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Митохондриальные формы потери слуха составляют не более 1–2% среди всех несиндромальных случаев тугоухости и 
глухоты. Одним из наиболее распространенных каузативных вариантов митохондриального генома является m.1555A>G гена 
MT-RNR1, который ассоциирован с формой глухоты, индуцируемой антибиотиками аминогликозидного ряда (OMIM:561000). 
В настоящее время вклад данной митохондриальной формы глухоты в этиологию потери слуха остается недостаточно изученным, 
поскольку детекция m.1555A>G гена MT-RNR1 входит не во все протоколы исследований. В настоящей работе методом ПЦР-
ПДРФ анализа с последующим секвенированием по Сэнгеру впервые был проведен поиск патогенного варианта m.1555A>G 
гена MT-RNR1 у 165 пациентов с нарушениями слуха в Республике Бурятия. В результате, вариант m.1555A>G гена MT-RNR1 
в состоянии гомоплазмии был обнаружен у 21 из 165 обследованных пациентов. Общий вклад m.1555A>G гена MT-RNR1 
в этиологию нарушений слуха в Бурятии составил 12,7%, при этом высокая доля m.1555A>G гена MT-RNR1 выявлена у пациентов 
бурятов (20,2%) по сравнению с русскими пациентами (1,3%). Генетико-эпидемиологический анализ идентифицированной 
митохондриальной формы потери слуха в Бурятии выявил ее повышенную распространенность в трех районах на юге Республики, 
с максимальным накоплением в Джидинском муниципальном районе (4,5 на 10000). Анализ мировой распространенности 
варианта m.1555A>G гена MT-RNR1 среди 43435 пациентов с нарушением слуха показал, что его доля составляет в среднем 
1,9%. Полученные результаты о высоком вкладе m.1555A>G гена MT-RNR1 в этиологию тугоухости и глухоты у пациентов бурятов 
свидетельствуют о том, что в регионе озера Байкал нами обнаружен один из наиболее крупных мировых очагов накопления 
митохондриальной формы потери слуха, который, вероятнее всего, обусловлен эффектом основателя.
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The m.1555A>G variant of the MT-RNR1 gene of mitochondrial DNA  
is the main cause of hearing loss in the Republic of Buryatia
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Mitochondrial forms of hearing loss account for no more than 1-2% among all non-syndromic cases of hearing loss. However, one of the 
most common causative variants of the mitochondrial genome is m.1555A>G of the MT-RNR1 gene, which is associated with a deafness 
induced by aminoglycoside antibiotics (OMIM:561000). Currently, the contribution of the mitochondrial deafness to the etiology of 
hearing loss remains insufficiently studied, since the detection of the m.1555A>G of the MT-RNR1 gene is not included in all research 
protocols. In this work, using PCR-RFLP analysis followed by Sanger sequencing, the pathogenic variant m.1555A>G of the MT-RNR1 
gene for the first time was searched in 165 hearing impaired patients in the Republic of Buryatia. As a result, the m.1555A>G of the 
MT-RNR1 gene in the homoplasmic state was detected in 21 out of 165 studied patients. The total contribution of the m.1555A>G (MT-
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RNR1 gene) to the etiology of hearing impairment in Buryatia was 12.7%. At the same time, a high proportion of m.1555A>G of the 
MT-RNR1 gene was detected in Buryat patients (20.2%), compared to Russian patients (1.3%). A genetic-epidemiological analysis of 
the identified mitochondrial form of hearing loss revealed its increased prevalence in three south districts in the Republic of Buryatia, 
with the maximum accumulation in the Dzhidinskii district (4.5 per 10,000 peoples). The analysis of the global prevalence of the variant 
m.1555A>G of the MT-RNR1 gene among 43435 patients with hearing impairment showed that its share is on average 1.9%. The results 
obtained on the high contribution of the m.1555A>G to the etiology of hearing impairment in Buryat patients indicate that we have 
found in the Baikal Lake region one of the largest of the world accumulation of the mitochondrial forms of hearing loss with most likely 
due to founder effect.
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Введение

Нарушения слуха являются одной из наиболее 
распространенных врожденных патологий. 
Распространенность врожденной и детской ту-

гоухости и глухоты в мире оценивается как 1,33 
на 1000 новорожденных [1]. Известно, что до 50% слу-
чаев врожденной глухоты имеет наследственную эти-
ологию [1, 2]. В настоящее время известно более 120 ге-
нов, ассоциированных с нарушениями слуха [1-3].  
Считается, что около 70% генетических причин поте-
ри слуха являются несиндромальными, оставшиеся 
30% – синдромальными [4]. При этом примерно 75% 
всех случаев несиндромальной тугоухости и глухоты 
приходятся на аутосомно-рецессивные, 10–15% – 
на аутосомно-доминантные и 1–2% – на X-сцеплен-
ные рецессивные и митохондриальные формы [1, 2]. 
Митохондриальные формы потери слуха ассоцииро-
ваны с рядом патогенных вариантов в генах MT-RNR1 
(OMIM:561000), MT-TS1 (OMIM:590080), MT-CO1 
(OMIM:516030), MT-TH (OMIM:590040), MT-ND1 
(OMIM:516000), MT-TL1 (OMIM:590050), MT-TE 
(OMIM:590025) и MT-TK (OMIM:590060), которые мо-
гут приводить как к изолированной потере слуха, так 
и к различным синдромам, при которых нарушения 
слуха могут сочетаться с патологией эндокринной (са-
харный диабет и глухота, OMIM:520000) и нервной си-
стем (синдромы MERRF, OMIM:545000 и MELAS, 
OMIM:540000) [5]. Несмотря на относительно низкую 
долю митохондриальных форм потери слуха, их роль 
в этиологии тугоухости и глухоты была описана одной 
из первых до «коннексиновой» эры. В 1993 г. под ру-
ководством профессора Фишель–Годзиан была опу-

бликована серия статей об идентификации варианта 
m.1555A>G в гене MT-RNR1, кодирующем митохон-
дриальную 12S рРНК у пациентов с глухотой, индуци-
рованной антибиотиками аминогликозидного ряда 
(deafness, aminoglycoside-induced, OMIM:561000.0001) 
[6-8].

Существует несколько гипотез относительно пато-
генетического механизма m.1555A>G гена MT-RNR1. 
Одна из гипотез предполагает, что данный вариант мо-
жет проявлять патогенный эффект без влияния мо-
дуляторов [9, 10]. Поскольку замена аденина (A) на 
гуанин (G) в позиции 1555 гена MT-RNR1 приводит 
к изменению консервативного А-сайта (аминоацил- 
тРНК-акцепторный сайт) 12S рРНК, то это может при-
водить к ошибкам считывания при синтезе белков 
окислительного фосфорилирования [10]. Другая ги-
потеза связана с модулирующим эффектом антибио-
тиков аминогликозидного ряда. Принцип действия 
аминогликозидов основан на их способности связы-
ваться с А-сайтом 16S субъединицы бактериальной ри-
босомы и таким образом избирательно нарушать син-
тез прокариотических белков, не затрагивая рибосомы 
эукариот из-за структурных различий [11, 12]. При за-
мене A>G в позиции 1555 12S рРНК человека образу-
ется новое C-G спаривание, что приводит к сходству 
с А-сайтом бактериальной 16S рРНК, который явля-
ется мишенью для антибиотиков аминогликозидного 
ряда [13]. Недавно с применением методов криоэлек-
тронной микроскопии, масс-спектрометрии и in silico 
моделирования было показано, что замена A>G в пози-
ции 1555 меняет вторичную структуру митохондриаль-
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ной 12S рРНК человека, но практически не влияет на 
фолдинг, что указывает на большее значение модули-
рующих факторов в этиопатогенезе нарушений слуха, 
вызванных m.1555A>G гена MT-RNR1 [14, 15]. В связи 
с этим, в настоящее время большее признание получи-
ла гипотеза, связанная с модулирующим действием ан-
тибиотиков аминогликозидного ряда. Схематическое 
изображение участка А-сайта 16S рРНК E. coli, в срав-
нении с А-сайтом 12S рРНК человека при замене A>G 
в позиции 1555 гена MT-RNR1 представлено на рис. 1.

Ранее для определения наиболее вероятных ге-
нетических форм потери слуха в Республике Бурятия 
с помощью пробандового метода Вайнберга был про-
веден сегрегационный анализ в 17 бурятских и 18 рус-
ских семьях с наследственным отягощением по туго-
ухости и глухоте [18]. Проведенный анализ позволил 
предположить наследственный характер случаев поте-
ри слуха в русских семьях (SF=0,25±0,07, при t=0,64), 
сегрегирующих по аутосомно-рецессивному типу [18]. 
Однако в бурятских семьях полученная сегрегацион-
ная частота патологического признака (SF=0,35±0,05, 
при t=0,38) оказалась выше, чем теоретически ожида-
емая для аутосомно-рецессивного (SF0=0,25) и ниже, 
чем для аутосомно-доминантного типа наследования 
(SF0=0,50). Полученные результаты свидетельствова-
ли о наличии других форм потери слуха в бурятских 
семьях, которые не сегрегировали в соответствии с ау-
тосомными типами наследования [18]. Последующий 
анализ на наличие наиболее распространенной ауто-

сомно-рецессивной формы глухоты (DFNB1A, OMIM: 
220290) подтвердил, что вклад каузативных вариантов 
гена GJB2 в этиологию потери слуха у пациентов буря-
тов составил только 5,1% (одно из самых низких значе-
ний в мире), в то время как у русских пациентов вклад 
составил 28,9% [19], что соответствовало данным се-
грегационного анализа [18]. 

Целью настоящего исследования стал поиск мито-
хондриального варианта m.1555A>G в гене MT-RNR1 
у пациентов с нарушениями слуха в Республике Бу-
рятия.

Методы

Выборка исследования. В Республике Бурятия 
было обследовано 165 человек с нарушениями слу-
ха, средний возраст которых на момент обследова-
ния составил 50,7±15,5 года. По национальности вы-
борку  составили буряты – 47,9% (79/165), русские – 
46% (76/165) и представители других национальностей 
(монголы, нанайцы, эвенки, чуваши, узбеки и немцы) 
– 6,1% (10/165).

Клинико-аудиологический анализ. Исследование слуха 
проведено с помощью пороговой тональной аудиометрии 
с использованием аудиометра «АА222» («Interacoustics», 
Дания) по воздушному и костному проведению на ча-
стотах 0,25, 0,5, 1,0, 2,0, 4,0, 8,0 кГц. Степень поте-
ри слуха оценивали по среднему порогу слышимости 
в РДЧ0,5;1,0;2,0;4,0кГц по классификации, принятой ВОЗ: I сте-

Рис. 1. Схематическое изображение участка А-сайта 16S рРНК E. coli в сравнении с А-сайтом 12S рРНК человека при замене A>G 
в позиции 1555 гена MT-RNR1 (12S рРНК mutant) и в норме (12S рРНК wild type). Рисунок адаптирован из работ [12-14, 16, 17].

Fig. 1. Scheme of the E. coli 16S rRNA A site compared to the human 12S rRNA A site with the A>G substitution at position 1555 of the 
MT-RNR1 gene (mutant 12S rRNA) and wild type 12S rRNA. Adapted from [12-14, 16, 17].



6

ОРИГИНАЛЬНЫЕ ИССЛЕДОВАНИЯ Медицинская генетика 2023. Том 22. Номер 8

Медицинская генетика [Medical genetics] 2023; 22(8)

ORIGINAL ARTICLES Medical genetics 2023. Vol. 22. Issue 8

пень – 26–40 дБ, II степень – 41–55 дБ, III степень – 
56–70 дБ, IV степень – 71–90 дБ, глухота – >90 дБ.

Молекулярно-генетический анализ. Геномная ДНК 
была экстрагирована фенольно-хлороформным методом 
из венозной крови. Детекция варианта m.1555A>G в гене 
MT-RNR1 была проведена методом ПЦР-ПДРФ анализа 
с использованием ранее описанной последовательности 
олигонуклеотидных праймеров с модифицированным 
обратным праймером, который позволяет создать ис-
кусственный сайт узнавания для эндонуклеазы рестрик-
ции Hae III [9]. В результате после 12-ти часовой обра-
ботки амплификата при 37°С ферментом Hae II в нор-
ме (1555A) образуются два рестрикционных фрагмента 
(216 и 123 п.н.), при замене (1555G) – три рестрикци-
онных фрагмента (216, 93 и 30 п.н.). Верификация на-
личия m.1555A>G в гене MT-RNR1 была проведена ме-
тодом секвенирования по Сэнгеру с использованием 
оригинальной последовательности олигонуклеотид-
ных праймеров: F – AAACGCTTAGCCTAGCCACA, R 
– GCTACACTCTGGTTCGTCCA, подобранных с по-
мощью программы Primer-BLAST [20].

Этический контроль. Обследования, предусмотрен-
ные рамками данной работы, проводились после ин-
формированного письменного согласия участников. 
Научно-исследовательская работа одобрена локальным 
комитетом по биомедицинской этике при ЯНЦ КМП 
в 2019 г. (г. Якутск, протокол №7 от 27 августа 2019 г.).

Результаты

Идентификация и вклад  
m.1555A>G гена MT-RNR1  
у пациентов с нарушениями слуха  
в Республике Бурятия
Методом ПЦР-ПДРФ анализа с последующим 

секвенированием по Сэнгеру вариант m.1555A>G ге-
на MT-RNR1 в состоянии гомоплазмии был обнару-
жен у 21 из 165 обследованных пациентов с наруше-
ниями слуха в Республике Бурятия (рис. 2). Следует 
отметить, что все 165 пациентов с нарушениями слу-
ха ранее были протестированы на наличие патоген-
ных вариантов в гене GJB2, обуславливающих аутосо-

Рис. 2. Идентификация m.1555A>G гена MT-RNR1 и ее доля у пациентов с нарушениями слуха в Республике Бурятия. 
А – Электрофореграмма ПЦР-ПДРФ анализа на наличие m.1555A>G гена MT-RNR1: М – маркер молекулярного веса PUc19/Msp I, 
дорожки 1, 2, 4-6, 8 – норма (wt), дорожки 3 и 7 - m.1555A>G;  Б – Результат секвенирования по Сэнгеру фрагмента гена MT-RNR1;  
В – Вклад варианта m.1555A>G в гене MT-RNR1 у пациентов с нарушениями слуха рассчитан на всех пациентов (21 из 165 паци-
ентов), доля m.1555A>G гена MT-RNR1 в зависимости от этнической принадлежности рассчитана на неродственные семьи. 
Все расчеты произведены без вычета GJB2-позитивных случаев.
Fig. 2. Identification of the m.1555A>G variant of the MT-RNR1 gene and its proportion in patients with hearing loss in the Republic of 
Buryatia. A – PCR-RFLP analysis for m.1555A>G of the MT-RNR1 gene: M – PUc19/Msp I molecular weight marker, lanes 1, 2, 4-6, 8 – 
normal (wt), lanes 3 and 7 – m.1555A>G; Б – Sanger sequencing of the MT-RNR1 gene fragment; В – The proportion of the m.1555A>G 
variant in the MT-RNR1 gene in patients with hearing loss is calculated for all patients (21 out of 165 patients), the proportion of the 
m.1555A>G MT-RNR1 gene, depending on ethnicity, is calculated for unrelated families. All calculations are made without subtracting 
GJB2-positive cases.
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мно-рецессивную форму глухоты 1 А типа (DFNB1A, 
OMIM 220290) [19]. Каузативных вариантов в гене 
GJB2, в том числе протяженных делеций del(GJB6-
D13S1830), del(GJB6-D13S1854) и del(GJB2-d13S175) 
у пациентов с m.1555A>G не было обнаружено. Сред-
ний возраст манифестации потери слуха у пациентов 
с m.1555A>G гена MT-RNR1 составил 2,7 лет. У 85,7% 
пациентов с данным вариантом была диагностирова-
на двусторонняя сенсоневральная глухота, у остав-
шихся 14,3% – IV степень сенсоневральной тугоухо-
сти с обеих сторон. У троих пациентов с m.1555A>G 
выявлена связь потери слуха с историей применения 
аминогликозидов. 

В настоящей работе общий мутационный вклад 
варианта m.1555A>G гена MT-RNR1 в этиологию на-
рушений слуха в Республике Бурятия составил 12,7%, 
при этом выявлена неравная доля m.1555A>G у паци-
ентов в зависимости от этнической принадлежности. 
Высокая доля данного патогенного варианта была об-
наружена у пациентов бурятов (20,2%) и низкая доля, 
у русских пациентов (1,3%) (рис. 2).

Генетико-эпидемиологический анализ  
идентифицированной митохондриальной  
формы потери слуха  
в Республике Бурятия
Распространённость митохондриальной формы 

потери слуха, обусловленной вариантом m.1555A>G 
гена MT-RNR1 в Республике Бурятия составила 0,2 на 
10000 (таблица). Наиболее высокая распространен-
ность данной формы заболевания обнаружена в юж-
ных районах Бурятии с максимальным накоплением 
в Джидинском районе, где ее распространенность со-
ставила 4,5 на 10000. Кроме того, достаточно высокая 
распространенность обнаружена в соседних Кяхтин-
ском и Бичурском районах (0,9 на 10000), низкая рас-
пространенность (от 0,02 до 0,75 на 10000) обнаружена 
в городе Улан-Удэ и четырех северных районах (Му-
хоршибирский, Кижингинский, Хоринский и Курум-
канский) (таблица).

Обсуждение

В настоящей работе, впервые проведен поиск пато-
генного варианта m.1555A>G гена MT-RNR1 митохон-
дриальной ДНК у 165 пациентов с нарушениями слу-
ха в Республике Бурятия. В результате общий  вклад 
m.1555A>G гена MT-RNR1 в этиологию потери слуха 
у обследованных пациентов составил 12,7% (21 из 165 па-
циентов), высокая доля m.1555A>G гена MT-RNR1 

выявлена у пациентов бурятов (20,2%) по сравнению 
с русскими (1,3%). Следует заметить, что в соседних 
регионах Сибири в Республике Тыва (0/220) и Респу-
блике Алтай (0/93) данный вариант не был обнаружен 
[21]. Однако недавно он был выявлен с высокой ча-
стотой в одном из районов Якутии (4/23) [22]. В целом 
в настоящее время распространенность данного вари-
анта в России оценивается как 1,19% (11/928)  [21-25].

Для оценки распространённости m.1555A>G гена 
MT-RNR1 в мире нами был проведен анализ литерату-
ры, который включал в общей сложности 43435 паци-
ентов с нарушением слуха (рис. 3,  дополнительные ма-
териалы по частоте m.1555A>G гена MT-RNR1 в разных 
странах, использованные для расчета, могут быть пре-
доставлены по запросу). Системный анализ литературы 
показал, что общемировая распространенность вариан-
та m.1555A>G в гене MT-RNR1 среди пациентов с нару-
шениями слуха составила в среднем 1,9% (823/43435), 
вариант m.1555A>G более распространен в Азии, где 
его доля была несколько выше – 2,43% (671/27669). 
Со средними значениями m.1555A>G обнаруживался 
в странах Африки (1,01%; 5/493) и Ближнего Восто-
ка (1,43%; 10/698). Относительно низкая распростра-
ненность данного варианта была выявлена в странах 
Европы (0,98%; 86/8802), Америки – 0,92% (50/5409) 
и в Австралии – 0,27% (1/364).

Ряд авторов предполагает, что относительно вы-
сокая распространенность m.1555A>G гена MT-RNR1 
в Азии (2,43%) может быть связана с более широким 
применением антибиотиков аминогликозидного ря-
да в большинстве стран этого региона [26-29]. Од-
нако относительно низкая распространенность ва-
рианта m.1555A>G гена MT-RNR1 в Европе (0,98%) 
и Америке (0,92%) может быть связана не только с бо-
лее ранней отменой широкого применения амино-
гликозидов, но и с некоторой недооценкой мито-
хондриальных форм потери слуха, поскольку вплоть 
до настоящего времени при ДНК-диагностике наслед-
ственных нарушений слуха, в том числе с применени-
ем NGS технологий, патогенный вариант m.1555A>G 
гена MT-RNR1 входит не во все протоколы иссле-
дований [30]. В целом, несмотря на относительно 
низкую общемировую распространенность вариан-
та m.1555A>G гена MT-RNR1 (от 0,27% в Австралии 
до 2,43% в Азии), он представлен практически на всех 
континентах (рис. 3). Широкое распространение дан-
ного варианта в мире, вероятно, связано с тем, что 
m.1555A>G в гене MT-RNR1 может возникать de novo, 
поскольку известны доказанные спорадические слу-
чаи с m.1555A>G [26, 31].
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Несмотря на большую вероятность независимого 
происхождения m.1555A>G гена MT-RNR1 в разных 
регионах мира, экстремально высокая распространен-
ность данного варианта была идентифицирована в Ис-
пании, где был обнаружен наиболее крупный в мире 
очаг накопления данной митохондриальной формы 
потери слуха – 36,3% (1200/3302) (рис. 3) [32-36]. По-
вышенные частоты m.1555A>G гена MT-RNR1 только 
в этом регионе Европы свидетельствуют о существова-
нии других факторов, способствующих его распростра-
нению. Причина высокой доли варианта m.1555A>G 
в Испании по сравнению с другими европейскими 
странами, возможно, могла быть связана с воздействи-
ем усугубляющих факторов среды и лечением ами-
ногликозидами [37]. Однако существенных различий 

в питании, условиях жизни и методах лечения между 
Испанией и соседними странами Европы не было об-
наружено [37]. В свою очередь, анализ распределения 
гаплогрупп мтДНК пациентов с m.1555A>G в Испа-
нии выявил, что большинство носителей данного ва-
рианта принадлежат к одной гаплогруппе H (76%), 
доминирующей в Европе [37]. В связи с этим, веро-
ятно, повышенные частоты m.1555A>G, обнаружен-
ные у пациентов с одной гаплогруппой Н (три из ше-
сти исследованных гаплотипов были специфичны для 
m.1555A>G), могут быть связаны с эффектом основате-
ля [37]. Второй мировой очаг накопления митохондри-
альной формы потери слуха, обусловленной вариантом 
m.1555A>G гена MT-RNR1, по-видимому, обнаружен 
нами в регионе озера Байкал, где доля m.1555A>G сре-

Таблица. Распространённость митохондриальной формы потери слуха, обусловленной вариантом m.1555A>G гена MT-RNR1 
в Республике Бурятия 

Table. The prevalence of mitochondrial hearing loss caused by the m.1555A>G variant of the MT-RNR1 gene in the Republic of 
Buryatia

№ Административные единицы  
(муниципальные районы, городские округа)

Численность населения 
(2020 г.)

Количество пациентов 
с m.1555A>G

Распространенность  
на 10 000 населения

1 Городской округ «город Улан-Удэ» 437 565 1 0,0229
2 Городской округ «город Северобайкальск» 24 233 – –
3 Баргузинский муниципальный район 20 250 – –
4 Баунтовский эвенкийский муниципальный район 8 252 – –
5 Бичурский муниципальный район 21 504 2 0,9301
6 Джидинский муниципальный район 22 021 10 4,5411
7 Еравнинский муниципальный район 17 027 – –
8 Заиграевский муниципальный район 50 726 – –
9 Закаменский муниципальный район 24 556 – –

10 Иволгинский муниципальный район 64 862 – –
11 Кабанский муниципальный район 51 780 – –
12 Кижингинский муниципальный район 14 798 1 0,6758
13 Курумканский муниципальный район 13 254 1 0,7545
14 Кяхтинский муниципальный район 32 238 3 0,9306
15 Муйский муниципальный район 8 970 – –
16 Мухоршибирский муниципальный район 22 044 1 0,4536
17 Окинский муниципальный район 5 323 – –
18 Прибайкальский муниципальный район 24 217 – –
19 Северо-Байкальский муниципальный район 10 717 – –
20 Селенгинский муниципальный район 41 433 – –
21 Тарбагатайский муниципальный район 25 600 – –
22 Тункинский муниципальный район 20 645 – –
23 Хоринский муниципальный район 16 573 1 0,6034

Республика Бурятия 978 588 20 0,2044
1 Городской округ «город Чита» 334 427 1 0,0299

Забайкальский край* 1 011 559 1 0,0299

Примечание: * – пациент c m.1555A>G гена MT-RNR1, место рождения которого Забайкальский край, не включен в расчет по генетико- 
эпидемиологическому анализу для Республики Бурятия.
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ди пациентов бурятов (20,2%) была сопоставима с дан-
ными по Испании (рис. 3). По аналогии с предположе-
нием о вероятном влиянии популяционных эффектов 
на распространение данного варианта высокий вклад 
m.1555A>G гена MT-RNR1 в этиологию нарушений 
слуха у пациентов бурятов, возможно, обусловлен эф-
фектом основателя. В пользу этого предположения 
свидетельствуют полученные данные о локальном на-
коплении идентифицированной митохондриальной 
формы потери слуха в южных районах Республики Бу-
рятия (таблица). Учитывая эндогамность ряда популя-
ций Сибири и неравномерное территориальное рас-
пространение m.1555A>G гена MT-RNR1 в Бурятии, 
полученные результаты могут свидетельствовать о еди-
ном происхождении всех мутантных хромосом с дан-
ным вариантом в регионе озера Байкал.

Выводы

Таким образом, выявленная высокая доля случа-
ев с m.1555A>G гена MT-RNR1 у пациентов бурятов 
(20,2%) свидетельствуют о том, что в регионе озера 
Байкал нами обнаружен один из наиболее крупных 

мировых очагов накопления митохондриальной фор-
мы потери слуха, который, вероятнее всего, обуслов-
лен эффектом основателя. Мы надеемся, что последу-
ющие исследования идентифицированной митохон-
дриальной формы потери слуха в этом регионе Сибири 
позволят расширить наши знания о популяционно-ге-
нетических механизмах ее распространения.
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