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В Якутии вклад мутаций гена GJB2 (Сх26) в эти-
ологию наследственной глухоты составляет 
48,8%, что обусловлено существенным нако-

плением мутации сайта сплайсинга c.-23+1G>A в ге-
не GJB2 вследствие эффекта основателя в популяции 
якутов («возраст» мутации ~ 800 лет) [1]. Результаты 
научно-исследовательских работ в области генетиче-
ских форм глухоты в Якутии активно внедряются в 
практику в виде различных тест-систем рутинной 
ДНК-диагностики [2, 3]. Однако биоэтические, соци-

альные и психологические проблемы, возникающие 
при применении данных генетических технологий, ме-
нее изучены, чем молекулярно-генетические аспекты 
глухоты. В связи с этим наиболее актуальным являет-
ся изучение факторов, влияющих на мнение целевой 
группы респондентов (родителей глухих детей, глухих 
взрослых, глухих брачных пар или брачных пар, в ко-
торых один из супругов глухой), прежде чем высоко-
технологичные методы в России станут рутинными для 
медицинской практики.  Целью данной работы явля-
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ется изучение биоэтических аспектов ДНК-диаг
ностики aутосомно-рецессивной глухоты 1А типа  
(АРГ 1А) в Якутии.  

Материал и методы 

Всего в исследовании приняло участие 420 человек. 
Выборка исследования включала 3 группы респонден-
тов: I − глухие взрослые (n=83), II − слышащие роди-
тели глухих детей (n=96), III − слышащие молодые лю-
ди (n=241). Для определения генотипов по мутациям 
в гене GJB2 (Сх26) была взята венозная кровь у глухих 
пациентов (I группа) и у глухих детей (n=77) слыша-
щих родителей. Был взят буккальный эпителий у слу-
чайной выборки молодых людей (группа III) для опре-
деления частоты гетерозиготного носительства мута-
ции c.-23+1G>A гена GJB2 (Сх26). 

Результаты и обсуждение 

В результате анкетирования Сх26-позитивных глу-
хих взрослых (индивиды у которых выявлены биал-
лельные мутации в гене GJB2) и слышащих родителей 
Сх26-позитивных глухих детей были выявлены следу-
ющие важные аспекты:

•	большинство респондентов мало информирова-
но о возможности планирования рождения ребенка 
(слышащего или глухого) с использованием дородо-
вой ДНК-диагностики; 

•	большинство отрицает наследственные причи-
ны глухоты/тугоухости у себя или у своего ребенка. 
Возможно, этот факт привнесет трудности в медико-
генетическое консультирование глухих, поскольку у 
большинства респондентов уже есть сложившееся мне-
ние по поводу причин своей глухоты или глухоты сво-
его ребенка. 

•	несмотря на отрицание наследственной этиоло-
гии глухоты, большинство респондентов II группы 
(слышащие родителей глухих детей) опасаются рож-
дения следующего глухого ребенка;

•	5,6%  респондентов группы I (взрослые глухие) 
хотели бы иметь глухого, а не слышащего ребенка. По-
лученные результаты показывают, что возможно эти 
5,6% глухих пациентов с АРГ 1А типа в Якутии, ото-
ждествляют себя c частью субкультуры глухих «deaf 
culture». 

Сравнительный анализ результатов анкетирова-
ния молодых слышащих людей, гетерозиготных но-
сителей мутации с.-23+1G>A гена GJB2, и молодых 

слышащих людей без данной мутации показывает, 
что большинство (80−88%) респондентов обеих групп 
на вопрос о риске рождения глухого ребенка у слы-
шащих родителей соглашаются с тем, что такой риск 
есть. Однако только 2,8% молодых слышащих людей 
считают, что у них есть риск рождения глухого ребен-
ка, 80% слышащих носителей мутации с.-23+1G>A ге-
на GJB2 указали, что они не знают о риске рождения 
глухого ребенка у них, что можно объяснить слабой 
информированностью респондентов о генетических 
причинах глухоты. 

Полученные результаты свидетельствуют о ма-
лой информированности обследованного населения 
об этиологических причинах врожденной глухоты, со-
временных медико-генетических методах диагности-
ки этого заболевания, а также о трудностях в интер-
претации и оценке возможных рисков рождения глу-
хих детей.
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