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The study presents the results of a complex medical and population genetic study of hereditary skeletal disorders (HSD) in the child
population of 12 districts of the Rostov Region (RR). The aim of the study was to perform genetic and epidemiological analysis of genetic
load and diversity of HSD in the child population of RR; as well as to evaluate the role of the genetic structure of RR in the differentiation of
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the HSD load values in the child population in 12 districts of the RR. Materials and methods: The total size of the investigated population of
12 districts of RR is 101845 children (46356 urban and 55489 rural). A load of autosomal dominant (AD), autosomal recessive (AR) and
X-linked (XL) HSD is calculated. Results: the total genetic load of HSD among child population of the RR was 2.47 ± 0.16/1,000 (1:404 chil-
dren). The differentiation in the values of the load (AD and AR pathology) was identified both between districts and within the districts, as
well as between the urban and rural populations. A correlation analysis of genetic load and values of random inbreeding was conducted to
determine the reasons for the differences found. The nosological spectrum of the most frequent forms of HSD in the child population of the
RR is described. Conclusion: the influence of the genetic structure of the studied populations (in terms of subdivision and migration charac-
teristics) on the values of the genetic load of HSD is shown. Comparative analysis of a total load of HSD in child and adult populations in dif-
ferent districts showed the prevalence of the hereditary load of HSD in the child population over the adult population in 0.5—3.5 times.

Keywords: Hereditary skeletal disorders, segregation analysis, load of AD, AR, X-linked hereditary skeletal disorders, random in-
breeding, correlation analysis, Rostov Region.

Ââåäåíèå

Â ñòðóêòóðå âñåõ âðîæäåííûõ çàáîëåâàíèé íàñëåäñò-
âåííûå íàðóøåíèÿ ñêåëåòà ñîñòàâëÿþò îêîëî 30% [1, 2].
Â Ðîññèè ÷àñòîòà âðîæäåííûõ àíîìàëèé ñêåëåòà âàðüè-
ðóåò îò 47 äî 237 ñëó÷àåâ íà 1000 äåòñêîãî íàñåëåíèÿ. Îíè
ñîñòàâëÿþò â ñòðóêòóðå èíâàëèäèçèðóþùåé ïàòîëîãèè
äåòåé 30%, ïðè÷åì ê 4-ëåòíåìó âîçðàñòó êîëè÷åñòâî èí-
âàëèäîâ óâåëè÷èâàåòñÿ â 2,5 ðàçà ïî ñðàâíåíèþ ñ íîâî-
ðîæäåííûìè [3]. Â ñâîþ î÷åðåäü, ïî äàííûì ÂÎÇ, ñóì-
ìàðíûé âêëàä âñåõ íàñëåäñòâåííûõ è âðîæäåííûõ çàáî-
ëåâàíèé â ìëàäåí÷åñêóþ è äåòñêóþ ñìåðòíîñòü â ðàçâè-
òûõ ñòðàíàõ ñîñòàâëÿåò 25% â âîçðàñòå äî 1 ãîäà è 23%
â âîçðàñòå îò 1 ãîäà äî 4 ëåò [4]. Ýïèäåìèîëîãè÷åñêèå èñ-
ñëåäîâàíèÿ, ïîñâÿùåííûå èçó÷åíèþ îòÿãîùåííîñòè è
ðàñïðîñòðàíåííîñòè ÍÇÑ ñðåäè äåòñêîãî íàñåëåíèÿ
ñ ó÷åòîì èõ êëèíè÷åñêîé è ãåíåòè÷åñêîé ãåòåðîãåííîñòè
â ïîïóëÿöèÿõ ñêóäíû [5—8]. Ïðîâåäåíèå ïîëíîöåííîãî
ñðàâíèòåëüíîãî àíàëèçà ðàñïðîñòðàíåííîñòè ÍÇÑ, êàê è
äðóãîé íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè â ðàçëè÷íûõ ïîïóëÿ-
öèÿõ, ñîïðÿæåíî ñ îïðåäåëåííûìè òðóäíîñòÿìè, ÷òî îáó-
ñëîâëåíî ðàçíèöåé â ìåòîäîëîãè÷åñêèõ ïîäõîäàõ ê åå
èçó÷åíèþ ó ðàçëè÷íûõ àâòîðîâ, à òàêæå êîëè÷åñòâîì è
êà÷åñòâîì ïåðâè÷íîãî ìàòåðèàëà. Â Ðîññèè èññëåäîâàíèÿ
ïî îöåíêå ãðóçà ìîíîãåííûõ íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíåé
ñðåäè äåòñêîãî íàñåëåíèÿ îòäåëüíûõ ðåãèîíîâ ïðîâîäÿò-
ñÿ òîëüêî â ëàáîðàòîðèè ãåíåòè÷åñêîé ýïèäåìèîëîãèè
ÔÃÁÍÓ «Ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêèé íàó÷íûé öåíòð» [5].
Â äàííîé ïóáëèêàöèè âïåðâûå ïðèâîäÿòñÿ äàííûå îá
îòÿãîùåííîñòè, ðàñïðîñòðàíåííîñòè è ñïåêòðå íàñëåäñò-
âåííûõ çàáîëåâàíèé ñêåëåòà (ÍÇÑ) ñðåäè äåòñêîãî íàñå-
ëåíèÿ Ðîñòîâñêîé îáëàñòè (ÐÎ).

Ìàòåðèàëû è ìåòîäû

Çà ïåðèîä 2006—2016 ãã. ïðîâåäåíî ãåíåòèêî-ýïèäå-
ìèîëîãè÷åñêîå èññëåäîâàíèå â 12 ðàéîíàõ ÐÎ (Öèìëÿí-
ñêîì, Âîëãîäîíñêîì, Åãîðëûêñêîì, Öåëèíñêîì, Ìàòâå-
åâî-Êóðãàíñêîì, Ðîäèîíîâî-Íåñâåòàéñêîì, Ìèëëåðîâ-
ñêîì, Òàðàñîâñêîì, Äóáîâñêîì, Çèìîâíèêîâñêîì,
Êðàñíîñóëèíñêîì è Ìÿñíèêîâñêîì). Ñáîð ìàòåðèàëà
ïðîâîäèëñÿ â ñîîòâåòñòâèè ñ ïðîòîêîëîì è ìåòîäàìè,
ðàçðàáîòàííûìè è ïðèìåíÿåìûìè íà ïðîòÿæåíèè
35 ëåò â ëàáîðàòîðèè ãåíåòè÷åñêîé ýïèäåìèîëîãèè

ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ» [5, 9], ÷òî ïîçâîëèëî ñðàâíèòü ðåçóëü-
òàòû, ïîëó÷åííûå â ÐÎ ñ òàêîâûìè â ðàíåå èçó÷åííûõ
ðåãèîíàõ ÐÔ. Ïåðâè÷íûé îòáîð ïàöèåíòîâ ïðîâîäèëè
ñ èñïîëüçîâàíèåì ðàçëè÷íûõ èñòî÷íèêîâ ðåãèñòðàöèè:
àíêåòèðîâàíèå ìåäèöèíñêèõ ðàáîòíèêîâ; äîêóìåíòû ïî
èíâàëèäàì ðàçëè÷íîãî âîçðàñòà (ÁÌÑÝ è ÑÎÁÅÑ); èí-
ôîðìàöèÿ èç ñïåöèàëèçèðîâàííûõ äîìîâ èíòåðíàòîâ
ÐÎ. Íà ñëåäóþùåì ýòàïå îñóùåñòâëÿëîñü ôîðìèðîâà-
íèå åäèíîé áàçû äàííûõ áîëüíûõ ñ ïðåäïîëîæèòåëüíîé
íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèåé è âðà÷è-ãåíåòèêè ðàçëè÷íî-
ãî ïðîôèëÿ ïðîâîäèëè îñìîòð ïðîáàíäîâ è ÷ëåíîâ èõ
ñåìåé. Â ðåçóëüòàòå ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî îáñëåäîâàíèÿ
â 12 ðàéîíàõ ÐÎ âûÿâëåí 1481 áîëüíîé èç 1008 ñåìåé
ñ ðàçëè÷íîé ïðåäïîëîæèòåëüíî ìîíîãåííîé íàñëåäñò-
âåííîé ïàòîëîãèåé. Äàëåå èç îáùåé âûáîðêè ïàöèåíòîâ
ñ ðàçëè÷íûìè çàáîëåâàíèÿìè îòîáðàíû ïàöèåíòû ñ ïî-
äîçðåíèåì íà ÍÇÑ. Îòáîð ïàöèåíòîâ ïðîâîäèëè â ñîîò-
âåòñòâèè ñ ðåêîìåíäàöèÿìè, óòâåðæäåííûìè íà 11-ì
ñúåçäå Ìåæäóíàðîäíîãî îáùåñòâà ñêåëåòíûõ äèñïëàçèé
â 2015 ãîäó â Áîëîíüå, Èòàëèÿ [10]. Ðàññìàòðèâàåìàÿ
ãðóïïà ïàöèåíòîâ ñ ÍÇÑ ïðåäñòàâëåíà 584 áîëüíûìè èç
391 ñåìüè. Ïåðâîíà÷àëüíî îöåíèâàëàñü êëèíè÷åñêàÿ
êàðòèíà. Ïàöèåíòû ñ íàëè÷èåì ëþáûõ ñêåëåòíûõ àíî-
ìàëèé, íå ÿâëÿþùèõñÿ ðåçóëüòàòîì âîçäåéñòâèÿõ âíåø-
íèõ ôàêòîðîâ è îïðåäåëÿåìûõ ïðè âèçóàëüíîì îñìîòðå,
âêëþ÷åíû â äàëüíåéøèé àíàëèç. Â ïîñëåäóþùåì îöåíè-
âàëè ðåçóëüòàòû äîïîëíèòåëüíûõ, ïðåèìóùåñòâåííî ëó-
÷åâûõ, ìåòîäîâ èññëåäîâàíèÿ (ðåíòãåíîãðàôèè, ÐÊÒ,
ÌÐÒ, ÓÇÈ) äëÿ óòî÷íåíèÿ äèàãíîçà è äèôôåðåíöèàëü-
íîé äèàãíîñòèêè. Ïðè íåîáõîäèìîñòè çàáèðàëàñü êðîâü
íà ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîå èññëåäîâàíèå, è âíîñè-
ëèñü îêîí÷àòåëüíûå êîððåêòèâû â áàçó äàííûõ, â òîì
÷èñëå ñ ó÷åòîì èìåþùèõñÿ ðåçóëüòàòîâ ðåíòãåíîëîãè÷å-
ñêèõ, öèòîãåíåòè÷åñêèõ, ëàáîðàòîðíûõ è äðóãèõ ìåòîäîâ
èññëåäîâàíèÿ. Âî âñåõ ñåìüÿõ ïðè îñìîòðå è âçÿòèè êðî-
âè ó ïàöèåíòîâ (èëè èõ ðîäèòåëåé â ñëó÷àå íåñîâåðøåí-
íîëåòíèõ äåòåé) ïîëó÷åíî ïèñüìåííîå èíôîðìèðîâàí-
íîå ñîãëàñèå.

Ñóììàðíàÿ ÷èñëåííîñòü îáñëåäîâàííîãî íàñåëåíèÿ
12 ðàéîíîâ ÐÎ ñîñòàâèëà 497 460 ÷åë. (âûáîðêà áîëåå
÷åì íà 90% ïðåäñòàâëåíà ðóññêèì íàñåëåíèåì), èç êîòî-
ðûõ 101 845 — äåòè äî 18 ëåò (20,47% îò âñåãî íàñåëå-
íèÿ). Âûáîðêà îõâàòûâàåò ñåâåð, þã, çàïàä è âîñòîê îá-
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ëàñòè, è âêëþ÷àåò íàèáîëåå îñåäëûå ðàéîíû îáñëåäóå-
ìîãî ðåãèîíà. Ê «ãîðîäñêîìó», îòíîñèëè íàñåëåíèå,
ïðîæèâàþùåå â ðàéöåíòðàõ è ãîðîäàõ, ê «ñåëüñêîìó» —
ïðîæèâàþùèõ â ñåëüñêîé ìåñòíîñòè. ×èñëåííîñòü äå-
òåé, ïðîæèâàþùèõ â «ãîðîäàõ» ñîñòàâèëà 46356 (22,64%
îò âñåãî íàñåëåíèÿ), â «ñåëå» — 55489 (18,96%). Îáùàÿ
÷èñëåííîñòü è ÷èñëåííîñòü äåòñêîãî íàñåëåíèÿ 12 îá-
ñëåäîâàííûõ ðàéîíîâ ÐÎ ïðåäñòàâëåíà â òàáë. 1.

Êàê ñëåäóåò èç òàáë. 1, äîëÿ äåòñêîãî íàñåëåíèÿ âàðüè-
ðóåò â øèðîêèõ ïðåäåëàõ ïî ðàéîíàì îáëàñòè. Â ãîðîäñêèõ
ïîïóëÿöèÿõ — îò 14,72% â ã.Ìèëëåðîâî Ìèëëåðîâñêîãî
ðàéîíà äî 63,88% â ñò.Ðîìàíîâñêîé Âîëãîäîíñêîãî ðàéîíà.
Â ñåëüñêîé ìåñòíîñòè çíà÷åíèÿ êîëåáëþòñÿ îò 14,80%
â Ìàòâååâî-Êóðãàíñêîì ðàéîíå äî 27,47% â Âîëãîäîíñêîì
ðàéîíå. Â ñðåäíåì ïî ðàéîíàì îáëàñòè äîëÿ äåòñêîãî íàñå-
ëåíèÿ ñîñòàâëÿåò 21,05% è êîëåáëåòñÿ îò 17,39% â Ìàòâåå-
âî-Êóðãàíñêîì ðàéîíå äî 35,81% â Âîëãîäîíñêîì ðàéîíå.

Ïðîâåäåí ñåãðåãàöèîííûé àíàëèç â çàâèñèìîñòè îò
ïðåäïîëàãàåìîãî òèïà íàñëåäîâàíèÿ, êîòîðûé ïîêàçàë õî-
ðîøåå ñîîòâåòñòâèå îæèäàåìîìó ÀÄ (� = 0,46 ± 0,05;
� = 0,67) è ÀÐ (� = 0,23 ± 0,05; � = 0,89; äîëÿ ñïîðàäè÷åñêèõ
ñëó÷àåâ õ = 0,08 ± 0,07) òèïàì íàñëåäîâàíèÿ. Íà îñíîâàíèè
êëèíè÷åñêèõ, ãåíåàëîãè÷åñêèõ äàííûõ è ïðîâåäåííîãî ñåã-
ðåãàöèîííîãî àíàëèçà ðàññ÷èòàíà îòÿãîùåííîñòü ÀÄ, ÀÐ è
Õ-ñö. ïàòîëîãèåé äëÿ äåòñêîãî íàñåëåíèÿ îáñëåäîâàííûõ
ðàéîíîâ ÐÎ.

Îöåíêè îòÿãîùåííîñòè íàñåëåíèÿ ÍÇÑ. Çíà÷åíèÿ îòÿ-
ãîùåííîñòè ÀÄ è ÀÐ çàáîëåâàíèÿìè ðàññ÷èòàíû íà
1000 îáñëåäîâàííîãî äåòñêîãî íàñåëåíèÿ, Õ-ñö. —
1000 ìàëü÷èêîâ. Ðàñ÷åò îòÿãîùåííîñòè ïðîâåäåí, èñõî-
äÿ èç ðåàëüíîãî ñîîòíîøåíèÿ êîëè÷åñòâà áîëüíûõ
ñ îïðåäåëåííûì òèïîì íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè

ê ÷èñëåííîñòè îáñëåäîâàííîé ïîïóëÿöèè, ïî ôîðìóëå:
f = n/N, ãäå n — ÷èñëî áîëüíûõ, N — ÷èñëåííîñòü äåòåé.
Ñðàâíåíèå îòÿãîùåííîñòè ÍÇÑ ìåæäó ðàéîíàìè ïðîâå-
äåíî ñ èñïîëüçîâàíèåì êðèòåðèÿ �2 [11].

Àíàëèç ðàçíîîáðàçèÿ ÍÇÑ â ÐÎ. Äëÿ èçó÷åíèÿ ðàçíî-
îáðàçèÿ ÍÇÑ ñîñòàâëåí ðååñòð âûÿâëåííûõ íîçîëîãè÷å-
ñêèõ ôîðì, ðàíæèðîâàííûé â ñîîòâåòñòâèè ñ Ìåæäóíà-
ðîäíîé íîìåíêëàòóðîé íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâàíèé
ñêåëåòà, ïåðåñìîòðà 2015 ãîäà. Äëÿ êàæäîãî çàáîëåâàíèÿ
ðàññ÷èòàíà ðàñïðîñòðàíåííîñòü.

Êîððåëÿöèîííûé àíàëèç. Äëÿ îïðåäåëåíèÿ ðîëè ãåíåòè-
êî-äåìîãðàôè÷åñêîé ñòðóêòóðû è ôàêòîðîâ ïîïóëÿöèîí-
íîé äèíàìèêè â ôîðìèðîâàíèè ðàçëè÷èé ïî îòÿãîùåí-
íîñòè äåòñêîãî íàñåëåíèÿ ÍÇÑ ïî îáñëåäîâàííûì ðàéî-
íàì îáëàñòè ïðîâåäåí ïðÿìîé êîððåëÿöèîííûé àíàëèç
(ïî Ïèðñîíó) çàâèñèìîñòè ãðóçà ÀÄ, ÀÐ ÍÇÑ îò çíà÷å-
íèé ñëó÷àéíîãî èíáðèäèíãà FST, è èíäåêñà ýíäîãàìèè,
îöåíåííîãî â 16 ñóáïîïóëÿöèÿõ ñ èñïîëüçîâàíèåì ïðî-
ãðàììû Statistica 10, âåðñèÿ: 10.0.1011.6.

Ðåçóëüòàòû è îáñóæäåíèå

Â ñîâîêóïíîñòè, ñèìïòîìû ÍÇÑ îòìå÷àëèñü ó 584
(39,43%) ïàöèåíòîâ ñ ìîíîãåííîé íàñëåäñòâåííîé ïàòî-
ëîãèåé, â òîì ÷èñëå ñèìïòîìû ïîðàæåíèÿ îïîðíî-äâèãà-
òåëüíîãî àïïàðàòà âûÿâëåíû ó 252 äåòåé äî 18 ëåò èç
205 ñåìåé. Èçîëèðîâàííûå ôîðìû äèàãíîñòèðîâàíû
ó 118 (46,82%) ïàöèåíòîâ èç 98 ñåìåé, ñèíäðîìàëüíûå —
ó 134 (53,17%) ðåáåíêà èç 108 ñåìåé. ÀÄ ôîðìû ÍÇÑ ñðå-
äè äåòåé âûÿâëåíû â 75% ñëó÷àåâ (189 áîëüíûõ èç 147 ñå-
ìåé), ÀÐ — â 23,02% ñëó÷àåâ (58 áîëüíûõ èç 54 ñåìåé),
Õ-ñö. — 1,98% (5 áîëüíûõ èç 4 ñåìåé).
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Òàáëèöà 1
×èñëåííîñòü ãîðîäñêîãî è ñåëüñêîãî, äåòñêîãî è âñåãî íàñåëåíèÿ 12 îáñëåäîâàííûõ ðàéîíîâ ÐÎ

Ðàéîí ×èñëåííîñòü íàñåëåíèÿ

Ãîðîä Ñåëî Îáùàÿ

Âñåãî,
÷åë.

Äåòè,
÷åë.

% Âñåãî,
÷åë.

Äåòè,
÷åë.

% Âñåãî,
÷åë.

Äåòè,
÷åë.

%

Öèìëÿíñêèé 15 298 2921 19,09 20 800 3749 18,02 36 098 6670 18,48

Âîëãîäîíñêèé 7044 4500 63,88 23 716 6515 27,47 30 760 11 015 35,81

Öåëèíñêèé 11 850 2683 22,64 26 980 4406 16,33 38 830 7089 18,26

Åãîðëûêñêèé 18 586 4848 26,08 19 014 4038 21,24 37 600 8886 23,63

Òàðàñîâñêèé 8878 3161 35,60 24 441 4900 20,05 33 319 8061 24,19

Ìèëëåðîâñêèé 38 874 5724 14,72 36 327 7651 21,06 75 201 13 375 17,79

Ðîäèîíîâî-Íåñâåòàéñêèé 6212 1232 19,83 17 330 3126 18,04 23 542 4358 18,51

Ìàòâååâî-Êóðãàíñêèé 14 408 3314 23,00 31 167 4612 14,80 45 575 7926 17,39

Äóáîâñêèé 8185 1674 20,45 15 000 2617 17,45 23 185 4291 18,51

Çèìîâíèêîâñêèé 17 776 4887 27,49 20 295 3025 14,91 38 071 7912 20,78

Êðàñíîñóëèíñêèé 42 936 8212 19,13 34 911 6382 18,28 77 847 14594 18,75

Ìÿñíèêîâñêèé 14 737 3200 21,71 22 695 4468 19,69 37 432 7668 20,49

ÂÑÅÃÎ 204 784 46 356 22,64 292 676 55 489 18,96 497 460 101 845 20,47



Â òàáë. 2 ïîêàçàíà äîëÿ áîëüíûõ äåòåé ïî îòíîøåíèþ
êî âñåì âûÿâëåííûì áîëüíûì ñ ÀÄ-, ÀÐ- è Õñö-çàáîëåâà-
íèÿìè ïî 12 îáñëåäîâàííûì ðàéîíàì. Êàê ñëåäóåò èç
òàáë. 2, íàèáîëüøèé ïðîöåíò ïàöèåíòîâ äåòñêîãî âîçðàñòà
îòíîñèòåëüíî âñåõ âûÿâëåííûõ áîëüíûõ, îòìå÷åí â ãðóïïå
ÀÐ çàáîëåâàíèé — äî 80% â Çèìîâíèêîâñêîì è Ìÿñíèêîâ-
ñêîì ðàéîíàõ. Íåñêîëüêî ìåíüøåå êîëè÷åñòâî ïàöèåíòîâ
ñðåäè äåòåé âûÿâëåíî â ãðóïïå ñ ÀÄ-òèïîì íàñëåäîâàíèÿ.

Ïîäîáíîå ðàñïðåäåëåíèå áîëüíûõ äåòñêîãî âîçðàñòà
ñðåäè âñåõ áîëüíûõ ñ ÍÇÑ îáúÿñíÿåòñÿ òåì, ÷òî êàê è
äëÿ áîëüøèíñòâà íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíåé, ïàöèåíòû
ñ ÀÐ- è Õ.ñö-ïàòîëîãèåé (â îòëè÷èå îò ÀÄ-çàáîëåâàíèé)
èìåþò ìåíüøóþ ïðîäîëæèòåëüíîñòü æèçíè, íèçêóþ
ïðèñïîñîáëåííîñòü è ðåæå âûÿâëÿþòñÿ ñðåäè âçðîñëîãî
íàñåëåíèÿ [5]. ×àñòü çàáîëåâàíèé ñ ÀÄ-òèïîì íàñëåäî-
âàíèÿ ìàíèôåñòèðóåò â áîëåå çðåëîì âîçðàñòå è õàðàêòå-
ðèçóåòñÿ ñðåäíåé æèçíåñïîñîáíîñòüþ è ïðèñïîñîáëåí-
íîñòüþ, ïðèáëèæàþùåéñÿ ê 1. Êàê âèäíî èç òàáë. 2, äî-
ëÿ áîëüíûõ äåòåé ïî ðàéîíàì âàðüèðóåò: íàèìåíüøàÿ
äîëÿ — â Ìÿñíèêîâñêîì ðàéîíå (22,92%), íàèáîëüøàÿ
— â Öèìëÿíñêîì (58,33%).

Ïîêàçàòåëè ãðóçà ÍÇÑ ñ ðàçëè÷íûìè òèïàìè íàñëåäîâàíèÿ
ó íàñåëåíèÿ 12 ðàéîíîâ Ðîñòîâñêîé îáëàñòè

Â òàáë. 3 ïðåäñòàâëåíà îòÿãîùåííîñòü ÍÇÑ äåòñêîãî
íàñåëåíèÿ â ãîðîäñêèõ è ñåëüñêèõ ñóáïîïóëÿöèÿõ 12 ðàé-
îíîâ ÐÎ. Ñðåäíåâçâåøåííûå çíà÷åíèÿ îòÿãîùåííîñòè
äåòñêîãî íàñåëåíèÿ ÍÇÑ â «ãîðîäàõ» è «ñåëàõ» çíà÷èòåëü-
íî îòëè÷àþòñÿ ìåæäó ñîáîé. Îáùàÿ îòÿãîùåííîñòü ÀÄ,

ÀÐ è Õ-ñö. çàáîëåâàíèÿìè ñêåëåòà â ñåëüñêîé ìåñòíîñòè
ïðàêòè÷åñêè â 4 ðàçà âûøå, ÷åì â ãîðîäàõ è ðàéîííûõ
öåíòðàõ: 3,82 ± 0,26 è 0,86 ± 0,14 ñîîòâåòñòâåííî.

Ñðàâíåíèå çíà÷åíèé ãðóçà ÀÄ ÍÇÑ ó äåòåé ìåæäó «ãîðî-
äîì» (0,60 ± 0,11) è «ñåëîì» (2,90 ± 0,23) âûÿâèëî çíà÷èìûå
ðàçëè÷èÿ ìåæäó ðàññìàòðèâàåìûìè ãðóïïàìè (�2 = 26,78,
ð>0,01, d.f. = 11). Ñòàòèñòè÷åñêè çíà÷èìûå ðàçëè÷èÿ îáíàðó-
æåíû è ïðè ñðàâíåíèè îòÿãîùåííîñòè äåòåé èç «ãîðîäñêèõ»
è «ñåëüñêèõ» ïîïóëÿöèé ÀÐ- (�2 = 22,98 ð>0,01, d.f. = 11) è
Õ-ñö. ïàòîëîãèåé. Ðàçëè÷èÿ ìåæäó ðàéîíàìè âíóòðè ðàñ-
ñìàòðèâàåìûõ ãðóïï «ãîðîä» è «ñåëî» âûÿâëåíû è ïðè ñðàâ-
íåíèè îòÿãîùåííîñòè äåòåé ÀÄ- (�2 = 47,49, ð>0,05,
d.f. = 11) è ÀÐ- (�2 = 14,07, ð>0,05, d.f. = 11) ïàòîëîãèåé. Àá-
ñîëþòíûå çíà÷åíèÿ ãðóçà ÀÄ-ïàòîëîãèè âàðüèðóþò îò 0
â ðàéöåíòðàõ Âîëãîäîíñêîãî, Ðîäèîíîâî-Íåñâåòàéñêîãî è
Äóáîâñêîãî ðàéîíîâ äî 6,11 ± 1,52 â ñåëüñêîé ìåñòíîñòè Äó-
áîâñêîãî ðàéîíà, ÀÐ-ïàòîëîãèè — îò 0 â ðàéöåíòðàõ Âîëãî-
äîíñêîãî, Ðîäèîíîâî-Íåñâåòàéñêîãî, Äóáîâñêîãî, Öåëèí-
ñêîãî è Åãîðëûêñêîãî ðàéîíîâ äî 1,70 ± 0,47 â ñåëüñêîé
ìåñòíîñòè Ìèëëåðîâñêîãî ðàéîíà. Äëÿ Õ-ñö. ïàòîëîãèè
ñðàâíåíèå ìåæäó ðàéîíàìè ïðîâåñòè íå óäàëîñü ââèäó ìàëî-
ãî àáñîëþòíîãî êîëè÷åñòâà áîëüíûõ, ëèáî èõ îòñóòñòâèÿ.
Çíà÷åíèå ãðóçà Õ-ñö. ïàòîëîãèè âàðüèðóåò â øèðîêèõ ïðåäå-
ëàõ — îò 0 âî âñåõ ðàéöåíòðàõ ÐÎ è 8 ðàéîíàõ (Öèìëÿíñêèé,
Âîëãîäîíñêèé, Öåëèíñêèé, Åãîðëûêñêèé, Ìàòâååâî-Êóð-
ãàíñêèé, Äóáîâñêèé, Çèìîâíèêîâñêèé, Ìÿñíèêîâñêèé) äî
0,64 ± 0,64 â ñåëüñêîé ìåñòíîñòè Ðîäèîíîâî-Íåñâåòàéñêîãî
ðàéîíà. Òàêèì îáðàçîì, âûÿâëåíà äèôôåðåíöèàöèÿ â çíà÷å-
íèÿõ ãðóçà ÀÄ è ÀÐ ïàòîëîãèè ìåæäó îòäåëüíûìè ðàéîíàìè,
è â áîëüøåé ìåðå, ìåæäó ãðóïïàìè «ãîðîä» è «ñåëî».
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Òàáëèöà 2
Äîëÿ áîëüíûõ äåòåé ïî îòíîøåíèþ êî âñåì âûÿâëåííûì áîëüíûì ñ ÀÄ-, ÀÐ- è Õñö-çàáîëåâàíèÿìè

ïî 12 îáñëåäîâàííûì ðàéîíàì

Ðàéîí (*) ×èñëåííîñòü íàñåëåíèÿ

ÀÄ ÀÐ Õ-ñö.

Âñåãî,
÷åë.

Äåòè,
÷åë.

% Âñåãî,
÷åë.

Äåòè,
÷åë.

% Âñåãî,
÷åë.

Äåòè,
÷åë.

%

Öèìëÿíñêèé (58,33%) 17 10 58,82 7 4 57,14 0 0 0,00

Âîëãîäîíñêèé (48,98%) 42 20 47,62 7 4 57,14 0 0 0,00

Öåëèíñêèé (30,43%) 34 11 32,35 12 3 25,00 0 0 0,00

Åãîðëûêñêèé (47,06%) 26 10 38,46 8 6 75,00 0 0 0,00

Òàðàñîâñêèé (57,89%) 30 19 63,33 7 2 28,57 1 1 100,00

Ìèëëåðîâñêèé (50,55%) 66 30 45,45 19 14 73,68 6 2 33,33

Ðîäèîíîâî-Íåñâåòàéñêèé (25,64%) 23 7 30,43 10 2 20,00 6 1 16,67

Ìàòâååâî-Êóðãàíñêèé (50,82%) 48 23 47,92 13 8 61,54 0 0 0,00

Äóáîâñêèé (56,67%) 27 16 59,26 3 1 33,33 0 0 0,00

Çèìîâíèêîâñêèé (44,19%) 38 15 39,47 5 4 80,00 0 0 0,00

Êðàñíîñóëèíñêèé (34,57%) 69 21 30,43 8 6 75,00 4 1 25,00

Ìÿñíèêîâñêèé (22,92%) 39 7 17,95 5 4 80,00 4 0 0,00

ÂÑÅÃÎ 459 189 41,18 104 58 55,77 21 5 23,81

Ïðèìå÷àíèå. * — â ñêîáêàõ óêàçàí ñóììàðíûé ïðîöåíò áîëüíûõ äåòåé ïî îòíîøåíèþ êî âñåì âûÿâëåííûì áîëüíûì



Âëèÿíèå ôàêòîðîâ ïîïóëÿöèîííîé äèíàìèêè
íà ôîðìèðîâàíèå ãðóçà ÍÇÑ ó íàñåëåíèÿ

â 12 ðàéîíàõ Ðîñòîâñêîé îáëàñòè

Äëÿ îïðåäåëåíèÿ ðîëè ãåíåòèêî-äåìîãðàôè÷åñêîé
ñòðóêòóðû íàñåëåíèÿ è ôàêòîðîâ ïîïóëÿöèîííîé äèíà-
ìèêè â ôîðìèðîâàíèè ðàçëè÷èé ïî îòÿãîùåííîñòè äåò-
ñêîãî íàñåëåíèÿ ÍÇÑ ïî îáñëåäîâàííûì ðàéîíàì îáëà-

ñòè ïðîâåäåí ïðÿìîé êîððåëÿöèîííûé àíàëèç (ïî Ïèð-
ñîíó) çàâèñèìîñòè ãðóçà ÍÇÑ îò çíà÷åíèé ñëó÷àéíîãî
èíáðèäèíãà FST, è èíäåêñà ýíäîãàìèè, îöåíåííîãî
â 16 ñóáïîïóëÿöèÿõ ÐÎ (òàáë. 4).

Êîýôôèöèåíò êîððåëÿöèè ìåæäó çíà÷åíèÿìè ñëó-
÷àéíîãî èíáðèäèíãà è ñóììàðíûì ãðóçîì ÍÇÑ ó äåòåé
R = 0,80, äëÿ ÀÄ-ïàòîëîãèè R = 0,72, äëÿ ÀÐ-ïàòîëîãèè
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Òàáëèöà 3
Îòÿãîùåííîñòü ÍÇÑ äåòñêîãî íàñåëåíèÿ 12 ðàéîíîâ ÐÎ (â ðàñ÷åòå íà 1000 äåòåé)

Ðàéîíû Ãîðîäñêàÿ ïîïóëÿöèÿ/ðàéöåíòðû Ñåëüñêàÿ ïîïóëÿöèÿ

ÀÄ ÀÐ Õ-ñö. Îáù. ÀÄ ÀÐ Õ-ñö. Îáù.

Öèìëÿíñêèé 0,68 ± 0,48 0,68 ± 0,48 0 1,37 ± 0,68 2,13 ± 0,75 0,53 ± 0,38 0 2,67 ± 0,84

Âîëãîäîíñêèé 0 0 0 0 3,07 ± 0,69 0,61 ± 0,31 0 3,68 ± 0,75

Öåëèíñêèé 1,86 ± 0,83 0 0 1,86 ± 0,83 1,36 ± 0,56 0,68 ± 0,39 0 2,04 ± 0,68

Åãîðëûêñêèé 0,41 ± 0,29 0 0 0,41 ± 0,29 1,98 ± 0,70 1,49 ± 0,61 0 3,47 ± 0,93

Òàðàñîâñêèé 0,32 ± 0,32 0,32 ± 0,32 0 0,63 ± 0,45 3,67 ± 0,86 0,20 ± 0,20 0,41 ± 0,41 4,08 ± 0,91

Ìèëëåðîâñêèé 0,52 ± 0,30 0,17 ± 0,17 0 0,70 ± 0,35 3,53 ± 0,68 1,70 ± 0,47 0,52 ± 0,37 5,49 ± 0,84

Ðîäèîíîâî-Íåñâåòàéñêèé 0 0 0 0 2,24 ± 0,85 0,64 ± 0,45 0,64 ± 0,64 3,20 ± 1,01

Ìàòâååâî-Êóðãàíñêèé 1,81 ± 0,74 0,60 ± 0,43 0 2,41 ± 0,85 3,69 ± 0,89 1,30 ± 0,53 0 4,99 ± 1,04

Äóáîâñêèé 0 0 0 0 6,11 ± 1,52 0,38 ± 0,38 0 6,50 ± 1,57

Çèìîâíèêîâñêèé 0,20 ± 0,20 0,20 ± 0,20 0 0,41 ± 0,29 4,63 ± 1,23 0,99 ± 0,57 0 5,62 ± 1,36

Êðàñíîñóëèíñêèé 0,85 ± 0,32 0,24 ± 0,17 0 1,10 ± 0,37 2,19 ± 0,59 0,63 ± 0,31 0,31 ± 0,31 2,98 ± 0,68

Ìÿñíèêîâñêèé 0,31 ± 0,31 0,94 ± 0,54 0 1,25 ± 0,62 1,34 ± 0,55 0,22 ± 0,22 0 1,57 ± 0,59

Ñðåäíåâçâåøåííûå çíà-
÷åíèÿ

0,60 ± 0,11 0,26 ± 0,07 0 0,86 ± 0,14 2,90 ± 0,23 0,83 ± 0,12 0,18 ± 0,08 3,82 ± 0,26

Òàáëèöà 4
Çíà÷åíèÿ ñëó÷àéíîé ñîñòàâëÿþùåé èíáðèäèíãà FST, èíäåêñà ýíäîãàìèè

è îòÿãîùåííîñòè äåòñêîãî íàñåëåíèÿ íàñëåäñòâåííûìè ÀÄ è ÀÐ ÍÇÑ

Ñóáïîïóëÿöèÿ Fst Èíäåêñ
ýíäîãàìèè

Ãðóç ÀÄ Ãðóç ÀÐ Ãðóç îáù.

Öèìëÿíñêèé ðàéîí 0,00057 0,31 2,13 0,53 2,67

Öåëèíñêèé ðàéîí 0,00102 0,38 1,36 0,68 2,04

Åãîðëûêñêèé ðàéîí 0,00125 0,38 1,98 1,49 3,47

Òàðàñîâñêèé ðàéîí 0,00104 0,34 3,67 0,20 4,08

Ìèëëåðîâñêèé ðàéîí 0,00130 0,49 3,53 1,70 5,49

Ðîäèîíîâî-Íåñâåòàéñêèé ðàéîí 0,00121 0,35 2,24 0,64 3,20

Ìàòâååâî-Êóðãàíñêèé ðàéîí 0,00092 0,36 3,69 1,30 4,99

Çèìîâíèêîâñêèé 0,00104 0,43 4,63 0,99 5,62

ã. Öèìëÿíñê 0,00016 0,13 0,68 0,68 1,37

ï. Öåëèíà 0,00027 0,21 1,86 0,00 1,86

ñò. Åãîðëûêñêàÿ 0,00020 0,25 0,41 0,00 0,41

ï. Òàðàñîâñêèé 0,00036 0,21 0,32 0,32 0,63

ã. Ìèëëåðîâî 0,00023 0,29 0,52 0,17 0,70

ñë. Ðîäèîíîâî-Íåñâåòàéñêàÿ 0,00042 0,1 0,00 0,00 0,00

ï. Ìàòâååâ Êóðãàí 0,00023 0,16 1,81 0,60 2,41

ï. Çèìîâíèêè 0,00022 0,28 0,20 0,20 0,41



— R = 0,71. Òàêàÿ ñèòóàöèÿ õàðàêòåðíà è äëÿ âñåãî íàñå-
ëåíèÿ îáñëåäîâàííûõ ðàéîíîâ, è äëÿ äðóãèõ ïîïóëÿöèé
Ðîññèè [12]. Êîýôôèöèåíòû êîððåëÿöèè ìåæäó îòÿãî-
ùåííîñòüþ äåòñêîãî íàñåëåíèÿ ÀÄ è ÀÐ ÍÇÑ è èíäåê-
ñîì ýíäîãàìèè ñîñòàâèëè R = 0,71 ± 0,19 è
R = 0,67 ± 0,19 ñîîòâåòñòâåííî. Ìàêñèìàëüíûé êîýô-
ôèöèåíò êîððåëÿöèè çíà÷åíèé îòÿãîùåííîñòè äåòñêîãî
íàñåëåíèÿ è èíäåêñà ýíäîãàìèè (R = 0,73 ± 0,18) ïîëó-
÷åí äëÿ çíà÷åíèé ñóììàðíîé (ÀÄ, ÀÐ è Õ-ñö.) îòÿãî-
ùåííîñòè äåòñêîãî íàñåëåíèÿ ÍÇÑ. Ïîëó÷åííûå äàí-
íûå ñâèäåòåëüñòâîâàëè î òîì, ÷òî îäíîé èç îñíîâíûõ
ïðè÷èí äèôôåðåíöèàöèè ñóáïîïóëÿöèé ïî ãðóçó ÍÇÑ
ÿâëÿåòñÿ ïîäðàçäåëåííîñòü ïîïóëÿöèè è ãåíåòè÷åñêèé
äðåéô, íåñìîòðÿ íà íåâûñîêèå àáñîëþòíûå çíà÷åíèÿ
ñëó÷àéíîãî èíáðèäèíãà FST.

Ñðàâíèòåëüíûé àíàëèç ñóììàðíîé îòÿãîùåííîñòè
ÍÇÑ äåòñêîãî è âçðîñëîãî íàñåëåíèÿ ïî ðàéîíàì ïîêà-
çàë (ðèñóíîê) ïðåîáëàäàíèå îòÿãîùåííîñòè äåòñêîãî
íàñåëåíèÿ íàä ãðóçîì ÍÇÑ ó âçðîñëîãî íàñåëåíèÿ
â 0,5—3,5 ðàçà.

Çíà÷åíèÿ ñóììàðíîé îòÿãîùåííîñòè ó äåòåé ìåæäó
ðàéîíàìè âàðüèðîâàëè îò 1,43 ± 0,43 (1:697 äåòåé) â Ìÿñ-
íèêîâñêîì ðàéîíå äî 3,96 ± 0,96 (1:252 äåòåé) â Äóáîâñêîì
ðàéîíå. Äëÿ âçðîñëîãî íàñåëåíèÿ îò 0,66 ± 0,14 â Öèìëÿí-
ñêîì, äî 1,66 ± 0,27 â Ðîäèîíîâî-Íåñâåòàéñêîì ðàéîíå.
Ñóììàðíîå çíà÷åíèå îòÿãîùåííîñò ÍÇÑ äåòñêîãî íàñåëå-
íèÿ ÐÎ ñîñòàâèëî 2,47 ± 0,16 íà 1000 (1:404 äåòåé). Ñðåäè
âçðîñëîãî íàñåëåíèÿ ýòîò ïîêàçàòåëü ðàâåí 1,17 ± 0,05 íà
1000 íàñåëåíèÿ (1:852 ÷åëîâåêà).

Ðàçíîîáðàçèå ÍÇÑ â Ðîñòîâñêîé îáëàñòè

Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð ÍÇÑ, ðàíæèðîâàííûé â ñî-
îòâåòñòâèè ñ êëàññèôèêàöèåé 2015 ãîäà, ñîñòàâèë 78 çà-
áîëåâàíèé: 37 çàáîëåâàíèé ñ èçîëèðîâàííûì ïîðàæåíè-
åì îïîðíî-äâèãàòåëüíîãî àïïàðàòà è 41 íîçîôîðìà, ïðè
êîòîðûõ â ñîñòàâ íàñëåäñòâåííûõ ñèíäðîìîâ âõîäèëè
ðàçëè÷íûå ñêåëåòíûå àíîìàëèè.

Äèàãíîñòèêà ÍÇÑ è âåðèôèêàöèÿ äèàãíîçîâ îñóùåñòâ-
ëÿëèñü ïî îñíîâíûì äèàãíîñòè÷åñêèì êàòàëîãàì è áàçàì
äàííûõ: Â. ÌàêÊüþñèêà [13], Smith’s Recognizable Pattern
of Human Malformation [14], An Atlas of Characteristic Synd-
romes [15], A Color Atlas of Clinical Genetics [16], êîìïüþ-
òåðíûì äèàãíîñòè÷åñêèì ïðîãðàììàì «POSSUM» è Ëîí-
äîíñêàÿ áàçà äàííûõ, «Íàñëåäñòâåííûå ñèíäðîìû è ìåäè-
êî-ãåíåòè÷åñêîå êîíñóëüòèðîâàíèå» [17], «Bone Dysplasias:
An atlas of constitutional disorders of skeletal development»
[18]. Äëÿ ðÿäà ãåòåðîãåííûõ çàáîëåâàíèé íå óäàëîñü òî÷íî
èäåíòèôèöèðîâàòü íîçîëîãè÷åñêóþ ôîðìó è óñòàíîâèòü
íîìåð ïî êàòàëîãó Â. ÌàêÊüþñèêà [13] òîëüêî íà îñíîâà-
íèè êëèíèêî-ãåíåàëîãè÷åñêèõ äàííûõ, ÷òî îáóñëîâëåíî
èäåíòè÷íîñòüþ êëèíè÷åñêèõ ïðîÿâëåíèé ïðè ðàçëè÷èè
ïåðâè÷íîé ãåíåòè÷åñêîé ïðè÷èíû. Îäíàêî â áîëüøèíñòâå
òàêèõ ñëó÷àåâ â ñåìüÿõ èìåëîñü íåñêîëüêî áîëüíûõ ñ àíà-
ëîãè÷íîé êëèíè÷åñêîé êàðòèíîé, è çàáîëåâàíèå íàñëåäî-
âàëîñü ëèáî äîìèíàíòíî, ëèáî ðåöåññèâíî. Òàêèå çàáîëå-
âàíèÿ îñòàâëåíû â ñïåêòðå íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíåé, è
îáúåäèíåíû ñ ìàêñèìàëüíî êëèíè÷åñêè ñõîæèìè íîçîëî-
ãèÿìè (ñèíäðîì Ýëëåðñà—Äàíëî è íåñîâåðøåííûé îñòåî-
ãåíåç).

Ñïåêòð ÷àñòûõ (÷àùå, ÷åì 1:50000) èçîëèðîâàííûõ
ôîðì ÍÇÑ (òàáë. 5) ïðåäñòàâëåí 12 ÀÄ ôîðìàìè
(77 áîëüíûõ), 2 ÀÐ ôîðìàìè (13 áîëüíûõ). Ñïåêòð ñèíä-
ðîìàëüíûõ ôîðì ÍÇÑ ïðåäñòàâëåí 6 ÀÄ ôîðìàìè
(78 áîëüíûõ), 2 ÀÐ ôîðìàìè (8 áîëüíûõ) è 1 Õ-ñö. ôîð-
ìîé (3 áîëüíûìè).

Ðàñïðåäåëåíèå çàáîëåâàíèé â çàâèñèìîñòè îò ðàñïðî-
ñòðàíåííîñòè ïîêàçàëî (òàáë. 6), ÷òî íàèáîëüøóþ äîëþ ïî
÷èñëó áîëüíûõ — 179 (71,03%) ñîñòàâëÿþò çàáîëåâàíèÿ,
âñòðå÷àþùèåñÿ ñ ðàñïðîñòðàíåííîñòüþ 1:50000 è ÷àùå.

Â ñâîþ î÷åðåäü, ïî ÷èñëó íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì ïðåîáëà-
äàåò ãðóïïà ðåäêèõ çàáîëåâàíèé — 37 (47,44%). Ìèíèìàëü-
íîå ÷èñëî áîëüíûõ — 36 (14,29%) è ìèíèìàëüíîå êîëè÷åñò-
âî íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì — 18 (23,08%) âûÿâëåíû â ãðóïïå
çàáîëåâàíèé ñ ðàñïðîñòðàíåííîñòüþ 1:50000—1:100000.

Ñðåäè äåòñêîãî íàñåëåíèÿ âûÿâëåíî 8 íîçîëîãèé
ñ ÀÄ òèïîì íàñëåäîâàíèÿ, ïðåäñòàâëåííûõ òîëüêî ó äå-
òåé (8 áîëüíûõ). Ñðåäè íèõ ñèíäðîìû ïîäêîëåííîãî
ïòåðèãèóìà, Êàáóêè, Ëàíãåðà—Ãèäåîíà, Ðóáèíøòåé-
íà—Òåéáè, Ôðèìåíà—Øåëäîíà, áîëåçíü Îëüå, ÷åðåï-
íî-êëþ÷è÷íûé äèçîñòîç, VATER-àññîöèàöèÿ. Ñðåäè ÀÐ
çàáîëåâàíèé, âûÿâëåííûõ òîëüêî ó äåòåé, îáíàðóæåíî
22 íîçîëîãèè (32 áîëüíûõ). Â îñíîâíîì ðàçíîîáðàçèå
ÀÐ íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâàíèé ñêåëåòà ïðåäñòàâëåíî
ñèíäðîìàëüíûìè ôîðìàìè: ñèíäðîìû Êàðïåíòåðà, áðà-
õèîñêåëåòîãåíèòàëüíûé, Îïèòöà, öåðåáðî-îêóëî-ôàöè-
àëüíûé, Êîêêåéíà è äð. Ñðåäè èçîëèðîâàííûõ ÀÐ ÍÇÑ
âûÿâëåíû äèàñòðîôè÷åñêàÿ äèñïëàçèÿ, ìåòàôèçàðíàÿ
õîíäðîäèñïëàçèÿ òèï ÌêÊüþñèêà, ìåòàôèçàðíàÿ äèñ-
ïëàçèÿ òèï Ñïàð, áîëåçíü Ïàéëà, ñïîíäèëîýïèìåòàôè-
çàðíàÿ äèñïëàçèÿ Èðàïà òèï, ñïîíäèëîêîñòàëüíûé äè-
çîñòîç, ñïîíäèëîýïèôèçàðíàÿ äèñïëàçèÿ Òàðäà ñ ìèê-
ðîöåôàëèåé. Ïðîäîëæèòåëüíîñòü æèçíè äåòåé ñ òàêèìè
çàáîëåâàíèÿìè, êàê ïðàâèëî, ñíèæåíà, ïîýòîìó îíè ðå-
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Ñóììàðíàÿ (ÀÄ, ÀÐ è Õñö.) îòÿãîùåííîñòü ÍÇÑ äåòñêîãî è âñåãî îá-
ñëåäîâàííîãî íàñåëåíèÿ â 12 ðàéîíàõ Ðîñòîâñêîé îáëàñòè.



æå âñòðå÷àþòñÿ ñðåäè âçðîñëîãî íàñåëåíèÿ. Àíàëîãè÷-
íûå îñîáåííîñòè íàáëþäàëèñü ïðè àíàëèçå îòÿãîùåí-
íîñòè Õ-ñö. ïàòîëîãèåé. Òîëüêî ñðåäè äåòñêîãî íàñåëå-
íèÿ âûÿâëåí ìóêîïîëèñàõàðèäîç II òèïà.

Âûâîäû

Òàêèì îáðàçîì, â èññëåäîâàííûõ ðàéîíàõ ÐÎ âûÿâëå-
íû ðàçëè÷èÿ â îòÿãîùåííîñòè äåòñêîãî íàñåëåíèÿ ÀÄ, ÀÐ
è Õ-ñö. ÍÇÑ êàê ìåæäó ðàéîíàìè, òàê è ìåæäó ãðóïïàìè
«ãîðîä» è «ñåëî», êîòîðûå îáúÿñíÿþòñÿ ðàçëè÷íîé ñòåïå-
íüþ ãåíåòè÷åñêîé ïîäðàçäåëåííîñòè ïîïóëÿöèé — äåéñò-
âèåì ýôôåêòèâíîãî äðåéôà ãåíîâ. Ñóììàðíàÿ îòÿãîùåí-
íîñòü ÍÇÑ â «ñåëå» ñîñòàâèëà 3,82 ± 0,26/1000, â «ãîðîäàõ
è ðàéöåíòðàõ» — 0,86 ± 0,14/1000. Ñðåäè äåòñêîãî íàñåëå-
íèÿ ïî ñðàâíåíèþ ñî âçðîñëûì ïðåîáëàäàþò âñå 3 ãðóïïû

íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè (ÀÄ, ÀÐ, Õñö.): ñóììàðíûå
çíà÷åíèÿ ãðóçà ÍÇÑ ó äåòåé ñîñòàâèëè 2,47 ± 0,16/1000,
ó âçðîñëûõ — 1,17 ± 0,05/1000. Ñðàâíèòåëüíûé àíàëèç
ñóììàðíîé îòÿãîùåííîñòè ÍÇÑ äåòñêîãî è âçðîñëîãî íà-
ñåëåíèÿ ïî ðàéîíàì ïîêàçàë ïðåîáëàäàíèå îòÿãîùåííîñòè
äåòñêîãî íàñåëåíèÿ íàä ãðóçîì ÍÇÑ ó âçðîñëîãî íàñåëå-
íèÿ â 0,5—3,5 ðàçà. Íàñëåäñòâåííàÿ ïàòîëîãèÿ ó äåòåé êàê
ïðàâèëî ïðåäñòàâëåíà áîëåå òÿæåëûìè ÀÄ è ÀÐ çàáîëåâà-
íèÿìè. Áîëüøèíñòâî èç ýòèõ çàáîëåâàíèé èëè èõ òèïîâ
ÿâëÿþòñÿ ïðè÷èíîé èíâàëèäíîñòè èëè ðàííåé ñìåðòíî-
ñòè, â ñâÿçè ñ ÷åì çíà÷èòåëüíî ðåæå âñòðå÷àþòñÿ ó âçðîñ-
ëûõ. Çíà÷èòåëüíàÿ ÷àñòü âûÿâëåííûõ çàáîëåâàíèé ó äåòåé
âëèÿåò íà ïðîäîëæèòåëüíîñòü è êà÷åñòâî èõ æèçíè, ÷òî
íåîáõîäèìî ó÷èòûâàòü â îöåíêå ïðè÷èí è ïðîôèëàêòèêè
äåòñêîé ñìåðòíîñòè è èíâàëèäíîñòè â ïðàêòè÷åñêîì çäðà-
âîîõðàíåíèè [19—21].
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Òàáëèöà 5
Ñïåêòð ÷àñòûõ (ðàñïðîñòðàíåííîñòü 1:50000 äåòñêîãî íàñåëåíèÿ è ÷àùå) ôîðì ÍÇÑ

OMIM # Äèàãíîç ×èñëî áîëüíûõ Ðàñïðîñòðàíåííîñòü

Èçîëèðîâàííûå ÀÄ ôîðìû

100800 Àõîíäðîïëàçèÿ 6 1:16974

146000 Ãèïîõîíäðîïëàçèÿ 3 1:33948

156500 Ìåòàôèçàðíàÿ äèñïëàçèÿ, òèï Øìèäà 3 1:33948

174200 Ïîëèäàêòèëèÿ, ïîñòàêñèàëüíàÿ 7 1:14549

174400 Ïðåàêñèàëüíàÿ ïîëèäàêòèëèÿ, òèï 1 7 1:14549

174500 Ïðåàêñèàëüíàÿ ïîëèäàêòèëèÿ, òèï 2 7 1:14549

178110 Äèñòàëüíûé àðòðîãðèïîç, òèï 8 4 1:25461

181800 Èäèîïàòè÷åñêèé ñêîëèîç 3 1:33948

183600 Ýêòðîäàêòèëèÿ 5 1:20369

185900 Ñèíäàêòèëèÿ, òèï I 19 1:5360

186000 Ñèíäàêòèëèÿ, òèï II 3 1:33948

166200* Íåñîâåðøåííûé îñòåîãåíåç 10 1:10185

Èçîëèðîâàííûå ÀÐ ôîðìû

217100 ADAM êîìïëåêñ 9 1:11316

235000 HEMI 3 syndromel 4 1:25461

Ñèíäðîìàëüíûå ÀÄ ôîðìû

129900 Ñèíäðîì ýêòðàäàêòèëèè, ýêòîäåðìàëüíîé äèñïëàçèè, ðàñùåëèíû ãóáû/íåáà 3 1:33948

130000* Ñèíäðîì Ýëåðñà-Äàíëîñà, êëàññè÷åñêèé òèï 49 1:2078

154700 Ñèíäðîì Ìàðôàíà 11 1:9259

163950 Ñèíäðîì Íóíåí 9 1:11316

164210 Ñèíäðîì Ãîëüäåíõàðà 3 1:33948

192350 VATER-àññîöèàöèÿ 3 1:33948

Ñèíäðîìàëüíûå ÀÐ ôîðìû

223370 Ñèíäðîì Äóáîâèöà 5 1:20369

261800 Àíîìàëàä Ïüåðà-Ðîáåíà 3 1:33948

Ñèíäðîìàëüíûå Õ-ñö. ôîðìû

305400 Ñèíäðîì Ààðñêîãî 3 1:33948

Ïðèìå÷àíèå. * — çàáîëåâàíèÿ èç ãåòåðîãåííîé ãðóïïû.
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Òàáëèöà 6
×èñëî áîëüíûõ äåòåé è íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì çàáîëåâàíèé ñ ÍÇÑ,

ðàñïðåäåëåííûå â çàâèñèìîñòè îò ðàñïðîñòðàíåííîñòè

¹ Ðàñïðîñòðàíåííîñòü Ôîðìû Áîëüíûå Ñðåäíÿÿ ðàñïðî-
ñòðàíåííîñòü â

ãðóïïå
Àáñ. ÷èñëî Ïðîöåíò Àáñ. ÷èñëî Ïðîöåíò

ÀÄ

1 1:50000 è ÷àùå 18 23,08% 155 61,51% 1:22058

2 1:50001-1:100000 9 11,54% 18 7,14% 1:50923

3 1:100001-1: 101845 18 23,08% 18 7,14% 1:101845

ÀÐ

1 1:50000 è ÷àùå 4 5,13% 21 8,33% 1:22774

2 1:50001-1:100000 9 11,54% 18 7,14% 1:50923

3 1:100001-1: 10184 17 21,79% 17 6,75% 1:101845

Õ-ñö.

1 1:50000 è ÷àùå 1 1,28% 3 1,19% 1:33948

2 1:50001-1:100000 0 0 0 0 0

3 1:100001-1: 10184 2 2,56% 2 0,79% 1:101845

ÂÑÅÃÎ 78 100,00 252 100,00 1:66567


