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Ïðî âå äå íî îá ñëå äî âà íèå íà ñå ëå íèÿ è ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîå êîí ñó ëü òè ðî âà íèå ïà öè åí òîâ ñ íå ñèí ä ðî ìà ëü íîé íåé ðî -
ñåí ñîð íîé òó ãî ó õî ñòüþ (ÍÍÒ) â ã.×åð êåñ ñêå è âî ñü ìè ðàé î íàõ (Óñòü-Äæå ãó òèí ñêîì, Êà ðà ÷à åâ ñêîì, Ìà ëî êà ðà ÷à åâ ñêîì,
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âû ÿâ ëå íî 197 ïà öè åí òîâ ñ ÍÍÒ. 127 ïà öè åí òàì ñ ÍÍÒ ïðî âå äå íà ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êà êî äè ðó þ ùå ãî ýê çî íà ãå íà GJB2. ×à ñ òî òà 
âñåõ ïà òî ëî ãè ÷å ñêèõ èç ìå íå íèé â ãå íå GJB2 ó áî ëü íûõ ÍÍÒ ñî ñòà âè ëà 35,04% (ó ðóñ ñêèõ ïà öè åí òîâ 53%, ó êà ðà ÷à åâ öåâ
8,11%, ó ÷åð êå ñîâ 50%, ó àáà çèí 25%). Îïðå äå ëå íà ïî ïó ëÿ öè îí íàÿ ÷à ñ òî òà ìó òà öèè c.35delG â ãå íå GJB2 ñðå äè 507 çäî ðî -
âûõ èí äè âè äîâ òðåõ ýò íè ÷å ñêèõ ãðóïï (ðóñ ñêèå, êà ðà ÷à åâ öû, ÷åð êå ñû). Ïî ïó ëÿ öè îí íàÿ ÷à ñ òî òà ìó òà öèè c.35delG â ãå íå
GJB2 ó ðóñ ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ Ê×Ð ñî ñòà âè ëà 0,0143 (ãå òå ðî çè ãîò íîå íî ñè òå ëü ñò âî 1:35), ó êà ðà ÷à åâ öåâ 0,00135 (1: 370),
ó ÷åð êå ñîâ — 0,0098 (1:51).
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The study of the pop u la tion and the med i cal ge netic coun sel ing of pa tients with non-syndromic sensorineural hear ing loss (NSHL)
in Cherkessk city and eight dis tricts (Ust-Dzhegutinskaya, Karachaevsky, Malokarachaevsky, Abazinsky, Prikubansky, Habezsky and
Nogaisky) of Karachay-Cherkess Re pub lic (KCHR) were per formed. 197 pa tients with NSHL were identified. 127 pa tients with NSHL
held DNA-diagnostics of cod ing exon GJB2 gene. The fre quency of all patho log i cal mu ta tions GJB2 gene was 35.04% (in 53.00% of
Rus sian pa tients, in 8.11% of Karachai, 50% of Circassians, in 25% of Abaza). Pop u la tion fre quen cies c.35delG mu ta tions in GJB2
gene among 507 healthy in di vid u als of the three eth nic groups (Rus sian, Karachay, Circassian) were de ter mined.
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Ââå äå íèå

Ïðîá ëå ìà ãëó õî òû è òó ãî ó õî ñòè èìå åò áî ëü øîå íà ó÷ -
íîå è ïðàê òè ÷å ñêîå çíà ÷å íèå â ñâÿ çè ñ âû ñî êîé ÷à ñ òî òîé 
è øè ðî êîé ðàñ ïðî ñòðà íåí íî ñòüþ äàí íî ãî çà áî ëå âà íèÿ
â ïî ïó ëÿ öè ÿõ ÷å ëî âå êà. Ïî äàí íûì ëè òå ðà òó ðû, ÷à ñ òî òà
âðîæ äåí íûõ íà ðó øå íèé ñëó õà ñî ñòàâ ëÿ åò 1 íà 1000 íî -
âî ðîæ äåí íûõ [1]. Íà ðó øå íèå ñëó õî âîé ôóí ê öèè ðàç -
ëè÷ íîé ýòè î ëî ãèè ìî æåò ïðî èñ õî äèòü â òå ÷å íèå âñåé
æèç íè, ÷òî ïðè âî äèò ê óâå ëè ÷å íèþ ðàñ ïðî ñòðà íåí íî ñòè 
òó ãî ó õî ñòè ñ âîç ðà ñ òîì, êî òî ðàÿ ñîñòàâëÿåò â ñðåä íåì
1 íà 25 ÷å ëî âåê ïî ñëå 45 ëåò [2—4]. Îêî ëî 50—60% ïðå -
ëèí ã âà ëü íîé òó ãî ó õî ñòè îáó ñëîâ ëå íî íà ñëåä ñò âåí íû ìè
ïðè ÷è íà ìè (ðèñ. 1) [2—4].

Ãå íå òè ÷å ñêè îáó ñëîâ ëåí íûå ôîð ìû ñíè æå íèÿ ñëó õà
÷à ùå âñå ãî ïðåä ñòàâ ëå íû âà ðè àí òà ìè íå ñèí ä ðî ìà ëü íîé
òó ãî ó õî ñòè (â 70—80%). Ñðå äè íèõ íåé ðî ñåí ñîð íàÿ íå -
ñèí ä ðî ìà ëü íàÿ òó ãî ó õîñòü (ÍÍÒ) ñî ñòàâ ëÿ åò îêî ëî 92%. 
Àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûå (ÀÐ) ôîð ìû ñî ñòàâ ëÿ þò ïðè -
ìåð íî 70—80% âñåé ÍÍÒ. Íàè áî ëåå ÷à ñ òîé ïðè ÷è íîé
ÀÐ òó ãî ó õî ñòè â åâ ðî ïåé ñêèõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ è â íà øåé
ñòðà íå ÿâ ëÿ þò ñÿ ìó òà öèè ãå íà êîí íåê ñè íà 26 (GJB2),
ëî êà ëè çî âàí íîãî â äëèí íîì ïëå ÷å õðî ìî ñî ìû 13 [4, 5].

Â Ðîñ ñèè ñà ìûì ÷à ñ òûì ïà òî ãåí íûì âà ðè àí òîì ãå íà
GJB2 äëÿ áî ëü øèí ñò âà ïî ïó ëÿ öèé ÿâ ëÿ åò ñÿ ìó òà öèÿ
c.35delG [6—9]. ×à ñ òî òà ãå òå ðî çè ãîò íî ãî íî ñè òå ëü ñò âà
àë ëå ëÿ ñ.35delG â ïî ïó ëÿ öè ÿõ Åâ ðî ïû 2—4% [10].

Â Ðîñ ñèè ÷à ñ òî òà íî ñè òå ëåé ìó òà öèè c.35delG ñî ñòàâ -
ëÿ åò 4% â Ñå âå ðî-Çà ïàä íîì ðå ãè î íå (Êà ëè íèí ã ðàä,
Ñàíêò-Ïå òåð áóðã, Àð õàí ãåëüñê), ñðå äè ðóñ ñêî ãî íà ñå ëå -
íèÿ Áàø êè ðèè, ×ó âà øèè — 3%, Òà òàð ñòà íà 2,7%, â ßêó -
òèè — 2,8%, â Àë òàé ñêîì êðàå — 2,2%, â Ðî ñ òîâ ñêîé îá -
ëà ñ òè — 2,1%, â Êè ðîâ ñêîé îá ëà ñ òè — 2,5%, â Ïñêîâ ñêîé 
îá ëà ñ òè — 1,2%, [3, 7, 8, 11—13]. Â ðÿ äå ðà áîò ïî êà çà íà
ýò íè ÷å ñêàÿ íå îä íî ðîä íîñòü ñïåê ò ðà è ÷à ñ òî òû ìó òà öèé,

íàé äåí íûõ â ãå íå GJB2. Òàê, ïî êà çà íî, ÷òî ÷à ñ òî òà ìó òà -
öèè ñ.35delG ñðå äè ÿêó òîâ ñî ñòàâ ëÿ åò 0,2% [3].

Èñ ñëå äî âà íèÿ ëà áî ðà òî ðèè ãå íå òè ÷å ñêîé ýïè äå ìè î -
ëî ãèè, ïðî âî äè ìûå ñ 2000 ãî äà, ïî çâî ëè ëè îöå íèòü ïî -
ïó ëÿ öè îí íóþ ÷à ñ òî òó ìó òà öèè ñ.35delG ó çäî ðî âî ãî íà -
ñå ëå íèÿ ðÿ äà ýò íî ñîâ ÐÔ: òà òàð Òà òàð ñòà íà — 1,2%
(N = 1420 îá ñëå äî âàí íûõ õðî ìî ñîì), ÷ó âà øåé ×ó âà øèè
— 0,78% (N = 768), ìà ðèé öåâ Ìà ðèé Ýë — 1,1%
(N = 804), óä ìóð òîâ Óä ìóð òèè — 0,25% (N = 1184), áàø -
êèð Áàø êè ðèè — 0,25% (N = 792), áó ðÿò — 0 (N = 552).

Äëÿ öå ëî ñò íî ãî ïðåä ñòàâ ëå íèÿ î ðàñ ïðî ñòðà íåí íî -
ñòè ðàç ëè÷ íûõ ãå íå òè ÷å ñêèõ âà ðè àí òîâ íà ðó øå íèÿ ñëó õà 
â ïî ïó ëÿ öè ÿõ/ýò íî ñàõ, ïðî æè âà þ ùèõ íà òåð ðè òî ðèè ÐÔ 
íå îá õî äè ìû äà ëü íåé øèå ýïè äå ìè î ëî ãè ÷å ñêèå è ìî ëå -
êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèå èñ ñëå äî âà íèÿ, êî òî ðûå ïî ñëó æàò
ïî íè ìà íèþ îñî áåí íî ñòåé ãå íå òè ÷å ñêîé ãå òå ðî ãåí íî ñòè
è øè ðî òû êëè íè ÷å ñêî ãî ïî ëè ìîð ôèç ìà äàí íî ãî âè äà
ïà òî ëî ãèè.

Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ ñó ùå ñò âó åò ìíî æå ñò âî ðà áîò, ïî -
ñâÿ ùåí íûõ èçó ÷å íèþ êëè íè ÷å ñêèõ ïðî ÿâ ëå íèé ñåí ñî -
íåâ ðà ëü íîé òó ãî ó õî ñòè, îáó ñëîâ ëåí íîé ìó òà öè ÿ ìè â ãå -
íå GJB2. Äëÿ íåå õà ðàê òåðíû ðàí íÿÿ ìà íè ôå ñòà öèÿ,
ñèì ìåò ðè÷ íîñòü ïî ðà æå íèÿ è ñòà áè ëü íîñòü ïî ðî ãîâ
ñëû øè ìî ñòè. Ìó òà öèè, êî òî ðûå ñâÿ çà íû ñ íà ðó øå íè åì
ñèí òå çà êîí íåê ñè íà 26, ÷à ùå ïðî ÿâ ëÿ þò ñÿ ïî òå ðåé ñëó -
õà òÿ æå ëîé ñòå ïå íè, âïëîòü äî ãëó õî òû. Ìó òà öèè, êî òî -
ðûå íå íà ðó øà þò ñèí òåç áåë êà, íà ïðè ìåð, ìèñ ñåíñ-ìó -
òà öèè, ÷à ùå õà ðàê òå ðè çó þò ñÿ ìå íü øåé ñòå ïå íüþ ïî òå ðè 
ñëó õà [14].

Óñïåõ ðå à áè ëè òà öèè çà âè ñèò îò ñâîå âðå ìåí íî ãî âû -
ÿâ ëå íèÿ íà ðó øå íèÿ ñëó õà. Â ñâÿ çè ñ ýòèì â Ðîñ ñèè è íå -
êî òî ðûõ çà ðó áåæ íûõ ñòðà íàõ ïðî âî äèò ñÿ àóäè î ëî ãè ÷å -
ñêèé ñêðè íèíã íî âî ðîæ äåí íûõ. Äëÿ äèô ôå ðåí öè à ëü -
íîé äèà ãíî ñ òè êè ïðè ïî äî çðå íèè íà íà ñëåä ñò âåí íûé
õà ðàê òåð ïî ðà æå íèÿ íà ðÿ äó ñ äðó ãè ìè èñ ñëå äî âà íè ÿ ìè
ðå êî ìåí äó åò ñÿ èñ ïî ëü çî âàòü ìå òîä ÄÍÊ-àíà ëè çà. Âû ÿâ -
ëå íèå ãå íå òè ÷å ñêî ãî äå ôåê òà íå òî ëü êî äà åò âîç ìîæ -
íîñòü ïðî ãíî çè ðî âà íèÿ òå ÷å íèÿ è ðè ñ êà ïî âòî ðå íèÿ çà -
áî ëå âà íèÿ â ñå ìüå, íî è ÿâ ëÿ åò ñÿ ïî êà çà íè åì â ñëó ÷àå
òÿ æå ëî ãî íà ðó øå íèÿ ñëó õà äëÿ ïðè ìå íå íèÿ êîõ ëå àð íîé
èì ï ëàí òà öèè, äà þ ùåé õî ðî øèå ðå çó ëü òà òû â ñëó ÷à ÿõ,
êîã äà òó ãî ó õîñòü îáó ñëîâ ëå íà ìó òà öè ÿ ìè â ãå íå GJB2
[15—18].

Öå ëüþ èñ ñëå äî âà íèÿ ÿâè ëîñü îïðå äå ëå íèå ñïåê ò ðà ìó -
òà öèé â êî äè ðó þ ùåì ýê çî íå ãå íà GJB2 ó ïà öè åí òîâ
ñ ïðå ëèí ã âà ëü íîé ÍÍÒ, ïðî æè âà þ ùèõ â ã.×åð êåñ ñêå è
âî ñü ìè ðàé î íàõ Êà ðà ÷à å âî-×åð êåñ ñêîé Ðåñ ïóá ëè êè.

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû èñ ñëå äî âà íèÿ

Ïðî âå äå íî îá ñëå äî âà íèå íà ñå ëå íèÿ è ìå äè êî-ãå íå -
òè ÷å ñêîå êîí ñó ëü òè ðî âà íèå ïà öè åí òîâ ñ ÍÍÒ â ã.×åð -
êåñ ñêå, Óñòü-Äæå ãó òèí ñêîì, Êà ðà ÷à åâ ñêîì, Ìà ëî êà ðà -
÷à åâ ñêîì, Àáà çèí ñêîì, Ïðè êó áàí ñêîì, Õà áåç ñêîì, Íî -
ãàé ñêîì è Àäû ãå-Õàáëü ñêîì ðàé î íàõ Êà ðà ÷à å âî-×åð -
êåñ ñêîé Ðåñ ïóá ëè êè (Ê×Ð). ×èñ ëåí íîñòü îá ñëå äî âàí íî -
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Ðèñ. 1. Ñòðóê òó ðà âðîæ äåí íîé òó ãî ó õî ñòè ïî R.Smith, [18].



ãî íà ñå ëå íèÿ ñî ñòà âè ëà 307 756 ÷åë. Îá ñëå äî âà íî âñå íà -
ñå ëå íèå îáî çíà ÷åí íûõ ïî ïó ëÿ öèé íå çà âè ñè ìî îò íà öè î -
íà ëü íî ñòè è âîç ðà ñ òà. Èñ ñëå äî âà íèå âû ïîë íå íî â ñî îò -
âåò ñò âèè ñ ïðî òî êî ëîì ãå íå òè êî-ýïè äå ìè î ëî ãè ÷å ñêèõ
èñ ñëå äî âà íèé, ðàç ðà áî òàí íûì â ëà áî ðà òî ðèè ãå íå òè ÷å -
ñêîé ýïè äå ìè î ëî ãèè ÔÃÁÍÓ «Ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêèé
íà ó÷ íûé öåíòð». Ïðî òî êîë ïðå äó ñìàò ðè âà åò êîì ï ëåê ñ -
íîñòü è óíè ôè öè ðî âàí íîñòü èñ ñëå äî âà íèé ïî ïó ëÿ öèé,
÷òî ïî çâî ëÿ åò ïðî âî äèòü àäåê âàò íîå ñðàâ íå íèå âíîâü
èçó ÷åí íûõ ñ ðà íåå îá ñëå äî âàí íû ìè ðå ãè î íà ìè ÐÔ [19].

Âñå ãî âû ÿâ ëå íî 197 ïà öè åí òîâ ñ ÍÍÒ. Ó 127 áî ëü íûõ 
ïðî âå äå íà ïîä òâåð æ äà þ ùàÿ ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êà. Ïà öè -
åí òû ïîä ïè ñà ëè ïè ñü ìåí íîå èí ôîð ìè ðî âàí íîå ñî ãëà -
ñèå íà äîá ðî âî ëü íîå ïðî âå äå íèå èñ ñëå äî âà íèÿ è àíà ëèç
ÄÍÊ. Èñ ñëå äî âà íèå îäîá ðå íî ýòè ÷å ñêèì êî ìè òå òîì
ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ».

Âû äå ëå íèå ãå íîì íîé ÄÍÊ èç ëåé êî öè òîâ ïå ðè ôå ðè -
÷å ñêîé êðî âè ïðî âî äè ëîñü ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì íà áî ðà ðå -
àê òè âîâ Wi sard Ge no mic DNA Pu ri fi ca ti on Kit «Pro me ga»
(ÑØÀ).

Èñ ñëå äî âà íèå ïðî âå äå íî â íå ñêî ëü êî ýòà ïîâ. Íà ïåð -
âîì ýòà ïå îñó ùå ñò â ëåí ïî èñê ÷à ñ òîé ìó òà öèè c.35delG ãå -
íà GJB2 ìå òî äîì ÏÖÐ. Ðå çó ëü òà òû àì ï ëè ôè êà öèè îöå íè -
âà ëè ïóòåì âåð òè êà ëü íî ãî ýëåê ò ðî ôî ðå çà (20 õ 20 ñì)
â ÏÀÀÃ(9%) ñ ïî ñëå äó þ ùèì îêðà øè âà íè åì ãå ëÿ ðàñ òâî -
ðîì áðî ìè ñòî ãî ýòè äèÿ è ðå ãè ñò ðà öèåé ñ ïî ìî ùüþ äî êó -
ìåí òè ðó þ ùåé ñè ñ òå ìû Vil ber lo ur mat (Ôðàí öèÿ) â ÓÔ-èç -
ëó ÷å íèè (äëè íà âîë íû 312 íì).

Âòî ðîé ýòàï — ïî èñê ìó òà öèè ñ.-23+1G>A
(IVS1+1G>A) ìå òî äîì ÏÄÐÔ-àíà ëè çà ïî ïðî òî êî ëó,
îïè ñàí íî ìó ðà íåå [1].

Ïî ñëå äâóõ ýòà ïîâ ïî èñ êà ìó òà öèé îñòà âà ëèñü 93 ïà öè -
åí òà áåç èç ìå íå íèé â ãå íå GJB2 èëè ñ ìó òà öèåé òî ëü êî
â îä íîì GJB2-àë ëå ëå. Ýòèì áî ëü íûì áû ëî ïðî âå äå íî ñåê -
âå íè ðî âà íèå êî äè ðó þ ùå ãî ýê çî íà 2 ãå íà GJB2 (òðå òèé ýòàï 
èñ ñëå äî âà íèÿ). Äëÿ ñåê âå íè ðî âà íèÿ èñ ïî ëü çî âà ëè ôðàã -
ìåí òû ÄÍÊ, ïî ëó ÷åí íûå â õî äå ÏÖÐ ñ ïðè ìå íå íè åì íà áî -
ðà ðå àê òè âîâ Ap pli ed Bi o sys tems Big Dye Ter mi na tor v1.1 Cyc -
le Se qu en cing kit (ÑØÀ) ñ ïî ñëå äó þ ùèì àíà ëè çîì íà ïðè -
áî ðàõ Ap pli ed Bi o sys tems 3500 xL Ge ne tic Ana ly zer (ÑØÀ) è
Ap pli ed Bi o sys tems 3130 xL Ge ne tic Ana ly zer (ßïî íèÿ). Ñåê -

âå íè ðî âà íèå ïðî âî äè ëè â ëà áî ðà òî ðèÿõ ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè
è ëà áî ðà òî ðèè íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé îá ìå íà âå ùåñòâ
ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ». Ïî ëó ÷åí íûå õðî ìà òîã ðàì ìû àíà ëè çè -
ðî âà ëè ñ ïî ìî ùüþ ïðî ãðàì ìû FinchTV 1.4.0. Äëÿ íó ìå ðà -
öèè íóê ëå î òè äîâ â íà çâà íèè îá íà ðó æåí íûõ èç ìå íå íèé
â ãå íå GJB2 èñ ïî ëü çî âà ëè ðå ôå ðåí ñ íóþ ïî ñëå äî âà òå ëü -
íîñòü êÄÍÊ èç NCBI (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/ nuc co -
re/NM_004004.5). Íó ìå ðà öèÿ íóê ëå î òè äîâ ïðî èç âå äå íà
ñ íóê ëå î òè äà À èíè öè è ðó þ ùå ãî êî äî íà ATG â ýê çî íå 2
â ñî îò âåò ñò âèè ñ ìåæ äó íà ðîä íîé íî ìåí ê ëà òó ðîé HGVS
(http://www.hgvs.org/mut no men/).

×åò âåð òûé ýòàï — ïî èñê ïðî òÿ æåí íîé äå ëå öèè
309 kb del (delGJB6-D13S1830) ó ïà öè åí òîâ ñ îä íîé ïà -
òî ãåí íîé ðå öåñ ñèâ íîé ìó òà öèåé â îä íîì GJB2-àë ëå ëå,
ïðî âî äèë ñÿ ìå òî äîì àíà ëè çà äèï ëåê ñ íîé ÏÖÐ-ÏÄÀÔ
ñî ãëàñ íî ïðî òî êî ëó, îïè ñàí íî ìó ðà íåå [1].

5’-3’-ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ïðàé ìå ðîâ äëÿ âñåõ ðå àê -
öèé ïðåä ñòàâ ëå íà â òàáë. 1.

Ñðàâ íå íèå ïî ïó ëÿ öè îí íûõ ÷à ñ òîò ìó òà öèè c.35delG
ïðî âî äè ëè, èñ ïî ëü çóÿ òî÷ íûé êðè òå ðèé Ôè øå ðà.

Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Â ðå çó ëü òà òå ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî îá ñëå äî âà íèÿ
9 ïî ïó ëÿ öèé (â ã.×åð êåñ ñêå, Óñòü-Äæå ãó òèí ñêîì, Êà ðà -
÷à åâ ñêîì, Ìà ëî êà ðà ÷à åâ ñêîì, Àáà çèí ñêîì, Ïðè êó áàí -
ñêîì, Õà áåç ñêîì, Íî ãàé ñêîì, Àäû ãå-Õàáëü ñêîì ðàé î -
íàõ) Ê×Ð âû ÿâ ëå íî 197 ïà öè åí òîâ èç 152 ñå ìåé ñ ÍÍÒ.

Âñå ïà öè åí òû îá ñëå äî âà íû ñóð äî ëî ãîì, áî ëü øèí ñò -
âî èìå ëè ïðå ëèí ã âà ëü íóþ íåé ðî ñåí ñîð íóþ òó ãî ó õîñòü
3—4 ñòå ïå íè, ëè áî ïîë íóþ ãëó õî òó. Ó äâóõ ïà öè åí òîâ ñî
ñëîâ ðî äè òå ëåé äå áþò çà áî ëå âà íèÿ íà áëþ äàë ñÿ
â 1—2 ãî äà, â äâóõ ñå ìü ÿõ ó òðåõ áî ëü íûõ îò ìå ÷å íà ïî -
ñòëèí ã âà ëü íàÿ (ñ äå áþ òîì â íà ÷à ëü íûõ êëàñ ñàõ øêî ëû)
ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùàÿ òó ãî ó õîñòü, îñòà ëü íûå — òó ãî ó -
õèå/ãëó õèå ñ ðîæ äå íèÿ. Êîõ ëå àð íàÿ èì ï ëàí òà öèÿ ïðî âå -
äå íà äâóì ïà öè åí òàì. Â àíà ìíå çå ïà öè åí òîâ îò ñóò ñò âî -
âà ëè âîç ìîæ íûå âíåø íåñ ðå äî âûå ôàê òî ðû ðè ñ êà ðàç âè -
òèÿ òó ãî ó õî ñòè. Ïà öè åí òû òàê æå îñìîò ðå íû âðà ÷îì-ãå -
íå òè êîì ñ öå ëüþ èñê ëþ ÷å íèÿ ñèí ä ðî ìà ëü íûõ ôîðì
íåé ðî ñåí ñîð íîé òó ãî ó õî ñòè.
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Òàá ëè öà 1
Ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòè ïðàé ìå ðîâ äëÿ ÏÖÐ

Èç ìå íå íèå â ãå íå GJB2 5'-3'-ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü îëè ãî íóê ëå î òè äîâ

c.35delG F-CTTTTCCAGAGCAAACCGCCC
R-TGCTGTGAGTGTTTGTTCAC

ñ.-23+1G>A (IVS1+1G>A) F-GCGCTTCCTCCCGACGCAG
R-CCAGGTTCCTGGCCGGGCAGTC

Ñåê âå íè ðî âà íèå ãå íà GJB2 F-GGTTGCCTCATCCCTCTCAT
R-GTTCTGTCCTAGCTAGTGATT

309 kb del (delGJB6-D13S1830) + ôðàã ìåíò-êîí ò ðîëü ÏÖÐ F-CACCATGCGTAGCCTTAACCATTTT
R-TTTAGGGCATGATTGGGGTGATTT

F-CGTCTTTGGGGGTGTTGCTT
R-CATGAAGAGGGCGTACAAGTTAGAA



ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êà ïðî âå äå íà 127 ïà öè åí òàì èç

91 íå ðîä ñò âåí íîé ñå ìüè. Ïðî öåí ò íîå ñî îò íî øå íèå åäè -

íè÷ íûõ è ñå ìåé íûõ ñëó ÷à åâ â ðàç íûõ ýò íè ÷å ñêèõ ãðóï -

ïàõ ñòà òè ñòè ÷å ñêè äî ñòî âåð íî íå ðàç ëè ÷à ëîñü (ó àáà çèí

ñå ìåé íûõ ñëó ÷à åâ 12,5%, ó êà ðà ÷à åâ öåâ 20%, ó ÷åð êå ñîâ

20% ó ðóñ ñêèõ 16%). Â ðå çó ëü òà òå ïåð âî ãî ýòà ïà ìî ëå êó -

ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ îïðå äå ëå íî, ÷òî ìó -

òà öèÿ c.35delG ãå íà GJB2 ó 34 ÷åë. íà õî äèò ñÿ â ãî ìî çè -

ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè, à ó 7 ïà öè åí òîâ — â ãå òå ðî çè ãîò íîì

èëè êîì ïà óíä-ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè. Òà êèì îá ðà -

çîì, óñòà íîâ ëå íà ñðåä íÿÿ ÷à ñ òî òà ìó òà öèè c.35delG ñðå -

äè áî ëü íûõ, ïðî æè âà þ ùèõ â Êà ðà ÷à å âî-×åð êå ñèè, ñî -

ñòà âèâ øàÿ 29,53% (75/254 õðî ìî ñîì). Àíà ëèç ÷à ñ òî òû

âñòðå ÷à å ìî ñòè ìó òà öèè c.35delG â ãå íå GJB2 â ðàç íûõ

ýò íè ÷å ñêèõ ãðóï ïàõ Ê×Ð ïðè âå äåí â òàáë. 2. Ðàç ëè ÷èÿ

âû ÿâ ëå íû òî ëü êî ìåæ äó êà ðà ÷à åâ öà ìè è äðó ãè ìè ýò íè -

÷å ñêè ìè ãðóï ïà ìè (p<0,05; Ð = 99,10; Ð = 99,61;

Ð = 99,87 ñî îò âåò ñò âåí íî).

Â ðå çó ëü òà òå âû ïîë íå íèÿ âñåõ ýòà ïîâ ìî ëå êó ëÿð íî ãî 

èñ ñëå äî âà íèÿ ïà òî ãåí íûå âà ðè àí òû ãå íà GJB2 âû ÿâ ëå -

íû ó 46 ïà öè åí òîâ: ó 43 ïà öè åí òîâ âû ÿâ ëå íû 2 ðå öåñ -

ñèâ íûõ ïà òî ãåí íûõ âà ðè àí òà â ãå íî òè ïå, ó îä íî ãî —

1 ïà òî ãåí íûé âà ðè àíò ñ äî ìè íàí ò íî-íå ãà òèâ íûì ýô -

ôåê òîì, äâîå îêà çà ëèñü ãå òå ðî çè ãîò íû ìè íî ñè òå ëÿ ìè

ðå öåñ ñèâ íî ãî ïà òî ãåí íî ãî âà ðè àí òà. Äî ïîë íè òå ëü íî

ó ÷åò âå ðûõ ïà öè åí òîâ îá íà ðó æå íû íå ïà òî ãåí íûå âà ðè -

àí òû è ó îä íî ãî — âà ðè àíò ñ íå ó ñòà íîâ ëåí íûì êëè íè ÷å -

ñêèì çíà ÷å íè åì â ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè. Âñå âû ÿâ -

ëåí íûå ãå íî òè ïû ó ïà öè åí òîâ îñíîâ íûõ ýò íè ÷å ñêèõ

ãðóïï Ê×Ð ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 3.

Òà êèì îá ðà çîì, àë ëå ëü íàÿ ÷à ñ òî òà âû ÿâ ëåí íûõ ïà òî -

ãåí íûõ âà ðè àí òîâ ãå íà ó ïà öè åí òîâ ñ ÍÑÒ èñ ñëå äî âàí -

íîé âû áîð êè ñî ñòàâ ëÿ åò: ó êà ðà ÷à åâ öåâ — 8,11% (6/74),

ó ðóñ ñêèõ — 53% (53/100), ó àáà çèí — 25% (4/16), ó ÷åð -

êå ñîâ — 50% (9/18), ó ïðåä ñòà âè òå ëåé äðó ãèõ íà öè î íà ëü -

íî ñòåé, ìå òè ñîâ â òîì ÷èñ ëå — 36,96% (17/46). Â ãðóï ïó

ïà öè åí òîâ äðó ãèõ íà öè î íà ëü íî ñòåé âî øëè: àáà çèí-÷åð -

êåñ, òóð ê ìåí-àáà çèí, êà áàð äè íåö-÷åð êåñ, ðóñ ñêèé-íî ãà -

åö, ðóñ ñêèé-àáà çèí, íî ãàé öû, ÷å ÷åí öû, áàø êè ðû, òà òà -

ðû, àçåð áàé äæàí öû, êà áàð äèí öû, áàë êàð öû, àð ìÿ íå,

òóð êè. Ïÿòü ïà öè åí òîâ äàí íîé ãðóï ïû (ìå òèñ îò áðà êà

«òóð ê ìåí-àáà çèí êà», 2 áàë êàð öà, àð ìÿ íèí) áû ëè ñ ãî ìî -
çè ãîò íûì ãå íî òè ïîì ïî c.35delG, äâîå (êà áàð äè íåö è
ìå òèñ îò áðà êà «êà áàð äè íåö-÷åð êå ñêà») èìå þò ãå íî òèï
c.[358_360del GAG];[35delG], îäèí (ìå òèñ îò áðà êà «êà -
áàð äè íåö-÷åð êå ñêà») — ãå íî òèï c.[358_360del GAG
];[-23+1G>A].

Â òàáë. 4 ïðè âå äåíû ñïåêòð è àë ëå ëü íàÿ ÷à ñ òî òà âû -
ÿâ ëåí íûõ ïà òî ãåí íûõ âà ðè àí òîâ ãå íà GJB2 ñðå äè íå ðîä -
ñò âåí íûõ ïà öè åí òîâ ñ ÍÑÒ â ÷å òû ðåõ îñíîâ íûõ ýò íè ÷å -
ñêèõ ãðóï ïàõ Ê×Ð. Äî ëÿ ïà öè åí òîâ, íå ñó ùèõ ïà òî ãåí -
íûå âà ðè àí òû ãå íà GJB2 â ãðóï ïå íå ðîä ñò âåí íûõ áî ëü -
íûõ èç Ê×Ð ñî ñòàâ ëÿ åò 36% (67/186). Ñðå äè ìó òà öèé
ïðå âà ëè ðó åò c.35delG ñ ÷à ñ òî òîé 81% (54/67) ñðå äè âñåõ
ïà òî ãåí íûõ àë ëå ëåé âû áîð êè, ìó òà öèÿ ñ.-23+1G>A íà -
áëþ äà åò ñÿ ñ ÷à ñ òî òîé 6% (4/67), ìó òà öèè c.358_360del -
GAG è c.313_326del14 — ñ ÷à ñ òî òîé 5% (3/67) è 3%
(2/67) ñî îò âåò ñò âåí íî, äðó ãèå ïà òî ãåí íûå âà ðè àí òû
âñòðå òè ëèñü åäè íîæ äû (òàáë. 4).

Íàè áî ëü øàÿ äî ëÿ ïà öè åí òîâ (áî ëåå 40%) ñ ïà òî ãåí -
íûì ãå íî òè ïîì âû ÿâ ëå íà â ãðóï ïàõ ðóñ ñêèõ è ÷åð êå ñîâ.
Ñðå äè àáà çèí è êà ðà ÷à åâ öåâ òó ãî ó õîñòü, îáó ñëîâ ëåí íàÿ
ìó òà öè ÿ ìè â ãå íå GJB2, íà áëþ äà åò ñÿ çà ìåò íî ðå æå,
â 25% è 17% ñëó ÷à åâ ÍÑÒ ñî îò âåò ñò âåí íî. Ñõî æèé ïî -
êà çà òåëü çà ôèê ñè ðî âàí âî ìíî ãèõ âû áîð êàõ ïà öè åí òîâ
èç Àçèè èëè ñ Êàâ êà çà, â êî òî ðûõ òàê æå ðå ãè ñò ðè ðó åò ñÿ
ñðàâ íè òå ëü íî íèç êàÿ ÷à ñ òî òà òó ãî ó õî ñòè èñ ñëå äó å ìî ãî
ãå íå òè ÷å ñêî ãî òè ïà [4, 5, 7—13].

Ïðå âà ëè ðó þ ùàÿ ïî ÷à ñ òî òå â áî ëü øèí ñò âå åâ ðî ïåé -
ñêèõ, àìå ðè êàí ñêèõ è ðîñ ñèé ñêèõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ ìó òà öèÿ
c.35delG òàê æå çíà ÷è òå ëü íî ïðå îá ëà äà åò âî âñåõ îñíîâ -
íûõ ýò íè ÷å ñêèõ ãðóï ïàõ Ê×Ð: 86% (32/37) ó ðóñ ñêèõ, 83% 
(5/6) — êà ðà ÷à åâ öåâ, 75% (3/4) — àáà çèí, 71% (5/7) —
÷åð êå ñîâ è 69% (9/13) â ñìå øàí íîé ýò íè ÷å ñêîé ãðóï ïå.
Ìó òà öèÿ c.313_326del14 âñòðå òè ëàñü òî ëü êî ñðå äè ðóñ -
ñêèõ ïà öè åí òîâ Ê×Ð ñ äî âî ëü íî âû ñî êîé ÷à ñ òî òîé 5%
(2/37) îò âñåõ ïà òî ãåí íûõ àë ëå ëåé, òà êàÿ æå ÷à ñ òî òà äàí -
íîé ìó òà öèè çà ôèê ñè ðî âà íà â ñðåä íåì ïî Ðîñ ñèè, à íàè -
áî ëü øàÿ — îò 7% äî 28% — òî ëü êî â ñòðà íàõ Âîñ òî÷ íîé
Åâ ðî ïû. Ìó òà öèÿ ñ.-23+1G>A íà áëþ äà åò ñÿ ó ðóñ ñêèõ,
÷åð êå ñîâ è â ýò íè ÷å ñêè ñìå øàí íîé ãðóï ïå Ê×Ð ñ ÷à ñ òî -
òîé 5% (2/37), 14% (1/7) è 8% (1/13) ñî îò âåò ñò âåí íî, õà -
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Òàá ëè öà 2
×à ñ òî òà ìó òà öèè c.35delG â ãå íå GJB2 ó ïà öè åí òîâ ñ ÍÍÒ èç Ê×Ð

Íà öè î íà ëü íîñòü Âñå ãî ÷å ëî âåê (õðî ìî -
ñîì)

Êîë-âî ÷å ëî âåê ñ ãå òå -
ðî çè ãîò íûì èëè êîì ïà -

óíä-ãå òå ðî çè ãîò íûì
ãå íî òè ïîì (õðî ìî ñîì)

Êîë-âî ÷å ëî âåê
 ñ ãå íî òè ïîì

c.[35delG];[35delG]
(õðî ìî ñîì)

×à ñ òî òà c.35delG

Êà ðà ÷à åâ öû 37 (74) 1 (1) 2 (4) 6,76%

Ðóñ ñêèå 50 (100) 2 (2) 23 (46) 48%

×åð êå ñû 9 (18) 1 (1) 3 (6) 38,89%

Àáà çè íû 8 (16) 1 (1) 1 (2) 18,75%

Äðó ãèå 23 (46) 2 (2) 5 (10) 27,91%

Èòî ãî 127 (254) 7 (7) 34 (68) 29,53%



ðàê òåð íîé äëÿ ñòðàí Âîñ òî÷ íîé Åâ ðî ïû è â ñðåä íåì äëÿ

ðîñ ñèé ñêèõ ïà öè åí òîâ. Âïîë íå âå ðî ÿò íî, íå ñëó ÷àé íî

âû ÿâ ëå íà îò íî ñè òå ëü íî âû ñî êàÿ ÷à ñ òî òà ìó òà öèè

c.358_360del GAG ó êà ðà ÷à åâ öåâ è â ýò íè ÷å ñêè ñìå øàí -

íîé ãðóï ïå — 17% (1/6) è 15% (2/13) ñî îò âåò ñò âåí íî —

ïî ñðàâ íå íèþ ñî ñðåä íèì ïî êà çà òå ëåì â 1% ó ðîñ ñèé ñêèõ 

ïà öè åí òîâ è â áî ëü øèí ñò âå åâ ðî ïåé ñêèõ âû áî ðîê, ïî -

ñêî ëü êó äàí íàÿ ìó òà öèÿ íàè áî ëåå ÷à ñ òî âñòðå ÷à åò ñÿ ó òó -

ðåö êèõ è èðàí ñêèõ ïà öè åí òîâ. Îñòà ëü íûå ìó òà öèè, ïðåä -

ñòàâ ëåí íûå â òàáë. 4, âñòðå òè ëèñü åäè íîæ äû â îò äå ëü íîé

ýò íè ÷å ñêîé ãðóï ïå Ê×Ð: õà ðàê òåð íûå äëÿ åâ ðî ïåé öåâ —

c.269T>C è c.101T>C — ñðå äè ðóñ ñêèõ è ÷åð êå ñîâ, ÷à ñ òàÿ

íà Àë òàå è â Ñðåä íåé Àçèè ìó òà öèÿ c.235delC — ó àáà çèí

[1, 4, 5, 21—24].

Ó îä íî ãî ðóñ ñêî ãî ïà öè åí òà ñ ÍÍÒ âû ÿâ ëåí âà ðè àíò

c.196G>A (p.Asp66Asn) â îä íîì àë ëå ëå â ãå òå ðî çè ãîò íîì

ñî ñòî ÿ íèè. Äàí íàÿ ìó òà öèÿ îïè ñà íà â áà çå äàí íûõ

HGMD Pro fes si o nal êàê çà ìå íà ñ í å îï ðå äå ëåí íûì êëè -

íè ÷å ñêèì çíà ÷å íè åì. Àíà ëèç in si li co, èñ õî äÿ èç ôè çè -

êî-õè ìè ÷å ñêèõ ñâîéñòâ è ýâî ëþ öè îí íîé êîí ñåð âà òèâ íî -

ñòè (Po lyP hen-2: pre dic ti on of fun c ti o nal ef fects of hu man

nsSNPs: http://ge ne tics.bwh.har vard.edu/pph2/) è òî ãî ôàê -

òà, ÷òî â òîì æå àìè íî êèñ ëîò íîì ïî ëî æå íèè îïè ñàí ïà -

òî ãåí íûé âà ðè àíò ñ.196G>Ñ (p.Asp66His), ïî êà çàë, ÷òî
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Òàá ëè öà 3
Âû ÿâ ëåí íûå ãå íî òè ïû ïà öè åí òîâ ñ ÍÑÒ â îñíîâ íûõ ýò íè ÷å ñêèõ ãðóï ïàõ Ê×Ð

Ãå íî òèï GJB2 Ïà òî ãåí íîñòü, 
òèï íà ñëå äî âà íèÿ

Ðóñ ñêèå Àáà çè íû ×åð êå ñû Êà ðà ÷à åâ öû Ïðî ÷èå

c.[35delG];[35delG] Ïà òî ãåí íûé, ÀÐ 23 1 3 2 5

c.[35delG];[235delC] 1

c.[35delG];[-23+1G>A] 1

c.[35delG];[358_360del GAG] 1 2

c.[35delG];[313_326del14] 1

c.[35delG];[269T>C] 1

c.[313_326 del14];[-23+1G>A] 1

c.[358_360del GAG];[-23+1G>A] 1

ñ.[-23+1G>A];[=] Íî ñè òå ëü ñò âî ÀÐ ÍÑÒ 1

c.[101T>C];[=] 1

c.[224G>A];[=] Ïà òî ãåí íûé, ÀÄ 1

c.[196G>A];[=] Íå èç âå ñò íàÿ 1

c.[79G>A(;)341A>G] Íå ïà òî ãåí íûé 1

c.[79G>A];[=] 2

c.[457G>A];[=] 1

c.[=];[=] 22 5 3 32 14

Âñå ãî 50 8 9 37 23

Òàá ëè öà 4
Àë ëå ëü íàÿ ÷à ñ òî òà â ïðî öåí òàõ (êî ëè ÷å ñò âî õðî ìî ñîì) ïà òî ãåí íûõ ìó òà öèé â ãå íå GJB2, 

âû ÿâ ëåí íûõ ó íå ðîä ñò âåí íûõ ïà öè åí òîâ ñ ÍÑÒ — ïðåä ñòà âè òå ëåé ðàç íûõ ýò íè ÷å ñêèõ ãðóïï Ê×Ð

Ìó òà öèÿ Ðóñ ñêèå,
N = 39 (78)

Àáà çè íû,
N = 8 (16)

×åð êå ñû,
N = 8 (16)

Êà ðà ÷à åâ öû,
N = 18 (36)

Äðó ãèå,
N = 20 (40)

Èòî ãî,
N = 93 (186)

c.35delG 41,03 (32) 18,75 (3) 31,25 (5) 13,89 (5) 22,5 (9) 29,03 (54)

c.313_326del14 2,56 (2) 1,08 (2)

c.235delC 6,25 (1) 0,54 (1)

c.358_360del GAG (p.Glu120del) 2,78 (1) 5 (2) 1,61 (3)

c.269T>C (p.Leu90Pro) 1,28 (1) 0,54 (1)

ñ.-23+1G>A (IVS1+1G>A) 2,56 (2) 6,25 (1) 2,50 (1) 2,15 (4)

c.101T>C (p.Met34Thr) 6,25 (1) 0,54 (1)

c.224G>A (p.Arg75Gln) 2,50 (1) 0,54 (1)

Èòî ãî 47,44 (37) 25 (4) 43,75 (7) 16,67 (6) 32,5 (13) 36,02 (67)



âû ÿâ ëåí íûé âà ðè àíò — ïà òî ãåí íûé ñ âû ñî êîé âå ðî ÿò íî -
ñòüþ. Îä íà êî â ñî îò âåò ñò âèè ñ ìåæ äó íà ðîä íû ìè ðå êî -
ìåí äà öè ÿ ìè ACMG (Ame ri can Col le ge of Me di cal Ge ne -
tics) ïî êëàñ ñè ôè êà öèè ïà òî ãåí íî ñòè âà ðè àí òîâ ñî âî êóï -
íîñòü âñåõ èìå þ ùèõ ñÿ äàí íûõ íå ïî çâî ëÿ åò äî ñòà òî÷ íî
òî÷ íî îöå íèòü ïà òî ãåí íîñòü âà ðè àí òà c.196G>A
(p.Asp66Asn), ìîæ íî òî ëü êî êëàñ ñè ôè öè ðî âàòü êàê âà ðè -
àíò ñ íå ó ñòà íîâ ëåí íûì êëè íè ÷å ñêèì çíà ÷å íè åì.

Ó îá ñëå äî âàí íûõ ïà öè åí òîâ âû ÿâ ëå íû òàê æå îä íî -
íóê ëå î òèä íûå íå ïà òî ãåí íûå çà ìå íû. Ó äâóõ êà ðà ÷à åâ öåâ
âû ÿâ ëå íî íî ñè òå ëü ñò âî íå ïà òî ãåí íî ãî ïî ëè ìîð ô íî ãî âà -
ðè àí òà c.79G>A (p.Val27Ile) ãå íà GJB2 [21, 22]. Ó îä íî ãî
àáà çè íà îá íà ðó æåí âà ðè àíò c.79G>A â ñî ÷å òà íèè ñ íå ïà -
òî ãåí íûì âà ðè àí òîì c.341A>G (p.Glu114Gly). Äàí íûå
áî ëü øèí ñò âà èñ ñëå äî âà íèé ñâè äå òå ëü ñò âó þò îá îò ñóò ñò -
âèè ñâÿ çè òó ãî ó õî ñòè ñ äàí íû ìè âà ðè àí òà ìè [25]. Îä íî -
íóê ëå î òèä íàÿ íå ïà òî ãåí íàÿ çà ìå íà c.457G>A
(p.Val153Ile) íàé äå íà ó îä íî ãî ÷åð êå ñà [21, 22]. Ó 81 ïà öè -
åí òà ïà òî ëî ãè ÷å ñêèå èç ìå íå íèÿ â ãå íå GJB2 íå áû ëè âû -
ÿâ ëå íû. Äâîå áî ëü íûõ èìå þò ïà òî ãåí íûå èç ìå íå íèÿ
òîëü êî â îä íîì àë ëå ëå. Ïðî òÿ æåí íàÿ äå ëå öèÿ
delGJB6-D13S1830 ó ïà öè åí òîâ ñ îä íîé ïà òî ãåí íîé ðå -
öåñ ñèâ íîé ìó òà öèåé â îä íîì GJB2-àë ëå ëå íå íàé äå íà.

Îöåí êà ÷à ñ òî òû ìó òà öèè c.35delG â ãå íå GJB2 
ó çäî ðî âûõ èí äè âè äîâ ðàç ëè÷ íûõ ýò íè ÷å ñêèõ ãðóïï

â Ê×Ð è â Ðîñ ñèè

Îöå íå íû ïî ïó ëÿ öè îí íûå ÷à ñ òî òû ìó òà öèè c.35delG
â ãå íå GJB2 ó 507 (1014 õðî ìî ñîì) çäî ðî âûõ èí äè âè äîâ
ó òðåõ ýò íè ÷å ñêèõ ãðóï ï Ê×Ð: êà ðà ÷à åâ öû (N = 370 ÷å -
ëî âåê/740 õðî ìî ñîì), ðóñ ñêèå (N = 35/70), ÷åð êå ñû
(N = 102/204).

Â ðå çó ëü òà òå ïðî âå äåí íî ãî ñêðè íèí ãà çäî ðî âûõ èí -
äè âè äîâ â âû áîð êå ðóñ ñêèõ âû ÿâ ëåí îäèí íî ñè òåëü (1/70 
õðî ìî ñîì) ìó òà öèè c.35delG â ãå íå GJB2. ×à ñ òî òà ìó òà -
öèè c.35delG ó ðóñ ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ Ê×Ð ñî ñòà âè ëà 1,43% 
(1:35), ÷òî ñî îò âåò ñò âó åò äàí íûì ëè òå ðà òó ðû è ðå çó ëü òà -
òàì ãå íå òè êî-ýïè äå ìè î ëî ãè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî âà íèé ëà áî -
ðà òî ðèè ãå íå òè ÷å ñêîé ýïè äå ìè î ëî ãèè ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ» 
(ðèñ. 2) [3, 7—9].

Â âû áîð êå êà ðà ÷à åâ öåâ âû ÿâ ëåí îäèí ãå òå ðî çè ãîò íûé
íî ñè òåëü ìó òà öèè c.35delG, ïî ïó ëÿ öè îí íàÿ ÷à ñ òî òà ìó òà -
öèè c.35delG ñðå äè êà ðà ÷à åâ öåâ îêà çà ëàñü íèç êîé —
0,135% (1:370). Êà ðà ÷à åâ öû îò íî ñÿò ñÿ ê ãðóï ïå òþð êî -
ÿçû÷ íûõ íà ðî äîâ. Îñíî âîé íàè áî ëåå ìíî ãî ÷èñ ëåí íîé
â Ê×Ð êà ðà ÷à å âî-áàë êàð ñêîé íà ðîä íî ñòè ñëå äó åò ñ÷è òàòü
ìåñò íûå êàâ êàç ñêèå ïëå ìå íà, íî ñè òå ëè êî áàí ñêîé àð õå î -
ëî ãè ÷å ñêîé êó ëü òó ðû, ñëî æèâ øåé ñÿ â XIV—XIII ââ. äî í.ý. 
â ãî ðàõ è óùå ëü ÿõ Öåí ò ðà ëü íî ãî Êàâ êà çà. Â IV âå êå í.ý.
ñ ïî òîì êà ìè êî áàí öåâ ñëè ëîñü îä íî èç ïëå ìåí àëàí, à
â V—VI ââ. â ïðåä ãîð íûõ ðàé î íàõ ñî âðå ìåí íîé Êà ðà ÷à å -
âî-×åð êå ñèè ðàñ ñå ëÿ þò ñÿ ãðóï ïû áîë ãà ðî-õà çàð. Ê ñôîð -
ìè ðî âàâ øåé ñÿ ðà íåå àëà íî-êî áàí ñêîé ýò íè ÷å ñêîé ãðóï ïå
ïðè ñî å äè íè ëèñü òþð êî ÿ çû÷ íûå áîë ãà ðû, ñòàâ øèå âïî -
ñëåä ñò âèè îñíîâ íûì ýò íè ÷å ñêèì ÿä ðîì êà ðà ÷à å âî-áàë -
êàð ñêîé íà ðîä íî ñòè [26]. Ïî ïó ëÿ öè îí íàÿ ÷à ñ òî òà ìó òà -
öèè c.35delG ó êà ðà ÷à åâ öåâ ñõî æà ïî ñâî èì çíà ÷å íè ÿì
ñ ÷à ñ òî òîé ó äðó ãèõ òþð êî ÿ çû÷ íûõ íà ðîäîâ Ðîñ ñèè: áàø -
êèð, ÷ó âà øåé, ÿêóòîâ è ò.ä. [3, 7].

×à ñ òî òà ìó òà öèè c.35delG ó ÷åð êå ñîâ ñî ñòà âè ëà 0,98% — 
âû ÿâ ëå íî äâà íî ñè òå ëÿ ìó òà öèè (1:51). ×åð êå ñû ïðè íàä ëå -
æàò ê ãðóï ïå àá õà çî-àäûã ñêèõ íà ðî äîâ, ÿâ ëÿ þò ñÿ îä íèì èç
êî ðåí íûõ íà ðî äîâ Ê×Ð. Ïðåä êè ÷åð êå ñîâ (àäû ãîâ) óïî ìè -
íà þò ñÿ àí òè÷ íû ìè àâ òî ðà ìè ñ VI â. äî í.ý. ïîä ýò íî íè ìîì
êåð êå òû, ïîçä íåå âè äî èç ìå íèâ øèì ñÿ â «÷åð êå çè».
Â XV—XVI ââ. ÷åð êå ñû äå ëÿò ñÿ íà çà ïàä íûõ è âîñ òî÷ íûõ
(×åð êå ñèÿ è Êà áàð äà), íà çû âà ÿñü ïî-ïðåæ íå ìó ÷åð êå ñà ìè
(àäû ãý) ñ îá ùèì ÿçû êîì, èìå þ ùèì ðÿä ïëå ìåí íûõ äèà -
ëåê òîâ. Íå ñìîò ðÿ íà òî, ÷òî ó âñåõ ÷åð êåñ ñêèõ íà ðî äîâ ñà -
ìî íàç âà íèå àäû ãý, âîñ òî÷ íûå è çà ïàä íûå àäû ãè ïðè îá ðå ëè
ê íà ñòî ÿ ùå ìó âðå ìå íè íà çâà íèÿ: âîñ òî÷ íûå — àäû ãý (êà -
áàð äèí öû), ÷åð êå ñû-àäû ãý (áåñ ëå íå åâ öû); çà ïàä íûå —
àäû ãý (àäû ãåé öû) [27]. Âû ÿâ ëåí íûå çíà ÷å íèÿ ÷à ñ òî òû
(0,98%) ìó òà öèè îêà çà ëèñü ïî ñâî èì çíà ÷å íè ÿì ñõî æè ñ òà -
êî âû ìè ó ðóñ ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ, ÷òî ïðåä ïî ëà ãà åò áî ëåå òåñ -
íîå âçàè ìî äåé ñò âèå ÷åð êå ñîâ ñ ðóñ ñêè ìè, è, â ìå íü øåé
ñòå ïå íè, ñ êà ðà ÷à åâ öà ìè, â ïðî öåñ ñå ýò íî ãå íå çà.

Ïðè ñðàâ íå íèè ÷à ñ òîò ìó òà öèè c.35delG ìåæ äó ïðî -
àíà ëè çè ðî âàí íû ìè ïî ïó ëÿ öè îí íû ìè âû áîð êà ìè íå
âû ÿâ ëå íî ñòà òè ñòè ÷å ñêè çíà ÷è ìûõ ðàç ëè ÷èé (p>0,05;
Ð = 88,46; Ð = 88,00; Ð = 16,25), ÷òî îáó ñëîâ ëå íî ñêî ðåå
âñå ãî ìà ëûì àá ñî ëþò íûì êî ëè ÷å ñò âîì âû ÿâ ëåí íûõ íî -
ñè òå ëåé (n = 1) â êàæ äîé ýò íè ÷å ñêîé ãðóï ïå.

Çà êëþ ÷å íèå

Îöå íå íà àë ëå ëü íàÿ ÷à ñ òî òà ïà òî ãåí íûõ âà ðè àí òîâ ãå íà
GJB2 ó íå ðîä ñò âåí íûõ èí äè âè äîâ ïà öè åí òîâ ñ íå ñèí ä ðî -
ìà ëü íîé íåé ðî ñåí ñîð íîé òó ãî ó õî ñòüþ â Ê×Ð, êî òî ðàÿ
â ñðåä íåì ñî ñòà âè ëà 35,04%: ó ðóñ ñêèõ ïà öè åí òîâ 53%, ó êà -
ðà ÷à åâ öåâ 8,11%, ó ÷åð êå ñîâ 50%, ó àáà çèí 25%, ó ïðåä ñòà -
âè òå ëåé äðó ãèõ íà öè î íà ëü íî ñòåé, â òîì ÷èñ ëå ìå òè ñîâ —
36,96%. ×à ñ òî òà ìó òà öèè c.35delG â ãå íå GJB2 ðàç ëè ÷à ëàñü
ó áî ëü íûõ ÍÍÒ ðàç íûõ ýò íè ÷å ñêèõ ãðóïï — ó ðóñ ñêèõ 48%, 
ó êà ðà ÷à åâ öåâ 6,97%, ó ÷åð êå ñîâ 38,89%, ó àáà çèí 18,75%,
ó áî ëü íûõ ÍÍÒ äðó ãèõ íà öè î íà ëü íî ñòåé — 27,91%, ñî ñòà -
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Ðèñ. 2. ×à ñ òî òà ìó òà öèè c.35delG â ãå íå GJB2 â ðàç ëè÷ íûõ ýò íè ÷å -
ñêèõ ãðóï ïàõ Ðîñ ñèè (ïî ðå çó ëü òà òàì ãå íå òè êî-ýïè äå ìè î ëî ãè ÷å ñêèõ 
èñ ñëå äî âà íèé ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ»). Â ñêîá êàõ ïî êà çà íî ÷èñ ëî ïðî à íà -
ëè çè ðî âàí íûõ õðî ìî ñîì.



âèâ â ñðåä íåì ïî âñåé ðàñ ñìàò ðè âà å ìîé âû áîð êå áî ëü íûõ
29,53%. Ó êà ðà ÷à åâ öåâ ÷à ñ òî òà ìó òà öèè c.35delG â ãðóï ïå
áî ëü íûõ ÍÍÒ çíà ÷è òå ëü íî íè æå, ÷åì ó ðóñ ñêèõ è ÷åð êå ñîâ
Ê×Ð (p<0,05; Ð = 99,10; Ð = 99,61). Ñõî æàÿ êàð òè íà íà áëþ -
äà ëàñü ïðè îöåí êå ïî ïó ëÿ öè îí íîé ÷à ñ òî òû ìó òà öèè
c.35delG ó 507 çäî ðî âûõ èí äè âè äîâ òðåõ ýò íè ÷å ñêèõ ãðóïï
(ó ðóñ ñêèõ ÷à ñ òî òà 1,43%, ó êà ðà ÷à åâ öåâ íà ïî ðÿ äîê íè æå — 
0,135%, ó ÷åð êå ñîâ 0,98%), õî òÿ ïðè äàí íîì àíà ëè çå íå âû -
ÿâ ëå íî ñòà òè ñòè ÷å ñêè çíà ÷è ìûõ ðàç ëè ÷èé (p<0,05;
Ð = 88,46; Ð = 88,00; Ð = 16,25).

Â öå ëîì, ñïåêòð ìó òà öèé â ãå íå GJB2 â Ê×Ð ñî îò âåò -
ñò âó åò ñïåê ò ðó ìó òà öèé â ýòîì ãå íå â áî ëü øèí ñò âå åâ ðî -
ïåé ñêèõ ïî ïó ëÿ öèé. Ïî óêà çàí íî ìó ïî êà çà òå ëþ ÷åð êå -
ñû íàè áî ëåå ñõî æè ñ ðóñ ñêè ìè Ê×Ð, ñïåêòð è ÷à ñ òî òû
ìó òà öèé â äàí íûõ ýò íè ÷å ñêèõ ãðóï ïàõ íàè áî ëåå áëèç êè
ê ïî êà çà òå ëÿì â âû áîð êàõ Âîñ òî÷ íîé Åâ ðî ïû è Öåí ò ðà -
ëü íîé Ðîñ ñèè. Íå èñê ëþ ÷å íî, ÷òî îñî áåí íî ñòüþ ñïåê ò -
ðà ìó òà öèé êà ðà ÷à åâ öåâ ÿâ ëÿ åò ñÿ áî ëü øàÿ ñõî æåñòü
ñ ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè òþð ê ñêî ãî ïðî èñ õîæ äå íèÿ.

Íå ñèí ä ðî ìà ëü íàÿ àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íàÿ ãëó õî òà — 
íàè áî ëåå ÷à ñ òàÿ ôîð ìà íà ñëåä ñò âåí íîé òó ãî ó õî ñòè è
ãëó õî òû, õà ðàê òå ðè çó þ ùà ÿ ñÿ êëè íè ÷å ñêèì ïî ëè ìîð -
ôèç ìîì è ãå íå òè ÷å ñêîé ãå òå ðî ãåí íî ñòüþ. Â ìè ðå óæå
èç âå ñò íî ñâû øå 70 ãåí íûõ ëî êó ñîâ, àñ ñî öè è ðî âàí íûõ
ñ íå ñèí ä ðî ìà ëü íîé òó ãî ó õî ñòüþ, ñðå äè êî òî ðûõ ïðå îá -
ëà äà þò ôîð ìû ñ àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûì òè ïîì íà ñëå -
äî âà íèÿ. Äëÿ 44 ïà öè åí òîâ (34,65%) óäà ëîñü ïîä òâåð -
äèòü äèà ãíîç íà ñëåä ñò âåí íîé íå ñèí ä ðî ìà ëü íîé íåé ðî -
ñåí ñîð íîé òó ãî ó õî ñòè. Ó÷è òû âàÿ, ÷òî â íà øåì èñ ñëå äî -
âà íèè ó 83 ïà öè åí òîâ ñ ÍÍÒ ïà òî ãåí íûå ìó òà öèè â ãå íå
GJB2 íå áû ëè âû ÿâ ëå íû, ëè áî áûëî èç ìå íå íèå òî ëü êî
â îä íîì àë ëå ëå, öå ëå ñî îá ðà çåí ðàñ øè ðåí íûé ïî èñê ìó -
òà öèé è â äðó ãèõ ãå íàõ, âû çû âà þ ùèõ ÍÍÒ.
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