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Проведен анализ результатов генетико-эпидемиологических исследований наследственных болезней (НБ) в 14 регио-
нах европейской части России, Юга России, Северного Кавказа, Волго-Уральского региона с суммарной численностью 
обследованного населения около 4 млн чел. Изучены пространственная изменчивость и генетическая гетерогенность 
НБ у населения различных регионов и в полиэтнических популяциях РФ. Выделены частые НБ, характерные как для 
всего населения конкретных регионов, так и заболевания, специфичные для отдельных этносов. Выявлена гетероген-
ность НБ в популяциях и этносах, как аллельная, так и локусная. Зарегистрированы ранее не описанные НБ, эндемич-
ные для конкретных этносов. Показано, что в популяциях с различной этнической экстракцией каждый народ в своем 
генофонде сохранил специфический спектр, распространенность и генетическую природу НБ. Проведенный анализ 
позволил подойти к решению фундаментальной проблемы медицинской генетики – эволюции НБ в различных попу-
ляциях и этнических группах.
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The results of genetic and epidemiological studies of hereditary diseases (HD) in 14 regions of the European part of Russia, the 
South of Russia, the North Caucasus, the Volga-Ural region, with a total population of about 4 million people surveyed were ana-
lyzed. Spatial variability and genetic heterogeneity of HD in the population of different regions and in multi-ethnic populations of 
Russia have been studied. Frequent HD that are typical for the entire population of specific regions, as well as diseases specific to 
individual ethnic groups were identified. Significant heterogeneity of populations and ethnic groups, both allelic and locus, has 
been detected. Novel previously undescribed HD which are endemic for specific ethnic groups have been registered. It was shown 
that in populations with different ethnic extraction each ethnic group in its gene pool has preserved specific spectrum, prevalence 
and genetic nature of HD. Complex multifaceted analysis allowed us to approach the fundamental problem of medical genetics - 
the evolution of HD in different populations and ethnic groups. 
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При изучении наследственных болезней (НБ) 
важной является сравнительная оценка разно-
образия НБ, их распространенности, наличие 

различий, как в полиэтнических популяциях, так и в 
регионах единого этнического происхождения [1].

Цель и задачи: изучение пространственной измен-
чивости и генетической гетерогенности НБ у населения 
различных регионах и в полиэтнических популяциях РФ. 

Материалы и методы

Изучено разнообразие НБ в 14 регионах России, 
представляющих 11 этнических групп: русских (7 реги-
онов), 5 этносов Волго-Уральского региона (марийцы, 
чуваши, удмурты, башкиры, татары) и 5 народов Се-
верного Кавказа (абазины, адыгейцы, черкесы, ногай-
цы и карачаевцы). Численность обследованного насе-
ления ~ 4 млн. чел. Исследование проведено по прото-
колу генетико-эпидемиологических исследований [2].  

Результаты и обсуждение

Полученные результаты демонстрируют, что не-
смотря на редкость более 70% НБ, их суммарный груз 
составляет около 1% у всего населения и 2% у детей. 
Разнообразие выявленных НБ с учетом гетерогенно-
сти составило более 800 нозологических форм. Наи-
большая доля больных с НБ – 61,81% приходится на 
частые формы (распространенность 1:50000 и чаще). 

В каждом этносе определен «специфичный» спектр 
частых НБ. Меньшая степень вариации наблюдается 
между русскими различных регионов. Например, ряд 
частых НБ у русских (бородавчатый гиперкератоз, эс-
сенциальный тремор, отосклероз, несовершенный осте-
огенез и т.д.) встречается чаще, чем у других народов. 
Ладонно-подошвенный гиперкератоз с более высокой 
распространенностью зарегистрирован среди карачаев-
цев, абазин, черкесов, адыгейцев, татар, башкир; вуль-
гарный ихтиоз – среди марийцев и чувашей; АД оли-
гофрения чаще встречается у башкир, татар, удмуртов, 
ногайцев и карачаевцев; врожденный птоз – у абазин, 
черкесов, адыгейцев, башкир; синдром Элерса-Данло 
чаше встречается у 5 народов Северного Кавказа. Сре-
ди частых НБ выделены эндемичные и этнически приу-
роченные заболевания – у чувашей и марийцев (леталь-
ный инфантильный остеопетроз, эритроцитоз и врож-
денный гипотрихоз), у карачаевцев (фенилкетонурия, 
муковисцидоз). При проведении ДНК-диагностики вы-

явлена генетическая гетерогенность между этносами 
не только для редких НБ, но и для частых. 

Проведенный кластерный анализ геногеографи-
ческих взаимоотношений между этносами/популя-
циями на основании распространенности НБ показал 
формирование кластеров в зависимости от этногенеза 
народов: русские Карачаево-Черкесской республики 
объединились с другими русскими регионами; адыго-
абхазские народы Карачаево-Черкессии и Адыгеи объ-
единились в единый кластер, а тюркские народы ока-
зались наиболее генетически удалены. Главным при 
анализе полиэтнических популяций является сохра-
нение генофонда каждого народа, несмотря на замет-
ную долю межэтнических браков (20%). За рубежом ге-
нетические регистры и базы данных с особенностями 
НБ у различных народов используются при формиро-
вании программ для здравоохранения [3].

 Таким образом, редкие гены НБ являются марке-
рами этногенетических процессов в популяциях и по-
зволяют ярче «классических» маркеров расширять 
представление об эволюции генома человека и НБ.  
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