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Изменчивость митохондриального генома  
при внезапной сердечной смерти
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Проведено исследование полиморфизма митохондриального генома и числа копий мтДНК в клетке при внезапной сердеч-
ной смерти (ВСС). Выявлено более низкое значение числа копий мтДНК в миокарде умерших ВСС. Анализ полиморфизма 
мтДНК показал более высокую частоту гаплогруппы Н1 в выборке ВСС, по сравнению с популяцией,  а также более высокую 
частоту миссенс-варианта Ala177Thr в гене ATP6  у лиц, переживших остановку сердца. Результаты исследования указывают 
на связь полиморфизма мтДНК и числа копий мтДНК в клетке с риском внезапной сердечной смерти.   
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We studied mitochondrial DNA polymorphism and mtDNA copy number in sudden cardiac death (SCD). In the SCD group, a lower 
mtDNA copy number was found in the myocardium. Analysis of mtDNA polymorphism revealed a higher frequency of H1 hap-
logroup in the SCD samples, compared with the population, as well as higher frequency of missense variant Ala177Thr in ATP6 gene 
in the group of cardiac arrest survivors. The results of the study suggest association of mtDNA polymorphism and mtDNA copy 
number with the risk of sudden cardiac death.   
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Митохондриальная дисфункция играет значи-
тельную роль в патогенезе внезапной сердеч-
ной смерти (ВСС), а полиморфизм мтДНК мо-

жет влиять на функцию митохондрий через изменение 
эффективности окислительного фосфорилирования [1]. 
Число копий мтДНК  клетке также является показате-
лем, характеризующим состояние митохондрий [2].  

Цель работы − исследование полиморфизма 
мтДНК и изменчивости числа копий мтДНК в клетке 
как факторов риска ВСС.

Материал и методы

 Число копий мтДНК в клетке было определено 
в образцах миокарда лиц, умерших ВСС в сравнении 
с умершими по другим причинам (n=260), а также 
в лейкоцитах крови популяционной выборке жите-
лей г. Новосибирска (n=277) методом ПЦР в реаль-
ном времени. Полиморфизм мтДНК изучали с по-
мощью секвенирования первого гипервариабельного 
сегмента D-петли мтДНК и рестрикционного анали-
за, позволяющего определить гаплогруппы мтДНК. 
Кроме того, в выборке индивидов, переживших вне-
запную остановку сердца (n=53) была секвенирована 
полная последовательность мтДНК методом высоко-
производительного секвенирования (MiSeq, Illumina).  

Результаты

Исследование числа копий мтДНК показало сни-
жение этого показателя в образцах миокарда умерших 
ВСС. Выявлены различия числа копий мтДНК между 
гаплогруппами кластера JT. В группе ВСС была заре-
гистрирована более высокая частота гаплогруппы H1 
в сравнении с популяцией, а также у мужчин в сравне-
нии с женщинами. Для этой гаплогруппы в других ис-
следованиях также была показана ассоциация с ВСС [3], 
а также с неблагоприятным прогнозом после инфаркта 
миокарда [4]. Анализ мтДНК в выборке пациентов с пе-
ренесенной остановкой сердца выявил более высокую 
частоту замены G9055A  (Ala177Thr) в гене субъедини-
цы 6 АТФ-синтазы, по сравнению с популяцией.

Выводы

Таким образом, в качестве возможных факторов 
риска ВСС можно рассматривать снижение числа ко-

пий мтДНК в клетке, принадлежность мтДНК к гапло-
группе Н1, а также миссенс-вариант Ala177Thr в гене 
ATP6. Полученные результаты свидетельствуют в поль-
зу гипотезы о роли митохондриальной дисфункции 
и вариантов митохондриального генома в развитии 
сердечно-сосудистых заболеваний и в определении 
риска ВСС.    
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