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Шизофрения — тяжелое психическое расстройство с гетерогенными симптомами. Этио-
логия включает генетические, нейробиологические и средовые факторы. Современные
технологии позволяют оценить значимость генетических факторов. Известно, что у 30%
пациентов с синдромом Ди-Джорджи развивается шизофрения [1, 2]. Известны иные хро-
мосомные аномалии, ассоциированные с шизофренией [3, 4].

Анализ хромосомных аномалий и их доля является частью большой работы по страти-
фикации больных. Для работы нами были использованы полногеномные данные из базы
dbGaP (сет phs001020.v2.p1 DS-SZRD), включающие 746 образцов [5], из которых 249
образцов были отнесены к контрольным, 462 к группе шизофрении и 28 к иным заболе-
ваниям психиатрического спектра.

Данные в формате fastq триммировали от остатков адаптеров, выравнивали на геном-
ный референс GDC.h38.d1.vd1 и маркировали дубликаты. Полученные файлы формата
bam использовали для подсчета статистики отнесения прочтений к хромосомам. Подозре-
ние на хромосомные аномалии выявляли анализом выбросов долей прочтений хромосом.
При анализе выбросов долей прочтений в обеих группах сравнения нами было выявлено
5 образцов, у которых номинальный пол из метаданных отличался от хромосомного, и 2
с подозрением на генотип XXY. Эти образцы были исключены из дальнейшего анализа.
Дополнительно в группе больных было выявлено 19 образцов с подозрением на хромо-
сомные аномалии, в том числе в 19/22 хромосомах (возможно, синдром Ди-Джорджи)
и возможной полисомией Y хромосомы, в группе контроля ни одного такого образца не
выявлено (Рис. 1). Доля образцов с делециями составила 4% (19/462).

Таким образом нами было выявлено 19 людей с подозрением на крупные хромосомные
аномалии в группе больных с шизофренией, что составляет около 4%. Эта доля превышает
долю людей с синдромом Ди-Джорджи, описываемую в литературе.

Данная работа выполнена в рамках государственного задания «Поиск генетических
маркеров для стратификации пациентов с шизофренией (шифр Экспансия)», номер госу-
дарственного учета НИОКТР 125030703326-4
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Рис. : Тепловая карта Z-score долей хромосом в группе больных. Столбцы - хромосомы,
строки - люди.
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