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Â ðåçóëüòàòå ïðîâåäåííîãî ãåíåòèêî-ýïèäåìèîëîãè÷åñêîãî èññëåäîâàíèÿ îöåíåí ãðóç ìîíîãåííîé íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè
(ÌÍÏ) â 5 ïîïóëÿöèÿõ (ã.×åðêåññê, Óñòü-Äæåãóòèíñêèé, Êàðà÷àåâñêèé, Ìàëîêàðà÷àåâñêèé, Ïðèêóáàíñêèé ðàéîíû) Êàðà÷àåâî-×åðêåñ-
ñêîé Ðåñïóáëèêè (Ê×Ð). Àíàëèç ïðîâåäåí äëÿ âñåãî íàñåëåíèÿ è îòäåëüíî äëÿ ïðåäñòàâèòåëåé òèòóëüíîé íàöèè Ê×Ð — êàðà÷àåâöû.
×èñëåííîñòü îáñëåäîâàííîãî íàñåëåíèÿ ñîñòàâèëà 269 355 ÷åëîâåê, èç êîòîðûõ 197 597 ãîðîäñêîãî (72 896 êàðà÷àåâöåâ — 36,89%)
è 71558 ñåëüñêîãî (62213 êàðà÷àåâöåâ — 86,94%). Äèôôåðåíöèàëüíàÿ äèàãíîñòèêà ÌÍÏ ïðîâåäåíà ñ èñïîëüçîâàíèåì ñîâðåìåííûõ
òåõíîëîãèé (ÏÖÐ-ÏÄÐÔ àíàëèç, ñåêâåíèðîâàíèå ïî Ñåíãåðó, MLPA, NGS, FISH è äð.). Çíà÷åíèÿ îòÿãîùåííîñòè íàñåëåíèÿ ÀÄ, ÀÐ è
Õ-ñö. ïàòîëîãèåé çíà÷èòåëüíî âàðüèðîâàëè ìåæäó ïîïóëÿöèÿìè è ïî àáñîëþòíûì çíà÷åíèÿì áëèçêè ê òåì, êîòîðûå áûëè ïîëó÷åíû
äëÿ íàðîäîâ Âîëãî-Óðàëüñêîãî ðåãèîíà. Íàèáîëüøàÿ äèôôåðåíöèàöèÿ âûÿâëåíà ìåæäó ãðóçîì âñåõ òèïîâ ÌÍÏ â ãîðîäñêèõ è ñåëü-
ñêèõ ïîïóëÿöèÿõ, êàê äëÿ âñåãî íàñåëåíèÿ (1:349 è 1:152 ñîîòâåòñòâåííî), òàê è äëÿ êàðà÷àåâöåâ (1:262 è 1:154 ñîîòâåòñòâåííî).

Êëþ÷åâûå ñëîâà: ãåíåòè÷åñêàÿ ýïèäåìèîëîãèÿ, ãðóç ìîíîãåííîé íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè, Ðåñïóáëèêà Êàðà÷àåâî-×åðêåññèÿ,
êàðà÷àåâöû

Ââåäåíèå

Èçó÷åíèå ðàñïðîñòðàíåííîñòè è îöåíêà ñóììàðíîãî

ãðóçà ìîíîãåííîé íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè (ÌÍÏ)

â ïîïóëÿöèÿõ ÷åëîâåêà ñ ïðèâëå÷åíèåì íîâåéøèõ äèà-

ãíîñòè÷åñêèõ âîçìîæíîñòåé (ÄÍÊ-àíàëèç ìåòîäîì

ÏÖÐ-ÏÄÐÔ, ñåêâåíèðîâàíèå, MLPA, NGS, FISH è äð.)

ÿâëÿåòñÿ àêòóàëüíûì íà ñîâðåìåííîì ýòàïå. Çà ïîñëåä-

íèå äåñÿòèëåòèÿ äëÿ ìíîãèõ íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíåé

óñòàíîâëåíà ïåðâè÷íàÿ ãåíåòè÷åñêàÿ ïðèðîäà, ìåíÿþ-

ùàÿ ïðåäñòàâëåíèå íå òîëüêî îá ýòèîëîãèè çàáîëåâàíèé,

íî è î ïàòîãåíåçå, ëå÷åíèè è ïðîôèëàêòèêå. Âûÿâëåíèå

ãåíåòè÷åñêîé ãåòåðîãåííîñòè ÌÍÏ (àëëåëüíîé, ëîêóñ-

íîé), óâåëè÷èëî ÷èñëî íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì è ðàñøè-

ðèëî ïðåäñòàâëåíèå âðà÷åé î ìíîãèõ çàáîëåâàíèÿõ ÷åëî-

âåêà, âêëþ÷àÿ ñìåíó êëèíè÷åñêèõ êëàññèôèêàöèé.

Ãðóç ÌÍÏ îñòàåòñÿ âûñîêèì è ñîñòàâëÿåò ïðèìåðíî

5—17 íà 1000 ÷åë. [1]. Ê íàñòîÿùåìó ìîìåíòó ñîãëàñíî

äàííûì OMIM èç 23 622 îïèñàíèé çàðåãèñòðèðîâàíî

4787 ÌÍÏ/ñèíäðîìîâ ñ îïèñàííûì ôåíîòèïîì è èçâå-

ñòíîé ìîëåêóëÿðíîé ïðèðîäîé [2]. Ïðåäïîëàãàåòñÿ, ÷òî

÷èñëî íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì ìîæåò äîñòèãíóòü ïðèìåð-

íî 6000—8000 çàáîëåâàíèé.

Èçó÷åíèå ðàâíîìåðíîñòè è îñîáåííîñòåé ðàñïðî-
ñòðàíåííîñòè ÌÍÏ â ïîïóëÿöèÿõ ìèðà (Ðîññèè) ïîêà-
çàëî íàëè÷èå ñïåöèôè÷íîñòè òåððèòîðèàëüíîãî ðàñïðî-
ñòðàíåíèÿ îòäåëüíûõ çàáîëåâàíèé, ðàçíîîáðàçèÿ è ãðóçà
ÌÍÏ â öåëîì, ÷òî ïðîäåìîíñòðèðîâàíî êàê â çàðóáåæ-
íûõ ðàáîòàõ [3, 4], òàê è â Ðîññèè [5, 6, 7].

Âûÿâëåííûå îñîáåííîñòè ìíîãèìè àâòîðàìè îáúÿñ-
íÿþòñÿ õàðàêòåðèñòèêàìè áðà÷íî-ìèãðàöèîííîé è äå-
ìîãðàôè÷åñêîé ñòðóêòóðû ïîïóëÿöèé [ 8, 9], ÷òî òðåáóåò
ðàçðàáîòîê ðåãèîí-ñïåöèôè÷íûõ ïðîôèëàêòè÷åñêèõ
ïðîãðàìì è èíäèâèäóàëüíîãî ïîäõîäà ïðè ìåäèêî-ãåíå-
òè÷åñêîì êîíñóëüòèðîâàíèè ÌÍÏ â êàæäîé âíîâü èñ-
ñëåäóåìîé ïîïóëÿöèè [10].

Äàííàÿ ðàáîòà ïîñâÿùåíà îöåíêå ãðóçà ÌÍÏ ó âñåãî íà-
ñåëåíèÿ è ó êàðà÷àåâöåâ 5 ïîïóëÿöèé Êàðà÷àåâî-×åðêåññêîé
Ðåñïóáëèêè (Ê×Ð) è ïðîäîëæàåò ñåðèþ ïóáëèêàöèé ïî ãå-
íåòèêî-ýïèäåìèîëîãè÷åñêîìó èçó÷åíèþ íàñåëåíèÿ Ê×Ð.

Ìàòåðèàëû è ìåòîäû èññëåäîâàíèÿ

Ïðîâåäåíî ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîå îáñëåäîâàíèå íàñå-
ëåíèÿ 5 ïîïóëÿöèé êîìïàêòíîãî ïðîæèâàíèÿ êàðà÷àåâ-
öåâ Ê×Ð: ã.×åðêåññêà, Óñòü-Äæåãóòèíñêîãî, Êàðà÷àåâ-
ñêîãî, Ìàëîêàðà÷àåâñêîãî, Ïðèêóáàíñêîãî ðàéîíîâ.

* Ðàáîòà âûïîëíåíà ïðè ÷àñòè÷íîì ôèíàíñèðîâàíèè ãðàíòîâ ÐÔÔÈ 14-04-00525 è 15-04-01859.



Ñóììàðíàÿ ÷èñëåííîñòü îáñëåäîâàííîãî íàñåëåíèÿ ñî-
ñòàâèëà 269 355 ÷åë. (128 769 êàðà÷àåâöåâ — 47,84%), èç

êîòîðûõ 197 597 ãîðîäñêîãî (72 896 êàðà÷àåâöåâ —

36,89%) è 71 558 ñåëüñêîãî (62 213 êàðà÷àåâöåâ —

86,94%) (òàáë. 1).

Ýòíîãåíåç íàðîäîâ Êàâêàçà ñëîæåí è íåîäíîçíà÷åí.

Ïðåäïîëàãàåòñÿ, ÷òî êàðà÷àåâöû è áàëêàðöû ñîñòàâëÿþò

åäèíûé íàðîä, ðàçäåëåííûé íà äâå ÷àñòè òîëüêî àäìè-

íèñòðàòèâíûìè ãðàíèöàìè. Ïðîèñõîæäåíèå êàðà÷àå-

âî-áàëêàðöåâ ïðåäñòàâëÿåò îäíó èç ñëîæíåéøèõ ïðîá-

ëåì êàâêàçîâåäåíèÿ, ñóùåñòâóåò ìíîæåñòâî âçàèìîèñê-

ëþ÷àþùèõ ãèïîòåç. Ïî îäíîé èç ãèïîòåç îñíîâîé êàðà-

÷àåâî-áàëêàðñêîé íàðîäíîñòè ñëåäóåò ñ÷èòàòü ìåñòíûå

êàâêàçñêèå ïëåìåíà, íîñèòåëè êîáàíñêîé àðõåîëîãè÷å-

ñêîé êóëüòóðû, ñëîæèâøåéñÿ â XIV—XIII ââ. äî í.ý.

â ãîðàõ è óùåëüÿõ Öåíòðàëüíîãî Êàâêàçà. Äðóãèå èñòî-

ðèêè è ýòíîãðàôû ïðèäåðæèâàþòñÿ òåîðèè î áîëãàð-

ñêîì ïðîèñõîæäåíèè áàëêàðöåâ è êàðà÷àåâöåâ. Â 1959 ã.

íà Âñåñîþçíîé íàó÷íîé ñåññèè ïî ïðîáëåìå ïðîèñõîæ-

äåíèÿ áàëêàðöåâ è êàðà÷àåâöåâ áûëî ïðèíÿòî çàêëþ÷å-

íèå, ÷òî ýòè íàðîäû ñôîðìèðîâàëèñü íà áàçå äðåâíèõ

êàâêàçñêèõ, èðàíñêèõ è òþðêñêèõ ïëåìåí. Ó÷åíûå âûäå-

ëÿþò àëàí, òþðîê-êèï÷àêîâ è ìåñòíîå êàâêàçñêîå íàñå-

ëåíèå, ïîëîæèâøèå íà÷àëî êàðà÷àåâñêîìó ýòíîãåíåçó

[11, 12].

Èññëåäîâàíèå ïðîâåäåíî â ñîîòâåòñòâèè ñ ïðîòîêîëîì

ãåíåòèêî-ýïèäåìèîëîãè÷åñêèõ èññëåäîâàíèé [5, 13]. Îá-

ñëåäîâàíèþ ïîäëåæàëî âñå íàñåëåíèå èçó÷åííûõ ïîïóëÿ-

öèé, íåçàâèñèìî îò íàöèîíàëüíîé ïðèíàäëåæíîñòè ïàöè-

åíòîâ. Âûÿâëåíèå áîëüíûõ îñóùåñòâëÿëîñü ñ èñïîëüçîâà-

íèåì ðàçëè÷íûõ èñòî÷íèêîâ ðåãèñòðàöèè: ìåäèêî-ãåíåòè-

÷åñêîé êîíñóëüòàöèè Ê×Ð (ã ×åðêåññê Ïåðèíàòàëüíûé

öåíòð), ñïèñêîâ èíâàëèäîâ îò ãëàâíûõ âíåøòàòíûõ ñïåöè-

àëèñòîâ Ê×Ð ðàçëè÷íîãî ïðîôèëÿ è ìåäèöèíñêèõ ðàáî-

òíèêîâ ëå÷åáíûõ ó÷ðåæäåíèé. Äèàãíîñòèêà îñóùåñòâëåíà

ñ èñïîëüçîâàíèåì ñîâðåìåííûõ ìåòîäîâ: êëèíèêî-ãåíåà-

ëîãè÷åñêîãî, ñèíäðîìîëîãè÷åñêîãî, êëèíèêî-ëàáîðàòîð-

íîãî, äðóãèõ äîïîëíèòåëüíûõ èññëåäîâàíèé (ÊÒ, ÌÐÒ,

ýëåêòðîìèîãðàôèÿ, ðåíòãåíîãðàôèÿ, àóäèîãðàôèÿ è äðó-

ãèå), ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîãî (ÏÖÐ-äèàãíîñòèêà, ñåê-

âåíèðîâàíèå ïî Ñåíãåðó, MLPA, NGS, FISH è ïð.).

Ïàöèåíòàìè è èõ ðîäèòåëÿìè (â ñëó÷àå íåñîâåðøåí-
íîëåòíèõ äåòåé) ïîäïèñàíî ïèñüìåííîå èíôîðìèðîâàí-
íîå ñîãëàñèå íà äîáðîâîëüíîå ó÷àñòèå â èññëåäîâàíèè.

Îòÿãîùåííîñòü ÌÍÏ íàñåëåíèÿ èçó÷åííûõ ïîïóëÿ-
öèé ðàññ÷èòàíà êàê îòíîøåíèå àáñîëþòíîãî ÷èñëà áîëü-
íûõ ñ îïðåäåëåííûì òèïîì íàñëåäîâàíèÿ (ÀÄ, ÀÐ) ê ÷èñ-
ëåííîñòè îáñëåäîâàííîãî íàñåëåíèÿ (íà 1000 îáñëåäîâàí-
íûõ) [5, 12]. Ãðóç Õ-ñö. ïàòîëîãèè îöåíåí íà ìóæñêîå íà-
ñåëåíèå. Ê îòÿãîùåííîñòè ðàññ÷èòàíà ñòàíäàðòíàÿ îøèá-
êà. Ïðè ñðàâíåíèè îòÿãîùåííîñòè íàñåëåíèÿ ìåæäó ïîïó-

ëÿöèÿìè èñïîëüçîâàíà ñòàòèñòèêà �2 [13].

Ðåçóëüòàòû è îáñóæäåíèå

Â ðåçóëüòàòå ãåíåòèêî-ýïèäåìèîëîãè÷åñêîãî îáñëå-
äîâàíèÿ íàñåëåíèÿ 5 ïîïóëÿöèé Ê×Ð ñ èñïîëüçîâàíèåì
ðàçëè÷íûõ èñòî÷íèêîâ ðåãèñòðàöèè ïîëó÷åíà èíôîðìà-
öèÿ î 9156 ïàöèåíòàõ ñ ïðåäïîëîæèòåëüíî ÌÍÏ. Íà
ýòàïå îñìîòðà ïàöèåíòîâ è ÷ëåíîâ èõ ñåìåé, ñáîðà àíà-
ìíåñòè÷åñêèõ äàííûõ, ñîñòàâëåíèÿ ðîäîñëîâíûõ, ìåäè-
êî-ãåíåòè÷åñêîãî êîíñóëüòèðîâàíèÿ è äîïîëíèòåëüíîãî
îáñëåäîâàíèÿ (ÊÒ, ÌÐÒ, ýëåêòðîìèîãðàôèÿ, öèòîãåíå-
òè÷åñêèé àíàëèç, FISH-àíàëèç è ïð.) ó ÷àñòè ïàöèåíòîâ
âûÿâëåíà õðîìîñîìíàÿ ïàòîëîãèÿ (âêëþ÷àÿ ñòðóêòóð-
íûå õðîìîñîìíûå ïåðåñòðîéêè), èçîëèðîâàííûå
âðîæä¸ííûå ïîðîêè ðàçâèòèÿ, ìóëüòèôàêòîðèàëüíàÿ
ïàòîëîãèÿ, ôåíîêîïèè íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíåé. Ïîñëå
ïîäòâåðæäàþùåé äèôôåðåíöèàëüíîé äèàãíîñòèêè ïðî-
âåäåí êîìïëåêñíûé ñåãðåãàöèîííûé àíàëèç, ïðèìåíÿå-
ìûé ïðè ìíîæåñòâåííîé ðåãèñòðàöèè ñåìåé [13]. Äèà-
ãíîç ÌÍÏ îïðåäåëåí ó 1018 áîëüíûõ èç 748 ñåìåé (ÀÄ
— 531 áîëüíîé èç 324 ñåìåé, ÀÐ — 410 áîëüíûõ èç
366 ñåìåé, Õ-ñö. — 77 áîëüíûõ èç 58 ñåìåé).

Îòÿãîùåííîñòü ÀÄ, ÀÐ, Õ-ñö. ïàòîëîãèåé âñåãî íàñå-
ëåíèÿ îáñëåäîâàííûõ ïîïóëÿöèé ïðåäñòàâëåíà â òàáë. 2.

Àíàëèç îòÿãîùåííîñòè ÌÍÏ âñåãî íàñåëåíèÿ ïîêà-
çàë (òàáë. 2), ÷òî â Ê×Ð âûÿâëåíû òå æå çàêîíîìåðíî-
ñòè, ÷òî áûëè çàðåãèñòðèðîâàíû â ðàíåå îáñëåäîâàííûõ
ðåãèîíàõ Ðîññèè: âî âñåõ ïîïóëÿöèÿõ (êàê ãîðîäñêèõ,
òàê è ñåëüñêèõ) çíà÷åíèÿ ãðóçà ÀÄ ïàòîëîãèè áîëåå ÷åì
â äâà ðàçà âûøå, ÷åì ÀÐ è Õ-ñö. [5, 6, 7, 9].
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Òàáëèöà 1
×èñëåííîñòü âñåãî ãîðîäñêîãî è ñåëüñêîãî íàñåëåíèÿ è êàðà÷àåâöåâ â îáñëåäóåìûõ ïîïóëÿöèÿõ Ê×Ð

Ïîïóëÿöèÿ ×èñëåííîñòü íàñåëåíèÿ

Ñåëüñêîå Ãîðîäà è ðàéöåíòðû

Âñå Êàðà÷àåâöû Âñå Êàðà÷àåâöû

ã.×åðêåññê — — 129 000 21 778 (16,88%)

Óñòü-Äæåãóòèíñêèé (ã.Óñòü-Äæåãóòà) 12500 11 808 (94,46%) 30 896 21 947 (71,04%)

Êàðà÷àåâñêèé (ã.Êàðà÷àåâñê) 13908 11 919 (85,70%) 19 000 14 882 (78,33%)

Ìàëîêàðà÷àåâñêèé (ï.Ó÷êåêåí) 22393 19 394 (86,61%) 14 201 11 589 (81,61%)

Ïðèêóáàíñêèé (ï.Êàâêàçñêèé) 22757 19 092 (83,90%) 4700 2700 (5447%)

Èòîãî 71558 62 213 (86,94%) 197 597 72 896 (36,89%)



Ñðàâíèòåëüíûé àíàëèç îòÿãîùåííîñòè íàñåëåíèÿ

ÀÄ, ÀÐ è Õ-ñö. ïàòîëîãèåé ïîêàçàë íåîäíîðîäíîñòü âñåõ

ðàññìàòðèâàåìûõ 9 ïîïóëÿöèé (�2
ÀÄ = 159,50;

�2
ÀÐ = 81,42; �2

ÕÐ = 20,97; d.f. = 8, p<0,05) ïî çàáîëåâà-

íèÿì ñ êàæäûì èç òèïîâ íàñëåäîâàíèÿ. Ðàçëè÷èÿ â ïî-

êàçàòåëÿõ ãðóçà ÀÄ, ÀÐ è Õ-ñö. ïàòîëîãèè âûÿâëåíû è

ïðè ñðàâíåíèè «ãîðîäñêèõ» è «ñåëüñêèõ» ïîïóëÿöèé

(�2
ÀÄ = 114,21; �2

ÀÐ = 52,57; �2
ÕÐ = 26,52; d.f. = 1,

p<0,05). Âíóòðè ðàññìàòðèâàåìûõ ãðóïï «ãîðîä»-«ñåëî»

äèôôåðåíöèàöèÿ îïðåäåëåíà äëÿ ãðóçà ÀÄ è ÀÐ ïàòîëî-

ãèè (äëÿ «ãîðîäà» �2
ÀÄ = 62,08; �2

ÀÐ = 16,22; d.f. = 4; äëÿ

«ñåëà» �2
ÀÄ = 10,36; �2

ÀÐ = 10,14; d.f. = 3; p<0,05).

Ñðàâíèòåëüíûé àíàëèç âíóòðè ãðóïï «ãîðîä»-«ñåëî»

íå ïîêàçàë ðàçëè÷èé äëÿ Õ-ñö. ïàòîëîãèè (äëÿ «ãîðîäà»

�2
ÕÐ = 0,59; d.f. = 4; äëÿ «ñåëà» �2

ÕÐ = 3,95; d.f. = 3;

p>0,05), ÷òî, âèäèìî, ñâÿçàíî ñ íåáîëüøèì êîëè÷åñò-

âîì áîëüíûõ çàáîëåâàíèÿìè ñ äàííûì òèïîì íàñëåäî-

âàíèÿ.
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Òàáëèöà 2
Çíà÷åíèÿ îòÿãîùåííîñòè ÀÄ, ÀÐ, Õ-ñö. è ñóììàðíîé ÌÍÏ âñåãî íàñåëåíèÿ 5 ïîïóëÿöèé Ê×Ð

Ñóáïîïóëÿöèÿ Îòÿãîùåííîñòü íà 1000 ÷åë.*

ÀÄ ÀÐ Õ-ñö. Ñóììàðíàÿ Ðàñïð.

Ãîðîäñêîå íàñåëåíèå è ðàéöåíòðû

ã.×åðêåññê 1,11 ± 0,09 1,09 ± 0,09 0,37 ± 0,08 2,38 ± 0,14 1:420

ã.Óñòü-Äæåãóòà 1,81 ± 0,24 1,65 ± 0,23 0,32 ± 0,14 3,63 ± 0,34 1:276

ã.Êàðà÷àåâñê 1,11 ± 0,24 1,00 ± 0,23 0,42 ± 0,21 2,32 ± 0,35 1:432

ï.Ó÷êåêåí 3,59 ± 0,50 2,11 ± 0,39 0,56 ± 0,28 5,99 ± 0,65 1:167

ï.Êàâêàçñêèé 2,13 ± 0,67 1,28 ± 0,52 0,85 ± 0,60 3,83 ± 0,90 1:261

Ñðåäíåâçâåøåííûå çíà÷åíèÿ 1,42 ± 0,08 1,24 ± 0,08 0,39 ± 0,06 2,86 ± 0,12 1:349

Ñåëüñêîå íàñåëåíèå

Óñòü-Äæåãóòèíñêèé 3,52 ± 0,53 2,72 ± 0,47 1,76 ± 0,53 7,12 ± 0,75 1:140

Êàðà÷àåâñêèé 3,95 ± 0,53 3,24 ± 0,48 1,29 ± 0,43 7,84 ± 0,75 1:128

Ìàëîêàðà÷àåâñêèé 4,20 ± 0,43 2,77 ± 0,35 0,71 ± 0,25 7,32 ± 0,57 1:137

Ïðèêóáàíñêèé 2,50 ± 0,33 1,67 ± 0,27 1,23 ± 0,33 4,79 ± 0,46 1:209

Ñðåäíåâçâåøåííûå çíà÷åíèÿ 3,49 ± 0,22 2,50 ± 0,19 1,17 ± 0,18 6,58 ± 0,30 1:152

Ïðèìå÷àíèå ê òàáë. 2 è 3: * — Õ-ñöåïëåííàÿ ïàòîëîãèÿ ðàññ÷èòàíà íà 1000 ìóæ÷èí; ÀÄ — àóòîñîìíî-äîìèíàíòíàÿ ïàòî-
ëîãèÿ; ÀÐ — àóòîñîìíî-ðåöåññèâíàÿ ïàòîëîãèÿ; Õ-ñö. — Õ-ñöåïëåííàÿ ïàòîëîãèÿ; Ðàñïð. — çíà÷åíèÿ ðàñïðîñòðàíåííî-
ñòè â ïîïóëÿöèè

Òàáëèöà 3
Çíà÷åíèÿ ãðóçà ÀÄ, ÀÐ, Õ-ñö. ó êàðà÷àåâöåâ 5 ïîïóëÿöèé Ê×Ð

Ñóáïîïóëÿöèÿ Îòÿãîùåííîñòü íà 1000 ÷åë.*

ÀÄ ÀÐ Õ-ñö. Ñóììàðíàÿ Ðàñïð.

Ãîðîäñêîå íàñåëåíèå è ðàéöåíòðû

ã.×åðêåññê 1,56 ± 0,27 1,56 ± 0,27 0,55 ± 0,22 3,40 ± 0,39 1:294

ã.Óñòü-Äæåãóòà 1,69 ± 0,28 1,41 ± 0,25 0,18 ± 0,13 3,19 ± 0,38 1:314

ã.Êàðà÷àåâñê 1,41 ± 0,31 1,28 ± 0,29 0,40 ± 0,23 2,89 ± 0,44 1:346

ï.Ó÷êåêåí 4,06 ± 0,59 2,59 ± 0,47 0,69 ± 0,35 6,99 ± 0,77 1:143

ï.Êàâêàçñêèé 1,85 ± 0,83 1,85 ± 0,83 0 3,70 ± 1,17 1:270

Ñðåäíåâçâåøåííûå çíà÷åíèÿ 1,98 ± 0,16 1,63 ± 0,15 0,41 ± 0,11 3,81 ± 0,23 1:262

Ñåëüñêîå íàñåëåíèå

Óñòü-Äæåãóòèíñêèé 2,96 ± 0,50 2,79 ± 0,49 1,69 ± 0,54 6,61 ± 0,75 1:151

Êàðà÷àåâñêèé 3,86 ± 0,57 3,61 ± 0,55 1,17 ± 0,44 8,05 ± 0,82 1:124

Ìàëîêàðà÷àåâñêèé 4,43 ± 0,48 2,68 ± 0,37 0,72 ± 0,27 7,48 ± 0,62 1:134

Ïðèêóáàíñêèé 2,25 ± 0,34 1,62 ± 0,29 1,26 ± 0,36 4,50 ± 0,48 1:222

Ñðåäíåâçâåøåííûå çíà÷åíèÿ 3,38 ± 0,23 2,56 ± 0,20 1,16 ± 0,20 6,51 ± 0,32 1:154



Â òàáë. 3 ïðåäñòàâëåíû çíà÷åíèÿ ãðóçà ÀÄ, ÀÐ, Õ-ñö.
ïàòîëîãèè ó êàðà÷àåâöåâ.

Êàê ñëåäóåò èç òàáë. 3, ó êàðà÷àåâöåâ âûÿâëåíû òå æå
çàêîíîìåðíîñòè â ðàñïðåäåëåíèè ãðóçà ÌÍÏ (ÀÄ, ÀÐ è
Õ-ñö.), ÷òî è äëÿ âñåãî îáñëåäîâàííîãî íàñåëåíèÿ Ê×Ð,
è äëÿ ðàíåå èçó÷åííûõ ïîïóëÿöèé Ðîññèè [5, 6, 7, 9], ÷òî
íå óäèâèòåëüíî, òàê êàê áîëüøàÿ ÷àñòü âûÿâëåííûõ ïà-

öèåíòîâ êàðà÷àåâöû ïî íàöèîíàëüíîñòè (�70% áîëü-
íûõ).

Â çíà÷åíèÿõ îòÿãîùåííîñòè (f) ÀÄ è ÀÐ ïàòîëîãèè
ó êàðà÷àåâöåâ îáíàðóæåíû ðàçëè÷èÿ ïðè ñðàâíåíèè âñåõ

9 ïîïóëÿöèé (�2
ÀÄ = 67,31; �2

ÀÐ = 35,46; d.f. = 8, p<0,05),
ñîïîñòàâëåíèè ïîêàçàòåëåé ãðóçà «ãîðîäñêèõ»
(fÀÄ = 1,98 ± 0,16; fÀÐ = 1,63 ± 0,15) è «ñåëüñêèõ»
(fÀÄ = 3,38 ± 0,23; fÀÐ = 2,56 ± 0,20) ïîïóëÿöèé

(�2
ÀÄ = 25,04; �2

ÀÐ = 13,88; d.f. = 1, p<0,05) è âíóòðè ðàñ-
ñìàòðèâàåìûõ ãðóïï «ãîðîä»-«ñåëî» (äëÿ «ãîðîäà»

�2
ÀÄ = 30,52; �2

ÀÐ = 9,89; d.f. = 4; äëÿ «ñåëüñêèõ»

�2
ÀÄ = 14,95; �2

ÀÐ = 12,00; d.f. = 3; p<0,05). Ñðàâíåíèå
ïîêàçàòåëåé îòÿãîùåííîñòè íàñåëåíèÿ Õ-ñö. ïàòîëî-
ãèåé ãîðîäñêèõ (0,41 ± 0,11) è ñåëüñêèõ (1,16 ± 0,20) ïî-

ïóëÿöèé âûÿâèëî çíà÷èìûå ðàçëè÷èÿ (�2
ÕÐ = 12,35;

d.f. = 1, p<0,05). Âíóòðè ãðóïï «ãîðîä» è «ñåëî» ó êàðà÷à-
åâöåâ àíàëèç ïðîâåñòè íå óäàëîñü ââèäó ìàëîãî àáñî-
ëþòíîãî êîëè÷åñòâà áîëüíûõ.

Âûâîäû

Ïðîâåäåííûé àíàëèç îòÿãîùåííîñòè íàñåëåíèÿ ÌÍÏ
(ÀÄ, ÀÐ è Õ-ñö.) â 5 ïîïóëÿöèÿõ êîìïàêòíîãî ïðîæèâàíèÿ
êàðà÷àåâöåâ ïîêàçàë, ÷òî àáñîëþòíûå çíà÷åíèÿ ãðóçà è
âûÿâëåííûå çàêîíîìåðíîñòè ñõîæè ñ äàííûìè â ðàíåå
èçó÷åííûõ ïîïóëÿöèÿõ Ðîññèè [5, 6, 7, 9]. Â ñðåäíåì, êàæ-
äûé 194 ñåëüñêèé æèòåëü (êàæäûé 144 ñåëüñêèé êàðà÷àå-
âåö) Ê×Ð èìååò íàñëåäñòâåííîå çàáîëåâàíèå, ÷òî íåîáõî-
äèìî ó÷èòûâàòü ïðè ðàçðàáîòêå è âíåäðåíèè ïðîôèëàêòè-
÷åñêèõ ïðîãðàìì â ÌÇ Ê×Ð. Ïðåäïîëàãàåòñÿ äàëüíåéøåå
èçó÷åíèå ïðè÷èí âûÿâëåííûõ îñîáåííîñòåé.
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Estimation the load of monogenic hereditary pathology in Karachai
of Karachay-Cherkessia in the era of new technologies in diagnostics
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As a result of genetic and epidemiological study the load of monogenic hereditary pathology (MHP) in 5 populations (Cherkessk,
Ust-Dzhegutinsky, Karachaevsky, Malokarachayevsky, Prikubansky districts) Karachay-Cherkessia Republic (KCR) was estimated. The analy-
sis was performed for the all population and separately for the representatives of the titular nation KCR — Karachai. The number of the sur-
veyed population was 269,355, of whom 197,597 urban (72,896 Karachai — 36.89%) and 71 558 rural (62213 Karachai — 86.94%). Differen-
tial diagnosis of MHP carried out using modern technologies (PCR-RFLP analysis, sequencing according to Sanger, MLPA, NGS, FISH, etc.).
The parameters of load AD, AR and X-linked pathology varied significantly between populations and the absolute values was similar to those
that have been received for the peoples of the Volga-Ural region. The highest differentiation between the load detected by all types of MHP in
urban and rural populations for the entire population (1: 349 and 1: 152 respectively), and for karachai (1: 262 and 1: 154 respectively).

Keywords: genetic epidemiology, load of monogenic hereditary diseases, the Republic of Karachay-Cherkessia, Karachay
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