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was es ti mated. The sur veyed pop u la tion size was 382630 peo ple (162444 Karachays). 142 nosological forms were re vealed, in clud -
ing 75 dis eases with autosomal dom i nant (AD, 428 pa tients from 250 fam i lies), 50 dis eases with autosomal re ces sive (AR,
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Ââå äå íèå

Íà ñòî ÿ ùàÿ ñòà òüÿ ïðî äîë æà åò ñå ðèþ ïóá ëè êà öèé ïî
ãå íî ãå îã ðà ôèè íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé â ïî ïó ëÿ öè ÿõ
Ðîñ ñèè è ïî ñâÿ ùå íà èçó ÷å íèþ ðàç íî îá ðà çèÿ íà ñëåä ñò -
âåí íîé ïà òî ëî ãèè ó êà ðà ÷à åâ öåâ Ê×Ð.

Êà ðà ÷à åâ öû (ñà ìî íàç âà íèå êà ðà ÷àé ëû, êúðà ÷àé ëû -
ëà) — òþð êî ÿ çû÷ íûé íà ðîä Ñå âåð íî ãî Êàâ êà çà, îò íî -
ñÿò ñÿ ê êàâ êà ñè îí ñêî ìó àí ò ðî ïî ëî ãè ÷å ñêî ìó òè ïó åâ ðî -
ïåî èä íîé ðà ñû (áàë êà íî-êàâ êàç ñêèé âà ðè àíò). Îñíî âîé
êà ðà ÷à å âî-áàë êàð ñêî ãî ýò íî ñà ñëå äó åò ñ÷è òàòü ìåñò íûå
êàâ êàç ñêèå ïëå ìå íà, íî ñè òå ëåé 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. Ïî ìíå íèþ
Å.Ï. Àëåê ñå å âîé, â IV âå êå ñ ãîð öà ìè (ïî òîì êà ìè êî -
áàí öåâ) ñëè ëîñü îä íî èç ïëå ìåí àëàí, êî òî ðûå áû ëè èç -
ã íà íû ãóí íà ìè èç ñòå ïåé Ïðåä êàâ êà çüÿ â ãî ðû.
Â V—VI ââ. ãðóï ïû áîë ãà ðî-õà çàð ðàñ ñå ëÿ þò ñÿ â ïðåä -
ãîð íûõ ðàé î íàõ ñî âðå ìåí íîé Êà ðà ÷à å âî-×åð êå ñèè, è
ñìå øè âà þò ñÿ ñ ìåñò íû ìè ïëå ìå íà ìè. Òà êèì îá ðà çîì,
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 [1, 2]. Ôàê òè ÷å ñêè êà -
ðà ÷à åâ öû ñî ñòàâ ëÿ þò åäè íûé ñ áàë êàð öà ìè íà ðîä, ðàç -
äåë¸ííûé àä ìè íè ñò ðà òèâ íî íà äâå ÷à ñ òè, îáà íà ðî äà ãî -
âî ðÿò íà êà ðà ÷à å âî-áàë êàð ñêîì ÿçû êå êûï ÷àê ñêîé ãðóï -
ïû òþð ê ñêîé ñå ìüè [1, 2].

×èñ ëåí íîñòü êà ðà ÷à åâ öåâ â ìè ðå ñî ñòàâ ëÿ åò îêî ëî
225 òûñ. ÷åë., èç êî òî ðûõ îñíîâ íàÿ ÷àñòü — 218 òûñ. —
ïðî æè âà þò â ÐÔ. Êà ðà ÷à åâ öû æè âóò â Êà çàõ ñòà íå, Êèð -
ãè çèè (2—3 òûñ.), Òóð öèè, Ñè ðèè, ñòðà íàõ Àìå ðè êè è
Åâ ðî ïû. Ðå ãè î íîì êîì ïàê ò íî ãî ïðî æè âà íèÿ êà ðà ÷à åâ -
öåâ â ÐÔ ÿâ ëÿ åò ñÿ Ê×Ð — 194 òûñ. (89%). Òàê æå íå áî ëü -
øîå êî ëè ÷å ñò âî êà ðà ÷à åâ öåâ æè âóò â Ñòàâ ðî ïî ëü ñêîì
êðàå 15 600 (5%), Êà áàð äè íî-Áàë êà ðèè (0,56%), Êðàñ íî -
äàð ñêîì êðàå (3%), Ìî ñê âå (0,54%), Ìî ñ êîâ ñêîé, Ðî ñ -

òîâ ñêîé, Ñà ðà òîâ ñêîé, Âîë ãî ãðàä ñêîé îá ëà ñ òÿõ è
ã. Ñàíêò-Ïå òåð áóð ãå [3].

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

Ãå íå òè êî-ýïè äå ìè î ëî ãè ÷å ñêîå îá ñëå äî âà íèå íà ñå ëå -
íèÿ Ê×Ð ïðî âå äå íî ñî òðóä íè êà ìè ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ»
â ïå ðè îä ñ 2013 ïî 2017 ãã. Â ñî ñòàâ Ê×Ð âõî äÿò 2 ãî ðî äà
— ×åð êåññê è Êà ðà ÷à åâñê è 10 ñåëü ñêèõ ðàé î íîâ (Àáà -
çèí ñêèé, Àäû ãå-Õàáëü ñêèé, Çå ëåí ÷óê ñêèé, Êà ðà ÷à åâ -
ñêèé, Ìà ëî êà ðà ÷à åâ ñêèé, Íî ãàé ñêèé, Ïðè êó áàí ñêèé,
Óðóï ñêèé, Óñòü-Äæå ãó òèí ñêèé è Õà áåç ñêèé). Îá ùàÿ
÷èñ ëåí íîñòü Ê×Ð ïî ïî ñëåä íåé ïå ðå ïè ñè ñî ñòàâ ëÿ åò
469 òûñ. ÷åë. [3]. Íà öè î íà ëü íûé ñî ñòàâ Ê×Ð ðàç íî îá ðà -
çåí (áî ëåå 50 íà öè î íà ëü íî ñòåé), îä íà êî ïðå îá ëà äà þò
ïðåä ñòà âè òå ëè 5 îñíîâ íûõ ýò íè ÷å ñêèõ ãðóïï: êà ðà ÷à åâ öû 
(41%), ðóñ ñêèå (31,6%), ÷åð êå ñû (11,9%), àáà çè íû (7,8%)
è íî ãàé öû (3,3%) [3]. Ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîå îá ñëå äî âà -
íèå íà ñå ëå íèÿ 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 [4—7] ïðî âî äèò ñÿ
÷å ðåç ìå äè öèí ñêóþ ñåòü îð ãà íè çà öèé è ÌÇ ðå ãè î íà è
ó÷è òû âà åò òî ëü êî ðå à ëü íî ïðî æè âà þ ùèõ â äàí íûé ìî -
ìåíò ãðàæ äàí ÐÔ, ïðè êðåï ëåí íûõ ê ìå äè öèí ñêèì ó÷ -
ðåæ äå íè ÿì (Ïðè êàç Ìèí ç ä ðàâ ñîö ðàç âè òèÿ Ðîñ ñèè îò
26.04.2012 ¹ 406í «Îá óòâåð æ äå íèè Ïî ðÿä êà âû áî ðà
ãðàæ äà íè íîì ìå äè öèí ñêîé îð ãà íè çà öèè ïðè îêà çà íèè
åìó ìå äè öèí ñêîé ïî ìî ùè â ðàì êàõ ïðî ãðàì ìû ãî ñó äàð -
ñò âåí íûõ ãà ðàí òèé áåñ ïëàò íî ãî îêà çà íèÿ ãðàæ äà íàì ìå -
äè öèí ñêîé ïî ìî ùè»). Îò âñåõ îá ñëå äî âàí íûõ ñå ìüåé ïî -
ëó ÷å íî ïè ñü ìåí íîå èí ôîð ìè ðî âàí íîå ñî ãëà ñèå î äîá ðî -
âî ëü íîì ó÷à ñ òèè â èñ ñëå äî âà íèè. 28 ñå ìåé îò êà çà ëèñü îò
îá ñëå äî âà íèÿ. Íà ñòî ÿ ùåå èñ ñëå äî âà íèå îäîá ðå íî ýòè ÷å -
ñêèì êî ìè òå òîì ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ». Òà êèì îá ðà çîì, ÷èñ -
ëåí íîñòü ðå à ëü íî îá ñëå äî âàí íî ãî íà ñå ëå íèÿ Ê×Ð ñî ñòà -
âè ëà 382 630 ÷åë. (162 444 êà ðà ÷à åâ öåâ). Â òàáë. 1 ïðåä -
ñòàâ ëå íà ÷èñ ëåí íîñòü âñå ãî îá ñëå äî âàí íî ãî íà ñå ëå íèÿ è
êà ðà ÷à åâ öåâ ïî îá ñëå äî âàí íûì òåð ðè òî ðè ÿì.
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Òàá ëè öà 1
×èñ ëåí íîñòü âñå ãî îá ñëå äî âàí íî ãî íà ñå ëå íèÿ è êà ðà ÷à åâ öåâ â Ê×Ð

Ïî ïó ëÿ öèÿ Âñå ãî Êà ðà ÷à åâ öû (% â ïî ïó ëÿ öèè)

ã. ×åð êåññê 117 109 21 778 (18,60%)

ã. Êà ðà ÷à åâñê è Êà ðà ÷à åâ ñêèé ðàé îí 35 500 31 100 (87,60%)

Ìà ëî êà ðà ÷à åâ ñêèé ðàé îí 36 594 30 983 (84,67%)

Ïðè êó áàí ñêèé ðàé îí 27 557 22 792 (82,71%)

Óñòü-Äæå ãó òèí ñêèé ðàé îí 43 396 33 755 (77,78%)

Çå ëåí ÷óê ñêèé ðàé îí 40 558 15 222 (37,53%)

Óðóï ñêèé ðàé îí 16 503 4125 (25%)

Õà áåç ñêèé ðàé îí 25 474 750 (2,94%)

Àáà çèí ñêèé ðàé îí 14 631 278 (1,9%)

Àäû ãå-Õàáëü ñêèé ðàé îí 11 178 1460 (1,31%)

Íî ãàé ñêèé ðàé îí 14 130 201 (1,42%)

Èòî ãî 382 630 162 444 (42,45%)



Êàê ñëå äó åò èç òàáë. 1, â ã. Êà ðà ÷à åâ ñêå è 4 ðàé î íàõ
(Óñòü-Äæå ãó òèí ñêîì, Êà ðà ÷à åâ ñêîì, Ìà ëî êà ðà ÷à åâ -
ñêîì è Ïðè êó áàí ñêîì) êîì ïàê ò íî ïðî æè âà åò ìàê ñè ìà -
ëü íîå êî ëè ÷å ñò âî êà ðà ÷à åâ öåâ (>77%).

Ïðåä âà ðè òå ëü íàÿ äèà ãíî ñ òè êà íà ñëåä ñò âåí íûõ áî -
ëåç íåé (ÍÁ) è ïî ñëå äó þ ùàÿ âå ðè ôè êà öèÿ äèà ãíî çîâ
ïðî âå äå íà âðà ÷à ìè-ãå íå òè êà ìè ðàç ëè÷ íî ãî ïðî ôè ëÿ
(ïå äè àòð, ãå íå òèê, íå âðî ëîã, îô òà ëü ìî ëîã è ò.ä.). Íî çî -
ëî ãè ÷å ñêèé ñïåêòð ÍÁ ñôîð ìè ðî âàí â âè äå òåð ðè òî ðè à -
ëü íî ãî (ðàé îí íî ãî) ñïè ñ êà, áà çè ðó þ ùå ãî ñÿ íà îð ãàí íîì 
è ñè ñ òåì íîì íîì òè ïàõ çà áî ëå âà íèé: íå âðî ëî ãè ÷å ñêèå,
îô òà ëü ìî ëî ãè ÷å ñêèå, ãå íî äåð ìà òî çû, ñêå ëåò íûå, íà -
ñëåä ñò âåí íûå ñèí ä ðî ìû è äðó ãèå áî ëåç íè, îò äå ëü íî äëÿ
ÀÄ, ÀÐ è Õ-ñö. ïà òî ëî ãèè. Â ãðóï ïó «äðó ãèå» âû äå ëå íû
ïà öè åí òû èç Àáà çèí ñêî ãî, Àäû ãå-Õàáëü ñêî ãî, Íî ãàé -
ñêî ãî è Õà áåç ñêî ãî ðàé î íîâ, ò.ê. ñóì ìàð íàÿ ÷èñ ëåí -
íîñòü êà ðà ÷à åâ öåâ â ýòèõ ðàé î íàõ ñî ñòà âè ëà 2689 ÷åë.
(òàáë. 1).

Ïîä òâåð æ äà þ ùàÿ ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êà âû ïîë íå íà
â ðÿ äå ïî äðàç äå ëå íèé ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ»: ëà áî ðà òî ðèè
ýïè ãå íå òè êè, ëà áî ðà òî ðèè ãå íå òè ÷å ñêîé ýïè äå ìè î ëî -
ãèè, ëà áî ðà òî ðèè ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè.

Àíà ëèç ðàâ íî ìåð íî ñòè òåð ðè òî ðè à ëü íî ãî ðàñ ïðî -
ñòðà íå íèÿ îò äå ëü íûõ íî çî ëî ãè ÷å ñêèõ ôîðì ïî ïî ïó ëÿ -
öè ÿì Ê×Ð è äðó ãèì ðå ãè î íàì ÐÔ ïðî âå äåí ñ èñ ïî ëü çî -

âà íè åì F-ðàñ ïðå äå ëå íèÿ (óðî âåíü çíà ÷è ìî ñòè a<0,001) 
[8], ÷òî ïî çâî ëè ëî âû ÿ âèòü î÷à ãè ëî êà ëü íî ãî íà êîï ëå -
íèÿ íå êî òî ðûõ íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé ó êà ðà ÷à -
åâ öåâ.

Äëÿ èçó ÷å íèÿ ãå íå òè ÷å ñêèõ âçàè ìî îò íî øå íèé ìåæ äó
êà ðà ÷à åâ öà ìè è ðà íåå èçó ÷åí íû ìè ýò íî ñà ìè/ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè 
ÐÔ ïî ðàñ ïðî ñòðà íåí íî ñòè ÀÄ è ÀÐ ÍÁ ïðî âå äåí êëà ñ òåð -
íûé àíà ëèç ñðåä íå ñâÿ çû âà þ ùèì ìå òî äîì ñ èñ ïî ëü çî âà íè -
åì ïðî ãðàì ìíî ãî ïà êå òà «Sta tis ti ca 10». Èñ ïî ëü çî âà íû äàí -
íûå î ðàñ ïðî ñòðà íåí íî ñòè ÀÄ è ÀÐ çà áî ëå âà íèé ó òà òàð
Òà òàð ñòà íà, áàø êèð Áàø êîð òî ñòà íà, ÷ó âà øåé Ðåñ ïóá ëè êè
×ó âà øèÿ, ìà ðèé öåâ Ðåñ ïóá ëè êè Ìà ðèé Ýë, óä ìóð òîâ Óä -
ìóð òèè, àäû ãåé öåâ Àäû ãåè, êà ðà ÷à åâ öåâ Ê×Ð è 6 ðóñ ñêèõ
ïî ïó ëÿ öèé (Êî ñò ðîì ñêîé, Êè ðîâ ñêîé, Ðî ñ òîâ ñêîé, Òâåð -
ñêîé, Áðÿí ñêîé îá ëà ñ òåé, Êðàñ íî äàð ñêî ãî êðàÿ).

Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Â ðå çó ëü òà òå ïðî âå äåí íî ãî ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî îá -
ñëå äî âà íèÿ íà ñå ëå íèÿ Ê×Ð ó êà ðà ÷à åâ öåâ âû ÿâ ëå íî 142
íî çî ëî ãè ÷å ñêèå ôîð ìû [9], èç êî òî ðûõ 75 çà áî ëå âà íèé
ñ ÀÄ òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ (428 áî ëü íûõ èç 250 ñå ìåé), 50
ñ ÀÐ (341 áî ëü íîé èç 289 ñå ìåé) è 17 çà áî ëå âà íèé ñ Õ-ñö.
òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ (75 ïî ðà æåí íûõ èç 57 ñå ìåé). Ñóì -
ìàð íî çà ðå ãè ñò ðè ðî âà íî 844 áî ëü íûõ èç 596 ñå ìåé, ÷à ñ òî -
òà âñòðå ÷à å ìî ñòè ÍÁ ó êà ðà ÷à åâ öåâ ñî ñòà âè ëà 1:192 ÷åë.

Â òàáë. 2 ïðåä ñòàâ ëå íî ðàç íî îá ðà çèå çà áî ëå âà íèé
ñ ÀÄ òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ. Áî ëü øèí ñò âî (86,67%) èç çà -
ðå ãè ñò ðè ðî âàí íûõ çà áî ëå âà íèé âñòðå ÷à ëèñü â ðà íåå îá -
ñëå äî âàí íûõ ðîñ ñèé ñêèõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ, îä íà êî ñ äðó ãè ìè
çíà ÷å íè ÿ ìè ðàñ ïðî ñòðà íåí íî ñòè [4, 5]. Ñóì ìàð íàÿ ðàñ -
ïðî ñòðà íåí íîñòü çà áî ëå âà íèé ñ ÀÄ òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ 
ñî ñòà âè ëà ó êà ðà ÷à åâ öåâ 1:380.
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Òàá ëè öà 2
Íî çî ëî ãè ÷å ñêèé ñïåêòð ÀÄ ïà òî ëî ãèè ó êà ðà ÷à åâ öåâ Ê×Ð

¹ ÎÌIÌ Äèà ãíîç Ó-Äæ Ì-Ê Êàð. Ïð. Çåë. Óð. ã.×. Äðó ãèå Èòî ãî Ðàñï.

Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á

1 *** Îëè ãîô ðå íèÿ 3 7 3 4 1 4 1 3 1 2 9 20 1:8122

2 #158900 ÏÌÄ Ëàí äó çè- Äå æå ðè íà 1 1 1 1 1:162444

3 #159000 ÏÌÄ, ïî ÿñ íî-êî íå÷ íî ñò íàÿ 1 3 1 3 1:54148

4 165000 Îô òà ëü ìîï ëå ãè ÷å ñêàÿ ÏÌÄ 1 2 1 2 1:81222

5 #118220 ÍÌÑÍ, òèï 1 1 1 1 1 2 2 1:81222

5 *162280 ÍÌÑÍ, ïðî ìå æó òî÷ íûé òèï 6 11 6 11 1:14768

6 #162200 Íåé ðî ôèá ðî ìà òîç, òèï 1 1 1 1 1 1 1 1 2 4 5 1:32489

7 #101000 Íåé ðî ôèá ðî ìà òîç, òèï 2 3 3 3 3 1:54148

8 #160900 Ìè î òî íè ÷å ñêàÿ äè ñò ðî ôèÿ 1 2 1 2 2 4 1:40611

9 #612164 Ðàí íÿÿ ýïè ëåï òè ÷å ñêàÿ ýí öå ôà ëî ïà -
òèÿ 4 òèï

1 2 2 5 1 3 4 10 1:16244

10 141300 Ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùàÿ ãå ìè àò ðî ôèÿ
(ñèí ä ðîì Ïàð ðè-Ðîì áåð ãà)

1 1 1 1 1:162444

11 #182230 Ñåï òî-îï òè ÷å ñêàÿ äèñ ï ëà çèÿ (ñèí ä -
ðîì Ìåðñüå)

1 1 1 1 1:162444

12 #613517 Ìèê ðî ôòà ëü ìèÿ èçî ëè ðî âàí íàÿ 1 2 1 2 1:81222

13 #137750 Þâå íè ëü íàÿ ãëà ó êî ìà 1 1 1 1 1:162444

14 *** Âðîæ äåí íàÿ êà òà ðàê òà 5 6 1 1 1 1 1 1 1 1 9 10 1:16244

15 *** Âðîæ äåí íàÿ çî íó ëÿð íàÿ êà òà ðàê òà 1 1 1 1 1:162444
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Òàá ëè öà 2 (ïðîäîëæåíèå)

¹ ÎÌIÌ Äèà ãíîç Ó-Äæ Ì-Ê Êàð. Ïð. Çåë. Óð. ã.×. Äðó ãèå Èòî ãî Ðàñï.

Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á

16 #106210 Àíè ðè äèÿ 1 1 1 1 1:162444

17 #120200 Êî ëî áî ìà ãëàç 1 1 1 1 1:162444

18 #178300 Âðîæ äåí íûé ïòîç âåð õ íå ãî âå êà 2 2 1 1 1 1 1 2 1 1 6 7 1:23206

19 #180100 Òà ïå òî ðå òè íà ëü íàÿ àáè îò ðî ôèÿ (ÒÐÀ) 3 4 3 4 1:40611

20 #153700 Âðîæ äåí íûé íè ñòàãì 2 3 2 3 1:54148

21 #120970 Âðîæ äåí íàÿ êîë áî÷ êî âàÿ äè ñò ðî ôèÿ 
ñåò ÷àò êè

1 4 1 4 1:40611

23 142500 Ãå òå ðî õðî ìèÿ ðà äóæ êè 2 2 2 2 1:81222

23 #148210 Ñèí ä ðîì òó ãî ó õî ñòè, èõ òè î çà, êå ðà -
òè òà

1 1 1 1 1:162444

24 #156700 Öåí ò ðà ëü íàÿ äè ñò ðî ôèÿ ñåò ÷àò êè
Áåñ òà

1 1 1 1 1:162444

25 156850 Ìèê ðî ôòàëüì, ìèê ðî êîð íåà, êà òà -
ðàê òà

1 1 1 1 2 2 1:81222

26 #180200 Ðå òè íîá ëà ñòî ìà 1 1 1 1 2 2 1:81222

27 #165300 Àò ðî ôèÿ çðè òå ëü íî ãî íåð âà ñ êà òà -
ðàê òîé

1 1 1 1 1:162444

28 #165550 Ãè ïîï ëà çèÿ è ÷à ñ òè÷ íàÿ àò ðî ôèÿ
çðè òå ëü íûõ íåð âîâ

2 5 2 3 1 1 5 9 1:18049

29 #146700 Èõ òè îç 1 1 2 5 1 1 1 1 5 8 1:20306

30 #148700 Ëà äîí íî-ïî äî øâåí íûé ãè ïåð êå ðà òîç 8 17 2 6 4 10 3 6 17 39 1:4165

31 151900 Ìíî æå ñò âåí íûé ëè ïî ìà òîç 1 2 5 14 6 16 1:10153

32 #100800 Àõîí ä ðîï ëà çèÿ 1 1 1 1 1:162444

33 #146000 Ãè ïî õîí ä ðîï ëà çèÿ 1 2 1 2 2 4 1:40611

35 #133700 Ýê çî ñòîç íàÿ õîí ä ðî äèñ ï ëà çèÿ 1 1 1 1 1:162444

36 #183600 Ýê ò ðà äàê òè ëèÿ 1 1 1 1 2 2 1:81222

37 #186000 Ñèí äàê òè ëèÿ, òèï II 1 1 1 1 1:162444

38 #185900 Ñèí äàê òè ëèÿ, òèï I 1 2 1 2 2 4 1:40611

39 108110 Àð ò ðîã ðè ïîç 1 1 1 1 2 2 1:81222

40 #129400 Ýê òî äåð ìà ëü íàÿ äèñ ï ëà çèÿ,
Ðàïï-Õîä êèíñ òèï

1 1 1 1 1:162444

48 #129490 Ýê òî äåð ìà ëü íàÿ äèñ ï ëà çèÿ, ãè ïî -
ãèä ðî òè ÷å ñêàÿ

1 1 1 2 2 3 1:54148

48 #174200 Ïî ëè äàê òè ëèÿ, ïî ñòàê ñè à ëü íàÿ 2 2 1 1 1 1 4 4 1:40611

41 #113200 Áðà õè äàê òè ëèÿ, òèï Ä 1 2 1 2 1:81222

42 181800 Èäè î ïà òè ÷å ñêèé ñêî ëè îç 1 1 1 1 1:162444

43 #183900 Ñïîí äè ëî-ýïè ôè çàð íàÿ äèñ ï ëà çèÿ 1 1 1 1 1:162444

44 #184250 Ñïîí äè ëî ìå òà ôè çàð íàÿ äèñ ï ëà çèÿ 1 1 1 1 1:162444

45 #120433 Ñèí ä ðîì êî ëî áî ìû, íà ðó øå íèÿ ñëó -
õà, óì ñò âåí íîé îò ñòà ëî ñòè

1 1 1 1 1:162444

46 192350 VATER àñ ñî öè à öèÿ 1 1 1 1 1:162444

48 184400 Äå ôîð ìà öèÿ Øïðåí ãå ëÿ 1 1 1 1 1:162444

48 #136760 Ôðîí òî íà çà ëü íàÿ äèñ ï ëà çèÿ 1 1 1 1 1:162444

47 #194050 Ñèí ä ðîì Âà àð äåí áóð ãà 1 3 1 3 1:54148

48 164210 Ñèí ä ðîì Ãî ëü äåí õà ðà 2 2 1 1 3 3 1:54148

49 #147920 Ñèí ä ðîì Êà áó êè 1 1 1 1 2 2 1:81222

50 #182940 Ñèí ä ðîì êà ó äà ëü íîé ðåã ðåñ ñèè 1 1 1 1 1:162444

51 149000 Ñèí ä ðîì Êëèï ïå ëÿ-Òðå íî íå Âå áå ðà 1 1 1 1 1:162444

52 #118100 Ñèí ä ðîì Êëèï ïå ëÿ-Ôåé ëÿ 1 1 1 1 1:162444

53 173800 Ñèí ä ðîì Ïî ëàí äà 1 1 1 1 1:162444

54 #122470 Ñèí ä ðîì Êîð íå ëèè äå Ëàí ãå 1 1 1 1 1:162444

55 #154700 Ñèí ä ðîì Ìàð ôà íà 1 2 1 2 1:81222



Íàè áî ëåå ÷à ñ òû ìè (1:40000 è ÷à ùå) äëÿ âñåé ïî ïó ëÿ -

öèè êà ðà ÷à åâ öåâ áû ëè 13 íî çî ëî ãè ÷å ñêèõ ôîðì ñ ÀÄ òè -

ïîì íà ñëå äî âà íèÿ (17.33% îò îá ùå ãî ÷èñ ëà ÀÄ çà áî ëå -

âà íèé). Ýòè çà áî ëå âà íèÿ àê êó ìó ëè ðî âà ëè îñíîâ íóþ

÷àñòü ãðó çà ÀÄ ïà òî ëî ãèè (70,09% âñåõ áî ëü íûõ). Ñà ìûì 

ðàñ ïðî ñòðà íåí íûì îêà çàë ñÿ ñèí ä ðîì Ýëåð ñà-Äàí ëî,

âñòðå òèâ øèé ñÿ â ðàñ ñìàò ðè âà å ìîé âû áîð êå ñ ðàñ ïðî -

ñòðà íåí íî ñòüþ 1 áî ëü íîé íà 1205 ÷åë. (Ñðåä íÿÿ ðàñ ïðî -

ñòðà íåí íîñòü ïî ðà íåå èçó ÷åí íûì ïî ïó ëÿ öè ÿì ÐÔ

1:8500). ×à ñ òî òà âñòðå ÷à å ìî ñòè çà áî ëå âà íèÿ îêà çà ëàñü

îä íîé èç ñà ìûõ âû ñî êèõ â èçó ÷åí íûõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ ÐÔ.

Âñå çà ðå ãè ñò ðè ðî âàí íûå ñëó ÷àè — ñå ìåé íûå, ñ 1, 2, 3, 4

è 6 òè ïîì. Ðà íåå â ðà áî òå îòå ÷å ñò âåí íûõ àâ òî ðîâ áû ëî

ïî êà çà íî â àçåð áàé æäàí ñêîé ïî ïó ëÿ öèè, ÷òî 1, 2 è 3 òè -

ïû ñèí ä ðî ìà ïðåä ñòàâ ëÿ þò ñî áîé êëè íè ÷å ñêèå âà ðè àí -

òû îä íî ãî çà áî ëå âà íèÿ, òàê êàê â îä íîé ñå ìüå íå ðåä êî

âñòðå ÷à ëèñü ðàç íûå òè ïû, à âñå âû ÿâ ëåí íûå ñ ñèí ä ðî -

ìîì Ýëåð ñà-Äàí ëî ñå ìüè âõî äè ëè â ñî ñòàâ îá øèð íîé

ðî äî ñëîâ íîé ñ îá ùèì ðî äî íà ÷à ëü íè êîì [10, 11].

Âòî ðûì ïî çíà ÷å íèþ ðàñ ïðî ñòðà íåí íî ñòè ÀÄ çà áî -

ëå âà íè åì îêà çàë ñÿ ëà äîí íî-ïî äî øâåí íûé ãè ïåð êå ðà òîç 

1:4165 (ñðåä íÿÿ ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü ïî ÐÔ 1:11412).

Ñ âû ñî êîé ðàñ ïðî ñòðà íåí íî ñòüþ çà ðå ãè ñò ðè ðî âà íà òàê -

æå èçî ëè ðî âàí íàÿ îëè ãîô ðå íèÿ — 1:8122. Çà áî ëå âà íèå

âñòðå òè ëîñü ÷à ùå, ÷åì â ðÿ äå ðîñ ñèé ñêèõ ïî ïó ëÿ öèé

(ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ 1:19267), íî áëèç êèå çíà ÷å íèÿ ðàñ ïðî -

ñòðà íåí íî ñòè íàáëþäàëèñü ó òà òàð Ðåñ ïóá ëè êè Òà òàð -

ñòàí (1:4024), áàø êèð Áàø êîð òî ñòà íà (1:5600) è óä ìóð -

òîâ Óä ìóð òèè (1:5300) [4, 5]. Ñ ðàñ ïðî ñòðà íåí íî ñòüþ

1:10153 è 1:10830 âû ÿâ ëå íû ìíî æå ñò âåí íûé ëè ïî ìà òîç

(ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ 1:30277) è áî ëåçíü Âèë ëåá ðàí äà (ñðåä -

íÿÿ ïî ÐÔ 1:164842) ñî îò âåò ñò âåí íî.

Ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü âñåõ ôîðì íà ñëåä ñò âåí íûõ ìî -

òîð íî-ñåí ñîð íûõ íåé ðî ïà òèé (ÍÌÑÍ) ñî ñòà âè ëà

1:12496 (ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ — 1:14197). Ó áî ëü øåé ÷à ñ òè ïà -

öè åí òîâ (11 èç 13) äèà ãíî ñ òè ðî âàí ïðî ìå æó òî÷ íûé òèï,

ñâÿ çàí íûé ñ ìèñ ñåíñ-ìó òà öèåé ñ.65G>T (p.Pro22His)

â ãå íå NEFL, èäåí òè ôè öè ðî âàí íûé ìå òî äîì NGS [12].

Ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü äàí íîé ôîð ìû ó êà ðà ÷à åâ öåâ ñî -

ñòà âè ëà 1:14768.

Ñ ÷à ñ òî òîé âñòðå ÷à å ìî ñòè 1:16244 âû ÿâ ëå íû ðàç ëè÷ íûå

ôîð ìû âðîæ äåí íûõ êà òà ðàêò (ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ 1:17454) è

ðàí íÿÿ ýïè ëåï òè ÷å ñêàÿ ýí öå ôà ëî ïà òèÿ 4 òè ïà, àñ ñî öè è ðî -

âàí íàÿ ñ èç ìå íå íè ÿ ìè â ãå íå STXBP1 (chr9:130423416T>C). 

Âñòðå ÷à å ìîñòü ãè ïîï ëà çèè è ÷à ñ òè÷ íîé àò ðî ôèè çðè òå ëü -

íûõ íåð âîâ ñî ñòà âè ëà 1:18049 (ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ 1:247263), ÀÄ 

ôîðìû ãè ïî ôè çàð íî ãî íà íèç ìà 2 òè ïà — 1:20306 (ñðåä íÿÿ

ïî ÐÔ 1:129007), âðîæ äåííîãî ïòîçà âåð õ íå ãî âå êà —

1:23206 (ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ 1:26492), íåé ðî ôèá ðî ìà òîçà 1 òè ïà

— 1:32489 (ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ 1:17662).

Äëÿ ðÿ äà çà áî ëå âà íèé ïðî âå äå íà ïîä òâåð æ äà þ ùàÿ

ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êà, ðîëü êî òî ðîé â ïî ñòà íîâ êå äèà ãíî çà,

óòî÷ íå íèè òè ïà íà ñëå äî âà íèÿ (â ñëó ÷àå ãå íå òè ÷å ñêîé ãå -

òå ðî ãåí íî ñòè çà áî ëå âà íèé) è ïî ñëå äó þ ùåì ìå äè êî-ãå íå -
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Òàá ëè öà 2 (îêîí÷àíèå)

¹ ÎÌIÌ Äèà ãíîç Ó-Äæ Ì-Ê Êàð. Ïð. Çåë. Óð. ã.×. Äðó ãèå Èòî ãî Ðàñï.

Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á

56 157900 Ñèí ä ðîì Ìå áè ó ñà 2 2 2 2 1:81222

57 156000 Áî ëåçíü Ìå íü å ðà 1 1 1 1 1:162444

58 #163950 Ñèí ä ðîì Íó íàí 1 1 1 1 1 1 3 3 1:54148

59 #176920 Ñèí ä ðîì Ïðî òåÿ 1 1 1 1 1:162444

60 #187300 Ñèí ä ðîì Ðåí äþ-Îñëå ðà 1 1 1 1 1:162444

61 #180849 Ñèí ä ðîì Ðó áèí ø òåé íà-Òåé áè 1 1 1 1 2 2 1:81222

62 #117550 Ñèí ä ðîì Ñî òî ñà 1 1 1 1 1:162444

63 #108300 Ñèí ä ðîì Ñòèê ëå ðà 2 2 2 2 1:81222

65 #193700 Ñèí ä ðîì Ôðè ìå íà-Øåë äî íà (àð ò -
ðîã ðè ïîç äè ñ òà ëü íûé, òèï 2)

1 1 1 1 1:162444

66 #163950 Ñèí ä ðîì Øòóð ãå-Âå áå ðà 1 1 2 2 1 1 4 4 1:40611

67 #142900 Ñèí ä ðîì Õîë òà-Îðà ìà 1 1 1 1 1 1 3 3 1:54148

68 *** Ñèí ä ðîì Ýëåð ñà-Äàí ëî 10 25 16 31 9 33 15 29 4 9 2 5 2 3 58 135 1:1203

69 #124900 Íåé ðî ñåí ñîð íàÿ òó ãî ó õîñòü 1 4 1 4 1:40611

70 #106100 Àí ãè î íåâ ðî òè ÷å ñêèé îòåê 1 4 1 4 1:40611

71 #176000 Ïî ðôè ðèÿ 1 1 1 1 1:162444

72 166800 Îòî ñêëå ðîç 1 1 1 1 1 1 3 3 1:54148

73 #173900 Ïî ëè êè ñ òîç ïî ÷åê 2 4 2 4 1:40611

74 #173100 Ãè ïî ôè çàð íûé íà íèçì 3 8 3 8 1:20306

75 #193400 Áî ëåçíü Âèë ëåá ðàí äà 2 2 7 9 1 1 1 1 2 2 13 15 1:10830

Ïðè ìå ÷à íèå ê òàáë. 2, 3, 4: Ó-Äæ — Óñòü-Äæå ãó òèí ñêèé ðàé îí, Ì-Ê — Ìà ëî êà ðà ÷à åâ ñêèé ðàé îí, Ê — Êà ðà ÷à åâ ñêèé ðàé îí, Ïð — Ïðè êó áàí -
ñêèé ðàé îí, Çåë. — Çå ëåí ÷óê ñêèé ðàé îí, Óð. — Óðóï ñêèé ðàé îí, ã.×. — ã. ×åð êåññê, Äð. — äðó ãèå ðàé î íû (Àáà çèí ñêèé, Íî ãàé ñêèé, Õà áåç -
ñêèé, Àäû ãå-Õàáëü ñêèé ðàé î íû), Ðàñï. — ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü çà áî ëå âà íèÿ.



òè ÷å ñêîì êîí ñó ëü òè ðî âà íèè, ñ êàæ äûì ãî äîì âîç ðà ñ òà åò. 

Äëÿ ñå ìåé ñ òÿ æå ëû ìè èí âà ëè äè çè ðó þ ùè ìè çà áî ëå âà íè -

ÿ ìè ïî ÿâ ëÿ åò ñÿ âîç ìîæ íîñòü ïëà íè ðî âà íèÿ äà ëü íåé øå ãî 

ðîæ äå íèå çäî ðî âûõ äå òåé. Ïðî âå äåí íàÿ ïîä òâåð æ äà þ -

ùàÿ ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êà â ñå ìüå ñ åäè íè÷ íûì ñëó ÷à åì

âðîæ äåí íîé àíè ðè äèè âû ÿ âè ëà ãå òå ðî çè ãîò íóþ äå ëå öèþ

ïÿ òè ýê çî íîâ ãå íà PAX6: 31,778912_31,794631del. Ïðè ìè -

î òî íè ÷å ñêîé äè ñò ðî ôèè âû ÿâ ëå íî óâå ëè ÷å íèå ÷èñ ëà êî -

ïèé ÑTG (n1<30, n2>50) ó òðåõ ïðî áàí äîâ èç äâóõ ñå ìåé.

Â ñå ìüå ñ àí ãè î íåâ ðî òè ÷å ñêèì îòå êîì îïðå äå ëå íà ìó òà -

öèÿ c.1127_1130dupCTTC â ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè

â ãå íå C1NH ó âñåõ òðåõ ÷ëå íîâ ñå ìüè. Ïî èñê ÷à ñ òûõ ìó -

òà öèé â ãå íå ôè ëàã ðè íà (FLG) è èäåí òè ôè êà öèÿ ìó òà öèè 

2282del4/+ ïîä òâåð äèë äèà ãíîç âó ëü ãàð íî ãî èõ òè î çà

ó äâóõ ïà öè åí òîâ. Äëÿ ðÿ äà ãå òå ðî ãåí íûõ çà áî ëå âà íèé

(ÍÌÑÍ, ÏÌÄ ïî ÿñ íî-êî íå÷ íî ñò íàÿ è ò.ä.) ïî èñê ÷à ñ -

òûõ ìó òà öèé îêà çàë ñÿ íå ýô ôåê òèâ íûì. Â ïî äîá íûõ ñëó -

÷à ÿõ òðå áó åò ñÿ áî ëåå ãëó áî êèé àíà ëèç ñî îò âå ñò âó þ ùèõ

ãå íîâ.

Àíà ëèç ðàâ íî ìåð íî ñòè ðàñ ïðî ñòðà íå íèÿ ÀÄ ÍÁ ïî

ðàé î íàì è ãî ðî äàì Ê×Ð ïî êà çàë íà êîï ëå íèå îò äå ëü íûõ

çà áî ëå âà íèé â ðÿ äå ïî ïó ëÿ öèé: â Óñòü-Äæå ãó òèí ñêîì

ðàé î íå âû ÿâ ëå íî íà êîï ëå íèå ÍÌÑÍ (1:3069; F = 3,78),

â Ìà ëî êà ðà ÷à åâ ñêîì — ãè ïî ôè çàð íî ãî íà íèç ìà òè ïà 2

(1:3873; F = 4,66), ìíî æå ñò âåí íî ãî ëè ïî ìà òî çà (1:2216;

F = 4,32), ëà äîí íî-ïî äî øâåí íî ãî ãè ïåð êå ðà òî çà

(1:1823; F = 2,23); â Êà ðà ÷à åâ ñêîì ðàé î íå — ðàí íåé

ýïè ëåï òè ÷å ñêîé ýí öå ôà ëî ïà òèè òè ïà 4 (1:4578;

F = 3,28); â Ïðè êó áàí ñêîì — âðîæ äåí íîé êîë áî÷ êî âîé

äè ñò ðî ôèè (1:5723; F = 5,71); â Çå ëåí ÷óê ñêîì — ëà äîí -

íî-ïî äî øâåí íî ãî ãè ïåð êå ðà òî çà (1:1522; F = 2,67).

Â òàáë. 3 ïðåä ñòàâ ëåí íî çî ëî ãè ÷å ñêèé ñïåêòð ÀÐ çà -
áî ëå âà íèé ó êà ðà ÷à åâ öåâ Ê×Ð. Áî ëü øàÿ ÷àñòü (80%) çà -
áî ëå âà íèé óæå âñòðå ÷à ëèñü â ðà íåå îá ñëå äî âàí íûõ ïî -
ïó ëÿ öè ÿõ Ðîñ ñèè, îä íà êî 20% (10 çà áî ëå âà íèé) çà ðå ãè -
ñò ðè ðî âà íû âïåð âûå. Äëÿ áî ëü øèí ñò âà ÀÐ çà áî ëå âà -
íèé îò ìå ÷å íû ðàç ëè ÷èÿ â çíà ÷å íè ÿõ ðàñ ïðî ñòðà íåí íî -
ñòè ïî ñðàâ íå íèþ ñ äðó ãè ìè, ðà íåå îá ñëå äî âàí íû ìè
ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè ÐÔ [4, 6]. Ñóì ìàð íàÿ ðàñ ïðî ñòðà íåí -
íîñòü çà áî ëå âà íèé ñ ÀÐ òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ ñî ñòà âè ëà
ó êà ðà ÷à åâ öåâ 1:476.

×à ñ òû ìè (1:40000 è ÷à ùå) ÀÐ çà áî ëå âà íè ÿ ìè îêà çà -
ëèñü 9 íî çî ëî ãè ÷å ñêèõ ôîðì (18% ÀÐ çà áî ëå âà íèé —
75,95% âñåõ áî ëü íûõ ñ ÀÐ çà áî ëå âà íè ÿ ìè): ôå íèë êå òî -
íó ðèÿ 1:2461 (ñðåä íÿÿ ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü (íå ÷à ñ òî òà)
ïî ÐÔ 1:24123), íå ñèí ä ðî ìà ëü íàÿ íåé ðî ñåí ñîð íàÿ òó ãî -
ó õîñòü 1:2320 (ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ 1:5641), íå äèô ôå ðåí öè ðî -
âàí íàÿ îëè ãîô ðå íèÿ 1:3185 (ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ 1: 8107),
âðîæ äåí íûé ãè ïî òè ðå îç 1:6498 (ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ 1:22824), 
ìó êî âèñ öè äîç 1:8550 (ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ 1:55—70000), àëü -
áè íèçì ãëà çî-êîæ íûé 1:18049 (ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ 1: 43002),
èõ òè î çè ôîð ì íàÿ ýðèò ðî äåð ìèÿ 1:23206 (ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ
1:40646), öåí ò ðà ëü íàÿ äè ñò ðî ôèÿ ñåò ÷àò êè Øòàð ãàð ä òà
1:23206 (ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ 1:84776), âðîæ äåí íûé àìàâ ðîç
Ëå áå ðà 1:32489 (ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ 1:109895).

Ïîä òâåð æ äà þ ùàÿ ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êà âû ïîë íå íà äëÿ
ðÿ äà ÀÐ çà áî ëå âà íèé. Ïðè ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîì
èñ ñëå äî âà íèè òðåõ áî ëü íûõ ñ ñèí ä ðî ìîì Æè ëü áå ðà
â ïðî ìî òîð íîé îá ëà ñ òè ãå íà UGT1 âû ÿâ ëå íî óâå ëè ÷å íèå 
÷èñ ëà «ta» ïî âòî ðîâ (7 ïî âòî ðîâ) â ãî ìî çè ãîò íîì ñî ñòî -
ÿ íèè, ÷òî ïðè âî äèò ê íà ðó øå íèþ ôóí ê öè î íà ëü íîé àê -
òèâ íî ñòè áåë êà UDP-ãëþ êî çèë ò ðàí ñ ôå ðà çû I.
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Òàá ëè öà 3
Íî çî ëî ãè ÷å ñêèé ñïåêòð ÀÐ ïà òî ëî ãèè ó êà ðà ÷à åâ öåâ Ê×Ð

¹ ÎÌIÌ Äèà ãíîç Ó-Äæ Ì-Ê Êàð. Ïð. Çåë. Óð. ã.×. Äðó ãèå Èòî ãî Ðàñï. 1 íà

Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á

1 *** Îëè ãîô ðå íèÿ 7 8 5 9 14 18 4 6 2 6 1 1 1 1 2 2 36 51 1:3185

2 #253400 Ñïè íà ëü íàÿ ìû øå÷ íàÿ àò ðî ôèÿ,
òèï 3

1 1 1 1 1:162444

3 #254090 Âðîæ äåí íàÿ ìè î ïà òèÿ Óëü ðè õà 1 1 1 1 1:162444

4 #602771 ÏÌÄ ñ ñèí ä ðî ìîì ðè ãèä íî ãî ïî -
çâî íî÷ íè êà

1 1 1 1 1:162444

5 #254800 Ìè îê ëî íóñ ýïè ëåï ñèÿ Óí âå ðèõ òà—
Ëóí ä áîð íà

2 2 1 1 3 3 1:54148

7 #256800 Âðîæ äåí íàÿ íå ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü ê
áî ëè c àí ãèä ðî çîì

2 2 1 1 3 3 1:54148

4 #236600 Âðîæ äåí íàÿ ãèä ðî öå ôà ëèÿ 1 1 1 1 1:162444

8 251505 Êî ëî áî ìà òîç íûé ìèê ðî ôòàëüì 1 1 1 1 2 2 1:81222

9 #611040 Ìèê ðî ôòàëüì ñ êà òà ðàê òîé 1 1 1 1 2 2 1:81222

10 251600 Èçî ëè ðî âàí íûé ìèê ðî ôòàëüì 1 1 3 3 4 4 1:40611

11 *** Âðîæ äåí íàÿ êà òà ðàê òà 1 1 1 1 1:162444

12 258500 Àò ðî ôèÿ çðè òå ëü íî ãî íåð âà 1 1 1 1 1:162444

13 #231300 Âðîæ äåí íàÿ ãëà ó êî ìà 2 2 2 2 1:81222

14 267760 Áåñ ïèã ìåí ò íàÿ ÒÐÀ 1 2 1 2 1:81222

4 #217800 Öåí ò ðà ëü íàÿ äè ñò ðî ôèÿ ðî ãî âè öû 1 1 1 1 1:162444
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Òàá ëè öà 3 (îêîí÷àíèå)

¹ ÎÌIÌ Äèà ãíîç Ó-Äæ Ì-Ê Êàð. Ïð. Çåë. Óð. ã.×. Äðó ãèå Èòî ãî Ðàñï. 1 íà

Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á

15 #248200 Öåí ò ðà ëü íàÿ äè ñò ðî ôèÿ ñåò ÷àò êè
Øòàð ãàð ä òà

1 1 1 1 1 2 1 1 1 2 5 7 1:23206

16 #601777 Õî ðè î ðå òè íà ëü íàÿ öåí ò ðà ëü íàÿ
äè ñò ðî ôèÿ

2 2 1 1 3 3 1:54148

18 #204000 Âðîæ äåí íûé àìàâ ðîç Ëå áå ðà 3 4 1 1 4 5 1:32489

4 #264800 Ýëà ñ òè ÷å ñêàÿ ïñåâ äî êñàí òî ìà 1 1 1 1 1:162444

19 #242100 Èõ òè î çè ôîð ì íàÿ íå áóë ëåç íàÿ
ýðèò ðî äåð ìèÿ

1 1 2 2 1 1 2 3 6 7 1:23206

20 #271640 Ñïîí äè ëî ý ïè ìå òà ôè çàð íàÿ äèñ ï -
ëà çèÿ ñ ðàç áîë òàí íî ñòüþ ñó ñ òà âîâ

2 2 2 2 1:81222

21 #277300 Ñïîí äè ëî-êî ñ òà ëü íûé äè çî ñòîç 1 2 1 2 1:81222

22 251800 Ñèí ä ðîì àò ðå çèè íà ðóæ íûõ ñëó õî -
âûõ ïðî õî äîâ è êîí äóê òèâ íîé ãëó -
õî òû

1 1 1 1 2 2 1:81222

23 #222300 Ñèí ä ðîì îëè ãîô ðå íèè, òó ãî ó õî ñòè, 
àò ðî ôèè çðè òå ëü íî ãî íåð âà

1 2 1 2 1:81222

24 #228930 Ñèí ä ðîì ãè ïîï ëà çèè ìà ëî áåð -
öî âîé, èñê ðèâ ëå íèÿ áåð öî âîé è
ïî ëè-ñèí-îëè ãî äàê òè ëèè (Fuh r -
mann ñèí ä ðîì)

1 1 1 1 2 2 1:81222

25 260150 Ñèí ä ðîì ðàñ ùå ëè íû íå áà (Pa -
lant syn d ro me)

1 1 1 1 1:162444

26 #210720 Ñèí ä ðîì ìèê ðî öå ôà ëèè, îñ òåî -
äèñ ï ëà çèè, ãè ïî ôè çàð íî ãî íà -
íèç ìà

 1 1 1 1 1:162444

27 217100 Ñèí ä ðîì àì íè î òè ÷å ñêèõ ïå ðå òÿ -
æåê

3 3 1 1 4 4 1:40611

28 #218600 Ñèí ä ðîì Áàë ëå ðà-Ãå ðî ëü äà 1 1 1 1 1:162444

29 #143500 Ñèí ä ðîì Æè ëü áå ðà 3 3 1 1 4 4 1:40611

30 #213300 Ñèí ä ðîì Æó áå ðà 1 1 1 2 2 3 1:54148

31 #216550 Ñèí ä ðîì Êî ý íà 2 2 2 2 1:81222

32 #245600 Ñèí ä ðîì Ëàð ñå íà 1 1 1 1 1:162444

33 #208900 Ñèí ä ðîì Ëóè-Áàð 1 1 1 1 1:162444

34 #244400 Ñèí ä ðîì Êàð òà ãå íå ðà 1 1 1 1 1:162444

35 261800 Ñèí ä ðîì Ïüå ðà-Ðî áå íà 3 3 1 1 4 4 1:40611

36 #274600 Ñèí ä ðîì Ïåí ä ðå äà 1 1 1 1 1:162444

37 #210600 Ñèí ä ðîì Ñå êå ëÿ 1 1 1 2 1 1 3 4 1:40611

38 #214150 Ñèí ä ðîì öå ðåá ðî-îêó ëî-ôà -
öèî-ñêå ëåò íûé

1 1 1 1 2 2 1:81222

39 #261540 Ïå òåðñ àíî ìà ëèÿ ñ óêî ðî ÷åí íû ìè
êî íå÷ íî ñòÿ ìè

1 1 1 1 1:162444

40 #203100 Àëü áè íèçì, ãëà çî-êîæ íûé 3 4 1 1 1 3 1 1 6 9 1:18049

41 #249100 Ïå ðè î äè ÷å ñêàÿ áî ëåçíü 1 1 1 1 1:162444

42 #274900 Âðîæ äåí íûé ãè ïî òè ðå îç 3 3 6 8 8 8 2 3 2 2 1 1 22 25 1:6498

43 #202010 Àä ðå íî ãå íè òà ëü íûé ñèí ä ðîì 1 1 1 1 1:162444

44 #230400 Ãà ëàê òî çå ìèÿ 1 1 1 1 1 1 1 1 4 4 1:40611

45 #261600 Ôå íèë êå òî íó ðèÿ 20 25 10 12 9 9 7 10 4 5 4 4 1 1 55 66 1:2461

46 #219700 Ìó êî âèñ öè äîç 3 3 4 4 7 7 1 1 3 3 1 1 19 19 1:8550

47 #262400 Ãè ïî ôè çàð íûé íà íèçì 2 2 1 1 1 1 4 4 1:40611

48 #230800 Áî ëåçíü Ãî øå 1 òè ïà 1 1 1 1 1:162444

49 #257220 Áî ëåçíü Íè ìàí íà Ïè êà, òèï Ñ 1 1 1 1 1:162444

50 #220290 Íåé ðî ñåí ñîð íàÿ òó ãî ó õîñòü 13 13 21 26 8 9 4 6 6 7 6 8 1 1 59 70 1:2320



Ó ïà öè åí òà ñ âðîæ äåí íîé íå ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòüþ ê áî ëè 
äèà ãíî ñ òè ðî âà íà ìó òà öèÿ c.402_403delTG/c.402_403delTG 
â ãî ìî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè â ãå íå NTRK1. ÄÍÊ-äèà ãíî ñ -
òè êà ïðî âå äå íà ïà öè åí òó ñî ñïè íà ëü íîé ìû øå÷ íîé äè ñò -
ðî ôèåé Êó ãå ëü áåð ãà—Âå ëàí äå ðà — âû ÿâ ëå íà äå ëå öèÿ ýê -
çî íîâ 7—8 ãå íà SMN1.

Ôå íèë êå òî íó ðèÿ (ÔÊÓ) äèà ãíî ñ òè ðî âà íà ó 66 áî ëü -
íûõ èç 55 ñå ìåé êà ðà ÷à åâ öåâ. Ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü çà áî -
ëå âà íèÿ ñðå äè êà ðà ÷à åâ öåâ ñî ñòà âè ëà 1:2461, ñðåä íèå
çíà ÷å íèÿ ïî ÐÔ 1:24123, ñëå äî âà òå ëü íî, ÔÊÓ âñòðå òè -
ëàñü ó êà ðà ÷à åâ öåâ â 10 ðàç ÷àùå, ÷åì â äðó ãèõ ðå ãè î íàõ
ÐÔ, è çíà ÷è òå ëü íî ÷à ùå, ÷åì â äðó ãèõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ ìè ðà.
Íàè áî ëåå îòÿ ãî ùåí íûì îêà çàë ñÿ Óñòü-Äæå ãó òèí ñêèé
ðàé îí, â êî òî ðîì ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü çà áî ëå âà íèÿ äî -
ñòèã ëà 1:1350 (F = 1,80). ×à ñ òî òà ÔÊÓ â Êà ðà ÷à å âî-×åð -
êåñ ñèè, îöå íåí íàÿ ïðè ñêðè íèí ãå íî âî ðîæ äåí íûõ, ñî -
ñòà âè ëà 1:1581 (ñðåä íÿÿ ÷à ñ òî òà ïî ÐÔ 1:7695). Ó 40 êà ðà -
÷à åâ öåâ (n = 40) ïðî âå äå íà ïîä òâåð æ äà þ ùàÿ ÄÍÊ-äèà -
ãíî ñ òè êà. Âû ÿâ ëå íà âû ñî êàÿ ÷à ñ òî òà (86,25%) ìó òà öèè
R261X (69 èç 80 àë ëå ëåé) â ãå íå ÐÀÍ. Òðè äöàòü îäèí ïà -
öè åíò îêà çàë ñÿ ãî ìî çèò íûì ïî ìó òà öèè R261X è ñå ìå ðî
— ãå òå ðî çè ãîò íû ìè êîì ïà óí äà ìè ñî âòî ðîé èäåí òè ôè -
öè ðî âàí íîé ìó òà öèåé: R413P (5 ñëó ÷à åâ — 6,25%), P211T
(3,75% — 3 ñëó ÷àÿ), F331S (2,5%, 2 ñëó ÷àÿ) è IVS4-1G>A
(1 ñëó ÷àé — 1,25%). ×à ñ òàÿ äëÿ åâ ðî ïåé ñêèõ è ðóñ ñêèõ
ïî ïó ëÿ öèé ìó òà öèÿ R408W ó êà ðà ÷à åâ öåâ íå íàé äå íà. Òà -
êèì îá ðà çîì, äëÿ êî ðåí íî ãî íà ñå ëå íèÿ Ðåñ ïóá ëè êè —
êà ðà ÷à åâ öåâ — ÷à ñ òû ìè ÿâ ëÿ þò ñÿ ìó òà öèè R261Õ, P211T, 

R413P, R408W, V230I, F331S, P211L (ýô ôåê òèâ íîñòü ìî -
ëå êó ëÿð íîé äèà ãíî ñ òè êè äëÿ êà ðà ÷à åâ öåâ ñî ñòàâ ëÿ åò
88,1%) [13].

Ìó êî âèñ öè äîç (ÌÂ) âû ÿâ ëåí ó 19 áî ëü íûõ èç 19 íå -
ðîä ñò âåí íûõ êà ðà ÷à åâ ñêèõ ñå ìåé, ïðî æè âà þ ùèõ â íà -
ñòî ÿ ùèé ìî ìåíò â Ê×Ð. Ðÿä ïà öè åí òîâ óìåð ëè ê ìî ìåí -
òó íà øå ãî îá ñëå äî âà íèÿ. Ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü çà áî ëå âà -
íèÿ ñðå äè êà ðà ÷à åâ öåâ òàê æå, êàê è â ñëó ÷àå ñ ÔÊÓ,
îêà çà ëàñü âû ñî êîé — 1:8550, íå ñìîò ðÿ íà ñíè æåí íóþ
ïðî äîë æè òå ëü íîñòü æèç íè ïà öè åí òîâ ñ ÌÂ. ×à ñ òî òà
ÌÂ, îöå íåí íàÿ ïðè ñêðè íèí ãå íî âî ðîæ äåí íûõ, ñî ñòà -
âè ëà 1:2647 (ñðåä íÿÿ ÷à ñ òî òà ïî ÐÔ — 1:11585). Ìî ëå êó -
ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèé àíà ëèç ïðî âå äåí 14 ïà öè åí òàì-êà -
ðà ÷à åâ öàì ñ ÌÂ. Âû ÿâ ëå íà âû ñî êàÿ äî ëÿ (92,86%) ìó òà -
öèè W1282X (26 èç 28 àë ëå ëåé): äâå íàä öàòü ïà öè åí òîâ
ãî ìî çè ãîò íû ïî ìó òà öèè W1282X, äâîå — êîì ïà óíä-ãå -
òå ðî çè ãî òû (èäåí òè ôè öè ðî âà íû âòî ðûå àë ëå ëè: R1066C
è R709X). Òà êèì îá ðà çîì, íè ó îä íî ãî áî ëü íî ãî ÌÂ êà -
ðà ÷à åâ öà ñà ìàÿ ðàñ ïðî ñòðà íåí íàÿ ìó òà öèÿ â ãå íå CFTR,
F508del íå îá íà ðó æå íà [14].

Íå ñèí ä ðî ìà ëü íàÿ íåé ðî ñåí ñîð íàÿ òó ãî ó õîñòü (ÍÍÒ)
âû ÿâ ëå íà â 59 êà ðà ÷à åâ ñêèõ ñå ìü ÿõ (70 áî ëü íûõ). Ðàñ -
ïðî ñòðà íåí íîñòü çà áî ëå âà íèÿ ó êà ðà ÷à åâ öåâ ñî ñòà âè ëà
1:2320 ÷åë. (ñðåä íåå çíà ÷å íèå ïî ÐÔ — 1:5641). Ïîä òâåð -
æ äà þ ùàÿ ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êà âû ïîë íå íà 37 ïà öè åí òàì èç 
34 ñå ìåé ñ ÍÍÒ. Èçó ÷åí ñïåêòð ìó òà öèé â êî äè ðó þ ùåì
ýê çî íå ãå íîâ GJB2 è GJB6. Â ðå çó ëü òà òå ïðî âå äåí íî ãî
àíà ëè çà â ãå íå GJB6 âû ÿâ ëå íû äâå ðà íåå íå îïè ñàí íûå
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Òàá ëè öà 4
Íî çî ëî ãè ÷å ñêèé ñïåêòð Õ-ñö. ïà òî ëî ãèè ó êà ðà ÷à åâ öåâ Ê×Ð

¹ ÎÌIÌ Äèà ãíîç Ó-Äæ Ì-Ê Êàð. Ïð. Çåë. Óð. ã.×. Äðó ãèå Èòî ãî Ðàñï.
1 íà

Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á

1 *** Íå äèô ôå ðåí öè ðî âàí íàÿ îëè -
ãîô ðå íèÿ

4 9 5 8 2 3 2 2 7 7 3 3 1 1 24 33 1:2461

2 #300624 Ñèí ä ðîì Ìàð òè íà-Áåëë 1 4 1 3 2 7 1:11603

3 #307000 Ãèä ðî öå ôà ëèÿ, îëè ãîô ðå íèÿ 1 1 1 1 2 2 1:40611

4 #310200 ÏÌÄ,òèï Äþ øåí íà 1 1 1 1 2 2 1:40611

5 #300376 ÏÌÄ, òèï Áåê êå ðà 1 1 1 1 1:81222

6 #310400 Ìè î òó áó ëÿð íàÿ âðîæ äåí íàÿ
ñòðóê òóð íàÿ ìè î ïà òèÿ

1 1 1 1 1:81222

7 #309300 Ìå ãà ëî êîð íåà 1 1 1 1 1:81222

8 #303100 Õî ðè î äå ðå ìèÿ 1 1 1 1 1:81222

9 #308100 Èõ òè îç 1 1 1 3 2 4 1:20306

10 #303800 Äåé òå ðà íî ïèÿ 1 2 1 2 1:40611

11 #312600 Ïèã ìåí ò íàÿ äå ãå íå ðà öèÿ ñåò -
÷àò êè

1 1 1 1 1:81222

12 #303600 Ñèí ä ðîì Êîô ôèí-Ëî ó ðè 1 1 1 1 1:81222

13 #300707 Ñèí äàê òè ëèÿ ñ ïî ÷å÷ íû ìè è ïå -
ðè à íà ëü íû ìè ïî ðî êà ìè (STAR
SYNDROME)

1 1 1 1 1:81222

14 #309580 Ìèê ðî öå ôà ëèÿ, îëè ãîô ðå íèÿ,
ãè ïî òî íèÿ

1 1 1 1 1:81222

15 #307800 Ãè ïî ôîñ ôà òå ìèÿ 1 1 1 1 1:81222

16 #306900 Ãå ìî ôè ëèÿ B 1 1 7 7 1:81222

17 #306700 Ãå ìî ôè ëèÿ À 3 3 1 2 4 4 8 9 1:9025



ìó òà öèè R216K è T227M, ïà òî ãåí íîñòü êî òî ðûõ íå èç âå -
ñò íà [15]. Ìó òà öèè â ãå íå GJB2 âû ÿâ ëå íû íà 6 õðî ìî ñî -
ìàõ èç 68 ïðî à íà ëè çè ðî âàí íûõ, ÷à ñ òî òà ñî ñòà âè ëà
8,82%, ÷òî ñî îò âåò ñò âó åò ïî êà çà òå ëÿì ó òþð êî ÿ çû÷ íûõ
íà ðî äîâ Âîë ãî-Óðà ëü ñêî ãî ðå ãè î íà è Àçèè, íî íè æå åâ -
ðî ïåé ñêèõ äàí íûõ [16—19]. Âû ÿâ ëå íû äâà ãî ìî çè ãîò -
íûõ ãå íî òè ïà ïî ìó òà öèè 35delG, è îäèí ïà öè åíò ñ êîì -
ïà óíä-ãå òå ðî çè ãîò íûì ãå íî òè ïîì 35delG/358_360del -
GAG. ×à ñ òî òà ìó òà öèè 35delG ñðå äè ïà öè åí òîâ ñ ÍÍÒ
ñî ñòà âè ëà 7,35%. Ïðè àíà ëè çå ãå òå ðî çè ãîò íî ãî íî ñè -
òåëü ñò âà ó 370 çäî ðî âûõ êà ðà ÷à åâ öåâ (740 ïðî à íà ëè çè ðî -
âàí íûõ õðî ìî ñîì) òàê æå, êàê è ó áî ëü íûõ ÍÍÒ, îïðå äå -
ëå íà íèç êàÿ ïî ïó ëÿ öè îí íàÿ ÷à ñ òî òà ìó òà öèè 35delG —
0,135% (ãå òå ðî çè ãîò íîå íî ñè òå ëü ñò âî 1:370), ÷òî çíà ÷è -
òå ëü íî íè æå, ÷åì â åâ ðî ïåé ñêèõ è áî ëü øèí ñò âå ðîñ ñèé -
ñêèõ ïî ïó ëÿ öèé [15, 16].

Ðàç íî îá ðà çèå Õ-ñö. ïà òî ëî ãèè (òàáë. 4) ïðåä ñòàâ ëå íî 
17 çà áî ëå âà íè ÿ ìè, èç êî òî ðûõ ÷à ñ òû ìè îêà çà ëîñü 4
(23,53% Õ-ñö. çà áî ëå âà íèé). ×èñ ëî áî ëü íûõ ñ ÷à ñ òû ìè
çà áî ëå âà íè ÿ ìè ñî ñòà âè ëî 76,81% îò îá ùå ãî ÷èñ ëà çà ðå -
ãè ñò ðè ðî âàí íûõ áî ëü íûõ ñ Õ-ñö çà áî ëå âà íè ÿ ìè. Ñðå äè
Õ-ñö. çà áî ëå âà íèé íàè áî ëåå ðàñ ïðî ñòðà íåí íû ìè îêà çà -
ëèñü íå äèô ôå ðåí öè ðî âàí íàÿ îëè ãîô ðå íèÿ — 1 áî ëü íîé
íà 2461 îá ñëå äî âàí íûõ ìóæ ÷èí (ñðåä íÿÿ ðàñ ïðî ñòðà -
íåí íîñòü â ÐÔ — 1:8680); ñèí ä ðîì Ìàð òèí-Áåëë, ïîä -
òâåð æ äåí íûé ÄÍÊ-èñ ñëå äî âà íè åì, 1:11603; èõ òè îç —
1:20306 (ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ — 1:15850); ãå ìî ôè ëèÿ À —
1:9025 (ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ — 1:20831).

Ïîä òâåð æ äà þ ùàÿ ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êà âû ïîë íå íà äëÿ
ÏÌÄ Äþ øåí íà (n = 2/2) — âû ÿâ ëå íà äå ëå öèÿ Ðm-8 è
3—4 ýê çî íîâ ãå íà DMD. Ïðè àíà ëè çå ÄÍÊ ïà öè åí òà
ñ ãå ìî ôè ëèåé Â (n = 1/1) äèà ãíîç ïîä òâåð æ äåí — îïðå -
äå ëå íà ìó òà öèÿ c.508C>T (Cys170Arg) â ãå íå F9. Ïðî âå -
äå íà äèà ãíî ñ òè êà ó 17 áî ëü íûõ ñ îëè ãîô ðå íèåé èç 14 íå -
ðîä ñò âåí íûõ ñå ìåé. Ïðî âå äåí íûé àíà ëèç ïðî ìî òî ðà
FMR1 ãå íà ó 5 ïðî áàí äîâ èç 2 ñå ìåé âû ÿ âèë ìå òè ëè ðî âà -
íèå ãå íà, ÷òî ïîä òâåð äè ëî äèà ãíîç ñèí ä ðî ìà Ìàð òè -
íà-Áåëë â ýòèõ ñå ìü ÿõ. Ó ïà öè åí òà ñ äèà ãíî çîì ãè ïî -
ôîñ ôà òå ìèÿ íàé äå íà ìó òà öèÿ p.V5061 â ãå íå PHEX.

Òà êèì îá ðà çîì, äà æå ïðî ñòîå îïè ñà íèå ìåí äå ëè ðó þ -
ùåé íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèè ó êà ðà ÷à åâ öåâ óêà çû âà åò
íà åå ñâîå îá ðà çèå, êàê â îò íî øå íèè íî çî ëî ãè ÷å ñêî ãî
ñïåê ò ðà, òàê è ðàñ ïðî ñòðà íåí íî ñòè íå êî òî ðûõ íà ñëåä ñò -
âåí íûõ áî ëåç íåé ïî ñðàâ íå íèþ ñ äðó ãè ìè ðîñ ñèé ñêè ìè
ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè.

Ñðàâ íè òå ëü íûé àíà ëèç íî çî ëî ãè ÷å ñêî ãî ñïåê ò ðà
ÍÁ çà áî ëå âà íèé ó êà ðà ÷à åâ öåâ

è â ðà íåå èçó ÷åí íû õ ïî ïó ëÿ öè ÿ õ/ýò íî ñàõ ÐÔ

Â òàáë. 5 ïðåä ñòàâ ëå íû ñðåä íèå çíà ÷å íèÿ ðàñ ïðî -
ñòðà íåí íî ñòè ÷à ñ òûõ (1:50000 è ÷à ùå) ÀÄ è ÀÐ çà áî ëå âà -
íèé â åâ ðî ïåé ñêîé ÷à ñ òè ÐÔ è ïî êà çà òå ëè ðàñ ïðî ñòðà -
íåí íî ñòè ýòèõ ãðóïï íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé (ïî
ìå ðå óáû âà íèÿ) ó êà ðà ÷à åâ öåâ.

Ïðî âå äåí íûé ñòà òè ñòè ÷å ñêèé àíà ëèç ïî êà çàë, ÷òî
ó êà ðà ÷à åâ öåâ âû ÿâ ëå íî íà êîï ëå íèå 13 çà áî ëå âà íèé.

Ñòà òè ñòè ÷å ñêè äî ñòî âåð íîå íà êîï ëå íèå (a<0,001) ïî êà -
çà íî äëÿ âî ñü ìè çà áî ëå âà íèé ñ ÀÄ òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ:
ñèí ä ðî ìà Ýëåð ñà-Äàí ëî (F = 6,45), ëà äîí íî-ïî äî øâåí -
íî ãî ãè ïåð êå ðà òî çà (F = 2,7), ìíî æå ñò âåí íî ãî ëè ïî ìà -
òî çà (F = 2.92), èçî ëè ðî âàí íîé îëè ãîô ðå íèè (F = 2,33),
áî ëåç íè Âèë ëåá ðàí äà (F = 14,27), ðàí íåé ýïè ëåï òè ÷å -
ñêîé ýí öå ôà ëî ïà òèè 4 òè ïà (F = 16.43), ãè ïîï ëà çèè è
÷à ñ òè÷ íîé àò ðî ôèè çðè òå ëü íûõ íåð âîâ (F = 12,51), ãè -
ïî ôè çàð íî ãî íà íèç ìà 2 òè ïà (F = 6,02).

Çíà ÷è òå ëü íîå íà êîï ëå íèå íàé äå íî òàê æå äëÿ ïÿ òè
ÀÐ çà áî ëå âà íèé: íå ñèí ä ðî ìà ëü íîé îëè ãîô ðå íèè
(F = 2,51), ÔÊÓ (F = 9,62), ìó êî âèñ öè äî çà (F = 13,21),
öåí ò ðà ëü íîé äå ãå íå ðà öèè ñåò ÷àò êè Øòàð ãàð ä òà
(F = 3,51), õî ðè î ðå òè íà ëü íîé öåí ò ðà ëü íîé äè ñò ðî ôèè
(F = 10,84).

Â 70-å ãî äû ïðî øëî ãî ñòî ëå òèÿ, êîã äà ìû íà ÷è íà ëè
èñ ñëå äî âà íèå ýïè äå ìè î ëî ãèè ìåí äå ëè ðó þ ùèõ çà áî ëå âà -
íèé â ïî ïó ëÿ öè ÿõ ÑÑÑÐ, òî ìû ïî ëà ãà ëè, ÷òî áî ëü øîå
êî ëè ÷å ñò âî íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé, âû ÿâ ëÿ å ìûõ â òà -
êîì èñ ñëå äî âà íèè, íå ñìîò ðÿ íà èõ ðåä êîñòü, ñî çäà åò îïðå -
äå ëåí íûå ïðå è ìó ùå ñò âà äëÿ èçó ÷å íèÿ ãå íå òè ÷å ñêîé
ñòðóê òó ðû ïî ïó ëÿ öèé è ãå íå òè ÷å ñêèõ âçàè ìî îò íî øå íèé
ìåæ äó íè ìè, ïî ñðàâ íå íèþ ñ ïî ëè ìîð ô íû ìè ãå íå òè ÷å -
ñêè ìè ñè ñ òå ìà ìè, ÷èñ ëî êî òî ðûõ â òî âðå ìÿ áû ëî îãðà íè -
÷åí íûì. Íàø ïðå äû äó ùèé îïûò ïî êà çàë, ÷òî ýòî ïðåä ïî -
ëî æå íèå áû ëî ïðà âè ëü íûì, òàê êàê åãî ïðî âåð êà ïó òåì
ñðàâ íå íèÿ îïè ñà íèé ãå íå òè ÷å ñêîé ñòðóê òó ðû ïî ïó ëÿ öèé
÷å ðåç àíà ëèç ÷à ñ òîò íîð ìà ëü íûõ ïî ëè ìîð ôèç ìîâ è ÷à ñ òîò
ìåí äå ëè ðó þ ùåé íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèè ïî êà çû âà ëà
âû ñî êèå çíà ÷å íèÿ êî ýô ôè öè åí òîâ êîð ðå ëÿ öèè äëÿ ðàç -
íûõ ãå íå òè ÷å ñêèõ ñòà òè ñòèê, ïî ëó ÷åí íûõ ñ ïî ìî ùüþ ýòèõ 
äâóõ ðàç íûõ ñè ñ òåì ãå íå òè ÷å ñêèõ ìàð êå ðîâ [20]. Â íà ñòî ÿ -
ùåé ñòà òüå ìû ïðî à íà ëè çè ðî âà ëè ãå íå òè ÷å ñêèå âçàè ìî îò -
íî øå íèÿ ìåæ äó êà ðà ÷à åâ öà ìè è ðà íåå îá ñëå äî âàí íû ìè
ýò íî ñà ìè/ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè åâ ðî ïåé ñêîé ÷à ñ òè Ðîñ ñèè, ñóì -
ìàð íîé ÷èñ ëåí íî ñòüþ îá ñëå äî âàí íî ãî íà ñå ëå íèÿ áî ëåå
3,6 ìëí ÷åë. ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì êëà ñ òåð íî ãî àíà ëè çà.

Àíà ëèç ïðî âå äåí ïî çíà ÷å íè ÿì ðàñ ïðî ñòðà íåí íî ñòè
(10-4) ÀÄ (252 íî çî ëî ãè ÷å ñêèõ ôîðì) è ÀÐ (221 íî çî -
ôîð ìà) ïà òî ëî ãèè â 13 ðå ãè î íàõ ÐÔ, ïðåä ñòàâëÿþùèõ
8 ýò íè ÷å ñêèõ ãðóï ïà: ðóñ ñêèå (Êî ñò ðîì ñêàÿ, Êè ðîâ ñêàÿ, 
Ðî ñ òîâ ñêàÿ, Òâåð ñêàÿ, Áðÿí ñêàÿ îá ëà ñ òè è Êðàñ íî äàð -
ñêèé êðàé), òà òà ðû Òà òàð ñòà íà, áàø êè ðû Áàø êîð òî ñòà -
íà, ÷ó âà øè Ðåñ ïóá ëè êè ×ó âà øèÿ, ìà ðèé öû Ðåñ ïóá ëè êè
Ìà ðèé Ýë, óä ìóð òû Óä ìóð òèè, àäû ãåé öû Àäû ãåè è êà -
ðà ÷à åâ öû Ê×Ð.

Íà îñíî âà íèè ïî ëó ÷åí íûõ ìàò ðèö êëà ñ òåð íî ãî àíà ëè -
çà ïî ñòðî å íû äåí ä ðîã ðàì ìû äëÿ ÀÄ è ÀÐ çà áî ëå âà íèé
(ðèñ. 1 è 2). Êàê âèä íî èç ðå çó ëü òà òîâ êëà ñ òåð íî ãî àíà ëè -
çà, íà îáå èõ äåí ä ðîã ðàì ìàõ ïðî ñëå æè âà þò ñÿ ñõî æèå çà êî -
íî ìåð íî ñòè: ðóñ ñêèå, ïðî æè âà þ ùèå â 6 òåð ðè òî ðè à ëü íî
îò äà ëåí íûõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ, îáú å äè íÿ þò ñÿ â åäè íûé êëà ñ òåð
íà ïåð âîì ýòà ïå ïî ñòðî å íèÿ äåí ä ðîã ðàìì, ãå íå òè ÷å ñêàÿ
áëè çîñòü îá íà ðó æè âà åò ñÿ òàê æå ó ôèí íî-óãîð ñêèõ è òþð -
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ê ñêèõ íà ðî äîâ, îñî áåí íî íà äåí ä ðîã ðàì ìå ãå íå òè ÷å ñêèõ
ðàñ ñòî ÿ íèé, ïî ñòðî åí íîé íà îñíî âå ðàñ ïðî ñòðà íåí íî ñòè
ðå öåñ ñèâ íûõ çà áî ëå âà íèé. Êà ðà ÷à åâ öû çà ìû êà þò êëà ñ òå -

ðû îáå èõ äåí ä ðîã ðàìì íà ïî ñëåä íåì ýòà ïå, äå ìîí ñò ðè ðóÿ
íàè áî ëü øóþ ãå íå òè ÷å ñêóþ óäà ëåí íîñòü îò âñåõ âêëþ ÷åí -
íûõ â àíà ëèç ýò íè ÷å ñêèõ ãðóïï.
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Òàá ëè öà 5
×à ñ òûå ÀÄ è ÀÐ çà áî ëå âà íèÿ â ïî ïó ëÿ öè ÿõ åâ ðî ïåé ñêîé ÷à ñ òè ÐÔ è ó êà ðà ÷à åâ öåâ

¹
¹

Íî çî ëî ãè ÷å ñêàÿ ôîð ìà Ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü

Ó êà ðà ÷à åâ öåâ Ñðåä íÿÿ ïî ÐÔ

Àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íûå

1 Ñèí ä ðîì Ýëåð ñà-Äàí ëî 1:1250 1:8502

2 Ëà äîí íî-ïî äî øâåí íàÿ êå ðà òî äåð ìèÿ 1:4165 1:11412

3 Îëè ãîô ðå íèÿ 1: 8122 1:19267

4 Ìíî æå ñò âåí íûé ëè ïî ìà òîç 1:10153 1:30277

5 Âðîæ äåí íàÿ êà òà ðàê òà 1: 14768 1:17454

6 Âó ëü ãàð íûé èõ òè îç 1: 20306 1:5072

7 ÍÌÑÍ 1: 14197 1:14197

8 Íåé ðî ôèá ðî ìà òîç, òèï I 1: 32489 1:17662

9 Âðîæ äåí íûé ïòîç âåð õ íå ãî âå êà 1:23206 1:26492

10 Ïèã ìåí ò íûé ðå òè íèò 1: 40611 1:25801

11 Ìè î òî íè ÷å ñêàÿ äè ñò ðî ôèÿ 1: 40611 1:49453

12 Ãè ïî õîí ä ðîï ëà çèÿ 1: 40611 1:19781

13 Ïî ñòàê ñè à ëü íàÿ ïî ëè äàê òè ëèÿ 1: 40611 1:29672

14 Ñèí äàê òè ëèÿ, òèï 1 1: 40611 1:38534

15 Íå ñèí ä ðî ìà ëü íàÿ íåé ðî ñåí ñîð íàÿ òó ãî ó õîñòü 1: 40611 1:24934

16 Ñèí ä ðîì Íó íåí 1: 54148 1:44957

17 Ñèí ä ðîì Ìàð ôà íà 1: 81222 1:34908

18 Èäè î ïà òè ÷å ñêèé ñêî ëè îç 1: 162444 1:49453

19 Íå ñî âåð øåí íûé îñ òåî ãå íåç 0 1:49453

Àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íàÿ ïà òî ëî ãèÿ

1 Ôå íèë êå òî íó ðèÿ 1:2461 1:24123

2 Íå ñèí ä ðî ìà ëü íàÿ íåé ðî ñåí ñîð íàÿ òó ãî ó õîñòü 1:2320 1:5641

3 Âðîæ äåí íûé ãè ïî òè ðå îç 1:6498 1:22824

4 Îëè ãîô ðå íèÿ 1:3185 1:8107

5 Àëü áè íèçì ãëà çî-êîæ íûé 1:18049 1:43002

6 Èõ òè î çè ôîð ì íàÿ ýðèò ðî äåð ìèÿ 1:23206 1:40646

7 Ãè ïî ôè çàð íûé íà íèçì 1: 40611 1:46362

8 Ñïè íà ëü íàÿ ìû øå÷ íàÿ àò ðî ôèÿ 1:162444 1:49453

9 Âðîæ äåí íàÿ êà òà ðàê òà 1:162444 1:29971

10 Ìèê ðî öå ôà ëèÿ, îëè ãîô ðå íèÿ 0 1:24522

11 Ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùàÿ ìû øå÷ íàÿ äè ñò ðî ôèÿ, ïî ÿñ íî-êî íå÷ íî ñò íàÿ 0 1:41210

12 Ïèã ìåí ò íûé ðå òè íèò 0 1:22824

Õ-ñöåï ëåí íàÿ ïà òî ëî ãèÿ

1 Îëè ãîô ðå íèÿ 1:2461 1:8680

2 Ãå ìî ôè ëèÿ À 1:9025 1:20831

3 Èõ òè îç 1: 20306 1:15850

4 Ìè î ïà òèÿ Äþ øåí íà 1: 40611 1:33140

5 Âðîæ äåí íûé íè ñòàãì 0 1:31025



Íî çî ëî ãè ÷å ñêèé ñïåêòð ÍÁ ó êà ðà ÷à åâ öåâ õà ðàê òå -
ðè çó åò ñÿ ñâîå îá ðà çè åì íå òî ëü êî íî çî ëî ãè ÷å ñêèõ ôîðì
è ÷à ñ òîò âñòðå ÷à å ìî ñòè çà áî ëå âà íèé, íî è ãå íå òè ÷å ñêîé
ãå òå ðî ãåí íî ñòüþ (àë ëå ëü íîé, ëî êóñ íîé), ÷òî îò ÷åò ëè âî
îò ðà çè ëîñü â ðå çó ëü òà òàõ êëà ñ òåð íî ãî àíà ëè çà.

Ïî ëó ÷åí íûå â íà ñòî ÿ ùåì èñ ñëå äî âà íèè äàí íûå âàæ -
íû íå òî ëü êî ñ ïî çè öèè ôóí äà ìåí òà ëü íûõ èñ ñëå äî âà -
íèé, îáú ÿñ íÿ þ ùèõ ãå íå òè ÷å ñêèå âçàè ìî îò íî øå íèÿ
ïðî æè âà þ ùèõ íà îä íîé òåð ðè òî ðèè ïî ïó ëÿ öèé è ìå õà -
íèç ìû íà êîï ëå íèÿ ðåä êîé íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèè
â îò äå ëü íûõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ, íî è äëÿ ïðàê òè ÷å ñêî ãî çäðà -
âî îõ ðà íå íèÿ. Ïî êðàé íå ìå ðå, äëÿ äâóõ àóòî ñîì íî-ðå -
öåñ ñèâ íûõ çà áî ëå âà íèé, — ÔÊÓ è ìó êî âèñ öè äî çà — ïî -
ëó ÷åí íûå ðå çó ëü òà òû ïî êà çû âà þò íå îá õî äè ìîñòü ðàç ðà -
áîò êè ñïå öè à ëü íûõ ðå ãè î íà ëü íûõ ïðî ôè ëàê òè ÷å ñêèõ
ïðî ãðàìì, ó÷è òû âà þ ùèõ âû ñî êóþ ÷à ñ òî òó íå ñêî ëü êèõ
ðå öåñ ñèâ íûõ çà áî ëå âà íèé ó êà ðà ÷à åâ öåâ.
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