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Îöåíåíî ðàçíîîáðàçèå ìîíîãåííûõ íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíåé (ÌÍÁ) ó íàñåëåíèÿ âîñüìè ðàéîíîâ Ðåñïóáëèêè Òàòàðñòàí
(ÐÒ). ×èñëåííîñòü îáñëåäîâàííîãî íàñåëåíèÿ ñîñòàâèëà 264 310 ÷åë. Àíàëèç ïðîâåäåí äëÿ âñåãî íàñåëåíèÿ ðàéîíîâ è îò-
äåëüíî äëÿ ïðåäñòàâèòåëåé òèòóëüíîé íàöèè (òàòàðû). Òàòàðñêîå íàñåëåíèå (209 265 ÷åë.) ïðåäñòàâëåíî òðåìÿ îñíîâíûìè
ýòíîãðàôè÷åñêèìè ãðóïïàìè — êàçàíñêèå òàòàðû (Àðñêèé, Àòíèíñêèé, Êóêìîðñêèé ðàéîíû), ìèøàðè (Áóèíñêèé, Äðîææàíîâ-
ñêèé) è òåïòÿðè (Àêòàíûøñêèé, Ìóñëþìîâñêèé è Ìåíçåëèíñêèé). Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíåé âêëþ÷àë
256 çàáîëåâàíèé: 135 ñ àóòîñîìíî-äîìèíàíòíûì òèïîì íàñëåäîâàíèÿ (ÀÄ), 97 ñ àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûì (ÀÐ) è 24 ñ Õ-ñöåï-
ëåííûì (Õ-ñö.). Îïðåäåëåíû ðàñïðîñòðàí¸ííîñòü ÌÍÁ, ÷àñòûå è ðåäêèå íîçîëîãè÷åñêèå ôîðìû, íàêîïëåíèå îòäåëüíûõ çà-
áîëåâàíèé ïî ñóáïîïóëÿöèÿì. Ïîäòâåðæäàþùàÿ ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà ïðîâåäåíà äëÿ 38 ÌÍÁ (211 áîëüíûõ). Ïðîâåäåíî ñðàâíå-
íèå ðàçíîîáðàçèÿ ÌÍÁ ñ ðàíåå ïîëó÷åííûìè äàííûìè ïî ãåíåòèêî-ýïèäåìèîëîãè÷åñêèì èññëåäîâàíèÿì åâðîïåéñêîé ÷àñòè
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Ââåäåíèå

Â ñåðèè ïðåäûäóùèõ ñîîáùåíèé ïî ãåíåòèêî-ýïèäå-
ìèîëîãè÷åñêîìó èçó÷åíèþ íàñåëåíèÿ ÐÒ ïðîàíàëèçèðî-
âàíû ãåíåòè÷åñêàÿ ñòðóêòóðà è îòÿãîù¸ííîñòü ÌÍÁ
â âîñüìè ðàéîíàõ, â êîòîðûõ ïðåäñòàâèòåëè òèòóëüíîé
íàöèè — òàòàðû — ïðåäñòàâëåíû òðåìÿ îñíîâíûìè ñó-
áýòíè÷åñêèìè ãðóïïàìè âîëãî-óðàëüñêèõ òàòàð (êàçàí-
ñêèå òàòàðû, ìèøàðè è òåïòÿðè) [2—7, 12].

Íåò åäèíîé òåîðèè ïðîèñõîæäåíèÿ ñîâðåìåííîãî òà-
òàðñêîãî íàðîäà, òàê êàê íå îïðåäåë¸í öåëîñòíûé ýòíè-
÷åñêèé êîðåíü [14, 17]. Ýòíîíèì «òàòàðû» ñòàë àêòèâíî
ïðèìåíÿòüñÿ òîëüêî ñ VI âåêà. Ñðåäè ïðåäêîâ òàòàð âû-
äåëÿþò ãóííîâ, êèï÷àêîâ, áóëãàð, íîãàéöåâ è äðóãèå íà-
ðîäû, ñôîðìèðîâàâøèåñÿ â äðåâíåéøèå âðåìåíà, âêëþ-

÷àÿ ñêèôîâ. Â áîëåå ïîçäíèé ïåðèîä âåñüìà çíà÷èòåëü-

íîå âëèÿíèå íà ôîðìèðîâàíèå ñîâðåìåííûõ òàòàð îêà-

çàëè ôèííî-óãðû è ñëàâÿíå [14, 17], ïðè÷¸ì ðîëü ðàçíûõ

ïëåìåí â ôîðìèðîâàíèè îòäåëüíûõ ñóáýòíîñîâ òàòàð

òî÷íî íå îïðåäåëåíà. Îñíîâíûå ýòíîãðàôè÷åñêèå ãðóï-

ïû âîëãî-óðàëüñêèõ òàòàð ÐÒ (êàçàíñêèå òàòàðû, ìèøà-

ðè è òåïòÿðè) íåêîòîðîå âðåìÿ ïðîæèâàëè â ãåîãðàôè÷å-

ñêîé èçîëÿöèè äðóã îò äðóãà. Àäìèíèñòðàòèâíûå ãðàíè-

öû ñîâðåìåííîé Òàòàðèè îïðåäåëèëèñü îòíîñèòåëüíî

íåäàâíî ñ òî÷êè çðåíèÿ èçìåíåíèÿ ãåíåòè÷åñêèõ ïðî-

öåññîâ â ïîïóëÿöèè. Íà ãåíîôîíä êàæäîé èç ñóáýòíè÷å-

ñêèõ ãðóïï òàòàð â ðàçíîå âðåìÿ ñ ðàçíîé èíòåíñèâíî-

ñòüþ è ïðîòÿæ¸ííîñòüþ îêàçûâàëè âëèÿíèå ðÿäîì ïðî-

æèâàþùèå ïëåìåíà, íàðîäû, íàðîäíîñòè. Â öåíòðàëü-
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íîé ÷àñòè ÐÒ è âáëèçè ãîðîäîâ â íàñòîÿùåå âðåìÿ îòìå-
÷àåòñÿ çíà÷èòåëüíàÿ ìåòèñàöèÿ íå òîëüêî òàòàð ðàçíûõ
ýòíîãðàôè÷åñêèõ ãðóïï, íî è òàòàð ñ äðóãèìè ýòíîñàìè.
Àíàëèç ðàçíîîáðàçèÿ ÌÍÁ ó òàòàðñêîãî íàñåëåíèÿ â öå-
ëîì è â ðàçíûõ ñóáýòíè÷åñêèõ ãðóïïàõ, âîçìîæíî,
âíåñ¸ò äîïîëíèòåëüíóþ èíôîðìàöèþ â èçó÷åíèå ýòíî-
ãåíåçà ýòîãî íàðîäà.

Ìàòåðèàëû è ìåòîäû

Îöåíåíî ðàçíîîáðàçèå ÌÍÁ â âîñüìè ðàéîíàõ ÐÒ
ñ ÷èñëåííîñòüþ îáñëåäîâàííîãî íàñåëåíèÿ 264 310 ÷åë.
Ïðåäñòàâèòåëè òèòóëüíîé íàöèè òð¸õ îñíîâíûõ ýòíî-
ãðàôè÷åñêèõ ãðóïï âîëãî-óðàëüñêèõ òàòàð ñîñòàâèëè âû-
áîðêó èç 209 266 ÷åë. (79,13% îò âñåãî îáñëåäîâàííîãî
íàñåëåíèÿ): êàçàíñêèå òàòàðû — Àðñêèé (51 607 ÷åë.),
Àòíèíñêèé (13 800 ÷åë.), Êóêìîðñêèé (47 414 ÷åë.) ðàéî-
íû; ìèøàðè — Áóèíñêèé (45 144 ÷åë.) è Äðîææàíîâ-
ñêèé (25 841 ÷åë.); òåïòÿðè — Àêòàíûøñêèé
(31 790 ÷åë.), Ìóñëþìîâñêèé (19 638 ÷åë.) è Ìåíçåëèí-
ñêèé (29 076 ÷åë.). Ñðåäè äðóãèõ íàöèîíàëüíîñòåé ñëå-
äóåò îòìåòèòü êîìïàêòíîå ïðîæèâàíèå ÷óâàøåé â Äðîæ-
æàíîâñêîì è Áóèíñêîì ðàéîíàõ (20 337 ÷åë. — 7,69%),
óäìóðòîâ â Êóêìîðñêîì ðàéîíå (5690 ÷åë. — 2%) è ðóñ-
ñêèõ, ïðîæèâàþùèõ ïîâñåìåñòíî (25 435 ÷åë. — 9,62%).
Ïîðàéîííàÿ ÷èñëåííîñòü è ýòíè÷åñêèé ñîñòàâ îáñëåäî-
âàííîãî íàñåëåíèÿ ïîäðîáíî ïðèâîäÿòñÿ â ñòàòüå ïî
àíàëèçó îòÿãîù¸ííîñòè íàñåëåíèÿ âîñüìè ðàéîíîâ [4].

Îáñëåäîâàíèå íàñåëåíèÿ èçó÷åííûõ ðàéîíîâ ïðîâå-
äåíî íåçàâèñèìî îò íàöèîíàëüíîñòè è ïîëî-âîçðàñòíîé
ñòðóêòóðû, â ñîîòâåòñòâèè ñ ïðîòîêîëîì ãåíåòèêî-ýïèäå-
ìèîëîãè÷åñêèõ èññëåäîâàíèé (ðàçðàáîòêà ÔÃÁÓ
«ÌÃÍÖ» ÐÀÌÍ). Ìåòîäû ñáîðà è îáðàáîòêè ìåäèêî-ãå-
íåòè÷åñêîãî ìàòåðèàëà îñòàþòñÿ íåèçìåííûìè íà ïðîòÿ-
æåíèè âñåõ èññëåäîâàíèé, ïðîâîäèìûõ ñîòðóäíèêàìè
ÔÃÁÓ «ÌÃÍÖ» ÐÀÌÍ, ÷òî ïîçâîëÿåò ïðîâîäèòü ñðàâíå-
íèå âíîâü ïîëó÷åííûõ äàííûõ ñ ðåçóëüòàòàìè èç ðàíåå
îáñëåäîâàííûõ ïîïóëÿöèé Ðîññèè [1, 8—11, 15, 16, 19].

Âûÿâëåíèå è âåðèôèêàöèÿ ðàçëè÷íûõ íîçîëîãè÷å-
ñêèõ ôîðì ÌÍÁ ïðîâåäåíû âðà÷àìè, ñïåöèàëèçèðóþ-
ùèìèñÿ íà ñîîòâåòñòâóþùåé íàñëåäñòâåííîé ïàòîëî-
ãèè — ñèíäðîìîëîãîì, ïåäèàòðîì, íåâðîëîãîì, äåð-
ìàòîëîãîì, îðòîïåäîì, îòîëàðèíãîëîãîì, îôòàëüìî-
ëîãîì. Ïðè äèàãíîñòèêå èñïîëüçîâàíû ñîâðåìåííûå
ìåòîäû: ãåíåàëîãè÷åñêèé, ñèíäðîìîëîãè÷åñêèé; äî-
ïîëíèòåëüíûå èññëåäîâàíèÿ (ýëåêòðîìèîãðàôèÿ,
ðåíòãåíîãðàôèÿ, ÊÒ, ÌÐÒ, àóäèîãðàììà è ò.ä.). ×àñòè
áîëüíûì (ïî ïîêàçàíèÿì) ïðîâåäåíî öèòîãåíåòè÷å-
ñêîå èññëåäîâàíèå ñîòðóäíèêàìè Ìåäèêî-ãåíåòè÷å-
ñêîé êîíñóëüòàöèè ã.Êàçàíè (çàâ. ÌÃÊ Âàôèíà Ç.È.).
Ïîäòâåðæäàþùàÿ ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà (ïî ïðîñüáå
áîëüíûõ) ïðîâåäåíà 211 ïàöèåíòàì. ÄÍÊ-äèàãíîñòè-
êà âûïîëíåíà ñîòðóäíèêàìè ëàáîðàòîðèé: ãåíåòè÷å-
ñêîé ýïèäåìèîëîãèè (ðóêîâîäèòåëü ä.ì.í., ïðîô.
Ð.À. Çèí÷åíêî), ÄÍÊ-äèàãíîñòèêè (ðóêîâîäèòåëü
ä.á.í., ïðîô. À.Â. Ïîëÿêîâ), ýïèãåíåòèêè (ðóêîâîäè-

òåëü ä.á.í., ïðîô. Ä.Â. Çàëåòàåâ), íàñëåäñòâåííûõ áî-
ëåçíåé îáìåíà âåùåñòâ (ðóêîâîäèòåëü ä.ì.í. Çàõàðî-
âà Å.Þ.) ÔÃÁÓ «ÌÃÍÖ» ÐÀÌÍ.

Âñå ïàöèåíòû ïðè îáñëåäîâàíèè ïîäïèñàëè ïèñü-
ìåííîå èíôîðìèðîâàííîå ñîãëàñèå (â ñëó÷àå íåñîâåð-
øåííîëåòíèõ äåòåé èíôîðìèðîâàííîå ñîãëàñèå ïîëó÷å-
íî ó èõ ðîäèòåëåé) íà äîáðîâîëüíîå ó÷àñòèå â îáñëåäî-
âàíèè, íà çàáîð áèîëîãè÷åñêîãî ìàòåðèàëà (êðîâü, âîëî-
ñû) è íà ïóáëèêàöèþ äàííûõ î íèõ â ïå÷àòè, âêëþ÷àÿ
ôîòîãðàôèè. Íàñòîÿùåå èññëåäîâàíèå îäîáðåíî ëîêàëü-
íûì ýòè÷åñêèì êîìèòåòîì ÔÃÁÓ «ÌÃÍÖ» ÐÀÌÍ.

Ðàçíîîáðàçèå ÌÍÁ ïðåäñòàâëåíî â âèäå ðååñòðà
â ñîîòâåòñòâèè ñ êëàññèôèêàöèåé ïî îðãàííîìó è ñèñ-
òåìíîìó òèïàì çàáîëåâàíèÿ: íàñëåäñòâåííûå ñèíäðîìû,
ãåíîäåðìàòîçû, îôòàëüìîëîãè÷åñêàÿ, íåâðîëîãè÷åñêàÿ,
ñêåëåòíàÿ è ïðî÷àÿ ïàòîëîãèÿ. Ïðè îïèñàíèè ðàçíîîá-
ðàçèÿ ÌÍÁ â ñïåêòð âêëþ÷åíû ìèêðîäåëåöèîííûå ñèí-
äðîìû (Ïðàäåðà—Âèëëè, Ýíæåëüìåíà, Áýêâèò—Âèäå-
ìàíà è äð.) ì íîìåðàìè ïî OMIM [26], íå âîøåäøèå â
ðàñ÷¸ò îòÿãîù¸ííîñòè. Àíàëèç ðàçíîîáðàçèÿ ÌÍÁ ïðî-
âåä¸í â òð¸õ ãðóïïàõ: äëÿ âñåãî íàñåëåíèÿ, äëÿ òàòàð è
ñóììàðíî äëÿ áîëüíûõ äðóãèõ íàöèîíàëüíîñòåé. Ñðàâ-
íåíèå çíà÷åíèé ðàñïðîñòðàí¸ííîñòè îòäåëüíûõ çàáîëå-
âàíèé ïðîâåäåíî ñ ðàíåå îáñëåäîâàííûìè ïîïóëÿöèÿìè
åâðîïåéñêîé ÷àñòè Ðîññèè ñ îáùåé ÷èñëåííîñòüþ îá-
ñëåäîâàííîãî íàñåëåíèÿ áîëåå 3 ìëí ÷åë. Â àíàëèç âî-
øëè äàííûå î ðàñïðîñòðàí¸ííîñòè ÌÍÁ â 11 ïîïóëÿöè-
ÿõ: Êîñòðîìñêîé, Êèðîâñêîé, Ðîñòîâñêîé, Òâåðñêîé,
Áðÿíñêîé îáëàñòÿõ, Êðàñíîäàðñêîãî êðàÿ, Ðåñïóáëèêàõ
×óâàøèÿ, Áàøêîðòîñòàí, Ìàðèé Ýë, Óäìóðòèÿ, Àäûãåÿ
[1, 8—11, 15, 16, 19].

Àíàëèç ðàâíîìåðíîñòè òåððèòîðèàëüíîãî ðàñïðî-
ñòðàíåíèÿ îòäåëüíûõ íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì ïî ðàéîíàì
ïðîâåä¸í ñ èñïîëüçîâàíèåì F-ðàñïðåäåëåíèÿ (óðîâåíü

çíà÷èìîñòè � < 0,01) [13]. Äëÿ èçó÷åíèÿ ãåíåòè÷åñêèõ
âçàèìîîòíîøåíèé ìåæäó ðàçëè÷íûìè ýòíîãðàôè÷åñêè-
ìè ãðóïïàìè òàòàð ïî ðàñïðîñòðàí¸ííîñòè ÌÍÁ ïðî-
âåä¸í êëàñòåðíûé àíàëèç ñðåäíåñâÿçûâàþùèì ìåòîäîì
äëÿ âîñüìè ðàéîíîâ ñ èñïîëüçîâàíèåì ïðîãðàììíîãî
ïàêåòà «Statistica 10».

Ðåçóëüòàòû è îáñóæäåíèå

Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð ÌÍÁ, âûÿâëåííûõ â âîñüìè
ðàéîíàõ Ðåñïóáëèêè Òàòàðñòàí, âêëþ÷àë 256 íîçîëîãèé,
èç êîòîðûõ ñ ÀÄ òèïîì íàñëåäîâàíèÿ áûëî 135 çàáîëå-
âàíèé (938 áîëüíûõ èç 570 ñåìåé), ñ ÀÐ — 97 çàáîëåâà-
íèé (532 áîëüíûõ èç 417 ñåìåé), è 24 íîçîëîãèè ñ Õ-ñö.
òèïîì íàñëåäîâàíèÿ (132 ïîðàæ¸ííûõ èç 92 ñåìåé).
Ñóììàðíî âûÿâëåíî 1602 áîëüíûõ èç 1079 ñåìåé, èç êî-
òîðûõ 1275 ïàöèåíòîâ èç 851 ñåìüè áûëè òàòàðàìè ïî
ïðîèñõîæäåíèþ (79,59%).

Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð ÀÄ çàáîëåâàíèé ïðåäñòàâëåí
â òàáë. 1. Áîëüøèíñòâî èç âûÿâëåííûõ çàáîëåâàíèé
âñòðå÷àëîñü è â ðàíåå îáñëåäîâàííûõ ðîññèéñêèõ ïîïó-
ëÿöèÿõ [1, 8—11, 15, 16, 18—21].
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Òàáëèöà 1
Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð ÀÄ ïàòîëîãèè â âîñüìè ðàéîíàõ Ðåñïóáëèêè Òàòàðñòàí

¹ ÎÌÈÌ Äèàãíîç

Òàòàðû Äðóãèå íàöèîíàëüíîñòè Âñ¸ íàñåëåíèå

ÀÒ ÀÐ Ê Ä Á ÀÊ ÌÑ ÌÍ �
Ðàñ.1

íà
ÀÒ ÀÐ Ê Ä Á ÀÊ ÌÑ ÌÍ � Ðàñ. 1 íà � Ðàñ. 1 íà

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19 20 21 22 23 24 25

1 #118210 ÍÌÑÍ IIÀ1 1 1 209266 1 264098

2 609260 ÍÌÑÍ IIÀ2 òèï 2 1 3 69755 3 88033

3 #118220 ÍÌÑÍ, òèï 1À 3 4 1 1 4 13 16097 13 20315

4 #162200 Íåéðîôèáðîìàòîç, òèï 1 4 5 1 4 1 15 13951 1 1 2 27416 17 15535

5 #158900 ÏÌÄ Ëàíäóçè-Äåæåðèíà 1 2 3 69755 3 88033

6 #183086 Ñïèíî-öåðåáåëëÿðíàÿ àòàêñèÿ, òèï 6 1 1 209266 1 264098

7 #168300 Âðîæäåííàÿ ïàðàìèîòîíèÿ Ýéëåíáóðãà 2 2 104633 2 132049

8 #161800
Âðîæäåííàÿ ñòðóêòóðíàÿ ìèîïàòèÿ
(íåìàëèíîâàÿ)

1 1 209266 1 264098

9 #601419 ÏÌÄ ïîÿñíî-êîíå÷íîñòíàÿ, I òèï 1 1 54832 1 264098

10 #159001 ÏÌÄ ïîÿñíî-êîíå÷íîñòíàÿ, IÂ òèï 5 5 41853 5 52820

11 #159000 ÏÌÄ ïîÿñíî-êîíå÷íîñòíàÿ, 1À òèï 1 1 209266 1 1 54832 2 132049

12 #143100 Õîðåÿ Ãåíòèíãòîíà 3 3 1 7 29895 7 37728

13 #168601 Áîëåçíü Ïàðêèíñîíà 2 2 104633 1 1 54832 3 88033

14 #182601 Áîëåçíü Øòðþìïåëÿ ñ ïîçäíèì íà÷àëîì 8 1 9 23252 9 29344

15 #182600 Áîëåçíü Øòðþìïåëÿ ñ ðàííèì íà÷àëîì 4 4 52317 2 2 27416 6 44016

16 #117000 Áîëåçíü öåíòðàëüíîãî ñòåðæíÿ 3 3 69755 3 88033

17 #605543 Íàñëåäñòâåííûé ïàðêèíñîíèçì, òèï 4 9 9 23252 9 29344

18 #128100 Òîðñèîííàÿ äèñòîíèÿ 1 1 209266 1 264098

19 #190300 Ýññåíöèàëüíûé òðåìîð 1 2 3 69755 3 88033

20 #614782 Ýññåíöèàëüíûé òðåìîð ñ ðàííèì íà÷àëîì 4 4 52317 4 66025

21 #191100 Òóáåðîçíûé ñêëåðîç 5 1 1 1 8 26158 2 2 27416 10 26410

22 #160900 Ìèîòîíè÷åñêàÿ äèñòðîôèÿ 1 1 209266 1 264098

23 *** Îëèãîôðåíèÿ 1 14 5 16 10 6 52 4024 10 19 29 1891 81 3260

24 *** ÒÐÀ, ïåðèôåðè÷åñêàÿ ôîðìà 6 11 17 12310 17 15535

25 *** ÒÐÀ, ñìåøàííàÿ ôîðìà 1 7 8 26158 2 2 27416 10 26410

26 #108985 ÒÐÀ, öåíòðàëüíàÿ áåñïèãìåíòíàÿ 1 1 209266 1 264098

27 #153700 Öåíòðàëüíàÿ äåãåíåðàöèÿ ñåò÷àòêè Áåñòà 1 1 209266 1 1 54832 2 132049

28 #193220 Õîðåîðåòèíàëüíàÿ áåñïèãìåíòíàÿ äåãåíåðàöèÿ 2 2 104633 2 132049

29 #143200 Âèòðèîðåòèíàëüíàÿ äåãåíåðàöèÿ Âàãíåðà 1 1 1 3 69755 3 88033

30 #120970 Õîðåîðåòèíàëüíàÿ àáèîòðîôèÿ 1 6 7 29895 7 37728

31 #608895
Íàñëåäñòâåííàÿ âîçðàñò çàâèñèìàÿ ìàêóëîäè-
ñòðîôèÿ

2 2 104633 2 132049

32 #165300 Àòðîôèÿ çðèòåëüíûõ íåðâîâ ñ êàòàðàêòîé 3 3 69755 3 88033

33 #165550
Ãèïîïëàçèÿ è ÷àñòè÷íàÿ àòðîôèÿ çðèòåëüíûõ
íåðâîâ

1 1 0 2 104633 1 1 2 27416 4 66025

34 #137760 Îòêðûòîóãîëüíàÿ ãëàóêîìà 4 3 7 29895 5 2 7 7833 14 18864

35 #137750 Þâåíèëüíàÿ ãëàóêîìà 2 2 104633 2 132049

36 *** Âðîæäåííàÿ êàòàðàêòà 2 2 1 5 2 4 16 13079 1 2 3 18277 19 13900

37 164100 Âðîæäåííûé íèñòàãì 3 3 69755 3 88033

38 #110100 Áëåôàðîôèìîç, ïòîç 8 1 9 23252 1 1 2 27416 11 24009

39 #116600 Çàäíèé ëåíòèêîíóñ 1 1 54832 1 264098

40 #148300 Êåðàòîêîíóñ 1 1 54832 1 264098

41 #178300 Âðîæäåííûé ïòîç 3 2 2 7 29895 2 2 4 13708 11 24009

42 #180500 Ñèíäðîì Àêñåíôåëüäà 1 1 2 104633 2 132049

43 #122200 Ðåøåò÷àòàÿ äèñòðîôèÿ ðîãîâèöû 1 1 209266 1 264098

44 #120200 Âðîæäåííàÿ êîëîáîìà 2 2 104633 1 1 2 27416 4 66025

45 #611638 Êîëîáîìà ðàäóæêè, ìèêðîôòàëüì, ìèêðîêîðíåà 3 1 4 52317 1 1 54832 5 52820

46 160700 Ìèîïèÿ âûñîêîé ñòåïåíè 10 10 20927 10 26410

47 #125250
Íàðóæíàÿ îôòàëüìîïëåãèÿ ñ àòðîôèåé çðèòå-
ëüíûõ íåðâîâ

1 1 2 104633 2 132049

48 #180200 Ðåòèíîáëàñòîìà 1 1 1 3 69755 1 1 2 27416 5 52820

49 #107250 Âðîæäåííàÿ êàòàðàêòà ñ ìèêðîêîðíåà 1 1 1 3 69755 3 88033

50 #146700 Èõòèîç 2 6 10 4 3 25 8371 3 4 4 11 4985 36 7336

51 #148700 Ëàäîííî-ïîäîøâåííûé ãèïåðêåðàòîç 10 10 7 7 6 40 5232 2 4 12 18 3046 58 4553
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1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19 20 21 22 23 24 25

52 #602032 Ýêòîäåðìàëüíàÿ äèñïëàçèÿ, òèï 4 1 1 209266 1 264098

53 #129490
Ýêòîäåðìàëüíàÿ (ãèïîãèäðîòè÷åñêàÿ) äèñïëà-
çèÿ

1 3 2 6 34878 2 2 27416 8 33012

54 #124200 Áîëåçíü Äàðüþ—Óàéòà 1 1 209266 1 264098

55 #162900 Íåâóñ ýïèäåðìîëèòè÷åñêèé 1 1 209266 1 264098

56 177750 Ïñåâäîìîíèëåòðèêñ 22 22 2492 22 12004

57 151900 Ìíîæåñòâåííûé ëèïîìàòîç 1 1 1 2 5 41853 3 3 18277 8 33012

58 #100800 Àõîíäðîïëàçèÿ 2 1 1 1 5 41853 5 52820

59 #146000 Ãèïîõîíäðîïëàçèÿ 5 1 1 1 6 1 15 13951 1 2 1 4 13708 19 13900

60 183600 Ýêòðîäàêòèëèÿ 2 1 3 69755 1 1 54832 4 66025

61 185900 Ñèíäàêòèëèÿ, òèï 1 3 1 4 52317 4 66025

62 #186000 Ñèíäàêòèëèÿ òèï II 2 2 104633 2 2 27416 4 66025

63 #113200 Áðàõèäàêòèëèÿ, òèï D 2 2 104633 2 132049

64 #174200 Ïîëèäàêòèëèÿ, ïîñòàêñèàëüíàÿ 1 8 9 23252 9 29344

65 #174500 Ïîëèäàêòèëèÿ, ïðåàêñèàëüíàÿ 2 2 4 52317 2 2 27416 6 44016

66 #610713 Ñèíäðîì áðàõèäàêòèëèè -ñèíäàêòèëèè 1 3 4 52317 4 66025

67 #133700 Ýêçîñòîçíàÿ õîíäðîäèñïëàçèÿ 8 2 10 20927 10 26410

68 #156500 Ìåòàôèçàðíàÿ õîíäðîäèñïëàçèÿ (Øìèäòà) 2 2 104633 2 132049

69 169000 Ñåìåéíàÿ äèñëîêàöèÿ êîëåííîé ÷àøå÷êè 2 2 27416 2 132049

70 108110 Àðòðîãðèïîç 2 2 104633 1 1 54832 3 88033

71 *** Íåñîâåðøåííûé îñòåîãåíåç 2 2 4 52317 1 1 54832 5 52820

72 181800 Èäèîïàòè÷åñêèé ñêîëèîç 1 1 1 8 2 2 15 13951 2 1 2 5 10966 20 13205

73 #136760 Ôðîíòîíàçàëüíàÿ äèñïëàçèÿ 1 1 1 1 4 52317 4 66025

74 #156530 Ìåòàòðîïè÷åñêàÿ äèñïëàçèÿ 2 2 104633 2 132049

75 #168400 Ïàðàñòðåììàòè÷åñêèé äâàðôèçì 1 1 209266 1 264098

76 #103580 Îñòåîäèñòðîôèÿ Îëáðàéòà 1 1 54832 1 264098

77 #183900 Ñïîíäèëî-ýïèôèçàðíàÿ äèñïëàçèÿ 3 6 9 23252 9 29344

78 603740 Àêðîäèñïëàçèÿ 2 2 104633 2 132049

79 156000 Áîëåçíü Ìåíüåðà 2 2 2 2 1 9 23252 1 1 54832 10 26410

80 119530 Îðî-ôàöèàëüíûé ñèíäðîì 1 1 209266 3 3 18277 4 66025

81 #113620 Ñèíäðîì áðàíõèî-îòî-ôàöèàëüíûé 1 1 209266 1 264098

82 181180
Ñèíäðîì ðàñùåëèíû íåáà, êðóïíûå óøè, íà-
íèçì è ìèêðîöåôàëèÿ (Ñåé ñèíäðîì)

1 1 209266 1 264098

83 #130650 Ñèíäðîì Áåêâèò—Âèäåìàíà 2 2 104633 2 132049

84 188700 Ñèíäðîì Áëàóíòà 1 1 209266 1 264098

85 #193500 Ñèíäðîì Âààðäåíáóðãà, òèï 1 2 2 104633 2 132049

86 #611584 Ñèíäðîì Âààðäåíáóðãà, òèï 2 1 1 209266 1 264098

87 #608328 Ñèíäðîì Âåëëè—Ìàð÷åçàíè, òèï 2Å 2 2 27416 2 132049

88 #119300 Ñèíäðîì Âàí Äåð Âóäà 5 5 41853 5 52820

89 #194050 Ñèíäðîì Âèëüÿìñà 2 1 1 2 6 34878 1 1 54832 7 37728

90 164210. Ñèíäðîì Ãîëüäåíõàðà 2 2 104633 1 1 54832 3 88033

91 #153400 Ñèíäðîì äèñòèõèàç, ëèìôàòè÷åñêèé îòåê 2 2 104633 2 132049

92 #175700 Ñèíäðîì Ãðåéãà 3 3 69755 3 88033

93 #137580 Ñèíäðîì Æèëÿ äå ëà Òóðåòòà 1 1 2 4 52317 4 66025

94 149000 Ñèíäðîì Êëèïïåëÿ—Òðåíîíå Âåáåðà 2 4 6 34878 6 44016

95 #118100 Ñèíäðîì Êëèïïåëÿ-Ôåéëÿ 1 1 2 104633 2 132049

96 #122470 Ñèíäðîì Êîðíåëèè—äå-Ëàíãå 1 1 2 104633 2 132049

97 #182940 Ñèíäðîì êàóäàëüíîé ðåãðåññèè 1 1 209266 1 264098

98 #123500 Ñèíäðîì Êðóçîíà 1 1 209266 1 264098

99 #174800 Ñèíäðîì Ìàê-Êüþíà—Îëáðàéòà 1 1 54832 1 264098

100 154600 Ñèíäðîì Ìàðêóñ—Ãóííà 2 2 4 52317 4 66025

101 #154700 Ñèíäðîì Ìàðôàíà 2 4 2 1 4 13 16097 1 1 54832 14 18864

102 #163950 Ñèíäðîì Íóíàíà 3 2 5 41853 5 52820

103 #154400 Ñèíäðîì Íàãåðà 1 1 209266 1 264098

104 173800 Ñèíäðîì Ïîëàíäà 1 1 2 104633 2 132049

105 #176270 Ñèíäðîì Ïðàäåðà—Âèëëè 1 3 4 52317 4 66025

106 #180860 Ñèíäðîì Ðàññåëà—Ñèëüâåðà 1 1 209266 1 1 54832 2 132049

107 #187300 Ñèíäðîì Ðåíäþ—Îñëåðà 1 1 209266 1 264098



Íàèáîëåå ÷àñòûìè (1:50 000 è ÷àùå) äëÿ âñåé ïîïó-

ëÿöèè çàðåãèñòðèðîâàíû 38 ÀÄ íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì

(28,14% îò îáùåãî ÷èñëà ÀÄ çàáîëåâàíèé). Ýòè çàáîëå-

âàíèÿ àêêóìóëèðîâàëè îñíîâíóþ ÷àñòü ãðóçà ÀÄ ïàòîëî-

ãèè. Äîëÿ ïàöèåíòîâ ñ ÷àñòûìè çàáîëåâàíèÿìè ñîñòàâè-

ëà 77,83%. Ñàìûì ðàñïðîñòðàí¸ííûì îêàçàëñÿ ñèíäðîì

Ýëåðñà—Äàíëîñà, âñòðåòèâøèéñÿ â ðàññìàòðèâàåìîé

âûáîðêå ñ ðàñïðîñòðàí¸ííîñòüþ 1 áîëüíîé íà 1715 ÷åë.

(ó òàòàð 1:1585, ó áîëüíûõ äðóãèõ íàöèîíàëüíîñòåé

1:2492). Âñòðå÷àåìîñòü çàáîëåâàíèÿ â ðåãèîíå âûøå, ÷åì

âî âñåõ ðàíåå èçó÷åííûõ ïîïóëÿöèÿõ ÐÔ. Âòîðûì ïî ÷à-

ñòîòå âñòðå÷àåìîñòè ÀÄ çàáîëåâàíèåì îêàçàëàñü îëè-

ãîôðåíèÿ (1:3260). Ðàñïðîñòðàí¸ííîñòü ÀÄ îëèãîôðå-

íèè ó òàòàð 1:4024, ÷òî ÷àùå, ÷åì ñðåäíÿÿ ðàñïðî-

ñòðàí¸ííîñòü ïî ðîññèéñêèì ïîïóëÿöèÿì, è ñõîæà

ñ äàííûìè ïî Ðåñïóáëèêàì Áàøêîðòîñòàí (1:5600) è Óä-

ìóðòèÿ (1:5300) [8—11]. Ñðåäè ÷óâàøñêîãî íàñåëåíèÿ

Áóèíñêîãî è Äðîææàíîâñêîãî ðàéîíîâ çàáîëåâàíèå ðàñ-

ïðîñòðàíåíî åù¸ ÷àùå — 1:1891.

Ñ âûñîêîé ðàñïðîñòðàí¸ííîñòüþ (÷àùå, ÷åì

1:10000 ÷åë.) â îáñëåäîâàííîé ïîïóëÿöèè òàêæå âûÿâëå-

íû: ëàäîííî-ïîäîøâåííûé ãèïåðêåðàòîç — 1:5232 (ñðåäè

òàòàð 1:4553, ó ëèö äðóãèõ íàöèîíàëüíîñòåé 1:3046); âóëü-

ãàðíûé èõòèîç — 1:7336 (1:8371 è 1:4985 ñîîòâåòñòâåííî);

íåéðîñåíñîðíàÿ òóãîóõîñòü, âêëþ÷àÿ ïðîãðåññèðóþùèå

ôîðìû 1:7138 (1:6751 è 1:9139 ñîîòâåòñòâåííî); òàïå-

òî-ðåòèíàëüíàÿ àáèîòðîôèÿ (ÒÐÀ), âêëþ÷àÿ ïåðèôåðè-

÷åñêóþ è ñìåøàííóþ ôîðìû — 1:9781 (1:8371 è 1:27416).
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Òàáëèöà 1 (îêîí÷àíèå)

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19 20 21 22 23 24 25

108 #180849 Ñèíäðîì Ðóáèíøòåéíà—Òåéáè 1 1 209266 1 264098

109 #101400 Ñèíäðîì Ñåòðå—×îòçåíà 1 3 4 52317 4 66025

110 126900 Êîíòðàêòóðà Äþïþèòðåíà 1 1 209266 4 4 13708 5 52820

111 #117550 Ñèíäðîì Ñîòîñà 1 1 209266 1 1 54832 2 132049

112 #108300 Ñèíäðîì Ñòèêëåðà, òèï III 3 3 69755 3 88033

113 #142900 Ñèíäðîì Õîëò—Îðàìà 1 1 209266 1 264098

114 #185300 Ñèíäðîì Øòóðãå—Âåáåðà 1 1 1 3 69755 4 4 13708 7 37728

115 ***
Ñèíäðîì Ýëåðñà—Äàíëîñà

21 25 10 13 13 22 20 8
13
2

1585 6 7 8 1 22 2492 154 1715

116 #105830 Ñèíäðîì Ýíæåëüìåíà 1 1 209266 1 264098

117 603396
Ñèíäðîì íèçêîðîñëîñòè, áðàõèäàêòèëèè,
äèñïëàçèè íîãòåé è óìñòâåííîé îòñòàëîñòè
(Òîíîêè ñèíäðîì)

2 2 104633 2 132049

118 600384.
Àôàëàíãèÿ, ÷àñòè÷íàÿ ñ ñèíäàêòèëèåé è ïîëè-
äàêòèëèåé ïëþñíåâûõ êîñòåé, ìèêðîöåôàëèåé
è ãèïîïëàçèåé íîãòåé

1 1 209266 1 264098

119 #148210 Ñèíäðîì òóãîóõîñòè-èõòèîçà-êåðàòèòà 1 1 209266 1 264098

120 611929
Îëèãîôðåíèÿ, êàìïòîäàêòèëèÿ,
Ãóàäàëàÿðà ñèíäðîì

2 2 104633 2 2 27416 4 66025

121 600593
Êðàíèîñèíîñòîç, òèï Àäåëàèäû (îëèãîôðåíèÿ,
òóãîóõîñòü, íàíèçì, áðàõèäàêòèëèÿ, ïòîç)

2 2 104633 2 132049

122 *** Ñèíäðîì ãèïîòðèõîçà è òóãîóõîñòè 9 9 23252 9 29344

123 #164200 Ãëàçî-çóáî-ïàëüöåâîé ñèíäðîì 1 1 209266 1 264098

124 #103500 Ñèíäðîì òóãîóõîñòè, àëüáèíèçìà 1 1 54832 1 264098

125 #139210
Çàäåðæêà ðîñòà è óìñòâåííîãî ðàçâèòèÿ
(MYHRE ñèíäðîì)

1 1 209266 1 264098

126 #182900 Àíåìèÿ Ìèíêîâñêîãî—Øàôàðà 2 2 104633 2 132049

127 #193400 Áîëåçíü Âèëëåáðàíäà 1 1 209266 1 264098

128 #102200 Àäåíîìà ãèïîôèçà, ñåìåéíàÿ 1 1 209266 1 264098

129 *** Íåéðîñåíñîðíàÿ òóãîóõîñòü 3 6 3 6 18 11626 2 2 4 13708 22 12004

130 ***
Íåéðîñåíñîðíàÿ òóãîóõîñòü,
ïðîãðåññèðóþùàÿ

2 3 8 13 16097 2 2 27416 15 17607

131 166800 Îòîñêëåðîç 1 1 209266 1 3 4 13708 5 52820

132 #173100 Ãèïîôèçàðíûé íàíèçì 1 2 3 69755 1 1 54832 4 66025

133 #173900 Ïîëèêèñòîç ïî÷åê 3 3 6 34878 2 2 27416 8 33012

134 #153100 Íàñëåäñòâåííàÿ ëèìôåäåìà (Ìèëðîÿ) IA òèï 1 1 209266 1 264098

135 126070 Ãèïîìåëàíèçì, àëüáèíèçì 8 4 12 17439 12 22008

Ïðèìå÷àíèå äëÿ òàáë. 1, 2, 3: ÀÒ — Àòíèíñêèé ðàéîí; ÀÐ — Àðñêèé ðàéîí; Ê — Êóêìîðñêèé ðàéîí; Ä — Äåáåññêèé ðàéîí; Á — Áóèíñêèé ðàéîí; ÌÑ — Ìóñëþ-
ìîâñêèé ðàéîí; ÌÍ — Ìåíçåëèíñêèé ðàéîí; ÀÒ — Àòíèíñêèé ðàéîí; *** — ¹ ïî êàòàëîãó OMIM òî÷íî íå îïðåäåë¸í â ñâÿçè ñ ãåòåðîãåííîñòüþ çàáîëåâàíèÿ;
Ðàñ. 1 íà — Ðàñïðîñòðàí¸ííîñòü çàáîëåâàíèÿ, 1 íà ... ÷åëîâåê; ÍÌÑÍ — íàñëåäñòâåííàÿ ìîòîðíî-ñåíñîðíàÿ íåéðîïàòèÿ; ÌÄ — ìûøå÷íàÿ äèñòðîôèÿ; ÏÌÄ
— ïðîãðåññèðóþùàÿ ìûøå÷íàÿ äèñòðîôèÿ; ÒÐÀ — òàïåòî-ðåòèíàëüíàÿ àáèîòðîôèÿ



Ñ ðàñïðîñòðàí¸ííîñòüþ îò 1:10000 äî 1:20000 çàðå-
ãèñòðèðîâàíû ñëåäóþùèå ÀÄ çàáîëåâàíèÿ: íàñëåäñò-
âåííàÿ ìîòîðíî-ñåíñîðíàÿ íåéðîïàòèÿ (ÍÌÑÍ) —
1:15535 ñóììàðíî ïî âñåì ôîðìàì (ó òàòàð 1:12310);
íåéðîôèáðîìàòîç — 1:15535 (ó òàòàð 1:13951); ãèïîõîí-
äðîïëàçèÿ — 1:13900 (ñðåäè òàòàð 1:13951, ñðåäè ïàöè-
åíòîâ äðóãèõ íàöèîíàëüíîñòåé 1:13706); èäèîïàòè÷å-
ñêèé ñêîëèîç — 1:13205 (1:13951 è 1:10966 ñîîòâåòñò-
âåííî); âðîæä¸ííàÿ êàòàðàêòà — 1:13900 (1:13079 è
1:18277 ñîîòâåòñòâåííî); îòêðûòîóãîëüíàÿ ãëàóêîìà —
1:18864 (1:29895 è 1:7833 ñîîòâåòñòâåííî); ñèíäðîì
Ìàðôàíà — 1:18864 (1:16097 è 1:54832 ñîîòâåòñòâåííî).
Âñå ýòè çàáîëåâàíèÿ è äëÿ áîëüøèíñòâà ðåãèîíîâ Ðîñ-
ñèè ÿâëÿþòñÿ ÷àñòûìè, îäíàêî âñ¸ æå ñòîèò îòìåòèòü
ðàçëè÷èÿ â ÷àñòîòàõ âñòðå÷àåìîñòè ìåæäó ïîïóëÿöèÿìè
[1, 8—11, 15, 16, 18—21]. Îáíàðóæåíî, ÷òî ñðåäè ÷óâàø-
ñêîãî íàñåëåíèÿ èìåþò âûñîêóþ ÷àñòîòó âñòðå÷àåìîñòè
îðî-ôàöèàëüíûé ñèíäðîì — 1:18277 (ðàñïðî-
ñòðàí¸ííîñòü âî âñåé âûáîðêå 1:66025), ñåìåéíûé ñëó-
÷àé êîíòðàêòóðû Äþïþèòðåíà — 1:13708 (äëÿ âñåé ïî-
ïóëÿöèè 1:52820), ñèíäðîì Øòóðãå—Âåáåðà — 1:13708
(äëÿ âñåé ïîïóëÿöèè 1:37728), îòîñêëåðîç — 1:13708
(äëÿ âñåé ïîïóëÿöèè 1:52820) è ïñåâäîìîíèëåòðèêñ —
1:2492 (äëÿ âñåé ïîïóëÿöèè 1:12000).

Ñ ÷àñòîòîé âñòðå÷àåìîñòè 1:20001—1:50000 çàðåãè-
ñòðèðîâàíû: ñïàñòè÷åñêàÿ ïàðàïëåãèÿ Øòðþìïåëÿ
ñ ðàííèì è ïîçäíèì íà÷àëîì — 1:24009 (ñðåäè òàòàð
1:23252, ñðåäè áîëüíûõ äðóãèõ íàöèîíàëüíîñòåé
1:27416); òóáåðîçíûé ñêëåðîç — 1:26410 (1:26158 è
1:27416 ñîîòâåòñòâåííî); áëåôàðîôèìîç ñ ïòîçîì —
1:24009 (1:23252 è 1:27416 ñîîòâåòñòâåííî);
âðîæä¸ííûé ïòîç — 1:24009 (1:29895 è 1:13708 ñîîòâåò-
ñòâåííî); ýêòîäåðìàëüíàÿ ãèïîãèäðîòè÷åñêàÿ äèñïëà-
çèÿ — 1:33012 (1:34878 è 1:27416 ñîîòâåòñòâåííî); ìíî-
æåñòâåííûé ëèïîìàòîç — 1:33012 (1:41853 è 1:18277 ñî-
îòâåòñòâåííî); ïðåàêñèàëüíàÿ ïîëèäàêòèëèÿ — 1:44016
(1:52317 è 1:27416 ñîîòâåòñòâåííî); áîëåçíü Ìåíüåðà —
1:26410 (1:23252 è 1:54832 ñîîòâåòñòâåííî); ñèíäðîì
Âèëüÿìñà — 1:37728 (1:34878 è 1:54832 ñîîòâåòñòâåííî);
ïîëèêèñòîç ïî÷åê — 1:33012 (1:34878 è 1:27416 ñîîòâåò-
ñòâåííî).

Äåñÿòü ÷àñòûõ â îáñëåäîâàííîì íàñåëåíèè çàáîëåâà-
íèé âûÿâëåíû òîëüêî ñðåäè òàòàð: õîðåÿ Ãåíòèíãòîíà
(ðàñïðîñòðàí¸ííîñòü 1:37728 âî âñåì íàñåëåíèè 8 ðàéî-
íîâ, ñðåäè òàòàð 1:29895); íàñëåäñòâåííûé ïàðêèíñî-
íèçì 4 òèïà — 1:29344 (ñðåäè òàòàð 1:23352); õîðåîðåòè-
íàëüíàÿ àáèîòðîôèÿ — 1:37728 (ñðåäè òàòàð 1:29895); ñå-
ìåéíàÿ ìèîïèÿ âûñîêîé ñòåïåíè — 1:26410 (ñðåäè òàòàð
1:20927); ïîëèäàêòèëèÿ ïîñòàêñèàëüíàÿ — 1:29344 (ñðå-
äè òàòàð 1:23252); ýêçîñòîçíàÿ õîíäðîäèñïëàçèÿ —
1:26410 (ñðåäè òàòàð 1:20927); ñïîíäèëî-ýïèôèçàðíàÿ
äèñïëàçèÿ — 1:29344 (ñðåäè òàòàð 1:23252); ñèíäðîì
Êëèïïåëÿ—Òðåíîíå—Âåáåðà — 1:44016 (ñðåäè òàòàð
1:34878); ñèíäðîì ãèïîòðèõîçà è òóãîóõîñòè — 1:29344
(ñðåäè òàòàð 1:23252); ãèïîìåëàíèçì ñ àëüáèíèçìîì —
1:22008 (ñðåäè òàòàð 1:17439). Âñå ýòè çàáîëåâàíèÿ õà-

ðàêòåðíû è äëÿ áîëüøèíñòâà ðåãèîíîâ Ðîññèè, îäíàêî
íå ÿâëÿþòñÿ ÷àñòûìè äëÿ êàæäîãî ðåãèîíà [1, 8—11, 15,
16, 18—21].

Â ðàíåå îáñëåäîâàííûõ ïîïóëÿöèÿõ åâðîïåéñêîé
÷àñòè Ðîññèè ñ ðàñïðîñòðàí¸ííîñòüþ 1:50000 è ÷àùå íà
âñþ ðàññìàòðèâàåìóþ âûáîðêó âûÿâëåíû ñëåäóþùèå
ÀÄ çàáîëåâàíèÿ: ÍÌÑÍ (1:14149), íåéðîôèáðîìàòîç
(1:17013), ìèîòîíè÷åñêàÿ äèñòðîôèÿ (1:49520), îëè-
ãîôðåíèÿ (1:20695), ÒÐÀ (1:25000), âðîæä¸ííûé ïòîç
(1:26411), âðîæä¸ííàÿ êàòàðàêòà (1:17441), ãèïîõîíä-
ðîïëàçèÿ (1:18894); ïîñòàêñèàëüíàÿ ïîëèäàêòèëèÿ
(1:28887), ñèíäàêòèëèÿ I òèïà (1:37998), íåñîâåðøåí-
íûé îñòåîãåíåç (1:49520), èäèîïàòè÷åñêèé ñêîëèîç
(1:48652), ìíîæåñòâåííûé ëèïîìàòîç (1:33819), ëàäîí-
íî-ïîäîøâåííûé ãèïåðêåðàòîç (1:13594), âóëüãàðíûé
èõòèîç (1:4806), ñèíäðîì Ìàðôàíà (1:33441), ñèíäðîì
Íóíåí (1:44018), ñèíäðîì Ýëåðñà—Äàíëîñà (1:9497),
íåéðîñåíñîðíàÿ òóãîóõîñòü (1:24983). Îäíàêî äëÿ êàæ-
äîãî ðåãèîíà ÷àñòîòû âñòðå÷àåìîñòè îòäåëüíûõ çàáîëå-
âàíèé ðàçëè÷àþòñÿ, êàê è ñïèñîê ÷àñòûõ çàáîëåâàíèé.
Íàïðèìåð, âàðèàöèÿ çíà÷åíèé ðàñïðîñòðàí¸ííîñòè
ñèíäðîìà Ýëåðñà—Äàíëî ìåæäó ðåãèîíàìè îò 1:5600
â Ðåñïóáëèêå Áàøêîðòîñòàí äî 1:14435 â Êèðîâñêîé
îáëàñòè, âóëüãàðíîãî èõòèîçà îò 1:1545 â Ðåñïóáëèêå
Ìàðèé Ýë äî 1:8534 â Êðàñíîäàðñêîì êðàå [1, 8—11, 15,
16, 18—21].

Êîëè÷åñòâî íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâàíèé ñ ÀÐ òè-
ïîì íàñëåäîâàíèÿ, âûÿâëåííûõ â âîñüìè ðàéîíàõ ÐÒ,
ñîñòàâèëî 97 çàáîëåâàíèé (òàáë. 2). Áîëüøèíñòâî çàðå-
ãèñòðèðîâàííûõ ÀÐ íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì îïèñàíî è
â äðóãèõ ðîññèéñêèõ ïîïóëÿöèÿõ [1, 8—11, 15, 16,
18—21]. ×àñòûìè ÀÐ çàáîëåâàíèÿìè ÿâëÿþòñÿ 12 íîçî-
ëîãèé (12,37% âñåõ âûÿâëåííûõ íîçîôîðì — 67.67%
âñåõ áîëüíûõ): íåñèíäðîìàëüíàÿ íåéðîñåíñîðíàÿ òóãî-
óõîñòü ñ ðàñïðîñòðàí¸ííîñòüþ 1:2539 (ñðåäè òàòàð
1:2616, ñðåäè áîëüíûõ äðóãèõ íàöèîíàëüíîñòåé 1:2285);
îëèãîôðåíèÿ — 1:1749 (1:1938 è 1:1275 ñîîòâåòñòâåí-
íî); ìèêðîöåôàëèÿ ñ îëèãîôðåíèåé — 1:17607 (1:16097
è 1:27416 ñîîòâåòñòâåííî); ãèïîôèçàðíûé íàíèçì —
1:26410 (1:26158 è 1:27416 ñîîòâåòñòâåííî); ôåíèëêåòî-
íóðèÿ — 1:29344 (1:26158 è 1:54832 ñîîòâåòñòâåííî);
âðîæä¸ííûé ãèïîòèðåîç — 1:17607 (1:16097 è 1:27416
ñîîòâåòñòâåííî); àëüáèíèçì ãëàçî-êîæíûé — 1:15535
(1:19024 è 1:9139 ñîîòâåòñòâåííî); öåíòðàëüíàÿ äèñòðî-
ôèÿ ñåò÷àòêè Øòàðãàðäòà — 1:44016 (1:52317 è 1:27416
ñîîòâåòñòâåííî); ñèíäðîì Ñåêåëÿ — 1:44016 (1:52317 è
1:27416 ñîîòâåòñòâåííî); ñèíäðîì àìíèîòè÷åñêèõ ïåðå-
òÿæåê — 1:20315 (ñðåäè òàòàð 1:16097); îðî-ôàöèî-äè-
ãèòàëüíûé ñèíäðîì, òèï II — 1:37728 (ñðåäè òàòàð
1:29895); ôàöèî-òîðàêî-ñêåëåòíûé ñèíäðîì — 1:37728
(ñðåäè òàòàð 1:29895).

Â ðàíåå èçó÷åííûõ ðåãèîíàõ åâðîïåéñêîé ÷àñòè Ðîñ-
ñèè ñ ðàñïðîñòðàí¸ííîñòüþ 1:50000 è ÷àùå îáíàðóæåíû
ñëåäóþùèå çàáîëåâàíèÿ: ÏÌÄ ïîÿñíî-êîíå÷íîñòíàÿ
(1:38516), îëèãîôðåíèÿ (1:8804), ìèêðîöåôàëèÿ ñ îëè-
ãîôðåíèåé (1:22919), ñïèíàëüíàÿ ìûøå÷íàÿ àòðîôèÿ
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Òàáëèöà 2
Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð ÀÐ ïàòîëîãèè â âîñüìè ðàéîíàõ Ðåñïóáëèêè Òàòàðñòàí

¹ ÎÌÈÌ Äèàãíîç

Òàòàðû Äðóãèå íàöèîíàëüíîñòè
Âñ¸

íàñåëåíèå

ÀÒ ÀÐ Ê Ä Á ÀÊ ÌÑ ÌÍ �
Ðàñ. 1

íà
ÀÒ ÀÐ Ê Ä Á ÀÊ ÌÑ ÌÍ �

Ðàñ. 1
íà �

Ðàñ. 1
íà

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19 20 21 22 23 24 25

1 #254800 Ìèîêëîíóñ-ýïèëåïñèÿ 1 1 209266 1 264098

2 #253400 Ñïèíàëüíàÿ ìûøå÷íàÿ àòðîôèÿ III 1 1 209266 1 264098

3 #608654
Íàñëåäñòâåííàÿ ñåíñîðíî-âåãåòàòèâíàÿ
ïîëèíåéðîïàòèÿ

1 1 209266 1 264098

4 #257320 Ëèññýíöåôàëèÿ 1 1 2 104633 2 132049

5 #204500 Íåéðîíàëüíûé öåðîèäíûé ëèïîôóñöèíîç 2 òèï 2 2 104633 2 132049

6 #260500 Ïàïèëîìû ñîñóäèñòîãî ñïëåòåíèÿ 1 1 209266 1 264098

7 207950 Àíîìàëèÿ Àðíîëüäà—Êèàðè 1 1 209266 1 264098

8 #225753 Ìîñòî-ìîçæå÷êîâàÿ ãèïîïëàçèÿ 4 òèïà 1 1 209266 1 264098

9 #277900 Áîëåçíü Âèëüñîíà—Êîíîâàëîâà 1 1 54832 1 264098

10 217990 Àãåíåçèÿ ìîçîëèñòîãî òåëà 1 1 209266 1 264098

11 #600794
Äèñòàëüíàÿ ñïèíàëüíàÿ àìèîòðîôèÿ ñ ïðåèìóùå-
ñòâåííûì ïîðàæåíèåì ðóê

1 1 209266 1 264098

12 #256030 Íåìàëèíîâàÿ ìèîïàòèÿ 1 1 209266 1 264098

13 #613722 Ýïèëåïñèÿ ãåíåðàëèçîâàííàÿ 2 2 27416 2 132049

14 #266500 Áîëåçíü Ðåôñóìà 2 2 104633 2 132049

15 #224050 Âðîæäåííàÿ ãèïîïëàçèÿ ìîçæå÷êà, îëèãîôðåíèÿ 2 2 4 52317 4 66025

16 #611105
Ëåéêîýíöåôàëîïàòèÿ ñ ïîðàæåíèåì ñòâîëà è âû-
ñîêèì óðîâíåì ëàêòàòà

2 2 104633 2 132049

17 #604004 Ëåéêîýíöåôàëîïàòèÿ ñ ñóáêîðòèêàëüíûìè êèñòàìè 1 1 209266 1 264098

18 #606369
Ýïèëåïòè÷åñêàÿ ýíöåôàëîïàòèÿ,
Ëåííîêñà—Ãàñòî òèï

1 1 209266 1 264098

19 #253601 ÏÌÄ ïîÿñíî-êîíå÷íîñòíàÿ IIB òèï 1 1 209266 1 264098

20 #253600 ÏÌÄ ïîÿñíî-êîíå÷íîñòíàÿ, 2À òèï 3 3 18277 3 88033

21 #254090 Âðîæäåííàÿ ìûøå÷íàÿ äèñòðîôèÿ Óëüðèõà 1 1 209266 1 264098

22 *** Ìèîïàòèÿ âðîæäåííàÿ 1 1 209266 1 264098

23 #251200 Ìèêðîöåôàëèÿ, îëèãîôðåíèÿ 1 3 5 2 2 13 16097 1 1 2 27416 15 17607

24 251280
Ìèêðîöåôàëèÿ, îëèãîôðåíèÿ,
ñïàñòè÷åñêèé òåòðàïàðåç

1 1 1 2 5 41853 5 52820

25 *** Îëèãîôðåíèÿ 9 12 8 25 18 20 9 7 108 1938 3 15 19 2 4 43 1275 151 1749

26 267760 Ïèãìåíòíî-áåñïèãìåíòíàÿ ÒÐÀ 2 2 4 13708 4 66025

27 #217800 Ìàêóëîäèñòðîôèÿ ðîãîâèöû, ìèîïèÿ 2 2 104633 2 132049

28 *** ÒÐÀ, ïåðèôåðè÷åñêàÿ ôîðìà 3 2 5 41853 5 52820

29 *** ÒÐÀ, ñìåøàííàÿ ôîðìà 2 3 5 41853 5 52820

30 #611040 Çàäíèé ìèêðîôòàëüì ñ ïåðèôåðè÷åñêîé ÒÐÀ 1 1 209266 1 264098

31 258500 Àòðîôèÿ çðèòåëüíûõ íåðâîâ 1 3 4 52317 1 1 54832 5 52820

32 #231300 Âðîæäåííàÿ ãëàóêîìà 1 1 1 3 69755 1 1 54832 4 66025

33 *** Âðîæäåííàÿ êàòàðàêòà 1 1 1 2 5 41853 5 52820

34 251505 Ìèêðîôòàëüì, ìèêðîêîðíåà, êîëîáîìà 1 1 209266 1 264098

35 #248200 Öåíòðàëüíàÿ äèñòðîôèÿ ñåò÷àòêè Øòàðãàðäòà 1 3 4 52317 2 2 27416 6 44016

36 #604537 Àìàâðîç Ëåáåðà, òèï 5 1 1 209266 1 264098

37 #204870 Äèñòðîôèÿ ðîãîâèöû àìèëîèäîâèäíàÿ 2 2 104633 2 132049

38 258400 Îôòàëüìîïëåãèÿ ñ ïòîçîì 1 1 209266 2 2 27416 3 88033

39 #242100 Èõòèîçèôîðìíàÿ ýðèòðîäåðìèÿ 1 1 209266 1 264098

40 242530 Ñèíäðîì èõòèîçà ñ îëèãîôðåíèåé 1 1 209266 1 264098

41 #203100 Àëüáèíèçì ãëàçî-êîæíûé, ò.1 1 2 4 2 1 1 11 19024 4 1 1 6 9139 17 15535

42 #604379 Ãèïîòðèõîç âðîæäåííûé 3 3 18277 3 88033

43 #226600 Áóëëåçíûé ýïèäåðìîëèç, òèï Ãàëëîïå—Ñèìïñîíà 1 1 209266 1 264098

44 259680
Õðîíè÷åñêèé ðåöèäèâèðóþùèé ìíîæåñòâåííûé
îñòåîìèåëèò

3 3 69755 3 88033

45 250230 Ìåòàôèçàðíàÿ õîíäðîäèñïëàçèÿ (Êàèòèëà) 1 1 209266 1 264098

46 #259420 Íåñîâåðøåííûé îñòåîãåíåç 2 1 1 4 52317 4 66025

47 250410 Ìåòàôèçàðíàÿ äèñïëàçèÿ ñ ïèãìåíòíûì ðåòèíèòîì 1 1 209266 1 264098

48 271600 Ñïîíäèëî-ýïèôèçàðíàÿ äèñïëàçèÿ, òèï Òàðäà 2 2 104633 2 132049

49 251190
Ñèíäðîì ìèêðîöåôàëèè, îëèãîôðåíèè, ïðèìîð-
äèàëüíîãî íàíèçìà, òèï Òàðèåëëî

1 1 209266 1 1 54832 2 132049
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Òàáëèöà 2 (îêîí÷àíèå)

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16 17 18 19 20 21 22 23 24 25

50 252100
Îðî-ôàöèî-äèãèòàëüíûé ñèíäðîì, òèï II
(Ñèíäðîì Ìîðà)

5 2 7 29895 7 37728

51 211910
Ñèíäðîì ôàöèî-òîðàêî-ñêåëåòíûé (êàïòîäàêòè-
ëèÿ, Ãóàäàëüÿðà, òèï 1) ñèíäðîì

7 7 29895 7 37728

52 257800. Îêóëî-öåðåáðàëüíûé ñèíäðîì ñ ãèïîïèãìåíòàöèåé 1 1 54832 1 264098

53 246570
Âðîæäåííàÿ àïëàçèÿ ìàëîáåðöîâîé è áîëüøå-
áåðöîâîé êîñòåé è îëèãîäàêòèëèè

1 1 209266 1 264098

54 235000 Ñèíäðîì ãåìèãèïåðïëàçèè 1 1 209266 1 264098

55 #257920 Îêóëî-ïàëàòî-ñêåëåòíûé ñèíäðîì 1 1 54832 1 264098

56 220500 Ñèíäðîì îíèõîäèñòðîôèè è òóãîóõîñòè 1 1 209266 1 264098

57 #214150 Ñèíäðîì öåðåáðî-îêóëî-ôàöèî-ñêåëåòíûé (COFS) 1 1 209266 1 264098

58 227250
Ñèíäðîì îëèãîôðåíèè, êèôîñêîëèîçà è ëèöåâûõ
àíîìàëèé

1 1 209266 1 264098

59 #257850 Îêóëî-äåíòî-äèãèòàëüíûé ñèíäðîì 1 1 54832 1 264098

60 213950 Öåðåáðî-ôàöèî-òîðàêàëüíàÿ äèñïëàçèÿ 1 1 209266 1 264098

61 #219200 Ñèíäðîì "âÿëîé êîæè" (ñèíäðîì çàòûëî÷íîãî ðîãà) 1 1 54832 1 264098

62 258850
Îðî-ôàöèî-äèãèòàëüíûé ñèíäðîì, òèï III (ñèíäðîì
Øóãàðìåí)

2 2 27416 2 132049

63 601420
Ñèíäðîì ìèêðîöåôàëèè ñ ðàñùåëèíîé ãóáû/íåáà,
äèñãåíåçèåé ìîçîëèñòîãî òåëà

1 1 209266 1 264098

64 258040
Îìôàëîöåëå-ýêñòðîôèÿ-çàðàùåíèå àíóñà, äåôåê-
òû ïîçâîíî÷íèêà

1 1 209266 1 264098

65 217100 Ñèíäðîì àìíèîòè÷åñêèõ ïåðåòÿæåê 2 3 1 1 2 3 1 13 16097 13 20315

66 #209900 Ñèíäðîì Áàðäå—Áèäëÿ 1 1 2 104633 2 132049

67 #143500 Ñèíäðîì Æèëüáåðà 2 2 104633 1 1 2 27416 4 66025

68 #244400 Ñèíäðîì Êàðòàãåíåðà 1 1 54832 1 264098

69 #216400 Ñèíäðîì Êîêêåéíà 1 1 209266 1 264098

70 #216550 Ñèíäðîì Êîýíà 2 2 104633 2 132049

71 248770 Ñèíäðîì Ìàðäåíà—Óîëêåðà 1 1 209266 1 264098

72 #233400
Ñèíäðîì íåéðîñåíñîðíîé òóãîóõîñòè è ãèïîãîíà-
äèçìà (Ïåððàóëüò ñèíäðîì)

1 1 209266 1 264098

73 #256500 Ñèíäðîì Íåòåðòîíà 1 1 2 104633 2 132049

74 #210600 Ñèíäðîì Ñåêêåëÿ 1 1 2 4 52317 2 2 27416 6 44016

75 211960. Ñèíäðîì Òåëü—Õàøîìåð 1 1 209266 1 264098

76 #251290
Cèíäðîì ïñåâäî-TORCH (ãèäðîöåôàëèÿ ñ ìèêðî-
öåôàëèåé, ñóäîðîãàìè, ñïàñòè÷åñêèì òåòðàïàðå-
çîì, êàòàðàêòîé è ÀÇÍ)

1 1 209266 1 264098

77 261800 Ñèíäðîì Ïüåðà—Ðîáåíà 1 1 209266 1 264098

78 *** Ñèíäðîì Óøåðà 1 2 1 4 52317 1 1 54832 5 52820

79 241000
Ñèíäðîì îëèãîôðåíèè, ìèêðîöåôàëèè, ãèïîãåíè-
òàëèçìà

1 1 209266 1 264098

80 #251255
Ñèíäðîì ìèêðîöåôàëèè ñ óìñòâåííîé îòñòàëî-
ñòüþ è àíîìàëèåé ïàëüöåâ (Äæàâàä ñèíäðîì)

1 1 209266 1 264098

81 251800.
Ñèíäðîì ìèêðîòèè ñ àòðåçèåé íàðóæíûõ ñëóõîâûõ
ïðîõîäîâ è êîíäóêòèâíîé ãëóõîòîé

1 1 2 104633 2 132049

82 245570 Ñèíäðîì Ëàíäàó—Êëåôôíåðà 1 1 209266 1 264098

83 228200 FFU ñèíäðîì (Femur—Fibula Ulna syndrome) 2 2 104633 2 132049

84 221200 Ñèíäðîì òóãîóõîñòè, ìèîïèè, îëèãîôðåíèè 1 1 2 104633 2 132049

85 608763
Ñèíäðîì Ýëåðñà-—Äàíëî ñ òóãîóõîñòüþ è îëèãîô-
ðåíèåé (Beasley—Cohen òèï)

1 1 54832 1 264098

86 #262400 Ãèïîôèçàðíûé íàíèçì 1 1 2 3 1 8 26158 1 1 2 27416 10 26410

87 #202010 Àäðåíîãåíèòàëüíûé ñèíäðîì 1 1 1 3 69755 3 88033

88 #231670 Ãëóòàðîâàÿ àöèäóðèÿ 1 1 209266 1 264098

89 #261600 Ôåíèëêåòîíóðèÿ 3 3 2 8 26158 1 1 54832 9 29344

90 #219700 Ìóêîâèñöèäîç 2 1 3 69755 1 1 54832 4 66025

91 #236200 Ãîìîöèñòèíóðèÿ 2 2 104633 2 132049

92 #243150 Ìíîæåñòâåííàÿ èíòåðñòèöèàëüíàÿ àòðåçèÿ 1 1 209266 1 264098

93 #274900 Âðîæäåííûé ãèïîòèðåîç 2 1 2 1 3 2 2 13 16097 1 2 27416 15 17607

94 #262600 Ïàíãèïîïèòóèòàðèçì 1 1 209266 1 1 54832 2 132049

95 #278000 Êñàíòîìàòîç (Áîëåçíü Âîëüìàíà) 1 1 209266 1 264098

96 *** Íåéðîñåíñîðíàÿ òóãîóõîñòü, ïðîãðåññèðóþùàÿ 1 1 1 3 69755 1 1 54832 4 66025

97 *** Íåéðîñåíñîðíàÿ òóãîóõîñòü 5 8 20 12 11 13 9 2 80 2616 3 11 1 9 24 2285 104 2539



(1:49520), òàïåòî-ðåòèíàëüíàÿ àáèîòðîôèÿ (1:21332),
âðîæä¸ííàÿ êàòàðàêòà (1:28297), èõòèîçèôîðìíàÿ ýðèò-
ðîäåðìèÿ (1:42017), ôåíèëêåòîíóðèÿ (1:48652), àëüáè-
íèçì ãëàçî-êîæíûé (1:46212), ãèïîôèçàðíûé íàíèçì
(1:46212), âðîæä¸ííûé ãèïîòèðåîç (1:42664), íåéðîñåí-
ñîðíàÿ òóãîóõîñòü (1:6081). Òàê æå êàê è â ñëó÷àå ñ ÀÄ
çàáîëåâàíèÿìè, êàæäûé ðåãèîí õàðàêòåðèçóåòñÿ ñâîèì
ñïèñêîì ÷àñòûõ ÀÐ áîëåçíåé ñ âûñîêîé âàðèàöèåé
â çíà÷åíèÿõ ðàñïðîñòðàí¸ííîñòè [1, 8—11, 15, 16,
18—21].

Ðàçíîîáðàçèå ÷àñòîé Õ-ñö. ïàòîëîãèè (òàáë. 3) ñîñòà-
âèëè 9 íîçîëîãèé (37.50% âñåõ ôîðì). ×èñëî áîëüíûõ
ñ ÷àñòûìè çàáîëåâàíèÿìè ñîñòàâèëî 81.82% îò îáùåãî
÷èñëà çàðåãèñòðèðîâàííûõ áîëüíûõ ñ äàííûì òèïîì
ÌÍÁ. Ñðåäè Õ-ñö. çàáîëåâàíèé íàèáîëåå ðàñïðî-
ñòðàí¸ííûìè ÿâëÿþòñÿ îëèãîôðåíèÿ — 1 áîëüíîé íà
1971 îáñëåäîâàííûõ (ñðåäè òàòàð 1:2754, ñðåäè äðóãèõ ýò-
íîñîâ ïîïóëÿöèè 1:945, ñðåäíÿÿ ïî Ðîññèè 1:10284);
âðîæä¸ííûé íèñòàãì — 1:13205 (1:14948, 9139 è 1:29540
ñîîòâåòñòâåííî); ñèíäðîì ìèêðîöåôàëèè ñ îëèãîôðå-
íèåé è íàíèçìîì — 1:26410 (1:104643, 1:6854 è 1:347100
ñîîòâåòñòâåííî); ãèïîôîñôàòåìèÿ — 1:44016 (1:104643,
1:3708 è 1:154260 ñîîòâåòñòâåííî).

Òàêæå ïðè îáñëåäîâàíèè íàñåëåíèÿ âûÿâëåíû íå-
ñêîëüêî ìèòîõîíäðèàëüíûõ çàáîëåâàíèé: ñèíäðîì Êåð-
íñà—Ñåéðà (#530000) — 1 áîëüíîé, ñèíäðîì MELAS
(#540000) — 4 áîëüíûõ, áîëåçíü Ëè (#256000) — 4 áîëü-
íûõ, ñèíäðîì MERRF (#545000) — 1 áîëüíîé.

Ñðàâíåíèå íîçîëîãè÷åñêîãî ñïåêòðà ÀÄ, ÀÐ è Õ ñö.
çàáîëåâàíèé ñî ñïèñêîì ÌÍÁ â åâðîïåéñêèõ ïîïóëÿöè-
ÿõ [25, 26] ïî Ðåãèñòðó íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè Áðè-
òàíñêîé Êîëóìáèè [23, 24], è ïî äàííûì «Orphanet» [27]
îïðåäåëèëî è õàðàêòåðíûå äëÿ âñåõ ðåãèîíîâ ÌÍÁ è
ñïåöèôè÷åñêèå òîëüêî äëÿ äàííîé ïîïóëÿöèè.

ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà ìîíîãåííûõ íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíåé

Ñ öåëüþ óòî÷íåíèÿ äèàãíîçà ïîäòâåðæäàþùàÿ
ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà ìàæîðíûõ ìóòàöèé ó ïàöèåíòîâ ïðî-
âåäåíà 211 áîëüíûì ñî ñëåäóþùèìè äèàãíîçàìè ïî ñèñ-
òåìàì.

�íåâðîëîãè÷åñêèå çàáîëåâàíèÿ: àòàêñèÿ Ôðèäðåéõà
(1 áîëüíîé), ïðîãðåññèðóþùàÿ ìûøå÷íàÿ äèñòðîôèÿ
Äþøåííà/Áåêêåðà (3 ñåìüè, 3 áîëüíûõ), âðîæä¸ííàÿ
ïàðàìèîòîíèÿ Ýéëåíáóðãà (1 áîëüíîé), íàñëåäñòâåííàÿ
ìîòîðíî-ñåíñîðíàÿ íåéðîïàòèÿ (13 ñåìåé, 17 áîëüíûõ),
õîðåÿ Ãåíòèíãòîíà (3 ïàöèåíòà, 3 ñåìüè), ñïèíàëüíàÿ
ìûøå÷íàÿ àòðîôèÿ (1 ïàöèåíò), ìèîòîíè÷åñêàÿ äèñòðî-
ôèÿ (1 ïàöèåíò), ïðîãðåññèðóþùàÿ ìûøå÷íàÿ äèñòðî-
ôèÿ (3 ïàöèåíòà, 3 ñåìüè), âðîæä¸ííàÿ ïðîãðåññèðóþ-
ùàÿ ìèîïàòèÿ — ëàìèíîïàòèÿ (1 áîëüíîé), íåéðîôèá-
ðîìàòîç 2 òèïà (1 ïàöèåíò);

� îôòàëüìîëîãè÷åñêèå çàáîëåâàíèÿ: ÒÐÀ òèï Ôðàí-
÷åñêåòòè (1 ïàöèåíò), öåíòðàëüíàÿ äåãåíåðàöèÿ ñåò÷àòêè
Øòàðãàðäòà (2 ïàöèåíòà èç 2 ñåìåé), êîëîáîìàòîçíûé
ìèêðîôòàëüì (1 ïàöèåíò), õîðåîðåòèíàëüíàÿ àòðîôèÿ
(1 ïàöèåíò), ñóìåðå÷íàÿ ñëåïîòà (1 ïàöèåíò);

� äåðìàòîëîãè÷åñêèå áîëåçíè: ñèíäðîì Êðèñòà—Ñè-
ìåíñà (1 áîëüíîé), ýêòîäåðìàëüíàÿ äèñïëàçèÿ òèïà II
(ãèäðîòè÷åñêàÿ), èëè ñèíäðîì Êëàóñòîíà (1 áîëüíîé),
ñèíäðîì Íåòåðòîíà (1 áîëüíîé), âðîæä¸ííûé ãèïîòðè-
õîç (â 3 ñåìüÿõ 5 áîëüíûì);

�íàñëåäñòâåííûå ñèíäðîìû: Õ-ñöåïëåííûé ëèì-
ôîïðîëèôåðàòèâíûé ñèíäðîì (1 áîëüíîé), ñèíäðîì Âè-
ëüÿìñà (1 áîëüíîé), ñèíäðîì Âààðäåðáóðãà (1 ñåìüÿ,
2 áîëüíûõ), ñèíäðîì Ìàðòèíà—Áåëë (29 ïàöèåíòîâ,
26 ñåìåé), ñèíäðîì Æèëüáåðà (5 áîëüíûì èç 5 ñåìåé);

�íàñëåäñòâåííûå áîëåçíè îáìåíà âåùåñòâ: ñèíäðîì
Êåðíñà—Ñåéðà (1 áîëüíîé), ñèíäðîì MELAS (1 áîëü-
íîé), áîëåçíü Ëè (1 áîëüíîé), ëåéêîýíöåôàëîïàòèÿ ñ ïî-
ðàæåíèåì ñòâîëà è íàêîïëåíèåì ëàêòàòà (1 áîëüíîé),
ìèîêëîíóñ-ýïèëåïèÿ Óíôåððèõòà—Ëóíäáîðãà (1 áîëü-
íîé), ãîìîöèñòèíóðèÿ (1 áîëüíîé). Äëÿ óòî÷íåíèÿ äèà-
ãíîçà òð¸ì ïàöèåíòàì âûïîëíåíà òàíäåìíàÿ ìàññ-ñïåê-
òðîìåòðèÿ àìèíîêèñëîò è àöèëêàðíèòèíîâ êðîâè;

�ïðî÷àÿ ïàòîëîãèÿ: èçîëèðîâàííàÿ íåéðîñåíñîðíàÿ
òóãîóõîñòü (104 áîëüíûõ), ôåíèëêåòîíóðèÿ (8 áîëüíûõ
èç 7 ñåìåé), àäðåíîãåíèòàëüíûé ñèíäðîì (1 áîëüíîé),
ìóêîâèñöèäîç (3 áîëüíûõ èç 2 ñåìåé), àõîíäðîïëàçèÿ
(5 áîëüíûõ, 5 ñåìåé), îñòåîïåòðîç (1 áîëüíîé).

Â ðåçóëüòàòå ïðîâåä¸ííûõ äèàãíîñòè÷åñêèõ ëàáîðà-
òîðíûõ èññëåäîâàíèé ó 104 ïàöèåíòîâ (49,29%) äèàãíîç
ïîäòâåðæä¸í ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêè.

Àíàëèç òåððèòîðèàëüíîãî ðàñïðåäåëåíèÿ ÌÍÁ
ïî ðàéîíàì Ðåñïóáëèêè

Äëÿ îöåíêè òåððèòîðèàëüíîãî ðàñïðîñòðàíåíèÿ
ÌÍÁ ïî îáñëåäîâàííûì ðàéîíàì ïðîâåäåí àíàëèç ðàâ-
íîìåðíîñòè ðàñïðåäåëåíèÿ îòäåëüíûõ íîçîëîãè÷åñêèõ
ôîðì ïî ðàéîíàì ÐÒ. Âíóòðèðàéîííîå íàêîïëåíèå
ÌÍÁ ïîêàçàíî äëÿ 44 çàáîëåâàíèé (35 ñ ÀÄ íàñëåäîâà-
íèåì, 3 ñ ÀÐ è 6 ñ Õ-ñö.). Â òàáë. 4 ïðèâîäÿòñÿ ÌÍÁ, îá-
íàðóæèâøèå íàêîïëåíèå ïî ðàéîíàì Ðåñïóáëèêè. Ðàç-
ëè÷èé â ÷èñëå çàáîëåâàíèé, ïîêàçàâøèõ íàêîïëåíèå,
ìåæäó ýòíîãðàôè÷åñêèìè ãðóïïàìè íå âûÿâëåíî.

Êàê ñëåäóåò èç òàáë. 4, â îñíîâíîì íàêîïëåíèå çàðå-
ãèñòðèðîâàíî ñðåäè òàòàð è ÷óâàøåé.

Çàáîëåâàíèÿ, îáíàðóæèâøèå íàêîïëåíèÿ ñðåäè êà-
çàíñêèõ òàòàð ïîäðîáíî îáñóæäåíû â áîëåå ðàííåé íà-
øåé ïóáëèêàöèè, â êîòîðîé ïðåäñòàâëåíû íåêîòîðûå
áîëüøèå ðîäîñëîâíûå ñ ýêçîñòîçíîé õîíäðîäèñïëàçèåé,
õîðååé Ãåíòèíãòîíà, áîëåçíüþ Øòðþìïåëÿ è íåñèíäðî-
ìàëüíîé íåéðîñåíñîðíîé òóãîóõîñòüþ [12]. Íóæíî îò-
ìåòèòü, ÷òî áîëüøèíñòâî çàáîëåâàíèé, ïîêàçàâøèõ íà-
êîïëåíèå ïî ðàéîíàì, ïðåäñòàâëåíî áîëüøèìè ðîäî-
ñëîâíûìè, è ïàöèåíòû ÿâëÿþòñÿ ðîäñòâåííèêàìè.

Íà ðèñ. 1 è 2 ïîêàçàíû ðîäîñëîâíûå ñ áëåôàðîôèìî-
çîì ñ ïòîçîì, ñïîíäèëî-ýïèôèçàðíîé äèñïëàçèåé èç Áó-
èíñêîãî ðàéîíà. Âñå ïàöèåíòû, òàòàðû ïî ïðîèñõîæäå-
íèþ, ÿâëÿþòñÿ êîðåííûìè æèòåëÿìè ðàéîíà. Â ðîäî-
ñëîâíîé (ðèñ. 3) ñ ñèíäðîìîì ãèïîòðèõîçà ñ òóãîóõîñòüþ
èç Àêòàíûøñêîãî ðàéîíà ÷àñòü ïàöèåíòîâ ïåðååõàëà íà
ïîñòîÿííîå ìåñòî æèòåëüñòâî â Óäìóðòñêóþ Ðåñïóáëè-
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êó. Ïðàêòè÷åñêè âñå çàáîëåâàíèÿ, îáíàðóæèâàþùèå íà-
êîïëåíèå, èìåþò ïðèñïîñîáëåííîñòü, ñòðåìÿùóþñÿ ê 1,
÷òî äîïóñêàåò âåðîÿòíîñòü óâåëè÷åíèÿ ÷àñòîòû âñòðå÷à-
åìîñòè çàáîëåâàíèé â ñëåäóþùèõ ïîêîëåíèÿõ, à âîç-
ìîæíî è â ñîñåäíèõ ïîïóëÿöèÿõ ïðè ìèãðàöèè ïàöèåí-
òîâ.

Âûÿâëåíî íàêîïëåíèå ÌÍÁ ñðåäè ÷óâàøñêîãî íàñå-
ëåíèÿ â Äðîææàíîâñêîì è Áóèíñêîì ðàéîíàõ. Â Äðîæ-
æàíîâñêîì ðàéîíå âûÿâëåíî íàêîïëåíèå è ÀÄ è ÀÐ
ôîðì îëèãîôðåíèè è ÀÄ ïñåâäîìîíèëåòðèêñà, â Áóèí-
ñêîì — îëèãîôðåíèè ñ ÀÄ íàñëåäîâàíèåì.

Ðàñïðîñòðàí¸ííîñòü ÀÄ ôîðì îëèãîôðåíèè â ðàéî-
íàõ ñîñòàâèëà 1:1720 è 1:1289 ñîîòâåòñòâåííî, ïðè òîì,
÷òî òîëüêî ñðåäè ÷óâàøñêîãî íàñåëåíèÿ âûøåïåðå÷èñ-
ëåííûõ ðàéîíîâ ÷àñòîòà âñòðå÷àåìîñòè îïðåäåëåíà êàê
1:990 è 1:500 ñîîòâåòñòâåííî. Ðàñïðîñòðàí¸ííîñòü ïñåâ-
äîìîíèëåòðèêñà ñðåäè ÷óâàøåé ðàéîíà — 1:450. Ïðàê-
òè÷åñêè âñå âûÿâëåííûå áîëüíûå èç ðîäñòâåííûõ ÿäåð-
íûõ ñåìåé. Âûÿâëåíû áîëüøèå ðîäîñëîâíûå ñ îëèãîô-
ðåíèåé (ðèñ. 4 è 5) è ïñåâäîìîíèëåòðèêñîì (ðèñ. 6) â ÷ó-
âàøñêèõ ñåëàõ, ïðåäñòàâëÿþùèõ ñîâðåìåííûå èçîëÿòû
ñ âûñîêèì óðîâíåì èíáðèäèíãà. Ëîêàëüíûé èíáðèäèíã
â ñåëüñêèõ ïîñåëåíèÿõ (ñ.ï.) Äðîææàíîâñêîãî ðàéîíà,
â êîòîðûõ îáíàðóæåíû ñåìüè, ×óâàøñêî-Íîâîèëüìîâ-
ñêîì ñîñòàâèë 0,0101, â ×óâàøñêî-Äðîææàíîâñêîì —

0,009, â Ìîêðîñàâàëååâñêîì ñ.ï.Áóèíñêîãî ðàéîíà —
0,0117 [5—7]. Ïðè ýòîì ñðåäíåâçâåøåííûå çíà÷åíèÿ ëî-
êàëüíîãî èíáðèäèíãà äëÿ Äðîææàíîâñêîãî è Áóèíñêîãî
ðàéîíîâ ñîñòàâèëè 0,00616 è 0,458 ñîîòâåòñòâåííî, à
â ðàìêàõ ðåãèîíà ïîêàçàòåëè óìåíüøàþòñÿ åù¸ íà ïîðÿ-
äîê. Âûÿâëåííûå òåíäåíöèè ïîêàçûâàþò, ÷òî îñíîâíûå
ìèêðîýâîëþöèîííûå ïðîöåññû ïðîèñõîäÿò èìåííî
â ïîïóëÿöèÿõ íèçøåãî èåðàðõè÷åñêîãî óðîâíÿ — ñåëü-
ñêîì ïîñåëåíèè. Ïðè àíàëèçå ôàìèëüíîãî ëàíäøàôòà
Äðîææàíîâñêîãî è Áóèíñêîãî ðàéîíîâ ïðîñëåæèâàþòñÿ
äâà êëàñòåðà. Îäèí êëàñòåð ñîîòâåòñòâóåò òàòàðñêîìó
íàñåëåíèþ, âòîðîé — ÷óâàøñêîìó. Ïîëó÷åííûå äàííûå
ñâèäåòåëüñòâóþò î íàëè÷èè ýòíè÷åñêîé ïîäðàçäåë¸ííî-
ñòè ñåëüñêîãî íàñåëåíèÿ ÐÒ [5—7].

Íàêîïëåíèå îòäåëüíûõ ÌÍÁ ó òàòàð
ïî ñðàâíåíèþ ñ äðóãèìè ïîïóëÿöèÿìè/ýòíîñàìè Ðîññèè

Äëÿ âûÿâëåíèÿ ñòàòèñòè÷åñêè çíà÷èìîãî íàêîïëå-
íèÿ (F-ðàñïðåäåëåíèå; óðîâåíü çíà÷èìîñòè 0,01) îòäå-
ëüíûõ ÌÍÁ ïðîâåäåíî ñðàâíåíèå ðàñïðîñòðàí¸ííîñòè
êîíêðåòíûõ çàáîëåâàíèé ñóììàðíî ó òàòàðñêîãî íàñåëå-
íèÿ è â ðàíåå èçó÷åííûõ ýòíîñàõ è ïîïóëÿöèÿõ åâðîïåé-
ñêîé ÷àñòè ÐÔ. Ñðåäè ÀÄ ïàòîëîãèè ó òàòàð ëîêàëüíî
âûñîêèå çíà÷åíèÿ ðàñïðîñòðàí¸ííîñòè îáíàðóæèâàþò
21 çàáîëåâàíèå: îëèãîôðåíèÿ — 1 : 4024 (ñðåäíÿÿ ïî ðà-
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Òàáëèöà 3
Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð Õ-ñö. ïàòîëîãèè â âîñüìè ðàéîíàõ Ðåñïóáëèêè Òàòàðñòàí

¹ ÎÌÈÌ Äèàãíîç

Òàòàðû Äðóãèå íàöèîíàëüíîñòè
Âñ¸

íàñåëåíèå

ÀÒ ÀÐ Ê Ä Á ÀÊ ÌÑ ÌÍ �
Ðàñ. 1

íà
ÀÒ ÀÐ Ê Ä Á ÀÊ ÌÑ ÌÍ �

Ðàñ. 1
íà

�
Ðàñ. 1

íà

1 *** Îëèãîôðåíèÿ 2 6 4 3 5 11 6 1 38 2754 7 9 5 2 6 29 945 67 1971

2 300557 Áîëåçíü Ïàðêèíñîíà 12 òèïà 2 2 52317 2 66025

3 #307000 Ãèäðîöåôàëèÿ, îëèãîôðåíèÿ 1 1 104633 1 132049

4 302802 ÍÌÑÍ, 3 òèï 2 2 52317 2 66025

5 #310200
Ïðîãðåññèðóþùàÿ ìûøå÷íàÿ äèñòðîôèÿ Äþ-
øåííà

1 1 2 52317 2 66025

6 #300376 Ìèîïàòèÿ, òèï Áåêêåðà 1 1 104633 1 1 27416 2 66025

7 #308100 Èõòèîç 1 1 2 2 6 17439 6 22008

8 #300071 Ñóìåðå÷íàÿ ñëåïîòà òèï IIÀ 2 2 52317 2 66025

9 #309300 Ìåãàëîêîðíåà 1 2 3 34878 3 44016

10 #312600 Ïèãìåíòíàÿ äåãåíåðàöèÿ ñåò÷àòêè 1 1 104633 1 132049

11 #310700 Âðîæäåííûé íèñòàãì 4 1 2 7 14948 1 1 1 3 9139 10 13205

12 #304110 Êðàíèîôðîíòîíàçàëüíàÿ äèñïëàçèÿ 1 1 104633 1 132049

13 #301200 Íåñîâåðøåííûé àìåëîãåíåç 3 3 34878 3 44016

14 #305400 Ñèíäðîì Ààðñêîãà 4 3 7 14948 7 18864

15 #305100 Ñèíäðîì Êðèñòà—Ñèìåíñà 1 1 104633 1 132049

16 #305450 Ñèíäðîì Îðèòñà—Êàâåäæè 1 1 104633 1 132049

17 #312750 Ñèíäðîì Ðåòòà 1 1 2 13708 2 66025

18 #309500
Ñèíäðîì ìèêðîöåôàëèè ñ îëèãîôðåíèåé è
íàíèçìîì (ñèíäðîì Renpenning)

1 1 104633 4 4 6854 5 26410

19 300650 Ñèíäðîì àëüáèíèçìà-òóãîóõîñòè 2 2 52317 2 66025

20 #308240 Ëèìôîïðîëèôåðàòèâíûé ñèíäðîì 2 2 52317 2 66025

21 #307800 Ãèïîôîñôàòåìèÿ 1 1 104633 2 2 13708 3 44016

22 #309900 Ìóêîïîëèñàõàðèäîç, òèï II 1 1 104633 1 132049

23 #306700 Ãåìîôèëèÿ À 1 1 2 4 26158 4 33012

24 #306900 Ãåìîôèëèÿ B 2 2 52317 2 66025
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Òàáëèöà 4
ÌÍÁ, îáíàðóæèâàþùèå íàêîïëåíèå (p<0,01) â âîñüìè îáñëåäîâàííûõ ðàéîíàõ Òàòàðñòàíà

Ïîïóëÿöèÿ Äèàãíîç ò/í Ðàñï. â
ðàéîíå

Íàöèîíàëü-
íîñòü

Ðàñï. â
8 ðàéîíàõ

Êàçàíñêèå òàòàðû

Àòíèíñêèé Ñèíäðîì Ýëåðñà—Äàíëî ÀÄ 1:657 Ò 1:1715

Ýêçîñòîçíàÿ õîíäðîäèñïëàçèÿ ÀÄ 1:1725 Ò 1:25410

Ñèíäàêòèëèÿ, òèï 1 ÀÄ 1:4600 Ò 1:15535

Ëàäîííî-ïîäîøâåííûé ãèïåðêåðàòîç ÀÄ 1:1380 Ò 1:4553

Íåéðîôèáðîìàòîç, òèï 1 ÀÄ 1:3450 Ò 1:15535

Õîðåÿ Ãåíòèíãòîíà ÀÄ 1:4600 Ò 1:66025

Ñèíäðîì Ààðñêîãà Õ-ñö. 1:1725 Ò 1:18864

Íåñîâåðøåííûé àìåëîãåíåç Õ-ñö. 1:2300 Ò 1:44016

Àðñêèé Íàñëåäñòâåííûé ïàðêèíñîíèçì, òèï 4 ÀÄ 1:5734 Ò 1:29344

Êóêìîðñêèé Ñèíäðîì Âàí-äåð-Âóäà ÀÄ 1:9483 Ò 1:52820

Áîëåçíü Øòðþìïåëÿ ñ ïîçäíèì íà÷àëîì ÀÄ 1:5927 Ò 1:29344

Èõòèîç ÀÄ 1:3646 Ò, × 1:7336

Ñèíäðîì ìèêðîöåôàëèè ñ îëèãîôðåíèåé è íàíèçìîì Õ-ñö. 1:5927 Ò 1:26410

Ìèøàðè

Äðîææàíîâ-
ñêèé

Îëèãîôðåíèÿ ÀÄ 1:1720 Ò, × 1: 3260

Îëèãîôðåíèÿ ÀÐ 1:646 Ò, × 1: 1749

Îòêðûòîóãîëüíàÿ ãëàóêîìà ÀÄ 1:5168 × 1:18864

Êîëîáîìà ðàäóæêè, ìèêðîôòàëüì,ìèêðîêîðíåà ÀÄ 1:8614 Ò 1:52820

Ïñåâäîìîíèëåòðèêñ ÀÄ 1:1170 × 1:12004

Îðî-ôàöèàëüíûé ñèíäðîì ÀÄ 1: 8614 × 1:66025

Îòîñêëåðîç ÀÄ 1: 8614 × 1: 52820

Áóèíñêèé ÏÌÄ ïîÿñíî-êîíå÷íîñòíàÿ, IÂ òèï ÀÄ 1:9028 Ò 1:52820

Îëèãîôðåíèÿ ÀÄ 1:1289 Ò, × 1:3560

Ìèîïèÿ âûñîêîé ñòåïåíè ÀÄ 1:4514 Ò 1:26410

Òàïåòî-ðåòèíàëüíàÿ àáèîòðîôèÿ ÀÄ 1:2508 Ò 1:9781

Áëåôàðîôèìîç ñ ïòîçîì ÀÄ 1:5016 Ò 1:29144

Õîðåîðåòèíàëüíàÿ àáèîòðîôèÿ ÀÄ 1:7524 Ò 1:37728

Ñïîíäèëî-ýïèôèçàðíàÿ äèñïëàçèÿ ÀÄ 1:6449 Ò 1:24009

Ãèïîìåëàíèçì, àëüáèíèçì ÀÄ 1:5643 Ò 1:22008

Ôàöèî-òîðàêî-ñêåëåòíûé ñèíäðîì ÀÄ 1:6949 Ò 1:37728

Òåïòÿðè

Àêòàíûøñêèé Àòðîôèÿ çðèòåëüíûõ íåðâîâ ñ êàòàðàêòîé ÀÄ 1:10597 Ò 1:88033

Èäèîïàòè÷åñêèé ñêîëèîç ÀÄ 1:3973 Ò 1:13205

Ñèíäðîì ãèïîòðèõîçà è òóãîóõîñòè ÀÄ 1:6358 Ò 1:37728

Îðî-ôàöèî-äèãèòàëüíûé ñèíäðîì, òèï II ÀÄ 1:4674 Ò 1:19239

Ìóñëþìîâñêèé Ãèïîõîíäðîïëàçèÿ ÀÄ 1:3273 Ò 1:13900

Ñèíäðîì Ãðåéãà ÀÄ 1:6546 Ò 1:88033

Ñèíäðîì Ýëåðñà—Äàíëî ÀÄ 1:935 Ò 1:1715

Ãèïîòðèõîç âðîæäåííûé ÀÐ 1:6546 × 1:88033

Öåíòðàëüíàÿ äèñòðîôèÿ ñåò÷àòêè Øòàðãàðäòà ÀÐ 1:6546 Ò 1:44014

Ñóìåðå÷íàÿ ñëåïîòà òèï IIÀ Õ-ñö. 1:4910 Ò 1:66025

Áîëåçíü Ïàðêèíñîíà 12 òèïà Õ-ñö. 1:4910 Ò 1:66025

Ñèíäðîì àëüáèíèçìà-òóãîóõîñòè Õ-ñö. 1:4910 Ò 1:66025

Ìåíçåëèíñêèé Âðîæäåííàÿ êàòàðàêòà ÀÄ 1:4846 Ò 1:13900

Ïîëèäàêòèëèÿ, ïîñòàêñèàëüíàÿ ÀÄ 1:3634 Ò 1:29344

Íåéðîñåíñîðíàÿ òóãîóõîñòü, ïðîãðåññèðóþùàÿ ÀÄ 1:2908 Ò 1:17607

Ñèíäðîì Ìàðôàíà ÀÄ 1:5815 Ò 1:18864

Ïðèìå÷àíèå. ò/í — òèï íàñëåäîâàíèÿ; Ðàñï. — ðàñïðîñòðàíåííîñòü; Ò. — òàòàðû; ×. — ÷óâàøè



íåå èçó÷åííûì ðåãèîíàì ÐÔ 1 : 20695), òàïåòî-ðåòèíà-

ëüíàÿ àáèîòðîôèÿ — 1 : 8371 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 24983),

èäèîïàòè÷åñêèé ñêîëèîç — 1 : 13951 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ

1 : 48652), ëàäîíî-ïîäîøâåííàÿ êåðàòîäåðìèÿ — 1 : 5232

(ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 13594), ñèíäðîì Ýëåðñà—Äàíëî —

1 : 1585 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 9497), áîëåçíü Øòðþìïåëÿ —

1 : 16097 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 74950), áëåôàðîôèìîç ñ ïòî-

çîì — 1 : 23252 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 89456), ýêçîñòîçíàÿ

õîíäðîäèñïëàçèÿ — 1 : 20927 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 60286),

àëüáèíèçì — 1 : 17439 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 74950), òóáå-

ðîçíûé ñêëåðîç — 1 : 26158 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 106659),

ýêòîäåðìàëüíàÿ äèñïëàçèÿ — 1 : 34878 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ

1 : 106659), ñèíäðîì Âèëüÿìñà—Âåáåðà — 1 : 34878

(ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 154063), áîëåçíü Ìåíüåðà — 1 : 23252

(ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 46218), îòêðûòîóãîëüíàÿ ãëàóêîìà —

1 : 29895 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 213319), ñèíäðîì

Âàí-Äåð-Âóäà — 1 : 41853 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 213319),

ñèíäðîì Êëèïïåëÿ—Òðåíîíå—Âåáåðà — 1 : 34878 (ñðåä-

íÿÿ ïî ÐÔ 1 : 231095), õîðåîðåòèíàëüíàÿ àáèîòðîôèÿ —

1 : 29895 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 308127), ñïîíäèëî-ýïèôè-

çàðíàÿ äèñïëàçèÿ — 1 : 34878 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 396163),

íàñëåäñòâåííûé ïàðêèíñîíèçì, òèï 4 — 1 : 23252 (ðàíåå

íå çàðåãèñòðèðîâàíà), ìèîïèÿ âûñîêîé ñòåïåíè —

1 : 20927 (ðàíåå íå çàðåãèñòðèðîâàíà), ñèíäðîì ãèïîòðè-

õîçà è òóãîóõîñòè — 1 : 23252 (ðàíåå íå çàðåãèñòðèðîâà-

íà) [1, 8—11, 15, 16, 18—21].
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Ðèñ. 4. Ðîäîñëîâíàÿ ñåìüè ñ îëèãîôðåíèåé (Äðîææàíîâñêèé ðàéîí, Íîâîèëüìîâñêîå ñ.ï.).

Ðèñ. 3. Ðîäîñëîâíàÿ ñ ÀÄ ãèïîòðèõîçîì è òóãîóõîñòüþ (Àêòàíûøñêèé ðàéîí).

Ðèñ. 2. Ðîäîñëîâíàÿ ñî ñïîíäèëî-ýïèôèçàðíîé äèñïëàçèåé (Áóèí-
ñêèé ðàéîí)

Ðèñ. 1. Ðîäîñëîâíàÿ ñ áëåôàðîôèìîçîì è ïòîçîì (Áóèíñêèé ðàéîí).



Ñðåäè ÀÐ çàáîëåâàíèé íàêîïëåíèå âûÿâëåíî äëÿ

ñëåäóþùèõ ñåìè íîçîôîðì: îëèãîôðåíèÿ — 1:1938

(ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1:8804), àëüáèíèçì ãëàçî-êîæíûé —

1 : 19024 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 46218), ñèíäðîì àìíèîòè÷å-

ñêèõ ïåðåòÿæåê — 1 : 16097 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 84035), àò-

ðîôèÿ çðèòåëüíûõ íåðâîâ — 1 : 52316 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ

1 : 231095), ñèíäðîì Ñåêåëÿ — 1 : 52316 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ

1 : 277314), îðî-ôàöèî-äèãèòàëüíûé ñèíäðîì (ñèíäðîì

Ìîðà) — 1 : 29895 (ðàíåå íå çàðåãèñòðèðîâàíà), ñèíäðîì

Ãóàäàëüÿðà — 1 : 29895 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 346643).

Íàêîïëåíèå òð¸õ íîçîôîðì âûÿâëåíî è ïðè àíàëèçå

Õ-ñö. ïàòîëîãèè ó òàòàðñêîãî íàñåëåíèÿ: îëèãîôðåíèÿ

— 1 : 2753 (ñðåäíÿÿ ïî ðàíåå èçó÷åííûì ðåãèîíàì ÐÔ

1 : 10271), ñèíäðîì Ààðñêîãà — 1 : 14947 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ

1 : 60285), íåñîâåðøåííûé àìåëîãåíåç — 1 : 34877 (ðàíåå

íå çàðåãèñòðèðîâàíà) [1, 8—11, 15, 16, 18—21].

Áîëüøèíñòâî çàáîëåâàíèé âñòðå÷àëîñü â ðàíåå îá-

ñëåäîâàííûõ ïîïóëÿöèÿõ ÐÔ ñ áîëåå íèçêèìè çíà÷åíè-

ÿìè ðàñïðîñòðàí¸ííîñòè, òîëüêî 3 ÀÄ íîçîôîðìû (íà-

ñëåäñòâåííûé ïàðêèíñîíèçì 4 òèïà, ñåìåéíàÿ ìèîïèÿ

âûñîêîé ñòåïåíè, ñèíäðîì ãèïîòðèõîçà ñ òóãîóõîñòüþ),

îäíî ÀÐ çàáîëåâàíèå (îðî-ôàöèî-äèãèòàëüíûé ñèíä-

ðîì) è îäíà ïàòîëîãèÿ ñ Õ-ñö. òèïîì íàñëåäîâàíèÿ (íå-

ñîâåðøåííûé àìåëîãåíåç) â äðóãèõ ïîïóëÿöèÿõ ÐÔ ðà-

íåå íå ðåãèñòðèðîâàëèñü.

Àíàëèç ãåíåòè÷åñêèõ âçàèìîîòíîøåíèé
ïî ðàñïðîñòðàí¸ííîñòè àóòîñîìíûõ ÌÍÁ

ìåæäó îñíîâíûìè ñóáýòíè÷åñêèìè ãðóïïàìè òàòàð

Íà îñíîâàíèè àíàëèçà ðàçíîîáðàçèÿ àóòîñîìíûõ

ÌÍÁ ñ èñïîëüçîâàíèåì êëàñòåðíîãî àíàëèçà èçó÷åíû

ãåíåòè÷åñêèå âçàèìîîòíîøåíèÿ ìåæäó ðàññìàòðèâàå-

ìûìè ðàéîíàìè è ñóáýòíè÷åñêèìè ãðóïïàìè. Êàê óæå

ðàíåå ãîâîðèëîñü, îáñëåäîâàííàÿ íàìè âûáîðêà õàðàê-

òåðèçóåò òðè ñóáýòíè÷åñêèå ãðóïïû âîëãî-óðàëüñêèõ

òàòàð: êàçàíñêèå òàòàðû (Àðñêèé, Àòíèíñêèé è Êóê-

ìîðñêèé ðàéîíû), ìèøàðè (Áóèíñêèé è Äðîææàíîâ-

ñêèé), òåïòÿðè (Àêòàíûøñêèé, Ìóñëþìîâñêèé è Ìåí-

çåëèíñêèé).

Ïî äàííûì î ðàñïðîñòðàí¸ííîñòè (10�4) ó òàòàð ÀÄ è

ÀÐ áîëåçíåé ïðè ïîìîùè êëàñòåðíîãî àíàëèçà ïîñòðîå-

íû äåíäðîãðàììû äëÿ êàæäîãî òèïà ÌÍÁ (ðèñ. 7à äëÿ

ÀÄ áîëåçíåé, ðèñ. 7á äëÿ ÀÐ).

Êàê ñëåäóåò èç äåíäðîãðàìì (ðèñ. 7), íà áîëåå ðàí-

íåì óðîâíå â åäèíûé êëàñòåð îáúåäèíÿþòñÿ òàòàðû, îò-

íîñÿùèåñÿ ê äâóì ñóáýòíè÷åñêèì ãðóïïàì — êàçàíñêèå

òàòàðû è òåïòÿðè. Ðàéîíû, çàñåë¸ííûå ìèøàðÿìè, òîëü-

êî íà ïîñëåäíåì óðîâíå ïðèñîåäèíÿþòñÿ ê îñòàëüíûì

òåððèòîðèÿì. Êîððåëÿöèÿ ìåæäó äèñòàíöèîííûìè ìàò-

ðèöàìè, ðàññ÷èòàííûìè äëÿ ÀÄ è ÀÐ ïàòîëîãèè, ïîëî-

æèòåëüíà è ñîñòàâëÿåò r = 0,58 ± 0,29.
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Ðèñ. 6. Ðîäîñëîâíàÿ ñ ïñåâäîìîíèëåòðèêñîì (Äðîææàíîâñêèé ðàéîí, ×óâàøñêî-Äðîææàíîâñêîå ñ.ï.).

Ðèñ. 5. Ðîäîñëîâíàÿ ñ îëèãîôðåíèåé (Áóèíñêèé ðàéîí, Ìîêðîñàâàëååâñêîå ñ.ï.).



Äàííûå, ïîëó÷åííûå ïðè êëàñòåðíîì àíàëèçå, ñîãëà-
ñóþòñÿ êàê ñ ãåîãðàôè÷åñêèìè ðàññòîÿíèÿìè, òàê è ñ ðå-
çóëüòàòàìè, ïîëó÷åííûìè ÷åðåç ðàçëè÷íûå ãåíåòè÷å-
ñêèå ñèñòåìû [2, 4—7, 22]. Äåíäðîãðàììû èëëþñòðèðó-
þò ñâîåîáðàçíóþ ñïåöèôè÷íîñòü ãåíîôîíäà ðàçíûõ ýò-
íîãðàôè÷åñêèõ ãðóïï.
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Ðèñ. 7. Êëàñòåðíûé àíàëèç, ïðîâåä¸ííûé ïî ðàñïðîñòðàí¸ííîñòè
ÀÄ (à) è ÀÐ (á) ïàòîëîãèè â âîñüìè ðàéîíàõ Ðåñïóáëèêè Òàòàðñòàí.
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Diversity of monogenic hereditary diseases (MHD) in the population of eight districts of the Republic of Tatarstan (RT) is reviewed.
The number of the investigation population was 264,310 people. The analysis was performed for the entire population of the region,
and separately for the representatives of the titular nation — Tatars. Tatar population (209,265 people) represented by three basic
ethnographic groups — the Kazan Tatars (Arsky, Athninsky, Kukmorsky districts) Mishars (Buinsky, Drozhzhanovsky) and Teptyars
(Aktanysh, Muslumovsky and Menzelinsky). Nosological spectrum of MHD was 256 diseases: 135 with an autosomal dominant (AD)
mode of inheritance, 97 with autosomal recessive (AR) and 24 X-linked. The prevalence of the MHD, frequent and rare nosological
forms, the accumulation of some diseases in subpopulations was determined. For 38 MHD (211 patients) diagnostics was carried out
for DNA. A comparison of the diversity of the MHD with previously published data on the genetic and epidemiological studies of the
European part of Russia: Kirov, Kostroma, Tver, Bryansk and Rostov regions, Krasnodar Kray and the Republics of Chuvashia,
Bashkortostan, Mari El, Udmurtia and Adygea.

Key words: genetic epidemiology, diversity of monogenic hereditary disease, Republic of Tatarstan, ethnic groups, Kazan Tatars,
Mishary, Teptyars

ISSN 2073-7998 29

ÌÅÄÈÖÈÍÑÊÀß ÃÅÍÅÒÈÊÀ. — 2014. — ¹11


