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Генетические изоляты – особый тип популяций, которые на протяжении многих веков держались обособленно, демонстрируя 
меньшую генетическую изменчивость и отличаясь по своей генетической структуре от представителей других групп. Высокая 
степень изоляции малочисленных популяций человека на протяжении многих поколений создавала условия для дрейфа генов. 
Вследствие популяционных механизмов, таких как эффект основателя или эффект бутылочного горлышка, в изолированных 
популяциях наблюдается отягощение генетическим грузом наследственных заболеваний, что негативно воздействует на 
социально-экономический уровень, а также качество жизни населения. В настоящем обзоре изложены сведения о наследственных 
болезнях, обнаруженных в изолированных популяциях мира, о существующих программах молекулярно-генетического скрининга 
гетерозиготного носительства мутаций в генах наследственных болезней и о целесообразности внедрения таких программ в 
практику медико-генетического консультирования.
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There are populations that have kept apart for many centuries, show less genetic variability and they differ in their genetic structure 
from representatives of other groups – genetic isolates. The high degree of isolation of small human populations for many generations 
has created good conditions for gene drift. Due to population mechanisms, such as the founder effect or the bottleneck effect there is 
a genetic burden of hereditary diseases, which observed in isolated populations, that negatively affects both social and economic level, 
as well as the quality of life. This review provides information about hereditary diseases in genetically isolated populations, existing 
carrier’s screening programs and the feasibility of its implementation.
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Введение

Генетические исследования популяций показали, 
что «дрейф генов» сыграл важную роль в распределе-
нии геномных вариаций человека через демографи-
ческие события, такие как эффект бутылочного гор-
лышка, эффект основателя, изоляция [1, 2]. Степень 
генетической изменчивости, наблюдаемая в популя-
ции, напрямую связана с демографической истори-
ей. На протяжении почти всей эволюционной исто-
рии человечества размеры его популяций были отно-
сительно небольшими по численности. Человеческая 
популяция была разделена на множество малочис-
ленных групп-изолятов. До недавнего времени та-
ких групп было много, некоторые из них существу-
ют до сих пор. Во многих странах во всем мире суще-
ствуют генетически изолированные популяции. Часто 
эти популяции географически, по культурным или 
по религиозным причинам изолированы на протя-
жении веков и, как следствие, демонстрируют мень-
шую генетическую изменчивость. Эффект основате-
ля может привести к высокой распространенности 
моногенных рецессивных заболеваний в этих груп-
пах населения по сравнению с общими показателями 
[3]. На решение этих проблем в значительной степе-
ни направлены расширенные программы скрининга 
таких популяций на гетерозиготное носительство ва-
риантов в генах наследственных заболеваний. Такие 
программы уже показали свою эффективность в не-
скольких странах, снизив частоты некоторых наслед-
ственных заболеваний [4]. 

Наследственные болезни в генетически 
изолированных популяциях 

Эффект бутылочного горлышка и эффект основа-
теля в истории человечества приводили к снижению 
генетического разнообразия. Воздействие этого про-
цесса особенно ярко выражено при рецессивных за-
болеваниях: увеличение частоты носительства ранее 
редких заболеваний вследствие эффекта бутылочно-
го горлышка может сильно увеличить уровень гомо-
зиготности. Как следствие, народности, в которых на-
блюдался эффект бутылочного горлышка, например, 
финны, амиши или квебекцы, демонстрируют высо-
кую распространенность некоторых аутосомно-рецес-

сивных заболеваний [5]. В таблице приведены сведе-
ния об изученных наследственных заболеваниях в ге-
нетически изолированных популяциях мира.

Так, например, экзомный анализ 5685 образцов 
ДНК евреев-ашкенази показал высокую частоту ал-
лелей, ответственных за редкие менделирующие забо-
левания, такие как болезнь Тея-Сакса (ген HEXA) или 
болезнь Гоше (ген GBA), по сравнению с другими по-
пуляциями [49]. Гренландские инуиты являются еще 
одним примером воздействия эффекта бутылочного 
горлышка на их генетическое разнообразие. Анализ 
экзома 18 человек продемонстрировал маркеры выра-
женного сокращения населения гренландских инуитов 
за прошедшие 15000 лет. Как следствие, аллели, редко 
встречающиеся в европейских или восточноазиатских 
популяциях, оказались высоко распространены у грен-
ландских инуитов. Всего авторы выделили 20 таких ва-
риантов, включая ранее описанные, такие как вариант 
в гене TBC1D4, увеличивающий риск диабета 2 типа, 
а также инсерции и делеции в гене SEMA4C, приводя-
щие к дефициту сахарозо-изомальтазы [50].

Популяция острова Мальта, суверенного микро-
государства на юге Европы, также относится к изоли-
рованным в связи с географическим расположением 
и культурными особенностями. По данным многолет-
них исследований в популяции мальтийцев наблю-
дается высокое распространение бокового амиотро-
фического склероза (БАС) –прогрессирующего забо-
левания нервной системы, при котором поражаются 
моторные (двигательные) нервные клетки в коре го-
ловного мозга и спинном мозге. По последним данным 
полногеномного секвенирования больных БАС среди 
мальтийцев патогенетически значимые варианты ге-
нов C9orf72, SOD1, TARDBP или FUS, наиболее часто 
встречающиеся среди европейцев, страдающих БАС, 
не были обнаружены. В то же время были идентифи-
цированы экспансии повторов в генах ATXN2 и NIPA1, 
а также некоторые патогенетически значимые вариан-
ты в генах ALS2, DAO, DCTN1, ERBB4, SETX, SCFD1 
и SPG11. В общей сложности 40% пациентов со спо-
радическим БАС имели редкие варианты генов, свя-
занные с БАС, в остальных случаях генетическая при-
чина не была определена. Полученные данные свиде-
тельствуют об этноспецифичности вариантов генов 
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Таблица  

Изученные наследственные заболевания в генетически изолированных популяциях мира
Studied hereditary diseases in genetically isolated populations of the world

№ Популяция / страна 
Численность 
популяции 

(чел)
Заболевание (OMIM)/Мутация Литературный 

источник

1 Мальта 525 255 БАС (205100) /экспансии повторов в генах ATXN2 и NIPA1, а также му-
тантные варианты в генах ALS2, DAO, DCTN1, ERBB4, SETX, SCFD1 
и SPG11

 [6]

2 Галичник,  
Северная  
Македония

30 000 Синдром Альпорта (203780)  [7]

3 Султанат Оман 5 000 000 Болезнь Верднига-Гофмана (253300), врожденная гиперплазия надпо-
чечников (201910), муковисцидоз (219700), первичная микроцефалия 
(251200), врожденный нефротический синдром (2563000), метахрома-
тическая лейкодистрофия (250100), врожденная генерализованная ли-
подистрофия (608709), синдром Барде-Бидля (209900), буллезный эпи-
дермолиз (131750), мукополисахаридоз (607014), серповидноклеточная 
анемия  (603903), β-талассемия (613985)

 [8]

4 Джамму  
и Кашмир,  
Индия

12 258 433 Конечностно-поясная мышечная дистрофия типа 2а (253600), мегалэн-
цефальная лейкодистрофия (604004), пантотенаткиназа-ассоциирован-
ная нейродегенерация (234200), врожденная гиперплазия коры надпо-
чечников (201910), талассемия (анемия Кули) (141800), галактоземия 
(230350), фенилкетонурия (261600), аутосомно-рецессивная спастиче-
ская атаксия Шарлевуа-Сагеней (270710)

 [9]

5  Нидерланды 17 593 268 Семейная гиперхолестеринемия (604933), нейрональный цероидный 
липофусциноз (НЦЛ) (тип не уточняется), дофа-зависимая дистония 
(605407), мукополисахаридоз III типа (МПС III) (252900), 
 доброкачественный рецидивирующий внутрипеченочный холестаз

[10-14]

6 Финляндия 5 543 659 36 наследственных заболеваний: амилоидоз финского типа (105120), 
аспартилглюкозаминурия (208400), аутоиммунный полиэндокринный 
синдром тип 1 (240300), липоидная врожденная гиперплазия  
надпочечников (201710), врождённая дистрофия стромы роговицы 
(610048) нейрональный цероидный липофусциноз 1 типа (256730),  
3 типа (204200), 5 типа (256731), 8 типа (600143), синдром Ашера  
IIIA типа (276902), диастрофическая дисплазия (222600), 
множественный врождённый артрогрипоз (253310) и др.

[15-17]

7 Евреи ашкенази 8 000 000 — 
11 200 000

Болезнь Тея-Сакса (272800), болезнь Гоше (230800), гиперхолестерине-
мия (604933), окулофарингеальная миодистрофия (164300)

 [18-21]

8 Канадцы  
французского  
происхождения,  
провинция Квебек,  
Канада

12 000 000 Атаксия Фридрейха (229300), аутосомно-рецессивная спастическая 
атаксия Шарлевуа-Сагеней (270710), β-талассемия (613985),  
окулофарингеальная мышечная дистрофия (257 950), миотоническая 
дистрофия (160900)

[22, 23]

9 Африканеры,  
Южная Африка

3 000 000 Семейная гиперхолестеринемия (604933), болезнь Гюнтера (263700), 
анемия Фанкони (227650)

[24, 25]

10 Амиши, менно-
ниты, штат Пен-
сильвания, США

200 000 Врожденный гипотиреоз, синдром Эллиса-ван Кревельда (225500)  [26]

11 Гуттериты, штат 
Пенсильвания, 
США

50 000 Подострая некротизирующая энцефаломиелопатия (256000), синдром 
Ашера 1B типа (220290), рестриктивная дермопатия (275210),  
дилатационная кардиомиопатия с синдромом атаксии,  
синдром Боуэна–Конради (211180).

 [27]

Продолжение таблицы см. на стр. 6.



6

НАУЧНЫЕ ОБЗОРЫ Медицинская генетика 2022. Том 21. Номер 1

Медицинская генетика [Medical genetics] 2022; 21(1)

REVIEW Medical genetics 2022. Vol. 21. Issue 1

и необходимости дальнейших исследований для вы-
явления мутаций в ранее не изученных генах, вызы-
вающих БАС у мальтийцев [6].

Были описаны результаты изучения наследственных 
заболеваний в одной из генетически изолированных по-
пуляций деревни Галичник, расположенной в северо-за-
падной части Северной Македонии. В этой популяции 
наблюдается высокое распространение синдрома Аль-
порта – наследственного заболевания со сложным ти-
пом наследования, характеризующегося нефропатией 
с гематурией. В одной из работ было обследовано бо-
лее 100 человек с нефропатией для выявления генети-
ческой причины заболевания путем полногеномного 
секвенирования с использованием индивидуальных па-

нелей и популяционных генетических маркеров. В ре-
зультате были выявлены четыре новые мутации в трех 
разных генах коллагена – делеции (c.3307_3315del, 
p.Pro1103_Ser1105del) в экзоне 38 гена COL4A3, мута-
ции (c.755G>A, p.Gly252Asp) в экзоне 13 и в экзоне 20 
(c.1321_1369 + 3del) гена COL4A4, мутация (c.1871G>A, 
p.Gly624Asp) в экзоне 25 гена COL4A5. Из четырех вы-
шеупомянутых мутаций три были обнаружены в одной 
семье. Интересно, что четыре члена семьи унаследовали 
только одну мутацию COL4A4 p.Gly252Asp, у одного бы-
ла выявлена комбинация мутаций COL4A3 p.Pro_1103_
Ser1105del и COL4A5 p.Gly624Asp [7]. 

В генетически изолированных популяциях сул-
таната Оман, расположенного в Передней Азии на 

№ Популяция / страна 
Численность 
популяции 

(чел)
Заболевание (OMIM)/Мутация Литературный 

источник

12 Деревня на востоке 
Швейцарии

Нет сведений Синдром Ярхо-Левина (277300) [28]

13 Жители нижней  
Галилеи, Израиль

1 000 000 Метахроматическая лейкодистрофия (250100), cиндром Гурлера 
(607014), аутосомно-рецессивная несиндромальная глухота (20290)

[29, 30]

14 Остров Ла Реюньон 
(Мадагаскар)

 835 103 Конечностно-поясная мышечная дистрофия 2А типа (253600) [31]

15 Саудовская Аравия 34 000 000 Первичная врожденная глаукома (231300), синдром камптодактилии- 
артропатии тазобедренного сустава-перикардита (208250)

[32, 33]

16 Популяция 
 о.Ньюфаундленд;
бедуины в Негеве 
и в Ливане

521 542 Синдром Барде-Бидля (209900) [34-36]

17 Италия Нет сведений Непереносимость лизинурического белка (222700) [37]

18 Пуату-Шаранта, 
Франция

 1 792 000 Синдром Ашера 1типа (276900) [38]

19 Польша 38 000 000 Врожденная хлоридная диарея (214700) [39]

20 Гренладнские  
инуиты 

50 000 Пропионовая ацидемия (606054) [40]

21 Остров Крит,  
Греция

634 930 Болезнь Вильсона (277900) [41]

22 Чуваши (Россия) 814750 Несиндромальная нейросенсорная тугоухость (121011, 601869),  
аутосомно-рецессивный гипотрихоз (604379), летальный  
инфантильный остеопетроз (259700), эритроцитоз (133100)

[42-44] 

23 Марийцы (Россия) 290 000 Несиндромальная нейросенсорная тугоухость (121011),  
аутосомно-рецессивный гипотрихоз (604379), летальный  
инфантильный остеопетроз (259700)

[43]

24 Якуты (Россия) 500 000 Спиноцеребеллярная атаксия 1 типа (164400), метгемоглобинемия  
1А типа (250800), миотоническая дистрофия (160900), атаксия  
Фридрейха (229300), врожденная глухота (121011), мукополисахари-
доз-плюс (617303), окулофарингеальная миодистрофия (16430),  
якутский синдром низкорослости (273750), SOPH-синдром (614800), 
врожденная катаракта (610019)

[45-48]
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юго-востоке Аравийского полуострова, наблюдаются 
высокие показатели распространенности спинальной 
мышечной атрофии (болезнь Верднига – Гофмана, 1 из 
10000), врожденной гиперплазии коры надпочечников 
(1:10000), муковисцидоза (1:15000), первичной микро-
цефалии (1:15000), врожденного нефротического син-
дрома (1:20000), синдрома яблочной кожуры, метахро-
матической лейкодистрофии (1:25000), врожденной 
генерализованной липодистрофии (1:25000), синдро-
ма Барде–Бидля (1:30000), буллезного эпидермолиза 
(1:30000), мукополисахаридоза (1:50000). Гемоглоби-
нопатии являются одними из самых распространен-
ных моногенных заболеваний на Ближнем Востоке. 
Распространенность нарушений гемоглобина у ново-
рожденных составляет 3,5–4,7/1000 [51]. Около 10% 
граждан Омана являются носителями мутантного ва-
рианта гена серповидноклеточной анемии, 2–3% – ва-
рианта гена β-талассемии и 45% являются носителя-
ми мутантного варианта гена α-глобина [8, 52]. Высо-
кая частота накопления мутаций обусловлена дрейфом 
генов в небольших изолированных популяциях султа-
ната Оман [53].

Биологическая изоляция нескольких эндогамных 
групп населения, по сообщениям некоторых авторов, 
стала причиной относительно более высокой распро-
страненности наследственных заболеваний в Индии. 
К таковым авторы относят население региона Джам-
му и Кашмир, которое характеризуется нескольки-
ми эндогамными группами с частыми случаями кров-
но-родственных браков. Кроме того, географическая 
изоляция различных групп из-за сложной и неразвитой 
инфраструктуры способствовала накоплению генети-
ческого груза. Наследственная патология и врожден-
ные пороки развития в Индии являются на сегодняш-
ний день одной из главных причин внутриутробной 
смертности. С недавнего времени ввиду выявления 
редких наследственных заболеваний в некоторых реги-
онах Индии началось внедрение генетических исследо-
ваний с использованием полногеномного секвенирова-
ния. Благодаря этому были выявлены новые мутации 
в генах, вызывающие муковисцидоз, которые ранее 
считались не характерными для населения данного ре-
гиона. Также были найдены причины несиндромаль-
ной глухоты, вызванной мутациями, специфичными 
для данного региона, и нескольких орфанных болез-
ней, например, аутосомно-рецессивной спастической 
атаксии Шарлевуа-Сагеней (NM_014363: c.8605delT 
(p.Cys2869ValfsTer15), вызванной мутацией в экзоне 10 
гена SACS, найденной у ребенка из маленькой дерев-
ни региона Джамму в гомозиготном варианте и у его 

обоих родителей, оказавшихся гетерозиготными но-
сителями [9]. 

Анализ отягощенности менделирующими наслед-
ственными заболеваниями исследованных российский 
популяций показал, что существует отчетливая диф-
ференциация между отдельными популяциями как 
внутри каждой из 11 обследованных территорий, так 
и между ними по этому показателю. Есть все основа-
ния полагать, что дифференциация существует и по ча-
стотам генов наследственных болезней. Также наблю-
даются различия в отягощенности наследственными 
заболеваниями между этническими группами. У ма-
рийцев, чувашей, удмуртов, якутов отягощенность ау-
тосомно-рецессивными и аутосомно-доминантными 
заболеваниями оказывается выше по сравнению с дру-
гими популяциями Российской Федерации. Предпо-
ложительно основной причиной различий отдельных 
популяций и этнических групп является дрейф генов 
и этническая подразделенность. Несиндромальная 
нейросенсорная тугоухость, аутосомно-рецессивный 
гипотрихоз наиболее распространены у чувашей и ма-
рийцев (частота 2,72% и 1,18% соответственно) [43]. 
Также у чувашей и марийцев с высокой частотой встре-
чается летальный инфантильный остеопетроз (часто-
та 1,68% и 0,84% соответственно) и эритроцитоз, ко-
торые являются аутосомно-рецессивными заболева-
ниями [42, 43, 44]. 

Вышеупомянутые примеры подтверждают тезис 
о том, что исследования изолированных популяций 
чрезвычайно важны для описания новых генов и ге-
нетических вариантов так менделевских, так и мно-
гофакторных заболеваний с наследственной предрас-
положенностью.

Программы массового молекулярно-
генетического скрининга в странах мира

В последние 50 лет в различных странах мира полу-
чили распространение программы скрининга новоро-
ждённых с целью выявления наследственных болезней 
обмена веществ. Такие исследования позволяют полу-
чить детальное представление о частоте данной пато-
логии и частоте гетерозигот по мутантному варианту 
гена в популяции. Основная цель программ скринин-
га – выявление заболевания в преклинической стадии, 
когда возможно эффективное лечение [54, 55].

В 1968 году Уилсон и Юнгнер изложили принци-
пы и критерии популяционного скрининга: выявляе-
мое заболевание должно являться важной проблемой 
для здоровья, должны существовать приемлемые ме-
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ры лечения больных с диагностированным заболева-
нием, должны быть в наличии средства диагностики 
и лечения заболевания, должны существовать подхо-
дящие тесты или исследования. Факторы, рассматри-
ваемые ACMG (Американская коллегия медицинской 
генетики и геномики) и другими профессиональными 
организациями при оппортунистическом скринин-
ге (поиск генетических вариантов, приводящих к ку-
рабельным наследственным заболеваниям при иссле-
довании генома или экзома пациента), включают тип 
генетического варианта,  соотношение числа носите-
лей варианта в группе пациентов и контрольной груп-
пе, результаты оценки патогенности с использованием 
компьютерных алгоритмов прогнозирования и функ-
циональные исследования [56].

Во многих странах, где имеются генетически изо-
лированные популяции, предпринимаются особые 
шаги к внедрению генетического скрининга. Помимо 
общих традиционных в стране программ скрининга, 
вводятся программы расширенного скрининга на но-
сительство характерных для каждой конкретной попу-
ляции заболеваний [57]. Впервые такая скрининговая 
программа, учитывающая этнические особенности по-
пуляции, была внедрена для евреев-ашкенази в 1970 го-
ду и была ориентирована на гетерозиготное носитель-
ство болезни Тея-Сакса. Далее в 1997 году ACMG было 
предложено внедрение скрининга дополнительно еще 
для трех болезней с аутосомно-рецессивным типом на-
следования: муковисцидоза, синдрома Райли-Дея, бо-
лезни Канавана [58]. С начала 2000-х годов был реко-
мендован к скринингу ещё ряд заболеваний: болезнь 
Гоше, синдром Блума, анемия Фанкони, болезнь Ни-
манна-Пика и муколипидоз IV типа. В первое время 
для скрининга использовался биохимический метод. 
Однако вскоре, ввиду случаев ложноположительных 
результатов, было решено проводить диагностику до-
полнительно молекулярно-генетическими методами. 
Были проведены исследования, в результате которых 
преимущество использования молекулярно-генетиче-
ского метода стало неоспоримым [59].

В Финляндии также рассматривают возможности 
внедрения программ расширенного скрининга, одна-
ко существует несколько аспектов, которые усложняют 
этот процесс. Например, частоты носительства наслед-
ственных заболеваний сильно разнятся в зависимости 
от региона страны, а общая популяционная частота ва-
рьирует от 1:45 до 1:200, что по сравнению с данными 
по носительству болезни Тея-Сакса у евреев-ашкена-
зи значительно ниже. Также недостаточна информиро-
ванность граждан Финляндии о наследственных забо-

леваниях. Эти факты, по мнению некоторых авторов, 
делает внедрение такого расширенного скрининга эко-
номически менее эффективным по сравнению с тра-
диционным [60]. Существуют коммерческие организа-
ции, предлагающие услуги селективного скрининга на 
аутосомно-рецессивные заболевания молодым парам, 
планирующим беременность, но это ограничивает эф-
фективность скрининга в виду того, что не все имеют 
финансовую возможность воспользоваться данной ус-
лугой. Тем не менее использование генетической ин-
формации для общественного здравоохранения вошло 
как один из пунктов в программу стратегического раз-
вития Финляндии [61]. Развитие методов молекуляр-
ной диагностики в последние годы открыло возможно-
сти для создания специальных панелей для генетиче-
ских тестов, осуществляющих детекцию генетических 
вариантов, специфичных для финской популяции, 
по относительно низкой цене. Все это является осно-
ванием для внедрения скрининга на носительство на-
следственных заболеваний, характерных для популя-
ции этнических финнов [62]. 

В Сагеней-Лак-Сен-Жан (SLSJ), регионе на севе-
ро-востоке Квебека в Канаде, где проживает 277786 
человек, наблюдается накопление ряда аутосомно-ре-
цессивных заболеваний: синдрома Лея франко-ка-
надского типа, наследственной тирозинемии 1 типа, 
аутосомно-рецессивной спастической атаксии Шар-
левуа-Сагеней и синдрома Андермана. Частота носи-
тельства этих заболеваний в данной популяции варьи-
рует от 1:19 до 1:23. В ноябре 2010 года по инициативе 
Министерства здравоохранения Квебека была запуще-
на пилотная программа скрининга населения. На мо-
мент проведения оценки (с 2010-2012) было обследова-
но 3915 человек. Пилотная программа позволила выя-
вить 846 носителей по крайней мере одного из четырех 
протестированных заболеваний [63].

В Нидерландах активно обсуждается запуск пилот-
ных программ скрининга на носительство частых на-
следственных аутосомно-рецессивных заболеваний. 
Так, отделом генетики Медицинского центра Универ-
ситета Гронингена (UMCG) в Нидерландах была раз-
работана и утверждена диагностическая панель для 
скрининга молодых пар и беременных на носитель-
ство 50 тяжелых форм аутосомно-рецессивных забо-
леваний с ранней манифестацией, для которых не су-
ществует способов лечения, для внедрения в систему 
общественного здравоохранения.

Также есть сведения о разработках локальных про-
грамм скрининга для отдельных малочисленных по-
пуляций, в которых наблюдается накопление ауто-
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сомно-рецессивных форм наследственной патологии 
по причине генетической изоляции и близкородствен-
ных браков. Такая программа была предложена для 
популяции одной из деревень в Израиле, где преиму-
щественно проживают арабы-мусульмане. Скрининг 
проводился на носительство аутосомно-рецессивной 
формы умственной отсталости при поддержке мини-
стерства здравоохранения Израиля в рамках государ-
ственной программы по профилактике возникновения 
частых наследственных заболеваний. В исследовани-
ях участвовали 524 беременные женщины, и среди них 
было выявлено 47 гетерозиготных носителей мутации 
G408fsX437 в гене CC2D1A, ассоциированной с аутосо-
мно-рецессивной формой несиндромальной умствен-
ной отсталости в популяции арабов в Израиле [64]. 

В литературе уже имеются сведения об эффектив-
ности таких программ локального популяционного 
скрининга: так были снижены частоты β-талассемии, 
серповидно-клеточной анемии на 70% в популяциях 
Средиземноморья, на 90% – болезни Тея-Сакса у ев-
рейского населения в Соединенных Штатах Америки 
и в Канаде [4]. 

Заключение

В генетически изолированных популяциях мира 
остро стоит проблема накопления наследственных 
заболеваний, диагностика которых осложняется эт-
носпецифичностью вызывающих их мутаций. С раз-
витием современных подходов диагностики генетиче-
ских заболеваний появилась возможность проведения 
расширенного скрининга на несколько сотен заболе-
ваний даже для тех пар, у которых нет риска рожде-
ния детей с патологией. Но несмотря на это, частота 
носительства и спектр мутаций в генах, обуславлива-
ющих те или иные наследственные болезни, в изоли-
рованных популяциях, могут существенно разнить-
ся, по сравнению с показателями в стране или мире. 
Именно поэтому для каждой такой популяции требу-
ются индивидуальные подходы, учитывающие ее этни-
ческие особенности и предлагающие адекватные диа-
гностические инструменты для реализации и внедре-
ния программ массового скрининга. 
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