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Ïðåäñòàâëåíû äàííûå îá îòÿãîùåííîñòè íàñëåäñòâåííûìè ìîíîãåííûìè áîëåçíÿìè îñíîâíûõ ýòíè÷åñêèõ ãðóïï, ïðîæè-
âàþùèõ â Ðåñïóáëèêå Áóðÿòèÿ (áóðÿòû, ðóññêèå). Îáñëåäîâàíî íàñåëåíèå ñåìè ñåëüñêèõ ðàéîíîâ (Äæèäèíñêèé, Åðàâíèí-
ñêèé, Êàáàíñêèé, Êèæèíãèíñêèé, Êóðóìêàíñêèé, Êÿõòèíñêèé, Îêèíñêèé) è ãîðîäà Óëàí-Óäý. Ïîêàçàíà íåîäíîðîäíîñòü áóðÿò-
ñêîãî íàñåëåíèÿ ñåëüñêèõ ðàéîíîâ ïî ãðóçó àóòîñîìíî-äîìèíàíòíîé è Õ-ñöåïëåííîé ïàòîëîãèè, à òàêæå íàëè÷èå äèôôåðåí-
öèàöèè ìåæäó ãîðîäñêèì è ñåëüñêèì íàñåëåíèåì â ýòîé ýòíè÷åñêîé ãðóïïå â îòÿãîùåííîñòè àóòîñîìíî-äîìèíàíòíîé, àóòî-
ñîìíî-ðåöåññèâíîé è Õ-ñöåïëåííîé ïàòîëîãèåé. Îòÿãîùåííîñòü ñåëüñêîãî áóðÿòñêîãî íàñåëåíèÿ ïî âñåì âèäàì ïàòîëîãèè
âûøå, ÷åì ãîðîäñêîãî. Äëÿ ðóññêèõ, ïðîæèâàþùèõ â ñåëüñêîé ìåñòíîñòè, ðàçëè÷èÿ â îöåíêå îòÿãîùåííîñòè ïîëó÷åíû äëÿ
àóòîñîìíî-äîìèíàíòíîé è àóòîñîìíî-ðåöåññèâíîé ïàòîëîãèè. Â íàñòîÿùåì èññëåäîâàíèè îïèñàí áîëåå âûñîêèé óðîâåíü
îòÿãîùåííîñòè àóòîñîìíî-äîìèíàíòíîé è Õ-ñöåïëåííîé ïàòîëîãèè ó áóðÿò ïî ñðàâíåíèþ ñ ðóññêèìè.
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Ââåäåíèå

Èçâåñòíî, ÷òî îêîëî òðåòè âñåõ ñëó÷àåâ ïåðèíàòàëü-
íîé è äåòñêîé ñìåðòíîñòè îáóñëîâëåíî âðîæäåííûìè
ïîðîêàìè ðàçâèòèÿ è íàñëåäñòâåííûìè çàáîëåâàíèÿìè.
Äëÿ èçó÷åíèÿ ðàñïðîñòðàíåííîñòè íàñëåäñòâåííîé ïà-
òîëîãèè èñïîëüçóåòñÿ ðÿä ïîäõîäîâ, â òîì ÷èñëå îïðåäå-
ëåíèå ãðóçà íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâàíèé â ïîïóëÿöèè
÷åðåç îöåíêó îòÿãîùåííîñòè íàñåëåíèÿ îñíîâíûìè òè-
ïàìè ìåíäåëèðóþùåé ïàòîëîãèè — àóòîñîìíî-äîìè-
íàíòíîé (ÀÄ), àóòîñîìíî-ðåöåññèâíîé (ÀÐ) è Õ-ñöåï-
ëåííîé (Õ-ñö.).

Èçó÷åíèå ãðóçà íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè ïðîâåäå-
íî â ðÿäå ïîïóëÿöèé åâðîïåéñêîé ÷àñòè Ðîññèè [1, 2, 3]
è â íåêîòîðûõ ñèáèðñêèõ ïîïóëÿöèÿõ [4]. Ïðåäñòàâëÿåò-
ñÿ àêòóàëüíûì èññëåäîâàíèå îòÿãîùåííîñòè îñíîâíûìè
âèäàìè ìåíäåëèðóþùåé ïàòîëîãèè â Áóðÿòèè äâóõ ýòíè-
÷åñêèõ ãðóïï (ðóññêèõ è áóðÿò).

Öåëüþ íàñòîÿùåé ðàáîòû ÿâèëîñü èçó÷åíèå îòÿãî-
ùåííîñòè ìîíîãåííîé íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèåé
îñíîâíûõ ýòíè÷åñêèõ ãðóïï Ðåñïóáëèêè Áóðÿòèè — áó-
ðÿò è ðóññêèõ.

Ìàòåðèàëû è ìåòîäû

Ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîå èññëåäîâàíèå â Ðåñïóáëèêå
Áóðÿòèÿ ïðîâåäåíî «îáçîðíûì» ìåòîäîì ðåãèñòðàöèè
ñåìåé è áîëüíûõ ñ ìåíäåëèðóþùåé ïàòîëîãèåé. Èñïî-
ëüçîâàíèå ýòîãî ïîäõîäà ïîçâîëÿåò ïðîâåñòè ó÷åò øèðî-
êîãî êðóãà íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâàíèé â ïîïóëÿöèè
[5]. Áûëî îáñëåäîâàíî íàñåëåíèå ñåìè ñåëüñêèõ ðàéîíîâ
(Äæèäèíñêèé, Åðàâíèíñêèé, Êàáàíñêèé, Êèæèíãèí-
ñêèé, Êóðóìêàíñêèé, Êÿõòèíñêèé, Îêèíñêèé) è
ã.Óëàí-Óäý. Îáùàÿ ÷èñëåííîñòü îáñëåäîâàííîãî íàñåëå-

íèÿ ñîñòàâèëà 583,4 òûñ. ÷åë., ñðåäè êîòîðûõ ïðåäñòàâè-
òåëè îñíîâíûõ íàöèîíàëüíîñòåé, ïðîæèâàþùèõ â Áóðÿ-
òèè — áóðÿòû è ðóññêèå. Â Óëàí-Óäý ïðåîáëàäàåò ðóñ-
ñêîå íàñåëåíèå — 66,9%, äîëÿ áóðÿò — 28,9%. Äëÿ ñåëü-
ñêèõ ðàéîíîâ õàðàêòåðíà øèðîêàÿ âàðèàáåëüíîñòü ÷èñ-
ëåííîñòè íàöèîíàëüíîñòåé: íàèìåíüøàÿ äîëÿ áóðÿò
â Êàáàíñêîì ðàéîíå (5,1%), íàèáîëüøàÿ — â Îêèíñêîì
(97,5%) [6].

Âåëè÷èíû îòÿãîùåííîñòè ìîíîãåííîé íàñëåäñòâåí-
íîé ïàòîëîãèåé ñåëüñêîãî è ãîðîäñêîãî íàñåëåíèÿ ðàñ-
ñ÷èòûâàëèñü êàê îòíîøåíèå ÷èñëà áîëüíûõ çàáîëåâàíèÿ-
ìè ñ îïðåäåëåííûì òèïîì íàñëåäîâàíèÿ (àóòîñîìíî-äî-
ìèíàíòíûé, àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûé) ê ÷èñëåííîñòè îá-
ñëåäîâàííîãî íàñåëåíèÿ (íà 1000 ÷åë.). Îòÿãîùåííîñòü
äëÿ Õ-ñö. ïàòîëîãèè ðàññ÷èòàíà íà 1000 ìóæ÷èí. Äëÿ
ñðàâíåíèÿ îöåíîê îòÿãîùåííîñòè èñïîëüçîâàëè êðèòå-
ðèé �2 Ïèðñîíà ñ ïîïðàâêîé Éåòñà íà íåïðåðûâíîñòü
ïðè ïðèíÿòîì óðîâíå äîñòîâåðíîñòè ð<0,05.

Ðåçóëüòàòû è îáñóæäåíèå

Äëÿ áóðÿò âåëè÷èíà îòÿãîùåííîñòè â ñåëüñêèõ ïîïó-
ëÿöèÿõ ñîñòàâèëà: ÀÄ ïàòîëîãèåé 0,92õ10-3, ÀÐ ïàòîëî-
ãèåé 1,79õ10-3, Õ-ñö. 1,59õ10-3. Ïðè ýòîì îöåíêè ãðóçà
íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè âàðüèðîâàëè ïî îòäåëüíûì
ðàéîíàì — ÀÄ ïàòîëîãèåé îò 0,66õ10-3 (Êÿõòèíñêèé
ðàéîí) äî 1,51õ10-3 (Êóðóìêàíñêèé ðàéîí); ÀÐ ïàòîëî-
ãèåé — îò 0,46õ10-3 (Äæèäèíñêèé ðàéîí) äî 5,18õ10-3

(Îêèíñêèé ðàéîí). Â Êàáàíñêîì ðàéîíå Õ-ñö. çàáîëåâà-
íèé íå áûëî îáíàðóæåíî, òîãäà êàê â Îêèíñêîì ðàéîíå
îòÿãîùåííîñòü Õ-ñö. ïàòîëîãèåé áûëà íàèáîëüøåé ñðå-
äè âñåõ èçó÷åííûõ ñåëüñêèõ ïîïóëÿöèé è ñîñòàâèëà
11,21õ10-3. Âûñîêèå îöåíêè îòÿãîùåííîñòè ÀÐ è Õ-ñö.
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ïàòîëîãèåé íàñåëåíèÿ Îêèíñêîãî ðàéîíà îáóñëîâëåíû
íåáîëüøîé ÷èñëåííîñòüþ è ãåîãðàôè÷åñêîé èçîëèðî-
âàííîñòüþ ýòîé ïîïóëÿöèè [6, 7].

Ñðàâíèòåëüíûé àíàëèç ïîêàçàë íåîäíîðîäíîñòü áó-
ðÿòñêîãî íàñåëåíèÿ ñåëüñêèõ ðàéîíîâ ïî ãðóçó äîìèíàí-
òíîé (�2 = 46,82; p<0,001; d.f. = 6) è Õ-ñö. ïàòîëîãèè
(�2 = 92,44; p<0,001; d.f. = 6).

Â áîëüøèíñòâå ñåëüñêèõ ðàéîíîâ ó áóðÿò îòÿãîùåí-
íîñòü ÀÐ ïàòîëîãèåé ïðåâûøàåò îòÿãîùåííîñòü íàñåëå-
íèÿ ÀÄ ïàòîëîãèåé çà èñêëþ÷åíèåì Äæèäèíñêîãî è Êó-
ðóìêàíñêîãî ðàéîíîâ. Â ëèòåðàòóðå îïèñàíû îòäåëüíûå
ñåëüñêèå ïîïóëÿöèè, â êîòîðûõ îòÿãîùåííîñòü ÀÐ ïàòî-
ëîãèåé âûøå äàííîãî ïîêàçàòåëÿ äëÿ ÀÄ ïàòîëîãèè —
àäûãåéöû [8], òóâèíöû è àëòàéöû [4].

Â ãîðîäå Óëàí-Óäý îöåíêè îòÿãîùåííîñòè äëÿ áóðÿò
ïðåäñòàâëåíû ñëåäóþùèìè âåëè÷èíàìè: 0,64õ10-3 ÀÄ
ïàòîëîãèÿ, 0,46õ10-3 ÀÐ ïàòîëîãèÿ, 0,41õ10-3 Õ-ñö. ïàòî-
ëîãèÿ.

Îòÿãîùåííîñòü ñåëüñêîãî áóðÿòñêîãî íàñåëåíèÿ ïî
âñåì âèäàì ïàòîëîãèè âûøå, ÷åì ãîðîäñêîãî. Ïðè ñðàâ-
íåíèè îòÿãîùåííîñòè áóðÿòñêèõ ñåëüñêèõ è ãîðîäñêîé
ïîïóëÿöèé âûÿâëåíû ñòàòèñòè÷åñêèå ðàçëè÷èÿ äëÿ ÀÄ
ïàòîëîãèè (�2 = 31,56; p<0,001; d.f. = 1), ÀÐ ïàòîëîãèè
(�2 = 8,71; p<0,05; d.f. = 1), Õ-ñö. ïàòîëîãèè (�2 = 31,56;
p<0,001; d.f. = 1). Âî ìíîãèõ èññëåäîâàííûõ ðàíåå ïîïó-
ëÿöèÿõ òàêæå ïîëó÷åíû áîëåå âûñîêèå îöåíêè îòÿãî-
ùåííîñòè íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèåé ñåëüñêèõ ïîïóëÿ-
öèé ïî ñðàâíåíèþ ñ ãîðîäñêèìè, ÷òî îïðåäåëÿåòñÿ òàêè-
ìè ôàêòîðàìè ïîïóëÿöèîííîé äèíàìèêè, êàê äðåéô ãå-
íîâ è ïîäðàçäåëåííîñòü [1, 4, 9].

Îöåíêè îòÿãîùåííîñòè ðóññêèõ ÀÄ, ÀÐ, Õ-ñö. ïàòî-
ëîãèåé ñîñòàâèëè â ñåëüñêèõ ïîïóëÿöèÿõ 0,50õ10-3,
0,49õ10-3, 0,18õ10-3; â ãîðîäñêîé ïîïóëÿöèè â äàííîé ýò-
íè÷åñêîé ãðóïïå âåëè÷èíû îòÿãîùåííîñòè ïðåäñòàâëå-
íû ñëåäóþùèìè çíà÷åíèÿìè: 0,60õ10-3, 0,93õ10-3,
0,24õ10-3 ñîîòâåòñòâåííî. Ñðàâíèòåëüíûé àíàëèç âûÿ-
âèë íåîäíîðîäíîñòü ðóññêèõ ñåëüñêèõ ðàéîíîâ ïî ãðóçó
ÀÄ (�2 = 18,90; p<0,001; d.f. = 6) è ÀÐ ïàòîëîãèè
(�2 = 12,80; p<0,05; d.f. = 6).

Ñòàòèñòè÷åñêè çíà÷èìîå ðàçëè÷èå ïî îòÿãîùåííîñòè
ðóññêîãî ñåëüñêîãî è ãîðîäñêîãî íàñåëåíèÿ âûÿâëåíî
äëÿ ÀÐ ïàòîëîãèè (�2 = 6,29; p<0,05; d.f. = 1), òîãäà êàê
äëÿ ÀÄ è Õ-ñö. ïàòîëîãèè ïîëó÷åíû áëèçêèå îöåíêè
îòÿãîùåííîñòè íàñëåäñòâåííûìè çàáîëåâàíèÿìè. Âî
ìíîãèõ îáñëåäîâàííûõ ðåãèîíàõ Ðîññèè ðàçëè÷èé â îòÿ-
ãîùåííîñòè ÀÐ ïàòîëîãèåé ïðè ñðàâíåíèè òèïà «ñåëî» è
«ãîðîä» íå âûÿâëÿåòñÿ, îäíàêî äëÿ ìàðèéñêîé, ÷óâàø-
ñêîé, àäûãåéñêîé è óäìóðòñêîé ïîïóëÿöèé òàêèå ðàçëè-
÷èÿ îïèñàíû [9].

Â öåëîì ïî Áóðÿòèè (ñåëüñêèå è ãîðîäñêàÿ ïîïóëÿ-
öèè) îòÿãîùåííîñòü áóðÿò ïî ÀÄ, ÀÐ, Õ-ñö. çàáîëåâàíè-
ÿì ñîñòàâèëà 1,10õ10-3, 0,63õ10-3, 1,47õ10-3; äëÿ ðóññêèõ
— 0,56õ10-3, 0,76õ10-3, 0,22õ10-3 ñîîòâåòñòâåííî. Â íà-
ñòîÿùåì èññëåäîâàíèè áîëåå âûñîêèé óðîâåíü îòÿãî-
ùåííîñòè ÀÄ è Õ-ñö. ïàòîëîãèåé ïîëó÷åí äëÿ áóðÿò ïî
ñðàâíåíèþ ñ ðóññêèìè. Ðàçëè÷èÿ ïðè ñðàâíåíèè èçó÷àå-

ìîãî ïîêàçàòåëÿ â ðàçëè÷íûõ ýòíè÷åñêèõ ãðóïïàõ îïèñà-
íû ðàíåå â ïîïóëÿöèÿõ ìàðèéöåâ, ÷óâàøåé, áàøêèð è
óäìóðòîâ äëÿ êîòîðûõ îòÿãîùåííîñòü ÀÄ è ÀÐ ïàòîëî-
ãèåé áûëà âûøå ïî ñðàâíåíèþ ñ ðóññêèìè â ãîðîäñêîì è
ñåëüñêîì íàñåëåíèè [1].

Äëÿ îáñëåäîâàííûõ ýòíè÷åñêèõ ãðóïï, ïðîæèâàþ-
ùèõ íà òåððèòîðèè Áóðÿòèè ñóùåñòâóåò îïðåäåëåííàÿ
äèôôåðåíöèàöèÿ ïî îòÿãîùåííîñòè ìîíîãåííûìè íà-
ñëåäñòâåííûìè çàáîëåâàíèÿìè êàê âíóòðè êàæäîé èç
îáñëåäîâàííûõ ýòíè÷åñêèõ ãðóïï, òàê è ìåæäó íèìè
(áóðÿòû, ðóññêèå). Äàííûå ïî îòÿãîùåííîñòè íàñëåäñò-
âåííîé ïàòîëîãèåé íàñåëåíèÿ Áóðÿòèè íåîáõîäèìû äëÿ
îðèåíòàöèè ïðàêòè÷åñêîãî çäðàâîîõðàíåíèÿ â ïðîâåäå-
íèè ïðîôèëàêòè÷åñêèõ ìåðîïðèÿòèé.
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The load of diversity of hereditary diseases in the Republic of Buryatia
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The data on family history monogenic diseases of the main ethnic groups living in the Republic of Buryatia (Buryatia, Russian). A
total of seven people in rural areas (Dzhidinsk, Yeravninsky, Kabansky, Kizhinginsky, Kurumkansky, Kyakhta, Okinsky) and Ulan -Ude .
The heterogeneity of the Buryat population of rural areas on the cargo autosomal dominant and X-linked diseases , as well as the
presence of differentiation between urban and rural population in this ethnic group loading for autosomal dominant, autosomal reces-
sive and X-linked diseases. Burdened by the rural population of the Buryat for all types of diseases is higher than urban. For Russian,
living in rural areas, the differences in the assessment of burdeness obtained for the autosomal dominant and autosomal recessive
disease. The present study describes a higher level of loading for autosomal dominant and X-linked disorders Buryat in comparison
with Russian.
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