, кто из родителей носитель инверсии — 
мать или отец? 
В теории разницы нет. Но на практике выше вероятность того, что рекомбинантные 
(несбалансированные) хромосомы будут присутствовать в яйцеклетках, а не в 
сперматозоидах. Одна из частых хромосомных инверсий — инверсия 21p12q21.1, 
которая происходит в хромосоме 21 и приводит к одной из форм синдрома Дауна. Эта 
хромосомная инверсия передается детям только от матери. 

Возможно ли, что мой ребенок родится с такой же инверсией, как 
у меня, но при этом с особыми потребностями? 
В семьях с наследственной инверсией появление ребенка с особыми потребностями, 
вызванными той же самой хромосомной перестройкой, что и у родителя, встречается 
редко. В этом можно быть более уверенным, если несколько здоровых членов семьи 
имеют инверсию. 
В очень редких случаях инверсия, которая ошибочно расценивалась как 
сбалансированная, на самом деле содержит лишний или недостающий участок ДНК, 
который слишком мал, чтобы его можно было увидеть под микроскопом. Только в 
такой крайне редкой ситуации у носителя инверсии могут быть проблемы со 
здоровьем и развитием. 
В настоящее время существуют высокоточные методы изучения хромосом на 
молекулярном уровне, например, сравнительная геномная гибридизация на 
микрочипах (array CGH) и полногеномное секвенирование. Такие методы могут помочь 
определить мельчайшие фрагменты недостающей или лишней ДНК. Сейчас этот 
способ применяется регулярно, чтобы целенаправленно искать и выявлять такие 
фрагменты. Однако пока их ни разу не были находили в семьях, в которых родитель 
передал инверсию по наследству. 
 

Возникает ли у мужчин и женщин с инверсией нарушение 
фертильности?  
Большинство мужчин и женщин с инверсией могут иметь детей. Однако для 
наступления беременности может потребоваться больше времени, потому что часть 
сперматозоидов или яйцеклеток будет иметь несбалансированные хромосомы, из-за 
которых эмбрион может перестать развиваться. 
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Самопроизвольное прерывание беременности и невынашивание 
Самопроизвольное прерывание беременности вообще случается достаточно часто — 
во многих случаях еще до того, как женщина понимает, что забеременела. После 
подтверждения беременности вероятность того, что она прервется самопроизвольно, 
составляет один к семи. Как правило, очевидной причины не удается найти. Именно 
поэтому врачи проводят обследование только после двух или трех неудачных попыток 
выносить ребенка. 

Если у одного из партнеров инверсия, вероятность самопроизвольного прерывания 
беременности повышается. Зачастую оно происходит в первые три месяца, но иногда 
и позднее. Самопроизвольное прерывание беременности в таких ситуациях 
происходит потому, что в клетках плода содержатся несбалансированные 
(рекомбинантные) хромосомы: в одном плече инвертированной хромосомы избыток 
ДНК, а в другом недостаток. Чем дальше от края хромосомы находится ее разрыв 
(место перестройки), тем больше вероятность, что беременность вовсе не наступит, а 
если наступит, то прервется. 

При каждой попытке забеременеть вероятности остаются теми же: зачатие ребенка с 
нормальными хромосомами; зачатие ребенка с наследственной инверсией; зачатие 
ребенка с несбалансированными (рекомбинантными) хромосомами и последующим 
самопроизвольным прерыванием беременности; или рождение ребенка с особыми 
потребностями и/или проблемами со здоровьем. 

Если самопроизвольное прерывание беременности повторяется, и успешного зачатия 
не происходит, можно обратиться к генетическому консультанту или врачу-генетику. 
Они смогут дать ответы на следующие вопросы: 

◼ сможет ли плод с несбалансированными хромосомами дожить до родов 

◼ какова вероятность того, что ребенок погибнет вскоре после родов 

◼ если ребенок выживет, насколько серьезным будет влияние инверсии на его 

психическое и физическое состояние 
Если вы унаследовали инверсию от одного из родителей, то это самое явное 
доказательство, что у вас тоже могут быть здоровые дети. 

В случае самопроизвольного прерывания беременности вам могут предложить 
отправить генетический материал на исследование. Принимать решение в такой 
тяжелый момент нелегко, однако это поможет разобраться в ситуации и получить 
более полную генетическую информацию. 

Вы беременны: когда вы сможете узнать об особенностях 
хромосомного набора ребенка? 
Самый ранний анализ, позволяющий во время беременности определить структуру 
хромосом ребенка, основан на биопсии хориона и проводится на сроке 11–13 
недель. При помощи тонкой иглы осуществляется забор фрагмента ткани из 
плаценты. Результаты обычно сообщают в срок от трех дней до двух–трех недель. 
Из-за биопсии может увеличиться риск прерывания беременности примерно на 1%, 
прерывание может случиться в течение нескольких дней после процедуры. 
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Анализ хромосом ребенка может быть проведен по клеткам, полученным при заборе 
околоплодных вод с помощью тонкой иглы (амниоцентез). Эта процедура проводится 
примерно на 16-й неделе беременности. Результаты обычно готовы через 10–14 дней. 
При проведении амниоцентеза вероятность самопроизвольного прерывания 
беременности увеличивается примерно на 0,5–1 %. 
Данные анализы позволяют определить, имеется ли у ребенка избыток или 
недостаток хромосомного материала, однако они не могут показать, как это повлияет 
на его дальнейшее развитие. Ребенок с несбалансированной рекомбинантной 
хромосомой, вероятно, будет нуждаться в особом уходе. 
Ультразвуковые исследования, включая скрининг первого триместра (около 12 
недель) и скрининг второго триместра (18–21 неделя), могут помочь выявить 
серьезные проблемы со здоровьем, показав структурные заболевания сердца или 
других жизненно важных органов. Однако определить, как именно 
несбалансированная рекомбинантная хромосома повлияет на ребенка, можно только 
после рождения. 
Эти методы можно обсудить с врачом акушером-гинекологом, который при 
необходимости направит вас к генетическому консультанту или врачу-генетику для 
получения дополнительной информации и обсуждения найденных в результате теста 
отклонений от нормы. 
Если анализы выявят нарушения, у вас будет выбор: сохранить беременность и 
подготовиться к рождению ребенка с особыми потребностями или прервать 
беременность. С подобными решениями сталкивались многие члены сообщества 
Unique. 

Другие репродуктивные методы 
Существуют другие репродуктивные методы. Доступные варианты и их стоимость 
зависят от страны проживания и могут включать следующие опции. 

Преимплантационная генетическая диагностика (ПГД), 
преимплантационное генетическое тестирование структурных 
перестроек (ПГТ-СП) 
Преимплантационная генетическая диагностика (ПГД) позволяет выбрать эмбрион без 
несбалансированной рекомбинантной хромосомы, который можно перенести в 
полость матки. Процедура осуществляется с помощью экстракорпорального 
оплодотворения (ЭКО) и предусматривает хромосомный анализ трехдневных или 
(чаще) пятидневных эмбрионов и перенос в полость матки только тех, которые имеют 
стандартный набор хромосом или являются носителями инверсии. Применяемый в 
настоящее время метод не позволяет отличить эмбрионы со стандартными 
хромосомами от носителей сбалансированной инверсии. 
Среди членов сообщества Unique есть те, кто воспользовался процедурой ПГД для 
рождения здоровых детей и готовы поделиться своим опытом. Доступность ПГД 
существенно различается в разных странах, при этом не все клиники, предлагающие 
ПГД, проводят диагностику хромосомных инверсий. Показатели успешности 
процедуры варьируются в медицинских центрах и в среднем составляют около 20% на 
начатый цикл и 30% на перенесенный эмбрион. В Великобритании эта процедура 
стоит дорого, но 85% пар получают финансирование. Для некоторых это 
эмоционально тяжелая процедура, поэтому консультирование и поддержка крайне 
важны как до, так и во время процесса. Если вы хотите узнать больше о возможностях 
ПГД, обратитесь за консультацией в медико-генетический центр. 
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Интрацитоплазматическая инъекция сперматозоида (ИКСИ) 
При подозрении на бесплодие врачи могут отобрать самые активные и подвижные 
сперматозоиды и далее использовать их для внутриматочной инсеминации или 
интрацитоплазматической инъекции (ИКСИ). При методе ИКСИ выбирается только 
один сперматозоид. Его напрямую вводят в созревшую яйцеклетку, которую извлекли 
заранее, как при процедуре ЭКО. Чтобы убедиться, что в матку будут перенесены 
только эмбрионы со сбалансированными или нормальными хромосомами, метод 
ИКСИ может быть совмещен с ПГД. 

Донорство спермы и яйцеклеток 
Родители, у которых не получается зачать здорового ребенка, могут обратиться в банк 
спермы или яйцеклеток. Донорская сперма вводится путем внутриматочной 
инсеминации с учетом естественного менструального цикла женщины или после 
стимуляции овуляции с помощью лекарств. Донорская сперма или яйцеклетки могут 
быть предоставлены вашими знакомыми или клиникой. Донорскую яйцеклетку 
совмещают со спермой партнера и помещают в подготовленную с помощью гормонов 
матку, как и при стандартной процедуре ЭКО. 

Вопросы 
Возможно ли исправить инверсию? 
Нет. Но очень маловероятно, что инверсия (будь то парацентрическая или 
перицентрическая) как-либо скажется на жизни носителя до того, как он захочет 
иметь детей. 

Влияет ли инверсия на здоровье? 
У подавляющего большинства из 2,6 миллионов носителей инверсия никак не 
влияет на здоровье. У ребенка, унаследовавшего родительскую инверсию, также 
не должно быть проблем со здоровьем. Как правило, инверсии никак не 
сказываются на здоровье и развитии, потому что в большинстве случаев те участки 
генома, где происходит разрыв и повторное соединение хромосом, не влияют на 
функционирование важных генов. 

Что произойдет, если во время беременности у моего ребенка 
обнаружат инверсию?  
Иногда у плода могут обнаружить инверсию после биопсии хориона или 
амниоцентеза. В таком случае следует провести анализ хромосом родителей, 
чтобы понять, унаследована ли она от кого-то из них. Если да, и у родителя 
инверсия не вызывает никаких проблем со здоровьем, то вероятно, что и у ребенка 
их не будет. 
Если же у обоих родителей стандартные хромосомы, значит инверсия у ребенка 
возникла впервые, то есть она новая (de novo). В большинстве случаев такая 
инверсия не скажется на здоровье ребенка, однако есть и риск, что разрывы 
хромосом вызвали нарушение функции важных генов или важный генетический 
материал был утрачен или дублирован. Узнать, произошли ли утрата (делеция) 
или дублирование (дупликация) генетического материала на участке инверсии, 
можно с помощью хромосомного микроматричного анализа или полногеномного 
секвенирования. Женщине необходимо предоставить возможность пройти 
ультразвуковую диагностику высокого разрешения для выявления возможных 
физических патологий плода. Родителям следует с самых ранних этапов 
обратиться за генетическим консультированием, чтобы своевременно обсудить с 
врачом возможные трудности. 
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У нашего ребенка особые потребности. Если у нас родится еще 
один ребенок с особыми потребностями, будут ли их 
проблемы одинаковыми? 
Если у вас родится несколько детей с несбалансированной рекомбинантной 
хромосомой, очень высока вероятность, что особые потребности будут у каждого 
из них. Однако сложности и симптомы у них могут отличаться. В зависимости от 
конкретной инверсии, у одного ребенка может быть избыток генетического 
материала в коротком плече хромосомы и его недостаток в длинном. У другого 
ребенка недостаток материала может быть в коротком плече, а избыток — в 
длинном. Тем не менее, в большинстве семей у детей с несбалансированными 
хромосомами рекомбинантная хромосома не отличается. Несмотря на это, между 
детьми могут быть большие различия, как между братьями и сестрами с обычными 
хромосомами. 

А что насчет других моих детей? 
Хромосомный анализ можно будет провести у других ваших детей, как только они 
станут достаточно взрослыми, чтобы решить, что им это нужно. Если вы твердо 
уверены, что хотите узнать о хромосомном статусе детей, но они еще слишком 
малы, чтобы принимать самостоятельные решения, обсудите это с генетиком. 
Рекомендации по оптимальному времени для проведения тестирования и его 
обсуждения являются гибкими и составлены с учетом насущных интересов семей. 
Если ваш ребенок развивается в соответствии с возрастными нормами, то, 
вероятнее всего, у него будут либо нормальные хромосомы, либо семейная 
сбалансированная транслокация. Дети с семейной сбалансированной 
транслокацией, которые развиваются нормально, могут не беспокоиться о 
возможных проблемах со здоровьем до тех пор, пока не решат завести 
собственных детей. 

Почему это случилось со мной? Это моя вина? 
Если специалисты сказали, что у вас сбалансированная инверсия, может 
возникнуть вопрос: «Почему это случилось со мной?» Помните, что инверсия, 
скорее всего, возникла случайно при формировании яйцеклетки или 
сперматозоида, которые впоследствии дали начало вашей жизни. Это произошло 
не позднее первых дней беременности вашей матери. Поэтому вам, разумеется, не 
стоит себя упрекать или винить. Известно, что ни экология, ни режим питания, ни 
условия труда, ни образ жизни не являются причиной инверсии. Изменения 
затрагивают мужчин и женщин из самых разных слоев общества по всему миру. В 
этом нет вашей вины или вины кого-либо из членов вашей семьи. Некоторые люди 
со сбалансированной инверсией чувствуют себя виноватыми. Некоторые люди, 
унаследовавшие инверсию, обнаруживают, что родитель, передавший ее, 
чувствует себя виноватым. Нет абсолютно никаких причин чувствовать себя 
виноватым. 
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