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Цель: оценить груз изолированных и синдромальных форм наследственной патологии органа зрения (НПОЗ) в ряде популяций 
и этнических групп европейской части РФ. 
Методы. Всего было обследовано 3 195 054 человек (17 популяций, 12 этнических групп), проживающих в 14 регионах 
европейской части РФ. Семьи осмотрены врачами различного профиля, специализирующимися на наследственной патологии.  
Всем пациентам проведены клинические, генеалогические, лабораторные, стандартные и специальные офтальмологические, 
а также молекулярно–генетические исследования. По показаниям выполняли периметрию, оптическую когерентную томографию 
и электрофизиологические исследования. Для молекулярно-генетического анализа использованы прямое секвенирование по 
Сэнгеру, MLPA, RFLP, AFLP, полноэкзомное секвенирование. 
Результаты. Среди всех больных доля пациентов с изолированными формами НПОЗ составила 49% (1458 человек), 
синдромальными – 51% (1539 человек). Преобладающим типом наследования является аутосомно-доминантный (АД). 
Распространенность изолированных форм НПОЗ составляет в среднем 1:2196 человек, синдромальных – 1:2076, суммарная 
распространенность всех форм НПОЗ составила 1:1066 человек. Распространенность НПОЗ среди русского населения 
(1:1479 человек) более, чем в 2 раза ниже, чем в этнических популяциях европейской части РФ (1: 778 человек). Выявлены 
достоверные различия по распространенности заболеваний со всеми типам наследования и общей отягощенности для 
изолированных НПОЗ (АД-И χ2=56,51; АР-И χ2=11,79; Х-сцепленный-И χ2=28,58; Общий-И χ2=84,92; р≤0,05; D.f.=1). При сравнении 
синдромальных форм наибольшие различия отмечены для суммарного груза (АД-Сум χ2

16=56,51; АР-Сум χ2=11,79; ХР-Сум χ2=28,58; 
Общий-Сум χ2=84,92; р≤0,05; D.f.=1). 
Заключение: проведенное исследование указывает на наличие вариабельности груза НПОЗ между популяциями и этническими 
группами европейской части РФ. 
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Objective: to assess the burden of isolated and syndromic forms of hereditary pathology of the organ of vision (HPOV) in a number of 
populations and ethnic groups of the European part of the Russian Federation. 
Methods. A total of 3,195,054 people (17 populations (12 ethnic groups) living in 14 regions of the European part of the Russian 
Federation) were examined. The families were examined by doctors of various profiles specializing in hereditary pathology.  All patients 
underwent clinical, genealogical, laboratory, standard and special ophthalmological, as well as molecular genetic studies. According to 
the indications, perimetry, optical coherence tomography and electrophysiological studies were performed. The methods of molecular 
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genetic analysis used included direct Sanger sequencing, MLPA, RFLP, AFLP, and full-exome sequencing. A comparative analysis of cargo 
between populations was carried out using the c2 test and the Student’s t-test. 

Results. Among all patients, the proportion of patients with isolated forms of HPOV was 49% (1458 patients), syndromic – 
51% (1539 patients). The predominant type of inheritance is autosomal dominant (AD). The prevalence of isolated forms of pathology of 
the organ of vision is on average 1:2196 people, syndromic – 1:2076, the total prevalence of all forms of hereditary ophthalmopathology 
was 1:1066 people. The prevalence of HPOV among the Russian population (1:1,479 people) is more than 2 times lower than in the 
ethnic populations of the European part of the Russian Federation (1: 778 people). Significant differences were revealed in all types of 
inheritance and general burden for isolated HPOV (AD-I χ2=56.51; autosomal recessive (AR)-I c2=11.79; X-linked-I c2=28.58; Total-I χ2=84.92; 
p≤0.05; D.f.=1). When comparing the syndromic forms, the greatest differences were noted for the total load (AD-Sum χ2

16=56.51; AR-Sum 
χ2=11.79; ХR- Sum χ2=28.58; Total- Sum χ2=84.92; p≤0.05; D.F.=1). 
Conclusion. The study indicates the presence of variability in the cargo of NPOs between populations and ethnic groups of the European 
part of the Russian Federation.
Keywords: genetics, ophthalmology, ophthalmogenetics, the burden of hereditary ophthalmopathology, syndromic 
ophthalmopathology, isolated ophthalmopathology, epidemiology.
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Введение

В последнее время в связи с улучшением диагно-
стических возможностей и выявления боль-
шого количества нозологических форм, под-

тверждённых молекулярно-генетическими методами,  
проблема груза наследственных болезней в популяци-
ях человека, приобретает все большее значение, одна-
ко остается недостаточно изученной. Э. Мерфи и Г. 
Чейз [1979] справедливо отметили: «… груз существу-
ет как реальность, даже если современная наука не мо-
жет пока его измерить».

Одной из важных задач медико-генетической эпи-
демиологии является изучение причин дифференци-
ации популяций по грузу и разнообразию наслед-
ственных заболеваний. Более 40 лет лаборатория ге-
нетической эпидемиологии проводит исследования 
российских популяций, целью которых является как 
установление генетической дифференциации между 
отдельными российскими популяциями и этнически-
ми группами по грузу и спектру менделирующих болез-
ней, так и выявление факторов популяционной дина-
мики и степени их влияния на обнаруженную диффе-
ренциацию. Для  данных изысканий был разработан 
протокол генетико-эпидемиологических исследова-
ний, принципиально важным моментом которого яв-
лялось сохранение на протяжении длительного вре-
мени единых методов обследования пациентов и об-

работки материала, которые позволили бы проводить 
корректное сравнение полученных данных [1, 3].

За прошедший период обследовано  около 4 млн 
населения из 14 регионов европейской части РФ, пред-
ставителей 12 этнических групп: русских из Киров-
ской, Костромской, Тверской, Брянской, Ростовской 
областей и Краснодарского края,  татар из Республики 
Татарстан, башкир из Республики Татарстан, марий-
цев из Республики Башкортостан, чувашей из Чуваш-
ской Республики, удмуртов из Удмуртской Республи-
ки,  осетин из Республики Северная Осетия Алания 
(РСОА), адыгейцев из Республики Адыгея, абазин, 
черкесов, ногайцев и карачаевцев из Республики Ка-
рачаево-Черкесия (КЧР) [4-11].

Результаты, полученные при медико-генетическом 
обследовании популяций, анализировались для оцен-
ки суммарного груза наследственной патологии, вы-
явления частых и редких заболеваний, а также очагов 
накопления отдельных нозологических форм в кон-
кретных популяциях или этнических группах. Распре-
деление больных по органному и системному типу за-
болеваний в соответствии с общепринятой медицин-
ской классификацией показало, что изолированная 
наследственная патология органа зрения (НПОЗ) со-
ставляет существенную долю (до 15%) от всей выяв-
ленной наследственной патологии [9, 11]. НПОЗ вы-
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явлены и при наследственных синдромах и болезнях. 
Суммарная распространенность НПОЗ высока и со-
ставляет около 1:1700-1:2450 человек [9, 11, 12].

Груз (или отягощенность) наследственных забо-
леваний является составной частью общего генетиче-
ского груза популяций и вносит существенный вклад 
в заболеваемость, инвалидизацию населения. Оценка 
отягощенности наследственной патологией в целом 
и зрительного аппарата в отдельности в популяциях че-
ловека дает представление не только о количественных 
характеристиках ее суммарной распространенности, 
но и позволяет оценить структуру отягощенности на-
селения с учетом различных типов наследования, осо-
бенностей территориального распространения заболе-
вания. Изучение наследственной офтальмопатологии 
в отдельных регионах и определение специфического 
груза и спектра позволяют ориентировать региональ-
ные органы здравоохранения на частые и «проблем-
ные» заболевания, определить потребность в меди-
ко-генетическом консультировании [13-15]. 

Цель: оценить груз НПОЗ (изолированных и вхо-
дящих в состав наследственных синдромов и болезней) 
в различных популяциях и этнических группах евро-
пейской части РФ. 

 Методы

Анализируемая выборка представлена 12 этниче-
скими группами, проживающими в 14 регионах ев-
ропейской части РФ: русскими из 6 популяций РФ 
(Кировской, Костромской, Тверской, Брянской, Ро-
стовской областей и Краснодарского края), предста-
вителями пяти этнических групп Поволжья (татарами 
из Республики Татарстан, башкирами из Республи-
ки Татарстан, марийцами из Республики Башкорто-
стан, чувашами из Чувашской Республики, удмурта-
ми из Удмуртской Республики) и шести народов Се-
верного Кавказа (осетинами из РСОА, адыгейцами из 
Республики Адыгея, абазинами, черкесами, ногайца-
ми и карачаевцами из КЧР). Проанализированы паци-
енты с изолированной и синдромальной наследствен-
ной офтальмопатологией.

Обследование населения проведено в период 
1983–2021 гг. по разработанному в лаборатории ге-
нетической эпидемиологии протоколу комплексных 
генетико-эпидемиологических исследований, подроб-
но описанному в ряде публикаций, который остает-
ся неизменным за все время работы, включая мето-
ды выявления пациентов и обработки материала [1, 2, 
9, 11, 16]. Протокол позволяет выявлять в популяци-

ях максимально возможное число врожденных и на-
следственных заболеваний с поражением различных 
органов и систем: неврологические, офтальмологи-
ческие болезни, генодерматозы, скелетные, наслед-
ственные синдромы, наследственные заболевания об-
мена веществ, крови, органа слуха и др.

Численность обследованного населения и этниче-
ский состав представлены в табл. 1. Обследовано все 
население независимо от пола и возраста. Для изуче-
ния НПОЗ отобраны пациенты с различными заболе-
ваниями зрительного анализатора и составлен реестр 
выявленной в регионах изолированной и синдромаль-
ной офтальмопатологии для дальнейшего анализа [17]. 
После обследования всех пациентов верифицировано 
554 клинически различных наследственных заболева-
ния у 9979 больных.

Учитывая, что в анализ включено не все обследо-
ванное население, а только представители титульной 
нации регионов, расчет проведен на численность на-
селения 3 195 054 человек. 

Осмотр семей проведен в режиме консилиума груп-
пой врачей различного профиля, специализирующих-
ся на наследственной патологии (генетик, педиатр, оф-
тальмолог, невролог, психиатр, дерматолог, ортопед, 
отоларинголог, сурдолог). При постановке клиниче-
ского диагноза кроме клинических, генеалогических, 
лабораторных методов обследования дополнительно 
использована документация с результатами инстру-
ментального обследования пациентов (МРТ, КТ, ЭЭГ, 
рентгенографии, миографии, биопсии и т.д.). Офталь-
мологическое обследование включало стандартные 
и специализированные офтальмологические исследо-
вания. Части больных по показаниям проводились пе-
риметрия, оптическая когерентная томография и элек-
трофизиологические исследования (ЭФИ). 

Учитывая возможную гетерогенность отдельных 
заболеваний, собранный материал подвергался ком-
плексному сегрегационному анализу с учетом множе-
ственной регистрации семей для установления соот-
ветствия распределения больных и здоровых сибсов 
в ядерных семьях определенному типу наследования – 
доминантному (АД) и рецессивному (АР) [18, 19]. Под-
тверждающая молекулярно-генетическая диагностика 
проведена в лабораториях ФГБНУ «МГНЦ». Исполь-
зованы методы молекулярно-генетического анали-
за: прямое секвенирование по Сэнгеру, MLPA, RFLP, 
AFLP, полноэкзомное секвенирование. 

Отягощенность населения НПОЗ рассчитана, как от-
ношение реального числа больных с определенным ти-
пом наследования (АД или АР) к численности обследо-
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ванного населения, и вычислялась по формуле: f=n /N, 
где n – число больных, N – численность популяции (на 
10000). Отягощенность для Х-сцепленной (Х-сц.) патоло-
гии рассчитана на численность мужского населения [1]. 
Сравнительный анализ груза между популяциями прове-
ден при помощи теста χ2, а в случае, если пациентов бы-
ло менее 5 в группе, при помощи t-критерия Стьюден-
та (р<0,05) [20].

Пациенты предоставили письменное информиро-
ванное согласие на участие в данном исследовании, 
осмотр, сбор анамнеза и биологического материала.

Результаты и обсуждение

В результате  комплексного медико- и популяци-
онно-генетического обследования 17 популяций/12 
этнических групп из 14 регионов европейской части 
РФ и после проведения сегрегационного анализа вы-
делено 2997 больных из 1985 семей с  НПОЗ. В табл. 2 
представлено число больных с изолированными и син-
дромальными формами (включая наследственные син-

дромы и болезни) НПОЗ с различными типами насле-
дования в общей выборке.  

Доля пациентов с изолированными формами 
НПОЗ среди всех больных в рассматриваемой выбор-
ке составила 49% (1458 больных), с синдромальными 
и входящими в состав клинической картины различ-
ных наследственных болезней – 51% (1539 больных) 
(рис. 1). Эти данне демонстрируют примерное равное 
соотношение больных с изолированными и синдро-
мальными формами НПОЗ и необходимость вовле-
чения врачей различных специальностей в выявление 
и наблюдение за течением поражения глаз у пациен-
тов с синдромальной патологией.

На рис. 2 представлено распределение больных 
с изолированными и синдромальными формами НПОЗ 
по типам наследования. Из рис. 2 следует, что для обе-
их групп характерно преобладание пациентов с АД ти-
пом наследования – 63,24% (922 больных) и 81,29% 
(1251 больных), соответственно, на втором месте АР за-
болевания – 30,45% (444 больных) и 17,48% (269 боль-
ных), соответственно. Меньше всего пациентов с Х-сц. 

Таблица 1. Численность и этнический состав обследованного населения субъектов РФ. 

Table 1. The number and ethnicity of the populations of the Russian Federation included in the study.

Регион Этнический состав Численность обследованных (численность  
представителей титульной нации)

Русские различных регионов 

1. Костромская 
область

Русские (>90%) и др. 444 476 

2. Кировская область Русские (>90%) и др. 286 600 

3. Краснодарский 
край

Русские (>90%) и др. 426 600 

4. Ростовская область Русские (>90%) и др. 497 460 

5. Брянская область Русские (>90%) и др. 88200 

6. Тверская область Русские (>90%) и др. 75 000 

Полиэтнические популяции (Республики)

7. Марий Эл Марийцы, русские и др. 276 000 (171 571)

8. Чувашия Чуваши, русские и др. 264 419 (178 722)

9. Удмуртия Удмурты, русские и др. 267 655 (155 356)

10. Татарстан Татары, русские и др. 264 098 (209 265)

11. Башкортостан Башкиры, русские и др. 250 110 (173 765)

12. Адыгея Адыгейцы, русские и др. 101 800 (65 000)

13. КЧР Карачаевцы, черкесы, абазины, ногайцы, русские и др. 410 368 (162444, 50817, 32000, 14344 соответственно)

14. РСОА Осетины, русские и др. 192 760 (162 308)

ИТОГО 3 845 546 (3 195 054)
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наследованием  – 6,31% (92 больных) и 1,23% (19 боль-
ных), соответственно. 

Ранжирование всех больных по типам наследова-
ния заболевания из двух групп представлено на рис. 3. 
Как следует из гистограммы (рис. 3), при объедине-
нии двух групп пациентов число больных с АД типом 
наследования заболевания лидирует и составило 2173 
(72,51%), число пациентов с АР типом наследования – 
713 (23,79%), с Х-сц. типом наследования меньше всего 
пациентов – 111 (3,70%). Далее будет рассмотрен груз 
АД, АР и Х-сц. НПОЗ в отдельности для изолирован-
ных и синдромальных форм. 

Отягощенность (груз) населения  
17 популяций европейской части РФ НПОЗ

После сегрегационного анализа с целью под-
тверждения типов наследования заболеваний прове-

ден расчет груза АД, АР и Х-сц. НПОЗ в отдельно-
сти для изолированных и синдромальных форм. Все-
го в реестр выявленной в регионах изолированной 
и синдромальной офтальмопатологии включено 2997 
больных, в том числе 1459 пациентов с изолирован-
ным поражением органа зрения и 1539 с синдромаль-
ными формами. 

В табл. 3 и на рис. 4 представлен груз АД, АР и Х-сц. 
изолированных форм НПОЗ.

Значения груза изолированной НПОЗ с АД ти-
пом наследования варьировали от 0,26±0,186/10000 
в Тверской области до 5,51±1,041/10000 у черкесов 
из КЧР (t=4,96). Средневзвешенное значение соста-
вило 2,89±0,095. 

Различия выявлены и при сравнении гру-
за АР изолированной НПОЗ – от 0,57±0,253/10000 
в Брянской области до 3,49±0,986/10000 у ногайцев 
из КЧР (t=3,12). Средневзвешенное значение изо-
лированной НПОЗ с АР типом наследования соста-
вило 1,38±0,066/10000. Значения отягощенности 
Х-сц. патологией колебались от 0 в 4-х популяциях 
до 2,79±1,972/10000 мужчин у ногайцев из КЧР, досто-
верных различий не выявлено (t=1,41), средневзвешен-
ное значение – 0,58±0,06/10000 мужчин. Значения об-
щего груза изолированной НПОЗ статистически досто-
верно различались по популяциям (χ2

17=240,63; р≤0,05; 
D.f.=16), средневзвешенное значение составило 
4,85±0,012/10000 (1:2196 человек). 

Груз АД, АР, Х-сц. и общий для синдромальных 
форм НПОЗ представлен в табл. 4 и на рис. 4. 

Анализ значений отягощенности населения син-
дромальной НПОЗ с АД типом наследования пока-
зал так же, как и в случае с изолированной НПОЗ, не-
однородность рассматриваемой выборки – значения 
варьировали в широких пределах от 0,91±0,321/10000 

Рисунок 1. Доля больных с изолированными и синдромаль-
ными формами среди всех НПОЗ в рассматриваемой выборке.

Figure 1. Proportion of isolated and syndromic forms of HPOV 
among all examined patients.

Рисунок 2. Распределения больных с изолированными и синдромальными формами НПОЗ по типам наследования 

Figure 2. Distribution of patients with isolated and syndromic HPOV by type of inheritance 
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Таблица 2. Число больных изолированными и синдромальными НПОЗ с различными типами наследования в 17 популяциях 
европейской части РФ

Table 2. The number of patients with isolated and syndromic HPOV with different types of inheritance in 17 populations of the Euro-
pean part of the Russian Federation

Популяция Численность
Изолированные НПОЗ Синдромальные НПОЗ Суммарная по всем 

формам

АД АР Х-сц. Общая АД АР Х-сц. Общая АД АР Х-сц. Общая

Осетины РСОА 162308 85 18 11 114 126 29 0 155 211 47 11 269

Ногайцы КЧР 14344 4 5 2 11 18 3 0 21 22 8 2 32

Карачаевцы КЧР 162444 51 32 5 88 87 21 0 108 138 53 5 196

Абазины КЧР 32000 12 2 0 14 30 1 0 31 42 3 0 45

Черкесы КЧР 50817 28 16 1 45 59 9 0 68 87 25 1 113

Адыгейцы Адыгеи 65000 8 12 5 25 41 12 0 53 49 24 5 78

Татары Татарстана 209265 113 35 10 158 136 31 4 171 249 66 14 329

Башкиры  
Башкортостана

173765 82 27 4 113 129 11 4 144 211 38 8 257

Удмурты Удмуртии 155356 63 21 16 100 76 15 1 92 139 36 17 192

Марийцы Марий Эл 171571 41 19 5 65 46 19 0 65 87 38 5 130

Чуваши Чувашии 178722 23 40 6 69 44 13 0 57 67 53 6 126

Ростовская область 497460 140 58 1 199 231 38 6 275 371 96 7 474

Костромская область 444476 85 51 0 136 59 16 1 76 144 67 1 212

Краснодарский край 426700 80 43 8 131 60 21 1 82 140 64 9 213

Кировская область 286616 82 53 18 153 94 20 2 116 176 73 20 269

Тверская область 76000 2 7 0 9 7 5 0 12 9 12 0 21

Брянская область 88210 23 5 0 28 8 5 0 13 31 10 0 41

Итого: 3195054 922 444 92 1458 1251 269 19 1539 2173 713 111 2997

Рисунок 3. Доля больных с АД, АР и Х-сц. наследованием в общей выборке 

Figure 3. Proportions of patients with AD, AR and X-linked inheritance in the total sample

в Тверской области до 12,55±2,956/10000 у ногайцев 
КЧР (t=3,91). Средневзвешенное значение составило 
3,92±0,112/10000. Значения груза АР НПОЗ колеба-
лись от 0,31±0,312 у абазин КЧР до 2,09±1,207/10000 

у ногайцев КЧР, однако статистически значимых раз-
личий не выявлено (t=1,67). Средневзвешенное зна-
чение отягощенности синдромальной НПОЗ с АР ти-
пом наследования составило 0,84±0,051/10000. Значе-
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Таблица 3. Груз изолированной НПОЗ (на 10000 обследованных) в 17 популяциях

Table 3. Burden of isolated HPOV (per 10,000 examined) in 17 populations

Популяция Численность
Груз на 10000 человек/мужчин*

Распр.
АД АР Х-сц.* Общий

Изолированная наследственная офтальмопатология
Осетины РСОА 162308 5,24±0,568 1,11±0,261 1,36±0,409 7,7±0,066 1:1423
Ногайцы КЧР 14344 2,79±1,394 3,49±0,986 2,79±1,972 6,97±0,197 1:1793
Карачаевцы КЧР 162444 3,14±0,44 1,97±0,348 0,62±0,275 5,73±0,058 1:1846
Абазины КЧР 32000 3,75±1,082 0,63±0,442 0 4,38±0,117 1:2286
Черкесы КЧР 50817 5,51±1,041 3,15±0,787 0,4±0,394 9,06±0,132 1:1129
Адыгейцы Адыгеи 65000 1,23±0,435 1,85±0,533 1,54±0,688 4,62±0,077 1:2600
Татары Татарстана 209265 5,4±0,508 1,67±0,283 0,96±0,302 8,03±0,06 1:1324
Башкиры Башкортостана 173765 4,72±0,521 1,55±0,299 0,46±0,23 6,73±0,061 1:1538
Удмурты Удмуртии 155356 4,06±0,511 1,35±0,295 2,06±0,515 7,47±0,064 1:1554
Марийцы Марий Эл 171571 2,39±0,373 1,11±0,254 0,58±0,261 4,08±0,047 1:2640
Чуваши Чувашии 178722 1,29±0,268 2,24±0,354 0,67±0,274 4,2±0,046 1:2590
Ростовская область 497460 2,81±0,238 1,17±0,153 0,04±0,04 4,02±0,028 1:2450
Костромская область 444476 1,91±0,207 1,15±0,161 0 3,06±0,026 1:3268
Краснодарский край 426700 1,87±0,21 1,01±0,154 0,38±0,133 3,255±0,027 1:3257
Кировская область 286616 2,86±0,316 1,85±0,254 1,26±0,296 5,97±0,043 1:1873
Тверская область 76000 0,26±0,186 0,92±0,348 0 1,18±0,039 1:8444
Брянская область 88210 2,61±0,544 0,57±0,253 0 3,18±0,06 1:3150
Средневзвешенное значение 3195054 2,89±0,095 1,38±0,066 0,58±0,06 4,85±0,012 1:2196

Примечание:   Общий – суммарный груз, Распр. – суммарная распространенность.

Рисунок 4. Отягощенность (на 10 000 чел.) изолированной и синдромальной НПОЗ в популяциях и этнических группах евро-
пейской части России. 
Примечание: (с) – синдромальная НПОЗ; (и) – изолированная  НПОЗ.

Figure 4. Prevalence (per 10,000) of isolated and syndromic HPOV in populations and ethnic groups of the European part of Russia.
Note: (c) syndromic HPOV; (и) isolated HPOV.
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ния груза Х-сц. НПОЗ колебались от 0 в 10 популяциях 
до 0,46±0,230 у башкир Башкортостана, достоверных 
различий не выявлено (t=1,21), средневзвешенное зна-
чение – 0,20±0,047/10000 мужчин. Выявлены стати-
стически значимые различия в общем грузе синдро-
мальной НПОЗ по популяциям и этническим груп-
пам (χ2

17=542,28; р≤0,05; D.f.=16), средневзвешенное 
значение составило 4,96±0,228/10000 (1:2076 человек). 

Важной является оценка суммарного груза НПОЗ 
в популяциях, т.к. именно данный показатель позво-
ляет рассчитать необходимый объем офтальмологиче-
ской и медико-генетической помощи пациентам и их 
семьям, а также ориентирует здравоохранение на не-
обходимое количество специалистов в регионе. Кро-
ме того, учитывая, что в 70% случаев наблюдается ин-
валидизация пациентов, данный анализ демонстриру-
ет социальное бремя как для региона, так и для страны 
в целом. В табл. 5 представлены значения суммарной 

Таблица 4. Груз синдромальных форм с НПОЗ (на 10000 обследованных) в 17 популяциях

Table 4. Burden of syndromic HPOV (per 10,000 examined) in 17 populations

Популяция Численность
Груз на 10000 человек/мужчин*

Распр.
АД АР Х-сц.* Общий

Наследственные болезни и синдромы

Осетины РСОА 162308 7,76±0,691 1,79±0,332 0 9,55±0,077 1:1047

Ногайцы КЧР 14344 12,55±2,956 2,09±1,207 0 14,64±0,319 1:683

Карачаевцы КЧР 162444 5,36±0,574 1,29±0,282 0 6,65±0,064 1:1504

Абазины КЧР 32000 9,38±1,711 0,31±0,312 0 9,69±0,174 1:1032

Черкесы КЧР 50817 11,61±1,511 1,77±0,59 0 13,38±0,162 1:747

Адыгейцы Адыгеи 65000 6,31±0,985 1,85±0,533 0 8,16±0,112 1:1226

Татары Татарстана 209265 6,50±0,557 1,48±0,266 0,38±0,191 8,36±0,062 1:1224

Башкиры Башкортостана 173765 7,42±0,653 0,63±0,191 0,46±0,230 8,51±0,069 1:1207

Удмурты Удмуртии 155356 4,90±0,561 0,97±0,249 0,13±0,129 5,99±0,062 1:1689

Марийцы Марий Эл 171571 2,68±0,395 1,11±0,254 0 3,79±0,047 1:2640

Чуваши Чувашии 178722 2,46±0,371 0,73±0,202 0 3,19±0,042 1:3135

Ростовская область 497460 4,64±0,305 0,76±0,124 0,24±0,098 5,65±0,033 1:1809

Костромская область 444476 1,33±0,173 0,36±0,09 0,04±0,045 1,73±0,02 1:5848

Краснодарский край 426700 1,41±0,182 0,49±0,107 0,05±0,047 1,95±0,021 1:5204

Кировская область 286616 3,28±0,338 0,7 ±0,156 0,14±0,099 4,12±0,038 1:2471

Тверская область 76000 0,92±0,348 0,66±0,294 0 1,58±0,046 1:6333

Брянская область 88210 0,91±0,321 0,57±0,253 0 1,48±0,041 1:6785

Средневзвешенное значение 3195054 3,92±0,112 0,84±0,051 0,20±0,047 4,96±0,228 1:2076

Примечание:   Общий – суммарный груз, Распр. – суммарная распространенность.

отягощенности (изолированной и синдромальной) 
НПОЗ в популяциях и этнических группах европей-
ской части России 

Значения груза суммарной отягощенно-
сти НПОЗ с АД типом наследования варьиро-
вали от 1,18±0,395/10000 в Тверской области 
до 17,12±1,834/10000 у черкесов КЧР (χ2

17=622,55; 
р≤0,05; D.f.=16). Средневзвешенное значение 
составило 6,80±0,146/10000. Различия выявлены 
и при сравнении груза АР суммарной отягощен-
ности НПОЗ – от 0,94±0,541/10000 у абазин КЧР 
до 4,92±0,984/10000 у черкесов КЧР (χ2

17=625,55; 
р≤0,05; D.f.=16). Средневзвешенное значение 
суммарной отягощенности НПОЗ с АР типом насле-
дования составило 2,22±0,083/10000. Значения отяго-
щенности Х-сц. патологией колебались от 0 в 3-х по-
пуляциях до 2,79±1,972/10000 мужчин у ногайцев КЧР, 
достоверных различий не выявлено (t=1,39), средне-
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Таблица 5. Значения суммарной отягощенности (изолированной и синдромальной) НПОЗ в популяциях и этнических группах 
европейской части России (на 10000 чел.).

Table 5. Values of the total burden of isolated and syndromic HPOV in populations and ethnic groups of the European part of Russia 
(per 10,000).

Популяция Численность
Груз на 10000 человек/мужчин*

Распр.
АД АР Х-сц.* Общий

Суммарные значения по популяциям

Осетины РСОА 162308 13,00±0,894 2,90±0,422 1,36±0,409 17,25±0,101 1:603

Ногайцы КЧР 14344 15,34±3,267 3,49±1,559 2,79±1,972 21,61±0,375 1:448

Карачаевцы КЧР 162444 8,50±0,723 3,26±0,448 0,62±0,275 12,38±0,086 1:829

Абазины КЧР 32000 13,125±2,024 0,94±0,541 0 14,06±0,209 1:711

Черкесы КЧР 50817 17,12±1,834 4,92±0,984 0,39±0,394 22,43±0,209 1:450

Адыгейцы Адыгеи 65000 7,54±1,077 3,69±0,754 1,54±0,688 12,77±0,136 1:833

Татары Татарстана 209265 11,90±0,754 3,15±0,388 1,34±0,358 16,39±0,087 1:636

Башкиры Башкортостана 173765 12,14±0,835 2,19±0,355 0,92±0,326 15,25±0,092 1:676

Удмурты Удмуртии 155356 8,95±0,759 2,32±0,386 2,19±0,531 13,46±0,089 1:809

Марийцы Марий Эл 171571 5,07±0,544 2,21±0,359 0,58±0,261 7,87±0,066 1:1320

Чуваши Чувашии 178722 3,75±0,458 2,97±0,407 0,67±0,274 7,39±0,063 1:1418

Ростовская область 497460 7,46±0,387 1,93±0,197 0,28±0,106 9,67±0,044 1:1049

Костромская область 444476 3,24±0,27 1,51±0,184 0,04±0,045 4,79±0,033 1:2097

Краснодарский край 426700 3,28±0,277 1,50±0,187 0,42±0,141 5,20±0,034 1:2003

Кировская область 286616 6,14±0,463 2,55±0,298 1,4±0,312 10,08±0,057 1:1065

Тверская область 76000 1,18±0,395 1,58±0,456 0 2,76±0,06 1:3619

Брянская область 88210 3,51±0,631 1,13±0,358 0 4,64±0,073 1:2151

Средневзвешенное значение 3195054 6,80±0,146 2,22±0,083 0,69±0,066 9,71±0,017 1:1066

Примечание:  Общий– суммарный груз, Распр. – суммарная распространенность.

взвешенное значение – 0,69±0,066/10000 мужчин. Зна-
чения суммарного груза НПОЗ статистически досто-
верно различались по популяциям (χ2

17=674,06; р≤0,05; 
D.f.=16), средневзвешенное значение составило 
9,71±0,017/10000 (1:1066 человек). 

Анализ груза НПОЗ в этнически различных  
популяциях РФ
Проведен сравнительный анализ груза НПОЗ для 

двух групп: русские и представители других этносов. 
В табл. 6 представлены средневзвешенные значения 
груза НПОЗ. Проведенный анализ показал, что выяв-
лены достоверные отличия по значениях отягощенно-
сти изолированной НПОЗ со всеми типами наследова-
ния и общей отягощенности для изолированных НПОЗ 

(АД-И χ2=56,51; АР-И χ2=11,79; Х-сц-И χ2=28,58; Об-
щий-И χ2=84,92; р≤0,05; D.f.=1).

Различия выявлены и внутри этнических групп 
(АД-И χ2

11=47.24; АР-И χ2
11=18.45; Общий-И χ2

11=58.21; 
р≤0,05; D.f.=10). Средневзвешенное значение распро-
страненности изолированных НПОЗ у русских ниже, 
чем у представителей других этносов. 

При сравнении синдромальных форм наиболь-
шие различия отмечены для суммарного груза (АД-С 
χ2=209,26; АР-С χ2=35,20; Общий-С χ2=292,23; р≤0,05; 
D.f.=1). Для Х-сцепленной патологии различий не вы-
явлено (Х-сц.-С χ2=0,14; р≥0,05; D.f.=1). Различия вы-
явлены внутри рассматриваемых этнических групп 
(АД-С c2

11=39,22; АР-С χ2=18,55; Общий-С χ2
11=134,17; 

р≤0,05; D.f.=10). Средневзвешенное значение распро-
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Таблица 6. Средневзвешенные значения груза изолированной и синдромальной НПОЗ в  этнических группах европейской 
части России.

Table 6. Weighted average values of the burden of isolated and syndromic HPOV in ethnic groups of the European part of Russia.

Числен-
ность

Груз на 10000 человек/мужчин*
Распр.

АД АР Х-сц.* Общий

Изолированная наследственная офтальмопатология

Средневзвешенное значение  
по представителям разных этносов 1375592 3,71±0,164 1,63±0,109 0,95±0,117 6,29±0,021 1:1715

Средневзвешенное значение  
по русским 1819462 2,26±0,112 1,19±0,081 0,30±0,057 3,750,014 1:2774

Наследственные болезни и синдромы

Средневзвешенное значение  
по представителям разных этносов 1375592 5,76±0,205 1,19±0,093 0,13±0,044 7,08±0,023 1:1425

Средневзвешенное значение  
по русским 1819462 2,52±0,118 0,58±0,056 0,04±0,013 3,140,013 1:3170

Суммарные значения по популяциям

Средневзвешенное значение  
по представителям разных этносов 1375592 9,47±0,262 2,82±0,143 1,08±0,125 13,37±0,031 1:778

Средневзвешенное значение  
по русским 1819462 4,79±0,162 1,77±0,099 0,41±0,067 6,97±0,019 1:1479

Рисунок 5. Суммарная отягощенность (на 10000 чел.) изолированной и синдромальной НПОЗ в популяциях и этнических груп-
пах европейской части России.

Figure 5. Total burden (per 10,000 people) of isolated and syndromic HPOV in populations and ethnic groups of the European part of Russia
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страненности синдромальных НПОЗ у русских в два 
раза ниже, чем у представителей других этнических 
популяций.

Наибольшие различия прослеживаются при ана-
лизе суммарного груза (АД-Сум χ2

16=56,51; АР- Сум 
χ2=11,79; ХР- Сум χ2=28,58; Общий- Сум χ2=84,92; 
р≤0,05; D.f.=1) и изолированного (АД-И χ2

11=190,04; 
АР-И χ2

11=23,19; Общий-И χ2
11=667,05; р≤0,05; 

D.f.=10), что наглядно отражено на рисунке 5.

Заключение

Сравнительный анализ отягощенности населе-
ния изолированными и синдромальными формами 
НПОЗ и суммарного груза показал, что наблюдается 
вариабельность между популяциями и этническими 
группами. Распространенность изолированных форм 
НПОЗ составляет в среднем 1:2196 человек, синдро-
мальной – 1:2076, суммарная распространенность 
всех форм НПОЗ составила 1:1066 человек. Показа-
но, что распространенность НПОЗ среди русского на-
селения (1:1479 человек) более, чем в 2 раза ниже, чем 
у представителей других этносов европейской части РФ  
(1: 778 человек). 
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