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Опыт определения уровня альфа-1антитрипсина 
в лаборатории Медико-генетического центра 

Республиканской больницы №1, г. Якутск
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677010, Республика Саха (Якутия), г. Якутск, Сергеляхское шоссе, 4

В работе представлен опыт определения уровня альфа-1 антитрипсина в сыворотке крови в популяции Республики Саха 
(Якутия).  
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Дефицит α1-антитрипсина (ААТД) является ау-
тосомно-рецессивным (OMIM +107400) на-
следственным заболеванием, характеризую-

щимся пониженной концентрацией или отсутствием 
α1-антитрипсина (ААТ) в сыворотке крови вследствие 
ряда мутаций гена Pi (Protease Inhibitor, ингибитор про-
теаз). Основными клиническими проявлениями явля-
ются, прежде всего, хронические неспецифические за-
болевания лёгких с развитием эмфиземы и поражение 
печени в виде цирроза [1]. Заболевания органов дыха-
ния занимают первое место в структуре заболеваемо-
сти всех слоёв населения Республики Саха (Якутия) 
[2], что делает актуальными вопросы дифференциаль-

ной диагностики наиболее значимой нозологии. Кро-
ме климатических факторов Крайнего Севера и при-
равненных к ним регионов, важную роль играет загряз-
нение атмосферного воздуха, которое может стать 
триггерным фактором при наличии мутаций, ассоци-
ированных с клиническими проявлениями ААТД. Так-
же важна диагностика болезней желудочно-кишечно-
го тракта, включая дифференциальную диагностику 
неинфекционных гепатитов неясной этиологии,  ко-
торыми может проявляться ААТД. 

Цели и задачи работы: анализ опыта исследования 
уровня сывороточного ААТ среди населения Респу-
блики Саха (Якутия). 
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Материалы и методы 

Исследуемая популяция – пациенты отделений 
детской пульмонологии и гастроэнтерологии, кото-
рым показана дифференциальная диагностика забо-
леваний лёгких и криптогенных гепатитов с целью ис-
ключения ААТД. У пациентов производится забор ве-
нозной крови с последующим отделением сыворотки 
общепринятыми методами. Полученная сыворотка 
отделяется от форменных элементов и хранится при 
температуре не выше -20 °С не более 14 дней. С 2005 г. 
по конец 2019 г. обследовано 714 пациентов. Коли-
чественное определение уровня альфа-1 ААТ прово-
дится иммунотурбидиметрическим методом (Sentinel 
Diagnostics, Италия) на спектрофотометре UV-1800 
(Shimadzu, Япония). Калибровка и внешний контроль 
качества производился с использованием рекомендо-
ванного производителем набора реагентов калибро-
вочных и контрольных материалов. 

Результаты и обсуждение 

Подавляющее число пациентов (80%) было на-
правлено из отделения новорожденных. 25% паци-
ентов пациентов из всей выборки имели повышен-
ный уровень ААТ, что объясняется, прежде всего, 
тем, что ААТ является белком острой фазы воспа-
ления. Повторные исследования, выполненные по-
сле стабилизации клинической картины, как пра-
вило, демонстрировали результат в пределах рефе-
ренсных значений (90-200 мг/дл). Воспроизводимых 
результатов ниже референсных значений, а также 
пограничных, входящих в зону неопределённости, 
соответствующей гетерозиготному генотипу PiMZ 
(90−115 мг/дл), не было. 

Согласно имеющимся литературным данным, наи-
высшая частота наиболее значимого мутантного алле-
ля гена Pi, PiZ зафиксирована в Латвии, частота оце-
нивается как 45 на 1000 населения, частота аллеля PiZ 
в России оценивается как 3 на 1000 [3]. В большинстве 
стран Восточной Азии частота аллеля PiZ также оцени-
вается как минимальная. Экстраполяция этих данных 

на Северо-восток даёт ориентировочные данные, сопо-
ставимые с полученными экспериментально. В то же 
время, благодаря активной внутренней миграции на-
селения, нельзя полностью исключать возможность 
присутствия в популяции Якутии индивидов, являю-
щихся носителями мутантных аллелей гена Pi. Полу-
ченные биохимические данные также подтверждаются 
ранее проведённым   молекулярно-генетическим ис-
следованием выборки из 152 индивидов из числа ко-
ренных жителей Якутии, где не было выявлено ни од-
ного носителя мутантного алелля PiZ.  
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