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Аннотация. Имплантацияға дейінгі генетикалық диагностика 20 жылдан астам 
уақыт бойы қолданыста, осы уақыт ішінде көмекші репродуктивті технологиялардың 
мүмкіндіктері мен бір жасушаның молекулалық-генетикалық диагностикасының əлеуеті 
айтарлықтай кеңейді. Осы уақытқа дейін имплантацияға дейінгі диагностика 
эксперименттік процедурадан көрсеткіштер ауқымын кеңейте отырып, пренатальды 
диагностиканың тиімді жəне ерте түріне айналды. Шолуда имплантацияға дейінгі 
генетикалық диагностиканың қазіргі жағдайы ұсынылған, оны жүргізудің принциптері 
мен көрсеткіштері сипатталған. 

Кіріспе. Тұқым қуалайтын аурулары бар балалардың туылуының алдын алу қазіргі 
заманғы медицинаның өзекті міндеттерінің бірі болып табылады. Қазіргі уақытта бұл 
тапсырманы орындау үшін ұрықтың прогрессивті жүктіліктегі патологиялық 
жағдайларын анықтауға бағытталған пренатальды диагностика (PD) жəне имплантацияға 
дейінгі генетикалық диагностика (PGD/PGD — Preimplantation Genetic Diagnosis) əдістері 
қолданылады, бұл эмбрионның геномын жатыр қуысына көшірмес бұрын зерттеуге 
мүмкіндік береді.  

PGD, PD-ден айырмашылығы, эмбрион жатыр қабырғасына имплантацияланғанға 
дейін жүзеге асырылады. Имплантацияға дейін генетикалық диагностиканы жүргізу in 
vitro ұрықтандыру жағдайында ғана мүмкін болады, яғни көмекші репродуктивті 
технологияларды қолданған кезде. PGD процедурасы ооциттегі (полярлы денелер) немесе 
эмбриондағы (бластомерлер, трофэктодерма жасушалары) бір немесе одан да көп 
жасушалардың биопсиясын жəне олардың гендік немесе хромосомалық мутацияларға 
кейінгі генетикалық тестілеуін қамтиды. Сыналған патология болмаған жағдайда эмбрион 
жатыр қуысына тасымалдануы немесе келесі ЭКҰ циклінде тасымалданғанға дейін 
криоконсервациялануы мүмкін (сурет. 1). Қазір 3-8 трофэктодерма жасушаларын зерттей 
отырып, бластоциста сатысында эмбриондарды диагностикалау ең перспективалы болып 
саналады.  

 
Сурет 1. 

Зерттеу əдістері. Қазіргі уақытта эмбрион жасушаларын генетикалық зерттеу үшін 
əдетте флуоресцентті in situ будандастыру (fish — Fluorescence in situ hybridization) немесе 
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NGS-жаңа буын секвенциясы (next-generation sequencing).) қолданылады. Неғұрлым 
қымбат əдіс аз қолданылады — микро матрицаларды қолдана отырып салыстырмалы 
геномдық будандастыру (array comparative genomic hybridization — A‑CGH). A‑CGH əдісі 
əртүрлі модификацияларға ие, тез дамып келеді жəне жақын арада ПГД-мен ЭКҰ 
мүмкіндіктерін кеңейтуі мүмкін [1]. 

Талдау нəтижелері. ПГД көрсеткіштерін бірнеше топқа бөліп қарастырамыз. 
Бірінші топ. Анеуплоидия / анеуплоидты эмбрион (хромосомалардың сандық 

бұзылыстары) – хромосоманың жоғалуына (моносомия) немесе қосымша хромосоманың 
(трисомия) болуына байланысты хромосомалар жиынтығы өзгерген хромосомалық 
патологияның ең көп таралған түрі. Мұндай жағдайларда жасушадағы хромосомалық 
жиынтық 46-ға тең емес, бұл мұндай эмбрионды ауыстырған кезде имплантацияның 
бұзылуына (жүктілік болмайды) немесе жүктіліктің дамуының бұзылуына (мұздатылған 
жүктілік немесе 1 триместрдегі өздігінен түсік) əкеледі. Анеуплоидиямен эмбриондарды 
тасымалдау ұсынылмайды. Барлық хромосомалардағы анеуплоидияларды NGS жəне SPR 
əдістерімен анықтауға болады. FISH əдісін қолдану əдетте белгілі бір хромосомаларды 
зерттеумен шектеледі.  

21-ші жұп хромосоманың ауытқуы Даун синдромына əкеледі. 
13-ші жұптағы ауытқу — Патау синдромына. 
18-ші жұптың бұзылуы-Эдвардс синдромына. 
Екінші топ. Сегменттік хромосомалық бұзылулар-хромосомалар жиынтығы 

өзгермеген, бірақ бір немесе бірнеше хромосомалардың құрылымы бұзылған, учаскенің 
жоғалуы (делеция) немесе хромосоманың қосымша екі еселенген учаскесінің болуы 
(дупликация) түріндегі хромосомалық патологияның нұсқасы. Мұндай эмбрионды 
ауыстырған кезде хромосоманың қайта құрылуына қатысатын аймақтың түрі мен 
мөлшеріне байланысты жүктіліктің өздігінен үзілуі немесе ақыл-ой кемістігі бар жəне 
əртүрлі ақаулары бар баланың туылуы мүмкін. 

Теңгерімсіз транслокациялар-делеция (хромосома учаскесінің жоғалуы) жəне 
дупликация (хромосома учаскесінің екі еселенуі) тіркесімі бар сегменттік хромосомалық 
бұзылулардың ерекше жағдайы. Хромосомалық патологияның бұл түрі эмбрионда 
қалыптасады, егер ата-аналардың бірі теңдестірілген транслокацияның тасымалдаушысы 
болса. Теңдестірілген транслокацияны тасымалдау асимптоматикалық болып табылады 
жəне оның болуын кариотипті зерттеу кезінде ғана нақтылауға болады. Сегменттік 
бұзушылықтарды анықтау мүмкіндігі қолданылатын əдістің рұқсат ету қабілетімен 
анықталады. 

Үшінші топ. Хромосомалық патологияның мозаикалық түрі. Мозаика-бұл 
организмде кариотиптің 2 немесе одан да көп нұсқалары бар жасушалар болатын жағдай, 
көбінесе жасушалардың бір пулында қалыпты кариотип, ал басқаларында 
"патологиялық"болады. Сонымен қатар, жасушалардың" патологиялық " пулында 
мутацияның кез – келген түрінің нұсқалары болуы мүмкін-хромосомалық (жасушада 46 
хромосома болмаған кезде) жəне сегменттік бұзылулар (жасушада 46 хромосома болған 
кезде, бірақ хромосоманың құрылымы бұзылған кезде, хромосома бөлімі жоқ/екі 
еселенеді). Кейбір жағдайларда хромосомалық патологияның түріне жəне қатысатын 
хромосомаға байланысты мұндай эмбрионды тасымалдауға ұсынуға болады. Тасымалдау 
нəтижесі эмбриондағы қалыптан тыс жасушалардың деңгейіне байланысты болады. Егер 
хромосомалардың қалыпты жиынтығы бар жасушалар пулы басым болса, мұндай 
эмбрионды тасымалдау кезінде сау нəресте туылуы мүмкін. Хромосомалық патологияның 
мозаикалық формасы бар эмбрионды тасымалдау туралы шешім қабылдағанда, 
статистикаға сəйкес, мұндай эмбриондарды тасымалдау кезінде имплантация жиілігі 
төмендегенін жəне эуплоидты эмбриондарды (46 хромосомасы бар) тасымалдауға 
қарағанда түсік түсіру ықтималдығы жоғары екенін ескеру қажет. Хромосомалық 
патологияның мозаикалық түрі NGS əдісін ең сенімді түрде анықтайды. 
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Төртінші топ. Эуплоидты, яғни жатырға тасымалдауға лайықты эмбрион. 
Генетикалық сау бластоцистаның жасушаларында хромосомалардың дұрыс жиынтығы 
бар. Оның тасымалдануы имплантацияға жəне сау баланың туылуына жақсы мүмкіндік 
береді [2]. 

Талқылау. 06.11.2023-24.12.2023 аралығында зертханада жасалынған ПГД 
нəтижелеріне талдау жасайтын болсақ, 48 емделушінің нəтижесі бойынша хромосомалық 
ауытқулары бар - 59, мозаикалық - 8, транслокациялар - 3 жəне тасымалдауға 
ұсынылғандар - 45ты құрады. Имплантацияға дейінгі генетикалық диагностикадан соң тек 
- 1 эмбрион тасымалданды. Неліктен мұнда ақаулар пайда болып тұр? Адам 
эмбриондарында анықталған анеуплоидиялардың көпшілігі сперматозоидтардан емес, 
жұмыртқадан "тұқым қуалайды". Бұл 21 хромосомадағы трисомиялардың 88% құрайды 
деген дəлелдер бар. Трисомиялардың 8% - ы əкеден шыққан. Трисомиялардың 4% 
себептері эмбриональды дамудың алғашқы кезеңдеріндегі сəтсіздіктер болып табылады. 
Сонымен қатар ақауларға əйел адамдардың жасы əсер етеді. Анеуплоидиямен 
жұмыртқаны ұрықтандыру кезінде эмбрион дұрыс емес хромосома жиынтығын мұра 
етеді. Авторлары анеуплоидты эмбриондарды алу жиілігі мен пациенттердің жасы 
арасындағы байланысты зерттеген мақаладан деректер келтірейік. 

Əйелдің жасына байланысты эмбриондардағы анеуплоидияның пайызы [3].⠀ 

Жас топтары 
Анеуплоидты эмбриондардың 
болу жиілігі 

35 жасқа дейін 21% 
35—37 жас 34% 
38—40 жас 55% 
41—44 жас 64% жəне одан жоғары 

Кесте 1. 
Қазіргі уақытта екі ірі халықаралық денсаулық сақтау ұйымы: PGD Консорциумы 

(ESHRE) жəне Халықаралық PGD қауымдастығы (PGD) PGD процедураларын жүргізу 
стандарттарын əзірлеуді жалғастыруда [4]. Жақында Еуропада PGD процедураларының 
сапасын сыртқы бақылау бойынша жобалар іске қосылды: FISH жəне ПТР [5]. 
Халықаралық ПГД-қауымдастықтар, ПГД саласындағы жекелеген билік жəне əртүрлі 
елдердің бақылаушы медициналық органдары барлық ПГД-зертханаларға халық арасында 
танылған сапа стандарттарына сəйкес аккредиттеуден өтуді немесе болашақта осындай 
аккредиттеуге ықпал ететін іс - шаралар өткізуді ұсынады. 

Қорытынды. ПГД 20 жылдан астам уақыт бойы дамып келеді, осы уақыт ішінде 
ЭКҰ техникасында айтарлықтай прогресс болды, ВРТ мүмкіндіктерінің ауқымын 
кеңейтуге мүмкіндік беретін жаңа əдістер мен жабдықтар пайда болды. Осы уақыт ішінде 
молекулалық диагностикада болған өзгерістер одан да əсерлі, қазіргі уақытта ПГД өз 
арсеналында бір жасушаның көптеген генетикалық маркерлерін бір тəуліктен аз уақыт 
ішінде зерттеуге мүмкіндік беретін дəл жəне əмбебап əдістерге ие. Осының арқасында 
ПГД эксперименттік процедурадан көрсеткіштер ауқымын кеңейте отырып, ПД-ның 
тиімді жəне ерте түріне айналды. Молекулалық диагностика əдістерін одан əрі дамыту, 
оларды ПГД үшін стандарттау, ПГД-мен ЭКО циклдарындағы процестерді ұйымдастыру 
мен үйлестіруді жақсартумен бірге жақсы перспективалар береді. 
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Аңдатпа: Аквакультура  бүкіл əлемде теңіз өнімдеріне деген өсіп келе жатқан 

сұранысты қанағаттандыруда маңызды рөл атқарады. Балықтың дернəсілдерін  сəтті 
өндіру көбінесе тіршіліктің алғашқы кезеңдерінде қажетті қоректік заттардың маңызды 
көзі болып табылатын жоғары сапалы тірі жемдердің болуына байланысты. Бұл мақала 
коловраткалар, артемиялар, копеподтар жəне микробалдырларды қоса алғанда, əртүрлі 
тірі жемдік организмдер қарастырылады, олардың тағамдық құндылығы мен өсіру 
əдістері атап өтіледі. Сонымен қатар, мақалада аквакультура оптимизациясы тиімділігі 
мен тұрақтылығын арттыру үшін тірі жем өндіру жүйелерін оңтайландырудың 
маңыздылығы талданады. 

Кілт сөздер: аквакультура, тірі жем, балық дернəсілдері, Артемия, цисталар, 
микробалдырлар, өсіру əдістері, проблемалар, төзімділік. 

Кіріспе 
Аквакультура  балық өнімдеріне өсіп келе жатқан сұранысты қанағаттандыра 

отырып, теңіз өнімдерінің əлемдік өндірісіне айтарлықтай үлес қосты. Əлемдік 
аквакультураның дамуы өте жоғары қарқынмен жалғасып жатқандықтан, өсірілген 
балықтар мен моллюскаларды азықтандыру туралы ақпаратқа деген қажеттілік артып 
келеді [1]. Көптеген балық түрлерінің дамуының дернəсілдік жəне жыныстық жетілу 
кезеңдерінде өнеркəсіптік жемді пайдалану мүмкін емес. Тірі жем - бұл теңіз 
аквакультурасымен айналысатындардың барлығына, соның ішінде балық өсірушілерге, 
зерттеушілерге жəне аквакультура саудасы үшін жем-шөп пен жабдық шығаратын 
компаниялардың қызметкерлеріне таптырмас тауар [2]. 

Шаянтəріздестер сияқты балама тірі жемдер теңіз аквакультурасын  оңтайландыру 
жəне шектеулі ресурстарға тəуелділікті азайту, болашақ өндірістік мүмкіндіктерге, 
түрлерді əртараптандыруға жəне өнімділікке ықпал ету үшін қажет. Тірі жемшөп 
организмдері осы қоректік қажеттіліктерді қанағаттандыруда, қажетті қоректік заттармен 
қамтамасыз етуде жəне оңтайлы өсу мен дамуға ықпал етуде шешуші рөл атқарады [3]. 
Кең таралған тірі жемдік организмдерге келесілер жатады: коловраткалар, артемия, 
копеподтар жəне микробалдырлар.Коловраткалар, əсіресе Brachionus spp., кішкентай 
мөлшеріне, жоғары көбею жылдамдығына жəне қоректік қасиеттеріне байланысты тірі 


