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Ýê ñ ïàí ñèÿ CAG-ïî âòî ðà â ýê çî íå 1 ãå íà AR 
ó áî ëü íûõ ñïè íà ëü íîé àìè îò ðî ôèåé
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Ãà ëå å âà Í.Ì., Áëèç íåö Å.À., ×óõ ðî âà À.Ë., Ïî ëÿ êîâ À.Â.

Ôå äå ðà ëü íîå ãî ñó äàð ñò âåí íîå áþä æåò íîå íà ó÷ íîå ó÷ ðåæ äå íèå «Ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêèé íà ó÷ íûé öåíòð»

Ñïè íà ëü íî-áó ëü áàð íàÿ ìû øå÷ íàÿ àìè îò ðî ôèÿ (ÑÁÌÀ), èëè áî ëåçíü Êåí íå äè (OMIM 313200), — Õ-ñöåï ëåí íîå ðå öåñ ñèâ íîå
çà áî ëå âà íèå, îáó ñëîâ ëåí íîå ìó òà öè ÿ ìè ãå íà AR. ×à ñ òî òó ÑÁÌÀ îöå íè âà þò, êàê 1 íà 400 000 íà ñå ëå íèÿ â ãîä. Â Ðîñ ñèè ìî ëå êó -
ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèå èñ ñëå äî âà íèÿ ÑÁÌÀ íà ðå ïðå çåí òà òèâ íûõ âû áîð êàõ áî ëü íûõ èç ðàç ëè÷ íûõ ðå ãè î íîâ äî íà ñòî ÿ ùå ãî âðå ìå íè
íå ïðî âî äè ëîñü. Öå ëüþ íà ñòî ÿ ùåé ðà áî òû ÿâè ëîñü èñ ñëå äî âà íèå ïðî òÿ æåí íî ñòè CAG-ïî âòî ðà â ýê çî íå 1 ãå íà AR ó áî ëü íûõ. Ìà -
òå ðè à ëîì äëÿ ðà áî òû ïî ñëó æè ëè îá ðàç öû ÄÍÊ, âû äå ëåí íûå èç êðî âè 111 íå ðîä ñò âåí íûõ ïðî áàí äîâ ìóæ ñêî ãî ïî ëà ñ íà ïðàâ ëÿ þ -
ùèì äèà ãíî çîì «ÑÁÌÀ Êåí íå äè», 5 ðîä ñò âåí íèö áî ëü íûõ ñ ïîä òâåð æ äåí íîé ÑÁÌÀ, è 41 ïðî áàí äà ìóæ ñêî ãî ïî ëà ñòàð øå 30 ëåò
ñ íà ïðàâ ëÿ þ ùèì äèà ãíî çîì «ñïè íà ëü íàÿ ìû øå÷ íàÿ àìè îò ðî ôèÿ», âîç ðàñò êî òî ðûõ íà ìî ìåíò îá ðà ùå íèÿ äëÿ ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè
ÑÌÀ ïðå âû øàë 30 ëåò è íå áû ëî âû ÿâ ëå íî äå ëå öèé ãå íà SMN1. Äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ ïðî òÿ æåí íî ñòè CAG-ïî âòî ðà â ýê çî íå 1 ãå íà AR 
èñ ïî ëü çî âà ëàñü ìå äè öèí ñêàÿ òåõ íî ëî ãèÿ «Ñè ñ òå ìà äå òåê öèè ÷à ñ òîé ìó òà öèè ïðè ñïè íà ëü íîé àò ðî ôèè Êåí íå äè», âíå äðåí íàÿ
â ïðàê òè ÷å ñêóþ äå ÿ òå ëü íîñòü ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ». Â ðå çó ëü òà òå ðà áî òû ïî âòî ðû ÷èñ ëîì 38 è áî ëåå áû ëè âû ÿâ ëå íà ó 38 áî ëü íûõ
ñ äèà ãíî çîì «ÑÁÌÀ Êåí íå äè». Ñðå äè 41 íå ðîä ñò âåí íûõ áî ëü íûõ ìóæ ñêî ãî ïî ëà ñ âõî äÿ ùèì äèà ãíî çîì ÑÌÀ, íî áåç äå ëå öèé ãå íà 
SMN1, áû ëî âû ÿâ ëå íî äâà áî ëü íûõ ÑÁÌÀ. Ïðè èñ ñëå äî âà íèè ðîä ñò âåí íè êîâ áî ëü íûõ ïî êà çàí ýô ôåêò óâå ëè ÷å íèÿ ÷èñ ëà CAG-ïî -
âòî ðîâ ïðè ïðî õîæ äå íèè ÷å ðåç ìóæ ñêîé ìåé îç. Ïðè èñ ñëå äî âà íèè ðàñ ïðå äå ëå íèÿ äëèí CAG-ïî âòî ðîâ óñòà íîâ ëå íî, ÷òî áî ëåå
÷åì ó 80% ðîñ ñèé ñêèõ áî ëü íûõ äëè íà ïî ëè ãëó òà ìè íî âî ãî òðàê òà ñî ñòàâ ëÿ åò îò 43 äî 50 åäè íèö, ÷òî ñî îò âåò ñò âó åò êëàñ ñè ÷å ñêîé
ôîð ìå ÑÁÌÀ ñ ìà íè ôå ñòà öèåé íà 4 äå êà äå æèç íè è äî ñòà òî÷ íî ìÿã êè ìè êëè íè ÷å ñêè ìè ïðî ÿâ ëå íè ÿ ìè.

Êëþ ÷å âûå ñëî âà: ñïè íà ëü íàÿ è áó ëü áàð íàÿ àìè îò ðî ôèÿ Êåí íå äè, ãåí AR, ýê ñ ïàí ñèÿ CAG-ïî âòî ðîâ, àí òè öè ïà öèÿ.

Èí ôîð ìà öèÿ î êîí ô ëèê òå èí òå ðå ñîâ: Àâ òî ðû äàí íîé ñòà òüè ïîä òâåð äè ëè îò ñóò ñò âèå êîí ô ëèê òà èí òå ðå ñîâ.

Áëà ãî äàð íî ñòè: Àâ òî ðû âû ðà æà þò ïðè çíà òå ëü íîñòü äîê òî ðó ìå äè öèí ñêèõ íà óê Ðó äåí ñêîé Ãà ëè íå Åâ ãå íü åâ íå çà ïî ìîùü
â ôîð ìó ëè ðî âà íèè êëè íè ÷å ñêèõ àñ ïåê òîâ îïè ñû âà å ìîé ïà òî ëî ãèè è öåí íûå ñî âå òû ïî îôîð ì ëå íèþ ñòà òüè.

CAG ex pan sion in exon 1 of the AR gene in Rus sian spi nal at ro phy pa tients

Shchagina O.A., Mironovich O.L., Zabnenkova V.V., 
Galeeva N.M., Bliznetz E.A., Chuchrova A.L., Polyakov A.V.

Spi nal and bul bar mus cu lar at ro phy (SBMA), or Ken nedy’s dis ease is a X-linked re ces sive neuromuscular dis ease. Its fre quency is 
1/ 400 000 in hab it ants/year. In Rus sia, sur veys of SBMA Ken nedy on rep re sen ta tive sets of pa tients have not been con ducted to date. 
There are de scrip tions of only in di vid ual pa tients or fam ily cases. The pur pose of this re search was to study the ex tent of CAG re peat
in exon 1 of the AR gene in Rus sian pa tients. Ma te rial for this work was DNA sam ples iso lated from the blood of 111 un re lated male
with the in com ing di ag no sis «SBMA Ken nedy’s», 5 rel a tives of pa tients, and 41 male with in com ing di ag no ses «Spi nal mus cu lar at ro -
phy», whose age at the time of ap pli ca tion was more than 30 years old and no de le tions of the SMN1 gene were de tected. The med i -
cal tech nol ogy «Sys tem for de tect ing fre quent mu ta tion in Ken nedy’s spi nal at ro phy» was in tro duced into the prac ti cal ac tiv ity of the
Re search Cen tre for Med i cal Ge net ics. Ex pan sion of 38 or more CAG-repeats was de tected in 38 SBMA Ken nedy’s pa tients and two
pa tients among 41 un re lated male from SMA group. The ef fect of in creas ing the num ber of CAG re peats dur ing male mei o sis was
shown. It was found that more than 80% of Rus sian pa tients have a poly-Q tract of 43 to 50 units, which cor re sponds to the clas si cal
form of SBMA with man i fes ta tion on fourth de cades of life line rather mild pro gres sion.
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Ââå äå íèå

Ñïè íà ëü íî-áó ëü áàð íàÿ ìû øå÷ íàÿ àìè îò ðî ôèÿ
èëè áî ëåçíü Êåí íå äè (ÑÁÌÀ) — Õ-ñöåï ëåí íàÿ ðå -
öåñ ñèâ íàÿ ôîð ìà ñïè íà ëü íîé àò ðî ôèè. Îñî áåí íî -
ñòÿ ìè äàí íîé ôîð ìû ÿâ ëÿ þò ñÿ ìà íè ôå ñòà öèÿ íà 3—5 
äå êà äå æèç íè, ìåä ëåí íîå ïðî ãðåñ ñè ðî âà íèå, ñî ÷å òà -
íèå àò ðî ôèè ìûøö, áó ëü áàð íîé ñèì ï òî ìà òè êè è

ïðè çíà êîâ àí ä ðî ãåí íîé ðå çè ñòåí ò íî ñòè. ×à ñ òî òó

ÑÁÌÀ îöå íè âà þò, êàê 1 íà 400 000 íà ñå ëå íèÿ â ãîä

[1]. Â Ðîñ ñèè ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèå èñ ñëå äî âà -

íèÿ ÑÁÌÀ íà ðå ïðå çåí òà òèâ íûõ âû áîð êàõ áî ëü íûõ

äî íà ñòî ÿ ùå ãî âðå ìå íè íå ïðî âî äè ëîñü. Ñó ùå ñò âó þò

îïè ñà íèÿ ëèøü îò äå ëü íûõ áî ëü íûõ èëè ñå ìåé íûõ

ñëó ÷à åâ [2—6].



Áî ëåçíü ÷à ùå äå áþ òè ðó åò íà 3—5-ì äå ñÿ òè ëå òè ÿõ
(äèà ïà çîí 15—60 ëåò). Áî ëåå ðàí íè ìè ìû øå÷ íû ìè ñèì -
ï òî ìà ìè ìî ãóò áûòü êðàì ïè, ìè àë ãèÿ, óòîì ëÿ å ìîñòü.
Ïî ñòå ïåí íî ðàç âè âà þò ñÿ ïðî êñè ìà ëü íàÿ ñëà áîñòü
(áîëü øå íîã, íå ðåä êî àñèì ìåò ðè÷ íàÿ), âû ðà æå íû ôàñ -
öè êó ëÿ öèè; õà ðàê òåð íû àìè îò ðî ôèÿ è ñëà áîñòü ìûøö
ÿçû êà, æå âà òå ëü íûõ, èíî ãäà ìè ìè ÷å ñêèõ ìûøö, äèñ ôà -
ãèÿ, äè çàð ò ðèÿ; íà áëþ äà åò ñÿ ôàñ öè êó ëÿ òîð íûé òðå ìîð
ðóê, ó ÷à ñ òè áî ëü íûõ íà ðó øå íà ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü. Ñèì -
ï òî ìîâ ïî ðà æå íèÿ êîð êî âûõ ìî òî íåé ðî íîâ íåò. Áó ëü -
áàð íûå ðàñ ñòðîé ñò âà ïðàê òè ÷å ñêè íè êîã äà íå äî ñòè ãà þò 
æèç íå óã ðî æà þ ùåé ñòå ïå íè, íî âîç ìîæ íû àñ ôèê ñèÿ, àñ -
ïè ðà öèÿ. Òè ïè÷ íà ïî âû øåí íàÿ àê òèâ íîñòü ÊÔÊ, ÷òî
âàæ íî ó÷è òû âàòü â äèà ãíî ñ òè êå è íå ñ÷è òàòü ýòîò ïðè -
çíàê óêà çà íè åì òî ëü êî íà ìû øå÷ íóþ äè ñò ðî ôèþ. Ïðè
ýëåê ò ðî íåé ðî ìè îã ðà ôèè (ÝÍÌÃ) âû ÿâ ëÿ þò ïðè çíà êè
ïî ðà æå íèÿ ìî òî íåé ðî íîâ, èíî ãäà òàê æå íå ãðó áûå âòî -
ðè÷ íûå äå íåð âà öè îí íûå èç ìå íå íèÿ. Îä íà êî äà æå êâà -
ëè ôè öè ðî âàí íî ïðî âå äåí íàÿ ÝÍÌÃ íå âñå ãäà äèà ãíî ñ -
òè ÷å ñêè èí ôîð ìà òèâ íà è ìî æåò äà âàòü ëîæ íî îò ðè öà -
òåëü íûå ðå çó ëü òà òû. Ó íå êî òî ðûõ æåí ùèí — ãå òå ðî çè -
ãîò íûõ íî ñè òå ëü íèö âî 2-é ïî ëî âè íå æèç íè ïî ÿâ ëÿ þò ñÿ 
êðàì ïè, ðåä êèå ôàñ öè êó ëÿ öèè, ïî ñëå 60 ëåò — àìè îò ðî -
ôèÿ ìûøö ÿçû êà, íî âû ðà æåí íûõ ïðî ÿâ ëå íèé ãå òå ðî çè -
ãîò íî ñòè íåò. Ðàí íèé, äèà ãíî ñ òè ÷å ñêè âàæ íûé ñèì ï -
òîì, èìå þ ùèé ñÿ ó 50—70% áî ëü íûõ, — ãè íå êî ìà ñòèÿ,
íå ðåä êî àñèì ìåò ðè÷ íàÿ. Íå êî òî ðûå àâ òî ðû îïè ñû âà þò
ñå ìåé íûå ñëó ÷àè ÑÁÌÀ, êîã äà êðî ìå ïðè çíà êîâ ñïè -
íàëü íîé àò ðî ôèè â ñî ÷å òà íèè ñ ãè íå êî ìà ñòèåé èìå ëèñü
à ò ðî ôèÿ ÿè÷åê è áåñ ïëî äèå ó ïî ðà æåí íûõ ÷ëå íîâ ñå ìüè
[1, 3, 7, 8]. Èñ ñëå äî âà íèÿ ýí äîê ðèí íîé ôóí ê öèè ó áî ëü -
íûõ ÑÁÌÀ âû ÿ âè ëè ïðè çíà êè ÷à ñ òè÷ íîé ðå çè ñòåí ò íî -
ñòè ê àí ä ðî ãåí íûì ãîð ìî íàì ó 80% íî ñè òå ëåé ìó òà öèè.
Íàè áî ëåå ÷à ñ òûì ïðè çíà êîì ÿâ ëÿ ëàñü ãè íå êî ìà ñòèÿ,
ó íå êî òî ðûõ áî ëü íûõ íà áëþ äà ëîñü èç ìå íå íèå ýêñ ñó äà -
òèâ íîé ôóí ê öèè ÿè÷åê. Ãîð ìî íà ëü íûé ïðî ôèëü ÷à ñ òè÷ -
íîé àí ä ðî ãåí íîé ðå çè ñòåí ò íî ñòè íà áëþ äàë ñÿ ó 86% ïà -
öè åí òîâ, ïðè ýòîì óðî âåíü òå ñ òî ñòå ðî íà ïî âû øàë ñÿ íà
68%. Èñ ñëå äî âà òå ëè îò ìå ÷à þò, ÷òî ðå çè ñòåí ò íîñòü ê àí -
ä ðî ãå íàì íå ÿâ ëÿ åò ñÿ âðîæ äåí íûì ïðè çíà êîì, à íà ðà ñ -
òà åò â òå ÷å íèè æèç íè ïà ðàë ëå ëü íî ñ ïðî ãðåñ ñè ðî âà íè åì
íå âðî ëî ãè ÷å ñêîé ñèì ï òî ìà òè êè [9].

Ïðè ÷è íîé ÑÁÌÀ ÿâ ëÿ åò ñÿ ýê ñ ïàí ñèÿ òðè íóê ëå î -
òèä íî ãî CAG ïî âòî ðà â ïåð âîì ýê çî íå ãå íà àí ä ðî ãå íî -
âî ãî ðå öåï òî ðà (AR). CAG ïî âòîð ãå íà êî äè ðó åò ïî ëè -
ãëó òà ìè íî âûé òðàêò, ðàñ ïî ëî æåí íûé â ÷à ñ òè ðå öåï òî -
ðà, íå çà äåé ñò âî âàí íîé â ñâÿ çû âà íèè ãîð ìî íîâ è ÄÍÊ.
Â íîð ìå äëè íà òðàê òà ïî ëè ìîð ô íà è ñî ñòàâ ëÿ åò îò 19
äî 25 åäè íèö. Ó áî ëü íûõ ÑÁÌÀ ÷èñ ëî òðèï ëå òîâ âà ðü -
è ðó åò îò 38 äî 62 [7, 10]. Â îïû òàõ in vit ro íå ïî êà çà íî
èç ìå íå íèé ñïî ñîá íî ñòè ðå öåï òî ðà ñ äëèí íûì ïî ëè ãëó -
òà ìè íî âûì òðàê òîì ê ñâÿ çû âà íèþ ïî ëî âûõ ãîð ìî íîâ
[11]. Îä íà êî ìíî æå ñò âî ðà áîò ïî êà çà ëî êîð ðå ëÿ öèþ
ìåæ äó äëè íîé ïî ëè ãëó òà ìè íî âî ãî òðàê òà, âîç ðà ñ òîì
ìà íè ôå ñòà öèè è òÿ æå ñòüþ ÑÁÌÀ [12, 13]. Ïðè èìó íî -
ãè ñòî õè ìè ÷å ñêîì àíà ëè çå àóòîï ñèé íî ãî ìà òå ðè à ëà

ÖÍÑ áî ëü íûõ ÑÁÌÀ áû ëî óñòà íîâ ëå íî, ÷òî ýê ñ ï ðåñ -
ñèÿ ìó òàí ò íî ãî AR âû ðà æå íà â ÿä ðàõ êëå òîê ïå ðåä íèõ
ðî ãîâ ñïèí íî ãî ìîç ãà è áà çà ëü íûõ ÿä ðàõ ãî ëîâ íî ãî
ìîç ãà. Íà êîï ëå íèå ìó òàí ò íî ãî áåë êà âå äåò ê äå ãå íå ðà -
öèè è ïî òå ðå ìî òî íåé ðî íîâ, ÷òî íà ðó øà åò èí íåð âà öèþ 
ïå ðè ôå ðè ÷å ñêîé ìó ñ êó ëà òó ðû è ïðè âî äèò ê ôå íî òè ïó
ñïè íà ëü íîé àò ðî ôèè. Ñå ãîä íÿ øè ðî êîå ðàñ ïðî ñòðà íå -
íèå ïî ëó ÷è ëà òå î ðèÿ, ÷òî êëþ ÷å âûì çâå íîì ôå íî òè ïà
ÑÁÌÀ ÿâ ëÿ åò ñÿ íå ïî ðà æå íèå ìî òî íåé ðî íîâ, à ïî ðà -
æå íèå ìûøö, ÷òî ïîä òâåð æ äà åò ñÿ âû ñî êèì óðîâ íåì
ÊÔÊ ó áî ëü íûõ è íà ëè ÷è åì ïåð âè÷ íî-ìû øå÷ íûõ èç -
ìå íå íèé íà áèî ïñèé íîì ìà òå ðè à ëå. Òà êèì îá ðà çîì,
ôå íî òèï ÑÁÌÀ îáó ñëîâ ëåí êðàé íåé âàæ íî ñòüþ àí ä ðî -
ãå íî âî ãî ðå öåï òî ðà â ðå ãó ëÿ öèè ðàç ëè÷ íûõ ôóí ê öèé
îð ãà íèç ìà è ñêëà äû âà åò ñÿ èç ïî ðà æå íèÿ ïðî êñè ìà ëü -
íîé ìó ñ êó ëà òó ðû âñëåä ñò âèå ðàç ðó øå íèÿ êëå òîê ìû -
øå÷ íûõ âî ëî êîí, ñåí ñîð íîé íåé ðî ïà òèè è àò ðî ôèè äè -
ñ òà ëü íûõ ìûøö èç-çà ïî ðà æå íèÿ ìî òî íåé ðî íîâ ñïèí -
íî ãî ìîç ãà, ñíäðî ìà ïî ðà æå íèÿ ÿäåð ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà
(áó ëü áàð íûé ñèí ä ðîì) — äè çàð ò ðèÿ, äèñ ôà ãèÿ, ïà ðåç
ìûøö ÿçû êà è í¸áà, ãëîò êè, ãîð òà íè â ñî ÷å òà íèè ñ ñèì -
ï òî ìà ìè àí ä ðî ãå íî âîé ðå çè ñòåí ò íî ñòè: ãè íå êî ìà -
ñòèåé, àò ðî ôèåé ÿè÷åê, áåñ ïëî äè åì [14].

Ýô ôåê òèâ íîé ïà òî ãå íå òè ÷å ñêîé òå ðà ïèè ÑÁÌÀ íà
ñå ãîä íÿø íèé äåíü íå ðàç ðà áî òà íî. Ñó ùå ñò âó þ ùàÿ ñèì -
ï òî ìà òè ÷å ñêàÿ òå ðà ïèÿ íà ïðàâ ëå íà íà ïîä äåð æà íèå
ìûøö, óñòðà íå íèå áó ëü áàð íîé ñèì ï òî ìà òè êè. Ïðî ãðåñ -
ñè ðî âà íèå ìåä ëåí íîå, ÷å ðåç 20 ëåò ïî ñëå íà ÷à ëà çà áî ëå -
âà íèÿ ëèøü òðåòü áî ëü íûõ óòðà ÷è âà åò õî äü áó; ïðî äîë -
æè òå ëü íîñòü æèç íè îáû÷ íàÿ [15].

Äèà ãíî ñ òè êà ÑÁÌÀ îñíî âà íà íà èñ ñëå äî âà íèè ÷èñ ëà 
CAG ïî âòî ðîâ ýê çî íà 1 ãå íà AR [15]. Âàæ íóþ ðîëü èã ðà -
åò äèô ôå ðåí öè à ëü íàÿ äèà ãíî ñ òè êà ÑÁÌÀ è áî êî âî ãî
àìè îò ðî ôè ÷å ñêî ãî ñêëå ðî çà, îñî áåí íî íà ðàí íèõ ýòà ïàõ 
ìà íè ôå ñòà öèè áî ëåç íåé, òàê êàê èìå þò ñÿ êàð äè íà ëü -
íûå ðàç ëè ÷èÿ â òå ðà ïèè è ïðî ãíî çå ýòèõ äâóõ ôîðì ïî -
ðà æå íèÿ ñïèí íî ãî ìîç ãà [14]. Ñëå äó åò îò ìå òèòü, ÷òî ìî -
ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêàÿ äèà ãíî ñ òè êà ÑÁÌÀ, êàê è äðó -
ãèõ áî ëåç íåé ýê ñ ïàí ñèè, ÿâ ëÿ åò ñÿ öå ëå íà ïðàâ ëåí íîé.
Âû ÿ âèòü óâå ëè ÷å íèå ÷èñ ëà òðèï ëå òîâ, õà ðàê òåð íîå äëÿ
áî ëü íûõ, íå âîç ìîæ íî íè ïðÿ ìûì àâ òî ìà òè ÷å ñêèì ñåê -
âå íè ðî âà íè åì ïî Ñåí ãå ðó, íè ñ èñ ïîëüçîâàíèåì ìå òî -
äîâ ìàñ ñî âî ãî ïà ðàë ëå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ.

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Â ïå ðè îä ñ 24.03.2014 ïî 13.04.2017 ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì 
âíå äðåí íîé â ïðàê òè ÷å ñêóþ äå ÿ òå ëü íîñòü ÌÃÍÖ ìå äè -
öèí ñêîé òåõ íî ëî ãèè «Ñè ñ òå ìà äå òåê öèè ÷à ñ òîé ìó òà öèè 
ïðè ñïè íà ëü íîé àò ðî ôèè Êåí íå äè» â ëà áî ðà òî ðè ÿõ ìî -
ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êè ¹1 è ÄÍÊ-äèà -
ãíî ñ òè êè ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ» áû ëî îá ñëå äî âà íî 111 íå -
ðîä ñò âåí íûõ ïðî áàí äîâ ìóæ ñêî ãî ïî ëà ñ íà ïðàâ ëÿ þ -
ùèì äèà ãíî çîì ÑÁÌÀ Êåí íå äè, 5 ðîä ñò âåí íèö áî ëü íûõ
ñ ïîä òâåð æ äåí íîé ÑÁÌÀ, è 41 ïðî áàíä ìóæ ñêî ãî ïî ëà
ñòàð øå 30 ëåò ñ íà ïðàâ ëÿ þ ùèì äèà ãíî çàì ñïè íà ëü íàÿ
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ìû øå÷ íàÿ àìè îò ðî ôèÿ (ÑÌÀ), âîç ðàñò êî òî ðûõ íà ìî -
ìåíò îá ðà ùå íèÿ çà äèà ãíî ñ òè êîé ÑÌÀ ïðå âû øàë 30 ëåò 
è íå áû ëî âû ÿâ ëå íî äå ëå öèé ãå íà SMN1. Îò âñåõ áî ëü -
íûõ áû ëî ïî ëó ÷å íî èí ôîð ìè ðî âàí íîå ñî ãëà ñèå íà èñ -
ïî ëü çî âà íèå îá ðàç öîâ ÄÍÊ â íà ó÷ íûõ öå ëÿõ.

ÄÍÊ âû äå ëå íà èç ëèì ôî öè òîâ ïå ðè ôå ðè ÷å ñêîé êðî -
âè, çà áðàí íîé â ïðî áèð êó ñ àí òè êî à ãó ëÿí òîì ÝÄÒÀ èëè
íà áó ìàæ íûé ôèëüòð.

Ýê ñò ðàê öèþ ÄÍÊ ïðî âî äè ëè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì íà -
áî ðîâ ðå àê òè âîâ äëÿ âû äå ëå íèÿ èç öå ëü íîé êðî âè Wi -
zard® Ge no mic DNA Pu ri fi ca ti on Kit (Pro me ga, USA) è
äëÿ âû äå ëå íèÿ èç îá ðàç öîâ ñó õîé êðî âè DNA tom™
DNAP rep 100 (Ãà ëàðò Äèà ãíî ñ òè êóì, Ðîñ ñèÿ) ïî ïðî òî -
êî ëàì ïðî èç âî äè òå ëåé.

Äëÿ äèà ãíî ñ òè êè ÑÁÌÀ â ïðàê òè êó ÔÃÁÍÓ
«ÌÃÍÖ» áû ëà âíå äðå íà ìå äè öèí ñêàÿ òåõ íî ëî ãèÿ: «Ñè -
ñ òå ìà äå òåê öèè ÷à ñ òîé ìó òà öèè ïðè ñïè íà ëü íîé àò ðî -
ôèè Êåí íå äè». Äàí íàÿ òåõ íî ëî ãèÿ ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñî áîé
ÏÖÐ-ÏÄÀÔ àíà ëèç, ïî çâî ëÿ þ ùèé áû ñò ðî è ýô ôåê òèâ -
íî âû ÿâ ëÿòü ýê ñ ïàí ñèþ.

Äè çàéí ïðàé ìå ðîâ îñó ùå ñò â ëåí â ëà áî ðà òî ðèè ÄÍÊ
— äèà ãíî ñ òè êè ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ», ñèí òåç — â ÍÏÊ
«Ñèí òîë» (Ìî ñê âà), ÇÀÎ «Åâ ðî ãåí» (Ìî ñê âà).

Ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ïðàé ìå ðîâ, âõî äÿ ùèõ â ðå àê -
öèþ, âû áè ðà ëè ñî ãëàñ íî áà çå äàí íûõ Ge ne Bank.Èñ -
ïîëü çî âà íà ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ãå íà AR (NM_000044),
ôëàí êè ðó þ ùàÿ CAG ïî âòîð â ýê çî íå 1 (òàáë. 1).

Àì ï ëè ôè êà öèþ âñåõ èñ ñëå äó å ìûõ ôðàã ìåí òîâ
ÄÍÊ ïðî âî äè ëè ìå òî äîì ÏÖÐ íà ïðî ãðàì ìè ðó å ìîì
òåð ìî öèê ëå ðå ÌÑ2 ôèð ìû «ÄÍÊ-òåõ íî ëî ãèÿ» (Ðîñ -
ñèÿ) ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ÄÍÊ-ïî ëè ìå ðà çû Bi o taq

(«Áèî ìà ñ òåð») â îáú å ìå 25ml ðå àê öè îí íîé ñìå ñè ñëå -
äó þ ùå ãî ñî ñòà âà: 20—100 íã ãå íîì íîé ÄÍÊ; ïî

0,25 mÌ êàæ äî ãî îðè ãè íà ëü íî ãî îëè ãîï ðàé ìå ðà; ïî

200 mÌ êàæ äî ãî íóê ëå î çèä ò ðè ôîñ ôà òà; 2 mM MgCl2;
1,0 åäè íè öà àê òèâ íî ñòè ÄÍÊ-ïî ëè ìå ðà çû Bi o taq
(«Áèî Ìà ñ òåð); 1õ ðå àê öè îí íûé áó ôåð
(67 ìÌTris-HCl, 16,6 ìÌ (NH4)2SO4, 0,01% Twin-20); 

20—30 ml ìè íå ðà ëü íî ãî ìàñ ëà.

Àì ï ëè ôè êà öèþ ïðî âî äè ëè â ñëå äó þ ùèõ óñëîâèÿõ:

ïðåä âà ðè òå ëü íàÿ äå íà òó ðà öèÿ ïðè 95°Ñ — 5 ìè íóò; 94°Ñ

— 45 ñå êóíä; òåì ïå ðà òó ðà îò æè ãà ïðàé ìå ðà 65°Ñ —

45 ñå êóíä; ýëîí ãà öèÿ öå ïè 72°Ñ — 2 ìè íó òû — 30 öèê -

ëîâ, ñ ïî ñëå äó þ ùåé îêîí ÷à òå ëü íîé äî ñòðîé êîé ïðè

72°Ñ â òå ÷å íèå 7 ìè íóò.

Ïðî äóêò ðå àê öèè äå òåê òè ðî âàë ñÿ ìå òî äîì âåð òè -

êàëü íî ãî ýëåê ò ðî ôî ðå çà â 8% ÏÀÀÃ (ñî îò íî øå íèå àê -

ðè ëà ìè äà/áè ñàê ðè ëà ìè äà 29/1,3) ñ ïî ñëå äó þ ùèì îêðà -

øè âà íè åì ãå ëÿ ðàñ òâî ðîì áðî ìè ñòî ãî ýòè äèÿ è ðå ãè ñò -

ðà öèåé â ÓÔ-èç ëó ÷å íèè (äëè íà âîë íû 312 íì) íà äî êó -

ìåí òè ðó þ ùåé ñè ñ òå ìå Gel Doc ôèð ìû «BIO-RAD»

(ÑØÀ).

Èí òåð ï ðå òà öèþ ðå çó ëü òà òîâ ïðî âî äè ëè íà îñíî âà -

íèè äëèí ôðàã ìåí òîâ, èäåí òè ôè öè ðó å ìûõ íà ýëåê ò ðî -

ôî ðå çå, îò íî ñè òå ëü íî êîí ò ðî ëü íûõ îá ðàç öîâ ñ èç âå ñò -
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Òàá ëè öà 1
Ïðàé ìå ðû è óñëî âèÿ àì ï ëè ôè êà öèè, 

ïðè ìå íÿâ øè å ñÿ äëÿ ÏÖÐ-ðå àê öèè ïðè äå òåê öèè ýê ñ ïàí ñèè CAG-ïî âòî ðà

Ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ïðàé ìå ðîâ, 5'®3' t îò æè ãà

ARF AGCGCAGCACCTCCCGGCGC
ARRN GCCTGGGGCTAGTCTCTTGC

65°C

Òàá ëè öà 2
Èí òåð ï ðå òà öèÿ ðå çó ëü òà òîâ

Ãåí Èñ ñëå äó å ìûé ôðàã ìåíò Ñòà òóñ Äëè íà, ï.í.

AR Àë ëåëü: (CAG)n, n = 9-35 Íîð ìà 82-160

Àë ëåëü: (CAG)n, n = 36-37 Í å îï ðå äå ëåí íûé ñòà òóñ 163-166

Àë ëåëü: (CAG)n, n = 38-72 Ìó òà öèÿ 169-271

Ðèñ. 1. Âè çó à ëè çà öèÿ ðå çó ëü òà òîâ àíà ëè çà ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì âåð òè -
êà ëü íî ãî ãåëü-ýëåê ò ðî ôî ðå çà â ïî ëè àê ðè ëà ìèä íîì ãå ëå. Ýëåê ò ðî -
ôî ðåã ðàì ìà ðå çó ëü òà òîâ äå òåê öèè ÷èñ ëà CAG-ïî âòî ðîâ ýê çî íà 1
ãå íà AR; n — ÷èñ ëî ïî âòî ðîâ.
Äî ðîæ êà 1 — îò ðè öà òå ëü íûé êîí ò ðîëü.
Äî ðîæ êà 9 — ìàð êåð ìî ëå êó ëÿð íî ãî âå ñà.
Äî ðîæ êè 2, 4, 5, 6, 8 — èñ ñëå äó å ìûå îá ðàç öû ÄÍÊ (÷èñ ëî ïî âòî ðîâ
óêà çà íî íàä ñòðåë êîé.
Äî ðîæ êè 3, 7 — êîí ò ðî ëü íûé îá ðà çåö ÄÍÊ æåí ùè íû ñ ÷èñ ëîì ïî -
âòî ðîâ 20 è 27.



íûì ãå íî òè ïîì (òàáë. 2, ðèñ. 1). Äëÿ îïðå äå ëå íèÿ ãå íî -
òè ïîâ êîí ò ðî ëü íûõ îá ðàç öîâ ïðåä âà ðè òå ëü íî íå ñêî ëü êî 
ìóæ ÷èí ñ ýê ñ ïàí ñèåé áû ëè ïðî òè ïè ðî âà íû ñ èñ ïî ëü çî -
âà íè åì FAM-ìå ÷åí íî ãî ïðàé ìå ðà, è îò íî ñè òå ëü íî ÷èñ -
ëà ïî âòî ðîâ, âû ÿâ ëåí íûõ ó íèõ, îïðå äå ëÿ ëîñü ÷èñ ëî ïî -
âòî ðîâ ó æåí ùèí-êîí ò ðî ëåé.

Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Èç 111 íå ðîä ñò âåí íûõ ïðî áàí äîâ ñ íà ïðàâ ëÿ þ ùèì
äèà ãíî çîì «Ñïè íà ëü íàÿ è áó ëü áàð íàÿ àìè îò ðî ôèÿ Êåí -
íå äè» ýê ñ ïàí ñèÿ 38 è áî ëåå ïî âòî ðîâ áû ëà âû ÿâ ëå íà
ó 38 áî ëü íûõ. Òà êèì îá ðà çîì, äèà ãíîç ÑÁÌÀ áûë ïîä -
òâåð æ äåí ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêè ìè ìå òî äà ìè â 34%
ñëó ÷à åâ, ÷òî äî êà çû âà åò ñëîæ íîñòü äèô ôå ðåí öè à ëü íîé
äèà ãíî ñ òè êè ðàç ëè÷ íûõ ôîðì ñïè íà ëü íûõ àò ðî ôèé íà
êëè íè ÷å ñêîì ýòà ïå îá ñëå äî âà íèÿ è íå îá õî äè ìîñòü èñ -
ïî ëü çî âà íèÿ ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè äëÿ îêîí ÷à òå ëü íîé ïî -
ñòà íîâ êè äèà ãíî çà.

Èç âû áîð êè ÑÌÀ, ñî ñòî ÿ ùåé èç 1800 ïðî áàí äîâ
(861 æåí ùè íû è 1029 ìóæ ÷èí), áû ëè îòî áðà íû áî ëü íûå
îá ðà òèâ øè å ñÿ çà ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êîé ÑÌÀ â âîç ðà ñ òå
ñòàð øå 30 ëåò, ñðå äè íèõ áû ëî 37 æåí ùèí è 56 ìóæ ÷èí.
Äå ëå öèÿ ýê çî íîâ 7/8 ãå íà SMN1 â ãî ìî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ -
íèè áû ëà âû ÿâ ëå íà ó 7 è 15 æåí ùèí è ìóæ ÷èí ñî îò âåò -

ñò âåí íî. Âñåì ìóæ ÷è íàì (41) áåç äå ëå öèé ãå íà SMN1
áûë ïðî âå äå íî èñ ñëå äî âà íèå ÷èñ ëà CAG ïî âòî ðîâ â ýê -
çî íå 1 ãå íà AR. Ñðå äè 41 íå ðîä ñò âåí íûõ áî ëü íûõ ìóæ -
ñêî ãî ïî ëà ñ âõî äÿ ùèì äèà ãíî çîì ÑÌÀ, íî áåç äå ëå öèé
ãå íà SMN1, áû ëî âû ÿâ ëå íî äâà áî ëü íûõ ÑÁÌÀ.

Ðàñ ïðå äå ëå íèå ÷à ñ òîò âñòðå ÷à å ìî ñòè ðàç ëè÷ íûõ
äëèí CAG-ïî âòî ðà ó áî ëü íûõ ÑÁÌÀ ïðåä ñòàâ ëå íî íà
ðèñ. 2.

Êàê âèä íî èç ðèñ. 2, áî ëåå ÷åì ó 80% áî ëü íûõ äëè íà
ïî ëè ãëó òà ìè íî âî ãî òðàê òà ñî ñòàâ ëÿ åò îò 43 äî 50 åäè -
íèö, ÷òî ñî îò âåò ñò âó åò êëàñ ñè ÷å ñêîé ôîð ìå ÑÁÌÀ ñ ìà -
íè ôå ñòà öèåé íà 4 äå êà äå æèç íè è äî ñòà òî÷ íî ìÿã êè ìè
êëè íè ÷å ñêè ìè ïðî ÿâ ëå íè ÿ ìè. Èí òå ðåñ íî îò ìå òèòü, ÷òî
÷èñ ëî ïî âòî ðîâ ìå íåå 40 âñòðå òè ëîñü ëèøü ó îä íî ãî èç
îá ðà òèâ øèõ ñÿ çà äèà ãíî ñ òè êîé ÑÁÌÀ, ÷òî ìî æåò áûòü
ñâÿ çà íî ñ íå ïîë íîé ïå íåò ðàí ò íî ñòüþ ó íî ñè òå ëåé ïî ëè -
ãëó òà ìè íî âî ãî òðàê òà äëè íîé 38—40 åäè íèö è î÷åíü
ïîçä íèì âîç ðà ñ òîì ìà íè ôå ñòà öèè çà áî ëå âà íèÿ. Âîç -
ìîæ íî, îñíîâ íîå ÷èñ ëî òà êèõ íî ñè òå ëåé ïðî ñòî íå ïî -
ïà äà åò â ïî ëå çðå íèÿ âðà ÷åé-ãå íå òè êîâ.

Êðî ìå áî ëü íûõ, äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ áû ëè äî ñòóï íû
îá ðàç öû ÄÍÊ ðîä ñò âåí íèö áî ëü íûõ: ÷åòûðåõ äî ÷å ðåé è
îä íîé ïëå ìÿí íèöû áî ëü íî ãî. Ó âñåõ æåí ùèí íî ñè òå ëü -
ñò âî ÑÁÌÀ áû ëî ïîä òâåð æ äå íî. Ðî äî ñëîâ íûå ñå ìåé
ñ óêà çà íè åì ÷èñ ëà ÑAG-ïî âòî ðîâ ïðè âå äå íû íà ðèñ. 3.

Êàê âèä íî èç ðèñ. 3, ïðè ïå ðå äà ÷å àë ëå ëÿ ñ ýê ñ ïàí -
ñèåé ìî æåò íà áëþ äà òü ñÿ ôå íî ìåí àí òè öè ïà öèè — óä ëè -
íå íèÿ ïî ëè ãëó òà ìè íî âî ãî òðàê òà àí ä ðî ãå íî âî ãî ðå öåï -
òî ðà. Äàí íûé ôå íî ìåí õî ðî øî èç âå ñòåí è îïè ñàí ïðè
áî ëåç íÿõ ýê ñ ïàí ñèè è ÿâ ëÿ åò ñÿ ñëåä ñò âè åì íå ñòà áèëü -
íî ñòè äàí íî ãî ðå ãè î íà, ïðè âî äÿ ùåé ê ìåé î òè ÷å ñêèì
îøèá êàì, ñâÿ çàí íûì ñ íà ðà ùè âà íè åì ÷èñ ëà ïî âòî ðîâ
[16].

Ñå ìüÿ 39 (ðèñ. 3) èí òå ðåñ íà òåì, ÷òî ïðè ïå ðå äà ÷å
àë ëå ëÿ ÷å ðåç æåí ñêèé ìåé îç, ÷èñ ëî ïî âòî ðîâ îñòà ëîñü
íå èç ìåí íûì, à ïðè ïå ðå äà ÷å ÷å ðåç ìóæ ñêîé — óâå ëè ÷è -
ëîñü äî 66. Êðî ìå òî ãî, áî ëü íîé èç ñå ìüè 39 èìå åò ñà ìîå 
âû ñî êîå ÷èñ ëî ïî âòî ðîâ ñðå äè îáñ ëå äî âàí íûõ íà ìè
áîëü íûõ ìóæ ÷èí, ïî ý òî ìó â êà ÷å ñò âå êëè íè ÷å ñêî ãî
ïðè ìå ðà ÑÁÌÀ ïðè âå äåì åãî èñ òî ðèþ áî ëåç íè.

Áî ëü íîé Ï., íà ìî ìåíò îá ðà ùå íèÿ 42 ãî äà. Æà ëî áû
íà íà ðà ñ òà þ ùóþ îá ùóþ ñëà áîñòü, òðóä íî ñòè ïîäú å ìà ïî 
ëå ñò íè öå, ïî äåð ãè âà íèÿ â ðàç ëè÷ íûõ ìûø öàõ. Ñ÷è òà åò
ñå áÿ áî ëü íûì â òå ÷å íèå òð¸õ ëåò, êîã äà âñêî ðå ïî ñëå ïå -
ðå íå ñåí íîé ñòðåñ ñî âîé ñè òó à öèè ïî ÿ âè ëàñü ñëà áîñòü
â êî íå÷ íî ñòÿõ, ñïó ñ òÿ íå ñêî ëü êî ìå ñÿ öåâ ïðè ñî å äè íè -
ëèñü ïî õó äà íèå ìûøö è ìû øå÷ íûå ïî äåð ãè âà íèÿ. Ñå -
ìåé íûé àíà ìíåç íå îòÿ ãî ùåí, ðî äè òå ëè áî ëü íî ãî íå îá -
ñëå äî âà íû, æà ëîá íå ïðåäú ÿâ ëÿ þò, áî ëü íîé èìå åò çäî -
ðî âóþ äî÷ü. Ñòàð øàÿ ñå ñò ðà çäî ðî âà, èìå åò çäî ðî âûõ
äî÷ü è ñû íà (ðèñ. 3).

Ïðè îñìîò ðå: ïðà âè ëü íî ãî òå ëî ñëî æå íèÿ, óìå ðåí íî -
ãî ïè òà íèÿ, ãðóä íûå æå ëå çû óâå ëè ÷å íû â ðàç ìå ðå (ñî
ñëîâ ïà öè åí òà, ñ äåò ñêî ãî âîç ðà ñ òà). Äèô ôóç íûå ñèì -
ìåò ðè÷ íûå ãè ïîò ðî ôèè ìûøö ïëå ÷å âî ãî ïî ÿ ñà, âåð õ íèõ 
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Ðèñ. 2. ×à ñ òî òà âñòðå ÷à å ìî ñòè ýê ñ ïàí ñèè ðàç ëè÷ íûõ äëèí ïî ëè ãëó -
òà ìè íî âî ãî òðàê òà ó ðîñ ñèé ñêèõ áî ëü íûõ ÑÁÌÀ

Ðèñ. 3. ×åð íû ìè êâàä ðà òà ìè îáî çíà ÷å íû áî ëü íûå ìóæ ÷è íû. Êðó ãà -
ìè ñ òî÷ êîé îáî çíà ÷å íû çäî ðî âûå æåí ùè íû-íî ñè òå ëü íè öû ÑÁÌÀ.
Ãå íî òè ïû ïðî òè ïè ðî âàí íûõ ëþ äåé ïðè âå äå íû ïîä ðè ñóí êîì. Ìåé î -
çû, ïðè âåä øèå ê óâå ëè ÷å íèþ ýê ñ ïàí ñèè CAG-ïî âòî ðà, îáî çíà ÷å íû
çâåç äî÷ êîé.



êî íå÷ íî ñòåé, ìåæ êî ñò íûõ ìûøö íà êè ñ òÿõ. Äâè æå íèÿ
ãëàç íûõ ÿá ëîê â ïîë íîì îáú å ìå, ÿçûê ïî ñðåä íåé ëè íèè
ñ ãè ïîò ðî ôè ÿ ìè, ãîëîñ çâó÷ íûé, ìàí äè áó ëÿð íûé ðåô -
ëåêñ îæèâ ëåí. Ìû øå÷ íûé òî íóñ â ðó êàõ ñíè æåí, â íî -
ãàõ íå ìíî ãî ïî âû øåí. Ëåã êèé ïà ðåç ðóê äî 3 áàë ëîâ. Èç
ïî ëî æå íèÿ ñè äÿ áåç ïî ìî ùè ðóê âñòà åò ñ òðó äîì, íà íî -
ñ êè âñòàòü íå ìî æåò, íà ïÿò êè ñ òðó äîì. Ïðè îñìîò ðå íà -
áëþ äà þò ñÿ åäè íè÷ íûå ôàñ öè êó ëÿ öèè ìûøö ïëå ÷å âî ãî
ïî ÿ ñà, òó ëî âè ùà. Ñó õî æè ëü íûå ðåô ëåê ñû ñ ðóê ñèì ìåò -
ðè÷ íî ñíè æå íû, ñ íîã íå âû çû âà þò ñÿ. Áðþø íûå ðåô -
ëåê ñû æè âûå. Ñèì ï òî ìà Áà áèí ñêî ãî íåò. Ãëó áî êàÿ è
ïî âåð õ íî ñò íàÿ ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü íå èç ìå íå íû. Ïðè âû -
ïîë íå íèè ïà ëü öå íî ñî âîé ïðî áû íà áëþ äà åò ñÿ èí òåí öè -
îí íûé òðå ìîð.

Ïðî âå äå íû èñ ñëå äî âà íèÿ: ÌÐÒ ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà —
áåç ïà òî ëî ãèè, ÌÐÒ ãðóä íî ãî è ïî ÿñ íè÷ íî ãî îò äå ëîâ
ïî çâî íî÷ íè êà — çàä íÿÿ ïðî òðó çèÿ äè ñ êà L5-S1 äî 3 ìì.
Èãî ëü ÷à òàÿ ÝÍÌÃ: ñíè æå íèå àì ï ëè òóä Ì-îò âå òîâ, ðå -
ãè ñò ðè ðó åò ñÿ ñïîí òàí íàÿ àê òèâ íîñòü â âè äå ôàñ öè êó ëÿ -
öèé, èìå þ ùèõ òåí äåí öèþ ê ñèí õðî íè çà öèè. ÑÏÈ ïî
äâè ãà òå ëü íûì âî ëîê íàì áî ëü øå áåð öî âûõ íåð âîâ íå çíà -
÷è òå ëü íî ñíè æå íû. äëè òå ëü íî ñòè ÏÄÅ çíà ÷è òå ëü íî óâå -
ëè ÷å íû. ÎÀÊ áåç ïà òî ëî ãèè, á/õ àíà ëèç êðî âè — óâå ëè -
÷å íèå ÀËÒ äî 36 åä/ë (N äî 20), îá ùèé áè ëè ðó áèí —
23,3 (N äî 17,1), óâå ëè ÷å íèå ÊÔÊ äî 201 (N<171).

Íà îñíî âà íèè äàí íûõ êëè íè ÷å ñêî ãî è ýëåê ò ðî íåé -
ðî ìè îã ðà ôè ÷å ñêî ãî îá ñëå äî âà íèÿ áî ëü íîé áûë íà ïðàâ -
ëåí íà ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êó ÑÁÌÀ. Ïðè ïðî âå äå íèè ÄÍÊ
äèà ãíî ñ òè êè âû ÿâ ëå íà ýê ñ ïàí ñèÿ CAG-ïî âòî ðà â ýê çî -
íå 1 ãå íà AR äëè íîé 57 åäè íèö. Äèà ãíîç ÑÁÌÀ ìî ëå êó -
ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêè ìè ìå òî äà ìè ïîä òâåð æ äåí. Èí òå ðåñ -
íî îò ìå òèòü, ÷òî, íå ñìîò ðÿ íà íî ñè òå ëü ñò âî àë ëå ëÿ ñî
ñòîëü äëèí íûì ïî âòî ðîì, ó áî ëü íî ãî íà áëþ äà ëàñü òè -
ïè÷ íàÿ êëè íè ÷å ñêàÿ êàð òè íà ÑÁÌÀ è äî ñòà òî÷ íî ìÿã -
êîå òå ÷å íèå áî ëåç íè.

Ïðè îá ñëå äî âà íèè ðîä ñò âåí íè êîâ áî ëü íî ãî ó äî ÷å ðè 
çà ðå ãè ñò ðè ðî âà íî 23 è 66 ïî âòî ðîâ ãå íà AR, ó ïëå ìÿí íè -
öû 21 è 57, òà êèì îá ðà çîì, îíè ÿâ ëÿ þò ñÿ íî ñè òå ëü íè öà -
ìè ÑÁÌÀ. Ó ïëå ìÿí íè êà áî ëü íî ãî çà ðå ãè ñò ðè ðî âàí
íîð ìà ëü íûé àë ëåëü ñ 21 CAG-ïî âòî ðà ìè.

Òà êèì îá ðà çîì, ðå çó ëü òà òû èñ ñëå äî âà íèÿ ìî ëå êó -
ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèõ ïðè ÷èí ÑÁÌÀ ó ðîñ ñèé ñêèõ áî ëü -
íûõ ïîë íî ñòüþ ñî îò âåò ñò âó þò ðå çó ëü òà òàì, ïî ëó ÷åí íûì 
â äðó ãèõ åâ ðî ïåé ñêèõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ è ïðè îá ñëå äî âà íèè
áî ëü íûõ, ïðî æè âà þ ùèõ íà òåð ðè òî ðèè ÐÔ, íà ìå íü øèõ
âû áîð êàõ. Ïî êà çà íà íå îá õî äè ìîñòü ïî èñ êà ýê ñ ïàí ñèè
CAG-ïî âòî ðà ó ìóæ ÷èí ñ äèà ãíî çîì ñïè íà ëü íàÿ ìû øå÷ -
íàÿ àìè îò ðî ôèÿ ñ ìà íè ôå ñòà öèåé áî ëåç íè
â òðåòüåé-÷åò âåð òîé äå êà äå æèç íè. Â äàí íîé ðà áî òå íà
ðå ïðå çåí òà òèâ íîé âû áîð êå íå ðîä ñò âåí íûõ áî ëü íûõ
ñ ýê ñ ïàí ñèåé CAG-ïî âòî ðà â ýê çî íå 1 ãå íà AR óäà ëîñü
óñòà íî âèòü ðàñ ïðå äå ëå íèå ìó òàí ò íûõ àë ëå ëåé. Íà îñíî -
âå àíà ëè çà ìà òå ðèí ñêîé è îò öîâ ñêîé ïå ðå äà ÷è ýê ñ ïàí -
ñèè òðè íóê ëå î òèä íûõ ïî âòî ðîâ âû ÿâ ëå íà òåí äåí öèÿ
ê óâå ëè ÷å íèþ ýê ñ ïàí ñèè. Íî âàÿ ìå äè öèí ñêàÿ òåõ íî ëî -

ãèÿ «Ñè ñ òå ìà äå òåê öèè ÷à ñ òîé ìó òà öèè ïðè ñïè íà ëü íîé
àò ðî ôèè Êåí íå äè» ïî êà çà ëà ñâîþ äèà ãíî ñ òè ÷å ñêóþ ýô -
ôåê òèâ íîñòü.

Ïî êà çà íè ÿ ìè ê èñ ïî ëü çî âà íèþ äàí íîé òåõ íî ëî ãèè
ÿâ ëÿ þò ñÿ:

1. ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êà ÑÁÌÀ.

2. Äèà ãíî ñ òè êà ãå òå ðî çè ãîò íî ãî íî ñè òå ëü ñò âà ÑÁÌÀ.

3. Ïðî âå äå íèå ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè â îòÿ ãî -
ùåí íûõ ñå ìü ÿõ.

4. Èñ ñëå äî âà íèå ãå íå òè ÷å ñêèõ ïðè ÷èí àí ä ðî ãåí íîé
ðå çè ñòåí ò íî ñòè ó áåñ ïëîä íûõ ìóæ ÷èí.

5. Ïî ïó ëÿ öè îí íûå èñ ñëå äî âà íèÿ ÷à ñ òîò íî ñè òå ëü ñò -
âà ýê ñ ïàí ñèè CAG-ïî âòî ðà â ýê çî íå 1 ãå íà AR.

Ïðî òè âî ïî êà çà íèÿ äëÿ èñ ïî ëü çî âà íèÿ òåõ íî ëî ãèè
îò ñóò ñò âó þò.

Äàí íàÿ ìå äè öèí ñêàÿ òåõ íî ëî ãèÿ «Ñè ñ òå ìà äå òåê öèè
÷à ñ òîé ìó òà öèè ïðè ñïè íà ëü íîé àò ðî ôèè Êåí íå äè» ýô -
ôåê òèâ íà äëÿ äå òåê öèè ýê ñ ïàí ñèè CAG-ïî âòî ðà ãå íà
AR, ÿâ ëÿ þ ùå ãî ñÿ ïðè ÷è íîé ÑÁÌÀ Êåí íå äè. Èñ ïî ëü çî -
âà íèå äàí íîé òåõ íî ëî ãèè ïî çâî ëÿ åò âû ÿâ ëÿòü ýê ñ ïàí -
ñèþ, íå ïðè áå ãàÿ ê ñïå öè à ëü íûì äî ðî ãî ñòî ÿ ùèì ìå òî -
äàì äå òåê öèè, ÷òî ïî çâî ëÿ åò ñíè çèòü ôè íàí ñî âûå è âðå -
ìåí íûå çà òðà òû íà ïðî âå äå íèå ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè äàí -
íî ãî çà áî ëå âà íèÿ.

Âû ÿâ ëå íèå ìó òà öèé ó ïðî áàí äà ïî çâî ëÿ åò ïîä òâåð -
äèòü äèà ãíîç íà ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîì óðîâ íå,
ïðî âî äèòü äèà ãíî ñ òè êó íî ñè òå ëü ñò âà ðîä ñò âåí íè êàì
áîëü íî ãî è ïðå íà òà ëü íóþ/ïðå äèì ï ëàí òà öè îí íóþ äèà -
ãíî ñ òè êó.
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