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Ïðåäñòàâëåíû ðåçóëüòàòû ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî îáñëåäîâàíèÿ íàñåëåíèÿ 10 ïîïóëÿöèé Êàðà÷àåâî-×åðêåññêîé Ðåñïóá-
ëèêè (Ê×Ð) ïî ýïèäåìèîëîãèè (âêëþ÷àÿ ìîëåêóëÿðíóþ ýïèäåìèîëîãèþ) ðÿäà íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâàíèé. Ìåòîäàìè ÏÖÐ,
MLPA è ñåêâåíèðîâàíèåì ïî Ñåíãåðó ïðîâåäåíà ïîäòâåðæäàþùàÿ ÄÍÊ äèàãíîñòèêà 181 ïàöèåíòó è èçó÷åíà ìîëåêóëÿðíàÿ
ýïèäåìèîëîãèÿ òðåõ íàèáîëåå ÷àñòûõ íàñëåäñòâåííûõ àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûõ çàáîëåâàíèÿ (ìóêîâèñöèäîç, íåéðîñåíñîð-
íàÿ òóãîóõîñòü è ôåíèëêåòîíóðèÿ) ó îñíîâíûõ ýòíè÷åñêèõ ãðóïï Ê×Ð (êàðà÷àåâöû, ðóññêèå, ÷åðêåñû, àáàçèíû, íîãàéöû). Îöå-
íåíà ÷àñòîòà òðåõ çàáîëåâàíèé ïî äàííûì ñêðèíèíãà íîâîðîæäåííûõ, êîòîðàÿ ñîñòàâèëà: ìóêîâèñöèäîç 1:2647 ÷åë., íåéðî-
ñåíñîðíàÿ òóãîóõîñòü — 1:1551, ôåíèëêåòîíóðèÿ 1:1638. Ìåòîäàìè ñåêâåíèðîâàíèÿ ïî Ñåíãåðó è NGS ïðîâåäåíà äèàãíîñòè-
êà 2 ðåäêèõ àóòîñîìíî-äîìèíàíòíûõ çàáîëåâàíèÿ (èçîëèðîâàííàÿ àíèðèäèÿ è ìåòàòðîïíàÿ ñïîíäèëîýïèìåòàôèçàðíàÿ äèñï-
ëàçèÿ) â Ê×Ð. Äëÿ àíèðèäèè è ìåòàòðîïíîé äèñïëàçèè îïèñàíû âïåðâûå âûÿâëåííûå ìóòàöèè.
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Ââåäåíèå

Â ïîñëåäíèå ãîäû èíòåíñèâíîå ðàçâèòèå ìåäèöèí-
ñêîé ãåíåòèêè è ìîëåêóëÿðíîé áèîëîãèè äèêòóþò îáùå-
ñòâó è ñîâðåìåííîé ìåäèöèíå íåîáõîäèìîñòü èçìåíåíèÿ
âðà÷åáíîãî è íàó÷íîãî ìûøëåíèÿ äëÿ ëó÷øåãî ïîíèìà-
íèÿ ðîëè ãåíîâ â ýòèîïàòîãåíåçå, ëå÷åíèè, ýïèäåìèîëî-
ãèè è ïðîôèëàêòèêå çàáîëåâàíèé ÷åëîâåêà [1]. Èñïîëüçî-
âàíèå ñîâðåìåííûõ äèàãíîñòè÷åñêèõ âîçìîæíîñòåé â ãå-
íåòèêî-ýïèäåìèîëîãè÷åñêèõ èññëåäîâàíèÿõ çíà÷èòåëüíî
ðàñøèðÿåò ïðåäñòàâëåíèÿ î ìîëåêóëÿðíîé ýïèäåìèîëî-
ãèè ìîíîãåííîé íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè (ÌÍÏ)
â ðàçëè÷íûõ ïîïóëÿöèÿõ è ýòíè÷åñêèõ ãðóïïàõ.

Äëÿ ìíîãèõ íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì ÌÍÏ ïîêàçàíà
äèôôåðåíöèàöèÿ íå òîëüêî â ðàñïðîñòðàíåííîñòè (÷àñ-
òîòå) ïî ïîïóëÿöèÿì, íî òàêæå íàëè÷èå ãåíåòè÷åñêîé
ãåòåðîãåííîñòè (àëëåëüíîé, ëîêóñíîé) çàáîëåâàíèé. Äëÿ
ÌÍÏ ãåíåòè÷åñêàÿ ãåòåðîãåííîñòü çàáîëåâàíèé ìîæåò
áûòü îáóñëîâëåíà ïîïóëÿöèîííî-äåìîãðàôè÷åñêîé
ñòðóêòóðîé ðåãèîíîâ, îñîáåííîñòÿìè ýòíîãåíåçà íàðî-
äîâ, ÷òî ïîêàçàíî êàê â çàðóáåæíûõ ðàáîòàõ [2, 3], òàê è
â Ðîññèè [4, 5].

Â äàííîé ñòàòüå ïðåäñòàâëåíû ðåçóëüòàòû ìåäè-
êî-ãåíåòè÷åñêîãî îáñëåäîâàíèÿ íàñåëåíèÿ 10 ïîïó-
ëÿöèé Êàðà÷àåâî-×åðêåññêîé Ðåñïóáëèêè ïî èçó÷å-
íèþ ýïèäåìèîëîãèè (âêëþ÷àÿ ìîëåêóëÿðíóþ ýïèäå-
ìèîëîãèþ) íàèáîëåå ÷àñòûõ íàñëåäñòâåííûõ çàáîëå-
âàíèé.

Ìàòåðèàëû è ìåòîäû èññëåäîâàíèÿ

Ïðîâåäåíî ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîå îáñëåäîâàíèå íàñå-
ëåíèÿ Ê×Ð: ã.×åðêåññêà, ã.Êàðà÷àåâñêà, Óñòü-Äæåãóòèí-
ñêîãî, Êàðà÷àåâñêîãî, Ìàëîêàðà÷àåâñêîãî, Ïðèêóáàí-
ñêîãî, Àáàçèíñêîãî, Õàáåçñêîãî, Àäûãå-Õàëüáñêîãî è
Íîãàéñêîãî ðàéîíîâ. Ñóììàðíàÿ ÷èñëåííîñòü îáñëåäî-
âàííîãî íàñåëåíèÿ ñîñòàâèëà 317 956 ÷åë., èç êîòîðûõ
136 990 (43,08%) — êàðà÷àåâöû, 77 383 (24,34%) — ðóñ-
ñêèå, 46 758 (14,71%) — ÷åðêåñû, 30 014 (9,44%) — àáà-
çèíû, 12 458 (3,92%) — íîãàéöû è 14 354 (4,51%) —
ïðåäñòàâèòåëè äðóãèõ íàöèîíàëüíîñòåé. Îáñëåäîâàíî
âñå íàñåëåíèå ðàññìàòðèâàåìîé âûáîðêè íåçàâèñèìî îò
íàöèîíàëüíîñòè. Èññëåäîâàíèå ïðîâåäåíî â ñîîòâåòñò-



âèè ñ ïðîòîêîëîì ãåíåòèêî-ýïèäåìèîëîãè÷åñêèõ èññëå-
äîâàíèé, íåîäíîêðàòíî ïðåäñòàâëåííûì â íàøèõ ïóá-
ëèêàöèÿõ [4, 5].

Ïîäòâåðæäàþùàÿ ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà ïðîâåäåíà ñî-
òðóäíèêàìè ëàáîðàòîðèé ãåíåòè÷åñêîé ýïèäåìèîëîãèè
è ÄÍÊ-äèàãíîñòèêè ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ». ÄÍÊ äèàãíîñòè-
êà âûïîëíåíà ðàçëè÷íûìè ìåòîäàìè: ÏÖÐ, MLPA, ñåê-
âåíèðîâàíèå ïî Ñýíãåðó, òàðãåòíîå âûñîêîïðîèçâîäèòå-
ëüíîå ñåêâåíèðîâàíèå êëèíè÷åñêè âàæíûõ ãåíîâ.
ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà ïðîâåäåíà 182 ïàöèåíòàì: ìóêîâèñ-
öèäîç — 16 áîëüíûõ, íåñèíäðîìàëüíàÿ íåéðîñåíñîðíàÿ
òóãîóõîñòü — 111 ïàöèåíòîâ, ôåíèëêåòîíóðèÿ — 50 ïà-
öèåíòîâ, àíèðèäèÿ — 4 ïàöèåíòà è ìåòàòðîïíàÿ äèñïëà-
çèÿ — 1 áîëüíîé.

Âñå ïàöèåíòû ïîäïèñàëè ïèñüìåííîå èíôîðìèðî-
âàííîå ñîãëàñèå íà äîáðîâîëüíîå ó÷àñòèå â îáñëåäî-
âàíèè. Â ñëó÷àå íåñîâåðøåííîëåòíèõ äåòåé èíôîð-
ìèðîâàííîå ñîãëàñèå ïîëó÷åíî ó èõ ðîäèòåëåé. Èñ-
ñëåäîâàíèå îäîáðåíî ýòè÷åñêèì êîìèòåòîì ÔÃÁÍÓ
«ÌÃÍÖ».

Ðåçóëüòàòû è îáñóæäåíèå

Îáúåêòîì èññëåäîâàíèÿ è ïîñëåäóþùåãî ÄÍÊ àíà-
ëèçà ïîñëóæèëè 3 ÷àñòûõ àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûõ çàáî-
ëåâàíèÿ ìóêîâèñöèäîç, íåéðîñåíñîðíàÿ òóãîóõîñòü è
ôåíèëêåòîíóðèÿ, ïî êîòîðûì ïðîâîäèòñÿ ñêðèíèíã íî-
âîðîæäåííûõ, à òàêæå 2 ðåäêèå íîçîëîãè÷åñêèå ôîðìû
(èçîëèðîâàííàÿ àíèðèäèÿ è ìåòàòðîïíàÿ ñïîíäèëîýïè-
ìåòàôèçàðíàÿ äèñïëàçèÿ) âûÿâëåííûå â ïîïóëÿöèè
Ê×Ð.

Ìóêîâèñöèäîç (ÌÂ). Ìóêîâèñöèäîç âûÿâëåí ó 21 ïà-
öèåíòà èç 20 íåðîäñòâåííûõ ñåìåé. Îöåíêà ðàñïðîñòðà-
íåííîñòè äàííîãî çàáîëåâàíèÿ â ïîïóëÿöèÿõ ñòàëêèâà-
åòñÿ ñ îïðåäåëåííûìè òðóäíîñòÿìè, òàê êàê ïðîäîëæè-
òåëüíîñòü æèçíè ïàöèåíòîâ ñíèæåíà. Ðàñïðîñòðàíåí-
íîñòü çàáîëåâàíèÿ â 10 ïîïóëÿöèÿõ Ê×Ð ñîñòàâèëà
1:15140, ñðåäè êàðà÷àåâöåâ 1:6849. ×àñòîòà ÌÂ, îöåíåí-
íàÿ ïðè ñêðèíèíãå íîâîðîæäåííûõ, ñîñòàâèëà 1:2647
(16 ïàöèåíòîâ/îõâàò 42345 íîâîðîæäåííûõ
2007—2015 ãã.). Ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêèé àíàëèç ïðî-
âåäåí 16 ïàöèåíòàì ñ ÌÂ (ãåí CFTR). Íàöèîíàëüíûé
ñîñòàâ ïàöèåíòîâ: 1 ðóññêàÿ ñåìüÿ è 15 êàðà÷àåâñêèõ.
Â ðóññêîé ñåìüå îïðåäåëåí ãåíîòèï F508del/2184insA.
Âûÿâëåíà âûñîêàÿ äîëÿ (93,33%) CFTR ìóòàöèè W1282X
ó áîëüíûõ êàðà÷àåâöåâ (28 èç 30 àëëåëåé). Òðèíàäöàòü
ïàöèåíòîâ ãîìîçèãîòíû ïî ìóòàöèè W1282X, äâîå — ãå-
òåðîçèãîòíûå êîìïàóíäû (èäåíòèôèöèðîâàíû âòîðûå
àëëåëè: R1066C è R709X). Òàêèì îáðàçîì, íè ó îäíîãî
áîëüíîãî ÌÂ êàðà÷àåâöà, ñàìàÿ ðàñïðîñòðàíåííàÿ â Åâ-
ðîïå è ðîññèéñêèõ ïîïóëÿöèÿõ ìóòàöèÿ, F508del, íå îá-
íàðóæåíà. Àíàëèç ãàïëîòèïîâ ÄÍÊ-ìàðêåðîâ IVS1CA,
IVS6aGATT, IVS8CA è IVS17bCA ïîêàçàë, ÷òî èñòî÷íè-
êè ïðîíèêíîâåíèÿ ìóòàöèè W1282X â Êàðà÷àåâî-×åð-
êåññèþ è âîñòî÷íî-åâðîïåéñêèå ðåãèîíû Ðîññèè ðàç-
ëè÷íû.

Íåéðîñåíñîðíàÿ òóãîóõîñòü (ÍÍÒ). Íåñèíäðîìàëüíàÿ
íåéðîñåíñîðíàÿ òóãîóõîñòü âûÿâëåíà â 156 ñåìüÿõ
(205 áîëüíûõ). Ðàñïðîñòðàíåííîñòü çàáîëåâàíèÿ ñîñòà-
âèëà 6,45 ± 0,45/10000 (1:1551 ÷åëîâåê). Ó âñåõ ïàöèåí-
òîâ îòìå÷åíà ïðåëèíãâàëüíàÿ íåñèíäðîìàëüíàÿ íåéðî-
ñåíñîðíàÿ òóãîóõîñòü 3—4 ñòåïåíè, ëèáî ãëóõîòà. Ïîä-
òâåðæäàþùàÿ ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà âûïîëíåíà 111 ïàöè-
åíòàì (èç 102 ñåìåé) ñ ÍÍÒ. Èçó÷åíà ÷àñòîòà ìóòàöèè
c.35delG â ãåíå GJB2 ó îñíîâíûõ ýòíè÷åñêèõ ãðóïï Ê×Ð
(êàðà÷àåâöû n = 36, ðóññêèå n = 54, ÷åðêåñû n = 10, àáà-
çèíû n = 9, íîãàéöû n = 4). ×àñòîòà ìóòàöèé c.35delG
ñîñòàâèëà 27,31% (26 ãîìîçèãîò, 7 ãåòåðîçèãîò). Ó ðóñ-
ñêèõ ïàöèåíòîâ ÷àñòîòà ìóòàöèè c.35delG ñîñòàâèëà
45,37% (23 ãîìîçèòíûõ íîñèòåëÿ, òðè ãåòåðîçèãîòíûõ
(49/108)), ó êàðà÷àåâöåâ 6,94% (2 ãîìîçèò, îäèí ãåòåðî-
çèãîòíûé íîñèòåëü (5/72)), ó ÷åðêåñîâ 40% (3 ãîìîçèò-
íûõ íîñèòåëÿ, äâà ãåòåðîçèãîòíûõ (8/20)), ó àáàçèí
16,67% (1 ãîìîçèòíûé è îäèí ãåòåðîçèãîòíûé íîñèòåëü,
3/18), ó íîãàéöåâ 0% (0/8). Òàêèì îáðàçîì, ìóòàöèÿ
c.35delG â ãåíå GJB2 õàðàêòåðíà äëÿ ðóññêîãî íàñåëåíèÿ
ðåãèîíà è ðåæå âûÿâëÿåòñÿ ó òèòóëüíîé íàöèè ðåñïóá-
ëèêè — êàðà÷àåâöåâ, ÷òî íåîáõîäèìî ó÷èòûâàòü ïðè
ïðîâåäåíèè ÄÍÊ-àíàëèçà ïàöèåíòàì ñ ÍÍÒ è ìåäè-
êî-ãåíåòè÷åñêîì êîíñóëüòèðîâàíèè [6].

Ôåíèëêåòîíóðèÿ (ÔÊÓ). Ôåíèëêåòîíóðèÿ âûÿâëåíà
ó 60 áîëüíûõ (50 êàðà÷àåâöåâ, 6 ðóññêèõ, 2 ÷åðêåñîâ,
2 àáàçèí) â 52 ñåìüÿõ. Ðàñïðîñòðàíåííîñòü çàáîëåâàíèÿ
â ðåñïóáëèêå ñîñòàâèëà 1,89 ± 0,24/10000 (1:5299 ÷åë.),
ñðåäè êàðà÷àåâöåâ 3,65 ± 0,52/10000 (1:2740 ÷åë.). Ïî
äàííûì ñêðèíèíãà íîâîðîæäåííûõ (2007—2015 ãã.) ÷àñ-
òîòà ÔÊÓ — 1:1638 (28 ïàöèåíòîâ/îõâàò 45873 íîâîðîæ-
äåííûõ 2007—2015 ãã.). Ó 50 ïàöèåíòîâ (êàðà÷àåâöû
(n = 40), ðóññêèå (n = 5), ÷åðêåñû (n = 2), àáàçèíû
(n = 2)) ïðîâåäåíà ïîäòâåðæäàþùàÿ ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà.
Âûÿâëåíà âûñîêàÿ ÷àñòîòà (86,25%) ìóòàöèè R261X (69
èç 80 àëëåëåé) ó êàðà÷àåâöåâ. Òðèäöàòü îäèí ïàöèåíò
îêàçàëèñü ãîìîçèòíûì ïî ìóòàöèè R261X è ñåìåðî —
ãåòåðîçèãîòíûå êîìïàóíäû ñî âòîðîé èäåíòèôèöèðî-
âàííîé ìóòàöèåé: R413P (6,25%), P211T (3,75%), F331S
(2,5%), IVS4-1G>A (1,25%). ×àñòàÿ äëÿ åâðîïåéñêèõ è
ðóññêèõ ïîïóëÿöèé ìóòàöèÿ R408W ó êàðà÷àåâöåâ íå
íàéäåíà. Ó ðóññêèõ áîëüíûõ ÔÊÓ âûÿâëåíû ïÿòü ðàç-
ëè÷íûõ ãåíîòèïîâ (R408W/Y414C;
R408W/IVS10-11G>A; R408W/c.664_665delGA;
ex5del/IVS1+5G>T; S349P/R158Q), ó ÷åðêåñîâ äâà
(IVS10-11g>a/E390G; R413P/c.1089delG), ó àáàçèí äâà
(R413P/R261X; R413P/L48S). Òàêèì îáðàçîì, äëÿ êî-
ðåííîãî íàñåëåíèÿ ðåñïóáëèêè — êàðà÷àåâöåâ — ÷àñòû-
ìè ÿâëÿþòñÿ ìóòàöèè R261X, R413P, P211T, F331S, êî-
òîðûå âñòðåòèëèñü áîëåå îäíîãî ðàçà.

Ðåäêèå íîçîëîãè÷åñêèå ôîðìû: ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà

ìåòîäàìè ñåêâåíèðîâàíèÿ è NGS

Àíèðèäèÿ. Â ðåçóëüòàòå ãåíåòèêî-ýïèäåìèîëîãè÷å-
ñêîãî îáñëåäîâàíèÿ íàñåëåíèÿ ã.×åðêåññêà Ê×Ð, âûÿâ-
ëåíû äâå ñåìüè (4 áîëüíûõ) ñ âðîæäåííîé èçîëèðîâàí-
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íîé àíèðèäèåé. Âðîæäåííàÿ àíèðèäèÿ — òÿæåëûé íà-
ñëåäñòâåííûé ïîðîê ðàçâèòèÿ ñ àóòîñîìíî-äîìèíàíò-
íûì (ÀÄ) òèïîì íàñëåäîâàíèÿ. Ãëàçíûå ïðîÿâëåíèÿ
çàáîëåâàíèÿ ñêëàäûâàþòñÿ èç êîìïëåêñíîãî ïîðàæå-
íèÿ ðîãîâèöû, õðóñòàëèêà, ðàäóæíîé îáîëî÷êè, äåêîì-
ïåíñàöèè âíóòðèãëàçíîãî äàâëåíèÿ, ãèïîïëàçèè ôîâåà
è äèñêà çðèòåëüíîãî íåðâà. Âîçíèêíîâåíèå àíèðèäèè
â 90% ñëó÷àåâ ñâÿçàíî ñ ìóòàöèÿìè â ãåíå ÐÀÕ6, ëîêà-
ëèçîâàííîì íà õðîìîñîìå 11 â ëîêóñå 11p13 [7]. Ïðîâå-
äåíî ïðÿìîå äâóíàïðàâëåííîå ñåêâåíèðîâàíèå êîäèðó-
þùåé ïîñëåäîâàòåëüíîñòè ãåíà PAX6 è MLPA-àíàëèç
ðåãèîíà õðîìîñîìû 11p13, âêëþ÷àþùåãî PAX6, WT1 è
äðóãèå ãåíû. Â ïåðâîé ñåìüå àíèðèäèåé ïîðàæåíû äâà
ñèáñà è èõ ìàòü (ñåìåéíûé ñëó÷àé). Ó ïðîáàíäà (îäíîãî
èç ñèáñîâ) è ìàòåðè â ýêçîíå 8 ãåíà PAX6 îáíàðóæåíà
èçâåñòíàÿ ïî ëèòåðàòóðíûì äàííûì íîíñåíñ-ìóòàöèÿ
c.607C>T (îäíà èç òðåõ ñàìûõ ÷àñòûõ ìóòàöèé),
p.Arg203Ter (R203X) â ãåòåðîçèãîòíîì ñîñòîÿíèè. Îíà
çàðåãèñòðèðîâàíà â áàçàõ äàííûõ î ìóòàöèÿõ ÷åëîâåêà,
â òîì ÷èñëå, â HGMD (HGMD accession CM950911). Âî
âòîðîé ñåìüå — â åäèíè÷íîì ñëó÷àå âðîæäåííîé àíè-
ðèäèè — îáíàðóæåíà ðàíåå íå îïèñàííàÿ ãåòåðîçèãîò-
íàÿ äåëåöèÿ ïÿòè ýêçîíîâ ãåíà PAX6:

31,778912_31,794631del.
Måòàòðîïíàÿ äèñïëàçèÿ (OMIM # 156530) ÿâëÿåòñÿ

ðåäêîé ñïîíäèëîýïèìåòàôèçàðíîé äèñïëàçèåé ñ àóòî-
ñîìíî-äîìèíàíòíûì òèïîì íàñëåäîâàíèÿ. Êàê îòäå-
ëüíàÿ íîçîëîãè÷åñêàÿ ôîðìà âïåðâûå áûëà îïèñàíà
Maroteaux è äð. â 1966 [8]. Êëèíè÷åñêàÿ êàðòèíà çàáî-
ëåâàíèÿ õàðàêòåðèçóåòñÿ óäëèíåííûì òóëîâèùåì è
êîðîòêèìè êîíå÷íîñòÿìè, áûñòðî ïðîãðåññèðóþùèì
êèôîñêîëèîçîì, ïðèâîäÿùèì ê êàðëèêîâîñòè âî
âçðîñëîì âîçðàñòå, ñíèæåííîé ïðèñïîñîáëåííîñòüþ
ïàöèåíòîâ. Çàáîëåâàíèå âûÿâëåíî ó ÷åðêåññêîé äåâî÷-
êè. Ïðè ïîìîùè NGS îïðåäåëåíà ðàíåå íåîïèñàííàÿ
ìóòàöèÿ p.Pro82Leu (NG_017090.1: g.23856C> T,
c.245C> T) â ýêçîíå 1 ãåíà TRPV4 â ãåòåðîçèãîòíîì ñî-
ñòîÿíèè de novo. Ìóòàöèÿ ðàíåå íå áûëà çàðåãèñòðèðî-
âàíà, íå áûëà âûÿâëåíà íè ó îäíîãî èç ðîäèòåëåé ïî-
ðàæåííîãî ðåáåíêà. Ïðîãíîçèðóåìûé ôóíêöèîíàëü-
íûé ýôôåêò ìóòàöèè îöåíåí PolyPhen êàê íàðóøàþ-
ùèé ôóíêöèþ ñ âåðîÿòíîñòüþ 0,989. Êðîìå òîãî, ìó-
òàöèÿ c.245C > T íå áûëà îáíàðóæåíà ñðåäè 100 õðî-
ìîñîì 50 çäîðîâûõ ëþäåé, ïðèíàäëåæàùèõ ÷åðêåñ-
ñêîé ïîïóëÿöèè. Ïîëó÷åííûå ðåçóëüòàòû ïîäòâåðæäà-
þò àóòîñîìíî-äîìèíàíòíûé òèï íàñëåäîâàíèÿ ÌÄ.
Îäíàêî, ñîãëàñíî äàííûì OMIM [9], â ñåìüÿõ ñ ÌÄ
âåðîÿòíîñòü ïîâòîðíîãî ðîæäåíèÿ áîëüíîãî ðåáåíêà
ñîñòàâëÿåò1:20, ÷òî äàåò îñíîâàíèå ïîäîçðåâàòü ãîíàä-
íûé ìîçàèöèçì â êàæäîì ñëó÷àå ìóòàöèè de novo â ãå-
íå TRPV4.

Âûâîäû

Èçó÷åíèå ìîëåêóëÿðíîé ýïèäåìèîëîãèè â ðàçíûõ
ïîïóëÿöèÿõ/ýòíîñàõ âàæíî êàê ñ ïðàêòè÷åñêîé, òàê è
ñ òåîðåòè÷åñêîé òî÷åê çðåíèÿ. Ñ ïðàêòè÷åñêîé òî÷êè
çðåíèÿ ïðîâåäåíèå ïîäòâåðæäàþùåé ÄÍÊ-äèàãíîñòèêè
ïîçâîëÿåò íå òîëüêî ïîñòàâèòü äèàãíîç, à â íåêîòîðûõ
ñëó÷àÿõ óòî÷íèòü òèï íàñëåäîâàíèÿ (â ñëó÷àå ãåòåðîãåí-
íûõ çàáîëåâàíèé) è êîëè÷åñòâî áîëüíûõ â ðîäîñëîâíîé,
íî è äàåò âîçìîæíîñòü ñåìüå ïëàíèðîâàòü äàëüíåéøåå
ðîæäåíèå çäîðîâûõ äåòåé, ÷òî îñîáåííî âàæíî ïðè òÿ-
æåëûõ èíâàëèäèçèðóþùèõ çàáîëåâàíèÿõ. Ñ íàó÷íîé
òî÷êè çðåíèÿ ìîëåêóëÿðíàÿ ýïèäåìèîëîãèÿ íà îñíîâà-
íèè àëëåëüíîé (ëîêóñíîé) ãåòåðîãåííîñòè ïîçâîëÿåò
âûÿâëÿòü äèôôåðåíöèàöèþ ïîïóëÿöèé/ýòíè÷åñêèõ
ãðóïï äàæå â ñëó÷àÿõ ñõîæåé ðàñïðîñòðàíåííîñòè â íèõ
êîíêðåòíûõ íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíåé. Êðîìå òîãî, ìî-
ëåêóëÿðíàÿ ýïèäåìèîëîãèÿ (ñïåêòðû è ÷àñòîòû ìóòà-
öèé) êîñâåííûì îáðàçîì îòðàæàåò îñîáåííîñòè ôîðìè-
ðîâàíèÿ ïîïóëÿöèé è âëèÿíèå â íèõ îñíîâíûõ ôàêòîðîâ
ïîïóëÿöèîííîé äèíàìèêè.
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The paper presents the results of the medical genetic examination of 10 populations of the Karachay-Cherkess Republic (KCR)
describing the epidemiology (including molecular epidemiology) of hereditary diseases. Molecular confirmation of diagnosis was per-
formed for 181 patients by PCR, MLPA and Sanger sequencing. Molecular epidemiology of three the most common inherited
autosomal recessive diseases (cystic fibrosis, sensorineural hearing loss and phenylketonuria) was studied in main ethnic groups
KCR (Karachays, Russians, Cherkess, Abazins, Nogais). The frequencies of the three diseases were estimated according to the new-
born screening data: cystic fibrosis — 1:2647 people, sensorineural hearing loss — 1:1551, phenylketonuria — 1:1638. Two rare
autosomal dominant diseases were diagnosed in KCR and confirmed with NGS (isolated aniridia and metatropic
spondyloepimetaphyseal dysplasia). This allowed to identify novel previously unreported causative mutations in both cases.
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ISSN 2073-7998 9

ÌÅÄÈÖÈÍÑÊÀß ÃÅÍÅÒÈÊÀ. — 2016. — ¹8


