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Èçó÷åíû ãðóç è ðàçíîîáðàçèå ìîíîãåííûõ íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíåé (ÍÁ) ñðåäè ðóññêîãî íàñåëåíèÿ Êàðà÷àåâî-×åðêåññêîé
Ðåñïóáëèêè (Ê×Ð), ïðîæèâàþùåãî â 10 ñåëüñêèõ ðàéîíàõ è äâóõ ãîðîäàõ. Îáùàÿ ÷èñëåííîñòü îáñëåäîâàííîãî íàñåëåíèÿ Ðåñ-
ïóáëèêè ñîñòàâèëà 410 367 ÷åë., â òîì ÷èñëå ðóññêèõ — 134 756 ÷åë. Ñóììàðíî ó ðóññêèõ Ê×Ð çàðåãèñòðèðîâàíî 385 áîëüíûõ èç
281 ñåìüè. Ãðóç ñîîòâåòñòâåííî àóòîñîìíî-äîìèíàíòíûõ, àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûõ è Õ-ñöåïëåííûõ çàáîëåâàíèé (ÀÄ, ÀÐ è
Õ-ñö.) â ñåëüñêîé ìåñòíîñòè (3,01 ± 0,32, 1,98 ± 0,26 è 1,23 ± 0,29) áîëåå ÷åì â äâà ðàçà âûøå â ãîðîäàõ è ðàéöåíòðàõ
(1,00 ± 0,10, 0,89 ± 0,09 è 0,42 ± 0,09). Ðàçíîîáðàçèå ÍÁ ñîñòàâèëî 99 íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì: 56 çàáîëåâàíèé ñ ÀÄ òèïîì íàñëå-
äîâàíèÿ (193 áîëüíûõ èç 126 ñåìåé), 31 íîçîôîðìà ñ ÀÐ (152 ïàöèåíòà èç 124 ñåìåé) è 12 çàáîëåâàíèé ñ Õ-ñö. òèïîì íàñëåäî-
âàíèÿ (40 ïîðàæåííûõ èç 31 ñåìüè). Ïðîâåäåí ñðàâíèòåëüíûé àíàëèç ðàçíîîáðàçèÿ ÀÄ è ÀÐ ÍÁ ñ ðàíåå èçó÷åííûìè ïîïóëÿöèÿ-
ìè/ýòíîñàìè åâðîïåéñêîé ÷àñòè Ðîññèè (ðóññêèìè 7 ðåãèîíîâ, 5 íàðîäàìè Âîëãî-Óðàëüñêîãî è 5 íàðîäàìè Ñåâåðíîãî Êàâêà-
çà), ïîêàçàâøèé, ÷òî ðóññêèå â Ê×Ð ñîõðàíèëè çíà÷èòåëüíîå ñõîäñòâî «ïàòîëîãè÷åñêîãî» ãåíîôîíäà ñ ðóññêèìè äðóãèõ ïîïóëÿ-
öèé, è åãî îòëè÷èå îò òàêîãî æå ãåíîôîíäà êàðà÷àåâöåâ è ÷åðêåñîâ.
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The load and diversity of monogenic hereditary diseases (HD) among the Russians of the Karachaevo-Cherkess Republic (KCR),
living in 10 rural districts and two cities, have been studied. The total size of the investigated population of the Republic was 410,367
people, including Russians — 134,756. In total, 385 Russian KCR patients from 281 families were registered. Load AD, AR and
X-linked diseases in rural districts (3.01 ± 0.32, 1.98 ± 0.26 and 1.23 ± 0.29) are more than twice higher in cities (1.00 ± 0.10,
0.89 ± 0.09 and 0.42 ± 0.09). The diversity of HD was 99 nosological forms: 56 diseases with AD type of inheritance (193 patients from
126 families), 31 diseases with AR (152 patients out of 124 families) and 12 diseases with X- linked type of inheritance (40 affected
from 31 families). A comparative analysis of the diversity of AD and AR of the National AB with the previously studied populations / eth-
nos of the European part of Russia (Russians in 7 regions, 5 ethnic groups of the Volga-Ural and 5 ethnic groups of the North Cauca-
sus) was conducted, showed that Russians in the KCR retained a significant similarity of the «pathological» gene pool with the Rus-
sians of others populations and its difference from the same gene pool of Karachays and Circassians
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Ââåäåíèå

Íàñòîÿùåå ñîîáùåíèå ïðîäîëæàåò ñåðèþ ïóáëèêà-
öèé ïî êîìïëåêñíîìó ìåäèêî- è ïîïóëÿöèîííî-ãåíåòè-
÷åñêîìó èçó÷åíèþ íàñåëåíèÿ Êàðà÷àåâî-×åðêåññêîé
Ðåñïóáëèêè (Ê×Ð).

Â Ê×Ð ïðîæèâàþò ïðåäñòàâèòåëè áîëåå 50 íàöèîíàëü-
íîñòåé, ñðåäè êîòîðûõ ðóññêèå ïî ÷èñëåííîñòè çàíèìàþò
âòîðîå ìåñòî (áîëåå 130 òûñ. ÷åë.). Ïðè èçó÷åíèè ÍÁ â ïî-
ïóëÿöèÿõ ÷åëîâåêà âàæíûì ÿâëÿåòñÿ ñðàâíèòåëüíàÿ îöåíêà
ðàçíîîáðàçèÿ ÍÁ è ãåííûõ ÷àñòîò, êîòîðàÿ ìîæåò âûÿâèòü
ðàçëè÷èÿ ïîïóëÿöèé ðàçëè÷íîé ýíè÷åñêîé ýêñòðàêöèè è
ïîïóëÿöèé åäèíîãî ýòíè÷åñêîãî ïðîèñõîæäåíèÿ. Ýòè ðàç-
ëè÷èÿ ìîãóò áûòü îáóñëîâëåíû ýôôåêòàìè ðàçíûõ ôàêòî-
ðîâ ìèêðîýâîëþöèîííîãî ïðîöåññà, à òàêæå èõ ñî÷åòàíèé,
âêëþ÷àÿ ìåòèñàöèþ íàñåëåíèÿ ðàçëè÷íûõ ýòíîñîâ [1—3].
Òåîðåòè÷åñêè, ìåòèñàöèÿ äîëæíà âåñòè ê âûðàâíèâàíèþ
÷àñòîò ãåíîâ, â òîì ÷èñëå âûçûâàþùèõ íàñëåäñòâåííóþ ïà-
òîëîãèþ, â ïîïóëÿöèÿõ, ãäå ìåòèñàöèÿ èìååò ìåñòî è, îäíî-
âðåìåííî, ê ðàñøèðåíèþ ãåíåòè÷åñêîãî ðàçíîîáðàçèÿ
â îáåèõ ïîïóëÿöèÿõ [4]. Ïðè ýòîì â îòñóòñòâèå äðóãèõ ôàê-
òîðîâ ïîïóëÿöèîííîé äèíàìèêè, òàêîå âûðàâíèâàíèå ïðî-
èçîéäåò îáÿçàòåëüíî, íåçàâèñèìî îò èíòåíñèâíîñòè ìåòè-
ñàöèè, åñëè ïîïóëÿöèè ñîñóùåñòâóþò äîñòàòî÷íî äîëãî.
Îäíàêî, äðóãèå ôàêòîðû ïîïóëÿöèîííîé äèíàìèêè, â ÷àñò-
íîñòè, ìèãðàöèÿ ìîãóò ñóùåñòâåííûì îáðàçîì ïîâëèÿòü íà
ýòîò ïðîöåññ è îáóñëîâèòü âîçíèêíîâåíèå íîâîãî ðàâíî-
âåñíîãî ñîñòîÿíèÿ â ÷àñòîòàõ ãåíîâ.

Öåëüþ íàñòîÿùåé ïóáëèêàöèè ÿâëÿåòñÿ èçó÷åíèå ÍÁ
ó ðóññêîãî íàñåëåíèÿ Ê×Ð è ñðàâíèòåëüíûé ãåíîãåîãðàôè-
÷åñêèé àíàëèç ãðóçà è ðàçíîîáðàçèÿ ìîíîãåííûõ íàñëåäñò-
âåííûõ áîëåçíåé â ïîïóëÿöèÿõ è ðàçëè÷íûõ ýòíè÷åñêèõ
ãðóïïàõ åâðîïåéñêîé ÷àñòè Ðîññèè, à òàêæå èçó÷åíèå
îñíîâíûõ ïðè÷èí ãåíåòè÷åñêîé èçìåí÷èâîñòè è ãåòåðîãåí-
íîñòè ðîññèéñêèõ ïîïóëÿöèé ïî ýòèì õàðàêòåðèñòèêàì.

Ìàòåðèàëû è ìåòîäû

Ìàòåðèàë äëÿ äàííîãî èññëåäîâàíèÿ ñîáðàí â ïåðèîä
2013—2018 ãã. ïðè ïðîâåäåíèè ýêñïåäèöèîííûõ èññëåäî-
âàíèé íàñåëåíèÿ Ê×Ð. Îáñëåäîâàíèå íàñåëåíèÿ ïðîâîäè-
ëîñü â ñîîòâåòñòâèè ñ ïðîòîêîëîì ãåíåòèêî-ýïèäåìèîëî-
ãè÷åñêèõ èññëåäîâàíèé, ïðåäóñìàòðèâàþùèì êðîìå ìåäè-
êî-ãåíåòè÷åñêèõ õàðàêòåðèñòèê îöåíêó ãåíåòè÷åñêîé
ñòðóêòóðû èçó÷àåìîé ïîïóëÿöèè, ÷òî ñîçäàëî îñíîâó äëÿ
àíàëèçà âëèÿíèÿ îñíîâíûõ ìèêðîýâîëþöèîííûõ ïðîöåñ-
ñîâ â èçó÷àåìîé ïîïóëÿöèè [5].

Ïðè ðàñ÷¸òàõ ó÷èòûâàëîñü òîëüêî ðåàëüíî ïðèêðåï-
ëåííîå ê ìåäèöèíñêèì ó÷ðåæäåíèÿì íàñåëåíèå. Ñóì-
ìàðíàÿ ÷èñëåííîñòü îáñëåäîâàííîãî íàñåëåíèÿ Ê×Ð ñî-
ñòàâèëà 410 367 ÷åë., â òîì ÷èñëå ðóññêèõ — 134 756. Ðóñ-
ñêèå êîìïàêòíî ïðîæèâàþò â ã. ×åðêåññêå (69 785 ÷åë.)
è â ÷åòûðåõ ðàéîíàõ Ê×Ð: Óñòü-Äæåãóòèíñêîì (9488),
Ïðèêóáàíñêîì (4656), Óðóïñêîì (13 965) è Çåëåí÷óê-
ñêîì (25 336). Â îñòàëüíûõ 6 ðàéîíàõ Ê×Ð (Êàðà÷àåâ-
ñêîì, Ìàëîêàðà÷àåâñêîì, Õàáåçñêîì, Àáàçèíñêîì, Íî-

ãàéñêîì, Àäûãå-Õàáëüñêîì) ñóììàðíàÿ ÷èñëåííîñòü
ðóññêîãî íàñåëåíèÿ ñîñòàâèëà 11 526 ÷åë.

Çíà÷åíèÿ îòÿãîùåííîñòè ÍÁ ðàññ÷èòàíû êàê îòíî-
øåíèå àáñîëþòíîãî ÷èñëà áîëüíûõ ñ àóòîñîìíî-äîìè-
íàíòíûì (ÀÄ) è àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûì (ÀÐ) òèïàìè
íàñëåäîâàíèÿ ê ÷èñëåííîñòè îáñëåäîâàííîãî íàñåëåíèÿ
(íà 1000 ÷åëîâåê). Îòÿãîùåííîñòü Õ-ñöåïëåííîé ïàòîëî-
ãèè (Õ-ñö.) ðàññ÷èòàíà íà 1000 ìóæ÷èí. Ïðè ñðàâíåíèè
ïîêàçàòåëåé îòÿãîùåííîñòè ìåæäó ïîïóëÿöèÿìè èñïîëü-

çîâàí êðèòåðèé �2 (óðîâåíü çíà÷èìîñòè ð<0,05) [6].

Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð ÍÁ ïðåäñòàâëåí â òàáëèöàõ,
ñôîðìèðîâàííûõ â âèäå ñïèñêà ÀÄ, ÀÐ è Õ-ñö. çàáîëå-
âàíèé (íåâðîëîãè÷åñêèå, îôòàëüìîëîãè÷åñêèå, ãåíîäåð-
ìàòîçû, ñêåëåòíûå, íàñëåäñòâåííûå ñèíäðîìû è äðóãèå
áîëåçíè).

Ïîäòâåðæäàþùàÿ ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà âûïîëíåíà
â ëàáîðàòîðèÿõ ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ»: ãåíåòè÷åñêîé ýïèäå-
ìèîëîãèè, ýïèãåíåòèêè, ÄÍÊ-äèàãíîñòèêè. Åå óäàëîñü
ðåàëèçîâàòü â îòíîøåíèè ðÿäà íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì è
â íåïîëíîì îáúåìå.

Ñðàâíèòåëüíûé àíàëèç ðàçíîîáðàçèÿ ÍÁ ïðîâåäåí äëÿ
ðÿäà ðîññèéñêèõ ðåãèîíîâ åâðîïåéñêîé ÷àñòè ÐÔ: ðóññêèõ
ñåìè ïîïóëÿöèé (Êðàñíîäàðñêèé êðàé, Êèðîâñêàÿ, Êîñò-
ðîìñêàÿ, Áðÿíñêàÿ, Ðîñòîâñêàÿ, Òâåðñêàÿ îáëàñòè, Êàðà÷à-
åâî-×åðêåññêîé Ðåñïóáëèêè), ïÿòè íàðîäîâ Âîëãî-Óðàëü-
ñêîãî ðåãèîíà (ìàðèéöåâ Ìàðèé Ýë, ÷óâàøåé ×óâàøèè, óä-
ìóðòîâ Óäìóðòèè, áàøêèð Áàøêèðèè, òàòàð Òàòàðñòàíà), è
ïÿòè íàðîäîâ Ñåâåðíîãî Êàâêàçà (êàðà÷àåâöåâ, ÷åðêåñîâ,
àáàçèí, íîãàéöåâ Ê×Ð è àäûãåéöåâ Àäûãåè), ñóììàðíîé
÷èñëåííîñòüþ îáñëåäîâàííîãî íàñåëåíèÿ áîëåå
3700 òûñ. ÷åë., ïðåäñòàâëÿþùèõ 11 ýòíè÷åñêèõ ãðóïï ÐÔ
[7—9]. Àíàëèç ãåíîãåîãðàôè÷åñêèõ âçàèìîîòíîøåíèé ìåæ-
äó ýòíîñàìè/ïîïóëÿöèÿìè âûïîëíåí ñ èñïîëüçîâàíèåì
ïðîãðàììíîãî ïàêåòà «Statistica 10» êëàñòåðíûì àíàëèçîì
ñðåäíåñâÿçûâàþùèì ìåòîäîì. Àíàëèç ðàâíîìåðíîñòè òåð-
ðèòîðèàëüíîãî ðàñïðîñòðàíåíèÿ îòäåëüíûõ íîçîëîãè÷å-
ñêèõ ôîðì ïî ïîïóëÿöèÿì Ê×Ð è äðóãèì ðåãèîíàì ÐÔ
ïðîâåäåí ñ èñïîëüçîâàíèåì F-ðàñïðåäåëåíèÿ (óðîâåíü çíà-

÷èìîñòè �<0,001) [6], ÷òî ïîçâîëèëî âûÿâèòü î÷àãè ëîêàëü-
íîãî íàêîïëåíèÿ íåêîòîðûõ çàáîëåâàíèé ó ðóññêèõ.

Îò âñåõ îáñëåäîâàííûõ ñåìåé áûëî ïîëó÷åíî ïèñüìåí-
íîå èíôîðìèðîâàííîå ñîãëàñèå î äîáðîâîëüíîì ó÷àñòèè
â èññëåäîâàíèè. Èññëåäîâàíèå îäîáðåíî ýòè÷åñêèì êîìè-
òåòîì ÔÃÁÍÓ «Ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêèé íàó÷íûé öåíòð».

Ðåçóëüòàòû è îáñóæäåíèå

Â ðåçóëüòàòå ïðîâåäåííûõ ýêñïåäèöèé â Ê×Ð ñîáðà-
íû äàííûå î áîëüíûõ ÍÁ ðóññêîé íàöèîíàëüíîñòè
â ðàçëè÷íûõ ïîïóëÿöèÿõ Ê×Ð. Âñåãî âûÿâëåíî 385 ïà-
öèåíòîâ èç 281 ñåìüè (193 áîëüíûõ èç 126 ñåìåé ñ ÀÄ
ïàòîëîãèåé; 152 áîëüíûõ èç 124 ñåìåé ñ ÀÐ ïàòîëîãèåé;
40 áîëüíûõ èç 31 ñåìüè ñ Õ-ñö. ïàòîëîãèåé). Òàêèì îá-
ðàçîì, ðàñïðîñòðàíåííîñòü ÍÁ ñðåäè ðóññêîãî íàñåëå-
íèÿ ñîñòàâèëà 1:350 ÷åë. (1:698 ñ ÀÄ, 1:887 ñ ÀÐ è 1:1684
ìóæ÷èí ñ Õ-ñö. íàñëåäîâàíèåì). Â òàáë. 1 ïðåäñòàâëåíà
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îòÿãîùåííîñòü (íà 1000 îáñëåäîâàííûõ) ðóññêîãî íàñå-
ëåíèÿ Ê×Ð îñíîâíûìè òèïàìè ÍÁ.

Àíàëèç îòÿãîùåííîñòè ãîðîäñêîãî è ñåëüñêîãî ðóñ-
ñêîãî íàñåëåíèÿ ïîêàçàë, ÷òî ìåæäó ãîðîäàìè è ðàéöåí-
òðàìè ñòàòèñòè÷åñêè äîñòîâåðíûõ ðàçëè÷èé íå âûÿâëå-

íî (�2 = 2,01; 1,53; d.f. = 5; p>0,05). Äèôôåðåíöèàöèÿ
îïðåäåëåíà ïðè àíàëèçå ãðóçà ÀÄ è ÀÐ ïàòîëîãèè â «ñå-

ëå» (�2
ÀÄ = 28,28; �2

ÀÐ = 10,04; d.f. = 5; p<0,05). Ñðàâíè-
òåëüíûé àíàëèç âíóòðè ãðóïï «ãîðîäà è ðàéöåíòðû» —
«ñåëüñêîå íàñåëåíèå» íå ïîêàçàë ðàçëè÷èé â îòÿãîùåí-

íîñòè Õ-ñöåïëåííîé ïàòîëîãèåé (�2 = 0,59; è �2 = 3,65;
d.f. = 4; p>0,05 ñîîòâåòñòâåííî). Ðàçëè÷èÿ â ïîêàçàòåëÿõ
ãðóçà ÀÄ, ÀÐ è Õ-ñö. ïàòîëîãèè âûÿâëåíû ïðè ñðàâíå-

íèè «ãîðîäñêèõ» è «ñåëüñêèõ» ïîïóëÿöèé (�2 = 64,67;

�2 = 24,17; �2 = 12,76; d.f. = 1, p<0,05).

Ñðàâíèòåëüíûé àíàëèç îòÿãîùåííîñòè ðóññêîãî íàñå-
ëåíèÿ ñ äðóãèìè ýòíè÷åñêèìè ãðóïïàìè Ê×Ð ïîêà íå ïðî-
âåäåí, òàê êàê èññëåäîâàíèå îñòàëüíûõ ãðóïï íå îêîí÷åíî
è íå ïîëó÷åíû ïîëíûå äàííûå îá îòÿãîùåííîñòè.

Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð ÍÁ ïðåäñòàâëåí 99 çàáîëåâà-
íèÿìè (56 ñ ÀÄ òèïîì íàñëåäîâàíèÿ, 31 ñ ÀÐ è 12 ñ Õ-ñö.
òèïîì íàñëåäîâàíèÿ). Â òàáë. 2 ïðåäñòàâëåí íîçîëîãè÷å-
ñêèé ñïåêòð çàáîëåâàíèé ñ ÀÄ òèïîì íàñëåäîâàíèÿ. Âñå
çàáîëåâàíèÿ âñòðå÷àëèñü â ðàíåå îáñëåäîâàííûõ ïîïó-
ëÿöèÿõ ÐÔ [7—9].

×àñòûìè (÷àùå, ÷åì 1:30000) îïðåäåëåíû 7 ÀÄ çàáî-
ëåâàíèé: íåäèôôåðåíöèðîâàííàÿ îëèãîôðåíèÿ 1:14897

(ñðåäíÿÿ ïî ïîïóëÿöèÿì åâðîïåéñêîé ÷àñòè ÐÔ 1:17050),
íåéðîôèáðîìàòîç 1 òèïà 1:14897 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ
1:16585), ðàçëè÷íûå ôîðìû âðîæäåííûõ êàòàðàêò 1:7057
(ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1:14943), âóëüãàðíûé èõòèîç 1:12189
(ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1:4989), çèãîäàêòèëèÿ 1:26815 (ñðåäíÿÿ
ïî ÐÔ 1:39200), íåñîâåðøåííûé îñòåîãåíåç 1:16585
(ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1:37267), ñèíäðîì Ýëåðñà—Äàíëî 1:8983
(ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1:24342). Ñòàòèñòè÷åñêè çíà÷èìîãî íà-
êîïëåíèÿ íè äëÿ îäíîãî çàáîëåâàíèÿ íå âûÿâëåíî.

Ïîäòâåðæäàþùàÿ ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà ïðîâåäåíà äëÿ
íåéðîôèáðîìàòîçà — îïðåäåëåíà îïèñàííàÿ ðàíåå ìèñ-
ñåíñ-ìóòàöèÿ ãåíà NF1: c.À4402G, S1468G). Â äâóõ ñåìüÿõ
ñ õîðååé Ãåíòèíãòîíà óñòàíîâëåíî óâåëè÷åíèå ÷èñëà êîïèé
CAG-ïîâòîðîâ (ñ âàðèàöèåé 36-87) â 5’-îáëàñòè ãåíà IT-15;
äóïëèêàöèÿ ãåíà ÐÌÐ22 âûÿâëåíà ó 3 áîëüíûõ ñ êëèíè÷å-
ñêîé êàðòèíîé äåìèåëèíèçèðóþøåé ïîëèíåéðîïàòèè 1À;
ìóòàöèÿ Gly380Arg â ãåíå FGFR3 îïðåäåëåíà ó îäíîãî ïà-
öèåíòà ñ àíõîíäðîïëàçèåé; ìóòàöèÿ 2282del4 â ãåíå FLG

â ãåòåðîçèãîòíîì ñîñòîÿíèè âûÿâëåíà ó äâóõ ïàöèåíòîâ
ñ âóëüãàðíûì èõòèîçîì; â îäíîé ñåìüå ó 3 áîëüíûõ ñ àíè-
ðèäèåé â ýêçîíå 8 ãåíà PAX6 íàéäåíà èçâåñòíàÿ íîí-
ñåíñ-ìóòàöèÿ c.607C>T, p.Arg203Ter (R203X) â ãåòåðîçèãîò-
íîì ñîñòîÿíèè; â ñåìüå ñ äèàãíîçîì áåñïèãìåíòíàÿ òàïå-

òîðåòèíàëüíàÿ àáèîòðîôèÿ ñåò÷àòêè (òèï Ôðàí÷åñêåòòè)

âûÿâëåíà îäíîíóêëåîòèäíàÿ çàìåíà â ýêçîíå 20 ãåíà ABCA4

c.2966T>C (p.Val989Ala) â ãåòåðîçèãîòíîì ñîñòîÿíèè; â ñå-
ìüå ñ äèàãíîçîì ïàòîëîãè÷åñêîå ðàñøèðåíèå èíòåðâàëà QT
âûÿâëåíà ìóòàöèÿ c.2863G>T (p.Asp821Tyr) â ãåíå KCNE1.

ÎÐÈÃÈÍÀËÜÍÛÅ ÈÑÑËÅÄÎÂÀÍÈß
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Òàáëèöà 1
Îòÿãîùåííîñòü íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèåé (íà 1000 îáñëåäîâàííûõ)

ðóññêîãî íàñåëåíèÿ Êàðà÷àåâî-×åðêåññèè

Ýòíè÷åñêàÿ ãðóïïà ×èñëåííîñòü Îòÿãîùåííîñòü íà 1000 ÷åëîâåê/ìóæ÷èí* Ðàñïðîñòðà-
íåííîñòü

ÀÄ ÀÐ Õ-ñö.* Ñóììàðíàÿ

Ãîðîäà è ðàéöåíòðû

ã. ×åðêåññê 69785 0,97 ± 0,13 0,93 ± 0,13 0,37 ± 0,10 2,09 ± 0,17 1:478

ã. Óñòü-Äæåãóòà 6499 1,08 ± 0,41 1,08 ± 0,41 0,62 ± 0,44 2,46 ± 0,61 1:406

ï. Êàâêàçñêèé 2500 1,20 ± 0,69 0,80 ± 0,57 1,60 ± 1,13 2,80 ± 1,06 1:357

ï. Ïðåãðàäíûé 5153 1,36 ± 0,51 0,78 ± 0,39 0,78 ± 0,55 2,52 ± 0,70 1:396

ñò. Çåëåí÷óêñêàÿ 16200 1,11 ± 0,26 0,74 ± 0,21 0,37 ± 0,21 2,04 ± 0,35 1:491

Äðóãèå 5372 0,37 ± 0,26 0,74 ± 0,37 0 1,12 ± 0,46 1:895

Ñðåäíåâçâåøåííîå 105509 1,00 ± 0,10 0,89 ± 0,09 0,42 ± 0,09 2,09 ± 0,14 1:445

Ñåëüñêîå íàñåëåíèå (ðàéîíû)

Óñòü-Äæåãóòèíñêèé 2989 3,35 ± 1,06 3,35 ± 1,06 0 6,69 ± 1,49 1:149

Ïðèêóáàíñêèé 2156 2,78 ± 1,13 2,78 ± 1,13 1,86 ± 1,31 6,49 ± 1,73 1:154

Óðóïñêèé 8812 2,38 ± 0,52 1,36 ± 0,39 2,19 ± 0,69 3,97 ± 0,67 1:252

Çåëåí÷óêñêèé 9136 2,74 ± 0,55 1,75 ± 0,44 0,44 ± 0,31 5,58 ± 0,78 1:179

Äðóãèå 6154 4,22 ± 0,83 2,27 ± 0,61 1,30 ± 0,65 7,15 ± 1,07 1:140

Ñðåäíåâçâåøåííîå 29247 3,01 ± 0,32 1,98 ± 0,26 1,23 ± 0,29 5,61 ± 0,44 1:178

Ñóììàðíàÿ/ñðåäíÿÿ 134756 1,43 ± 0,10 1,13 ± 0,09 0,59 ± 0,09 2,86 ± 0,15 1:350

Ïðèìå÷àíèå. ÀÄ — àóòîñîìíî-äîìèíàíòíûé òèï íàñëåäîâàíèÿ, ÀÐ — àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûé òèï íàñëåäîâàíèÿ, Õ-ñö —
Õ-ñöåïëåííûé òèï íàñëåäîâàíèÿ, ã. — ãîðîä, ï. — ïîñåëîê, ñò. — ñòàíèöà.
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Òàáëèöà 2
Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð çàáîëåâàíèé ñ ÀÄ òèïîì íàñëåäîâàíèÿ

¹ ¹ÎMIM Äèàãíîç ×èñëî áîëüíûõ Ðàñïð.

1 2 3 4 5 6 Âñå

1 #156200 Íåäèôôåðåíöèðîâàííàÿ óìñòâåííàÿ îòñòàëîñòü 4 5 9 1:14897

2 #158600 Ñïèíàëüíàÿ ìûøå÷íàÿ àòðîôèÿ, þâåíèëüíàÿ, ïðîêñèìàëüíàÿ 2 2 1:67038

3 #118220 ÍÌÑÍ, àêñîíàëüíûé òèï 2À1 3 3 1:44692

4 #118210 ÍÌÑÍ, äåìèåëèíèçèðóþùèé òèï 1À 4 4 1:33519

5 #615369 Ýïèëåïñèÿ, óìñòâåííàÿ îòñòàëîñòü 3 3 1:44692

6 #161800 Âðîæäåííàÿ ñòðóêòóðíàÿ ìèîïàòèÿ 2 2 1:67038

7 #164400 Ñïèíî-öåðåáåëëÿðíàÿ àòàêñèÿ, òèï 1 1 1 2 1:67038

8 #182600 Áîëåçíü Øòðþìïåëÿ 1 1 1:134075

9 #162200 Íåéðîôèáðîìàòîç, òèï 1 1 1 1 6 9 1:14897

10 #143100 Õîðåÿ Ãåíòèíãòîíà 4 4 1:33519

11 #128100 Òîðñèîííàÿ äèñòîíèÿ 1 1 2 1:67038

12 #607208 Ýïèëåïñèÿ ìëàäåí÷åñêàÿ, ñ. Äðàâå 1 1 1:134075

13 #180200 Ðåòèíîáëàñòîìà 1 1 1:134075

14 #137750 Âðîæäåííàÿ ãëàóêîìà 3 3 1:44692

15 #110100 Áëåôàðîôèìîç, ïòîç 1 1 1:134075

16 #116200 Âðîæäåííàÿ êàòàðàêòà 3 7 4 5 19 1:7057

17 #106210 Àíèðèäèÿ 3 3 1:44692

18 #120200 Âðîæäåííàÿ êîëîáîìà 1 1 2 1:67038

19 #614497 Êîëîáîìà ñ ìèêðîôòàëüìîì 4 4 1:33519

20 156850 Êàòàðàêòà ñ ìèêðîôòàëüìîì 2 2 1:67038

21 #120970 Âðîæäåííàÿ êîëáî÷êîâàÿ äèñòðîôèÿ 2 2 1:67038

22 #180200 Ðåòèíîáëàñòîìà 1 1 1:134075

23 #606952 Ãëàçî-êîæíûé àëüáèíèçì, òèï IÂ 4 4 1:33519

24 #148300 Âðîæäåííàÿ êåðàòîêîíóñ 1 1 1:134075

25 #178300 Âðîæäåííûé ïòîç 1 1 1:134075

26 #180100 Òàïåòî-ðåòèíàëüíàÿ àáèîòðîôèÿ 2 1 3 1:44692

27 #153700 Öåíòðàëüíàÿ äèñòðîôèÿ ñåò÷àòêè, Áåñòà 3 1 4 1:33519

28 #131900 Áóëëåçíûé ýïèäåðìîëèç Êåáíåðà 1 1 1:134075

29 #146700 Âóëüãàðíûé èõòèîç 4 1 6 11 1:12189

30 #148700 Ëàäîííî-ïîäîøâåííûé ãèïåðêåðàòîç 4 4 1:33519

31 #100800 Àõîíäðîïëàçèÿ 1 1 2 1:67038

32 #146000 Ãèïîõîíäðîïëàçèÿ 1 1 1:134075

33 #133700 Ýêçîñòîçíàÿ õîíäðîäèñïëàçèÿ 1 1 1:134075

34 #183600 Ýêòðàäàêòèëèÿ 3 3 1:44692

35 #185900 Çèãîäàêòèëèÿ 5 5 1:26815

36 #166200 Íåñîâåðøåííûé îñòåîãåíåç 1 7 8 1:16759

37 #108120 Àðòîãðèïîç äèñòàëüíûé, òèï 1 1 1 1:134075

38 #174500 Ïîëèäàêòèëèÿ, ïðåàêñèàëüíàÿ 2 2 1:67038

39 #174200 Ïîëèäàêòèëèÿ, ïîñòàêñèàëüíàÿ 1 1 1:134075

40 #186200 Ïîëèñèíäàêòèëèÿ 1 1 1:134075

41 156232 Ìåçîìåëè÷åñêàÿ êàðëèêîâîñòü 1 1 1:134075

42 #183900 Ñïîíäèëî-ýïèôèçàðíàÿ äèñïëàçèÿ 1 1 1:134075



Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð çàáîëåâàíèé ñ ÀÐ òèïîì íà-

ñëåäîâàíèÿ ïðåäñòàâëåí â òàáë. 3. Â ðàçíîîáðàçèè ÀÐ çà-

áîëåâàíèé, òàêæå, êàê è â ñëó÷àÿõ ñ ÀÄ ïàòîëîãèåé íå

îïðåäåëåíî ðàíåå íå îïèñàííûõ â íàøèõ èññëåäîâàíèÿõ

íîçîëîãèé [7—9].

×àñòûìè (÷àùå, ÷åì 1:30000) áûëè òðè ÀÐ çàáîëåâà-

íèÿ: íåäèôôåðåíöèðîâàííàÿ îëèãîôðåíèÿ 1:3724 (ñðåä-

íÿÿ ïî ïîïóëÿöèÿì åâðîïåéñêîé ÷àñòè ÐÔ 1:7238), ôå-

íèëêåòîíóðèÿ 1:22346 (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1:22359) è íåñèí-

äðîìàëüíàÿ íåéðîñåíñîðíàÿ òóãîóõîñòü 1:1788 (ñðåäíÿÿ

ïî ÐÔ 1:4629). Äîñòîâåðíîãî íàêîïëåíèÿ íè äëÿ îäíîé

íîçîëîãè÷åñêîé ôîðìû íå âûÿâëåíî.

Ïîäòâåðæäàþùàÿ ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà ïðîâåäåíà 6 ïà-

öèåíòàì ñ ôåíèëêåòîíóðèåé. Ñïåêòð ìóòàöèé â ãåíå ÐÀÍ

ó ðóññêèõ Ê×Ð âêëþ÷àë 9 ðàçëè÷íûõ ãåíåòè÷åñêèõ âàðè-

àíòîâ: R408W (4/12 õðîìîñîì), V230I (1/12), Y414C (1/12),

IVS10-11G>A (1/12), IVS1+5G>T (1/12), c.664_665delGA

(1/12), R158Q (1/12), S349P (1/12), ex5del (1/12). Â ñåìüå ñî

ñïèíàëüíîé ìûøå÷íîé àòðîôèåé 3 òèïà îïðåäåëåíà äåëå-

öèÿ 7-8 ýêçîíà ãåíà SMN1 (del/del); ó îäíîãî ïàöèåíòà

ñ ìóêîâèñöèäîçîì âûÿâëåíû ìóòàöèè F508del è 2184insA

â ãåíå CFTR â êîìïàóíä-ãåòåðîçèãîòíîì ñîñòîÿíèè; â ñå-

ìüå ñ ñèíäðîìîì Æèëüáåðà îïðåäåëåíî óâåëè÷åíèå ÷èñëà

«ta» ïîâòîðîâ (7/7) ãåíà UGT1. ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà ïðîâåäå-

íà 50 ïàöèåíòàì (èç 39 ñåìåé) ñ íåñèíäðîìàëüíîé íåéðî-

ñåíñîðíîé òóãîóõîñòüþ (ÍÍÒ), ó 28 ïàöèåíòîâ âûÿâëåíû

ìóòàöèè â ãåíå GJB2 (47,44%). Îïðåäåëåíû ñëåäóþùèå ïà-

òîãåííûå âàðèàíòû c.35delG (41,03%), ñ.313_326del14

(2,56%), ñ.- 23+1G>A (2,56%), c.269T>C (2,56%).

Â òàáë. 4 ïðåäñòàâëåíî ðàçíîîáðàçèå Õ-ñöåïëåííûõ çà-

áîëåâàíèé. Âïåðâûå íàìè â íàøèõ èññëåäîâàíèÿõ âûÿâëåí

ñèíäðîì Ãîëüöà—Ãîðëèíà. Îñòàëüíûå çàáîëåâàíèÿ âñòðå-

÷àëèñü â ðàíåå îáñëåäîâàííûõ ïîïóëÿöèÿõ ÐÔ [7—9].

Ñðåäè Õ-ñö. çàáîëåâàíèé îïðåäåëåíû 3 ÷àñòûå (÷àùå,

÷åì 1:30000 ìóæ÷èí) íîçîëîãè÷åñêèå ôîðìû: íåäèôôåðåí-

öèðîâàííàÿ îëèãîôðåíèÿ 1:3724 (ñðåäíÿÿ ïî ïîïóëÿöèÿì

åâðîïåéñêîé ÷àñòè ÐÔ 1:7291 ìóæ÷èí), ãåìîôèëèÿ À 1:11173

(ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1:18694 ìóæ÷èí) è ãåìîôèëèÿ Â 1:7057

(ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1:141197 ìóæ÷èí). Ñòàòèñòè÷åñêè çíà÷èìîå

íàêîïëåíèå âûÿâëåíî äëÿ ãåìîôèëèè Â (F = 9,62).

Ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêèé àíàëèç ïðîâåäåí ïàöèåí-

òàì ñ ïðîãðåññèðóþùåé ìûøå÷íîé äèñòðîôèåé (ÏÌÄ)

Äþøåííà (âûÿâëåíà äåëåöèÿ Ðm-8 è 3—4 ýêçîíîâ ãåíà

DMD), ñ ãåìîôèëèåé Â (îïðåäåëåíà ìóòàöèÿ c.508C>T,

Cys170Arg â ãåíå F9), â ñåìüå ñ ïèãìåíòíîé äåãåíåðàöèåé

ñåò÷àòêè (âûÿâëåí îïèñàííûé ðàíåå ïàòîãåííûé âàðèàíò

íóêëåîòèäíîé ïîñëåäîâàòåëüíîñòè â ýêçîíå 8 ãåíà PRGR

(chrX:38164022C>T), ïðèâîäÿùèé ê ìèññåíñ-çàìåíå

(p.Gly267Glu, NM_000328.2) â ãåìèçèãîòíîì ñîñòîÿíèè).

Ïðîâåäåííàÿ ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà ó 6 áîëüíûõ ñ îëèãîôðå-

íèåé è ïðåäïîëîæèòåëüíûì äèàãíîçîì Ìàðòèíà—Áåëë

íå âûÿâèëà ìåòèëèðîâàíèå ãåíà FMR1.

Òàêèì îáðàçîì, ïðîâåäåííûé àíàëèç ðàçíîîáðàçèÿ

ÍÁ ó ðóññêèõ Ê×Ð ïîêàçàë, ÷òî ñïåêòð õàðàêòåðèçóåòñÿ

ñõîæåñòüþ ñ òàêîâûì â äðóãèõ ïîïóëÿöèÿõ ÐÔ [7—10] è

ìèðà [11—13]. Ïðè ïðîâåäåíèè ÄÍÊ-äèàãíîñòèêè âî

âñåõ ñëó÷àÿõ èäåíòèôèöèðîâàíû ÷àñòûå ìóòàöèè äëÿ

äðóãèõ ðóññêèõ ïîïóëÿöèé ÐÔ.

ÎÐÈÃÈÍÀËÜÍÛÅ ÈÑÑËÅÄÎÂÀÍÈß

34

Òàáëèöà 2 (îêîí÷àíèå)

¹ ¹ÎMIM Äèàãíîç ×èñëî áîëüíûõ Ðàñïð.

1 2 3 4 5 6 Âñå

43 181800 Èäèîïàòè÷åñêèé ñêîëèîç 1 1 2 1:67038

44 156620 Ñèíäðîì ìèêðîöåôàëèè, îëèãîôðåíèè, íåéðîñåíñîðíîé òóãî-
óõîñòè

1 1 1:134075

45 #113620 Áðàíõèîîêóëîôàöèàëüíûé ñèíäðîì 3 3 1:44692

46 164210 Ñèíäðîì Ãîëüäåíõàðà 1 1 1:134075

47 #176920 Ñèíäðîì Êëèïïåëü-Ôåéëÿ 1 1 1:134075

48 #136760 Ôðîíòîíàçàëüíàÿ äèñïëàçèÿ 2 2 1:67038

49 #182940 Ñèíäðîì êàóäàëüíîé ðåãðåññèè 2 2 1:67038

50 157900 Ñèíäðîì Ìåáèóñà 1 1 1:134075

51 #163950 Ñèíäðîì Íóíàí 1 1 1:134075

52 173800 Ñèíäðîì Ïîëàíäà 1 1 1:134075

53 #101400 Ñèíäðîì Ñåòðå-×îòçåíà 1 1 1:134075

54 #130000 Ñèíäðîì Ýëåðñà-Äàíëî 5 1 4 5 15 1:8983

55 #613695 Ïàòîëîãè÷åñêîå ðàñøèðåíèå èíòåðâàëà QT 2 2 1:67038

56 #193400 Áîëåçíü Âèëëåáðàíäà 1 1 1:134075

Ïðèìå÷àíèå ê òàáë. 2, 3, 4. 1 — ã. ×åðêåññê; 2 — Óðóïñêèé ðàéîí; 3 — Çåëåí÷óêñêèé ðàéîí; 4 — Óñòü-Äæåãóòèíñêèé ðàé-
îí; 5 — Ïðèêóáàíñêèé ðàéîí; 6 — âñå îñòàëüíûå ðàéîíû Ê×Ð; Âñå — âñå ðóññêîå íàñåëåíèå Ê×Ð; Ðàñï. — ðàñïðîñòðà-
íåííîñòü çàáîëåâàíèÿ; ÍÌÑÍ — íàñëåäñòâåííàÿ ìîòîðíî-ñåíñîðíàÿ íåéðîïàòèÿ; æèðíûì øðèôòîì âûäåëåíû ÷àñòûå
çàáîëåâàíèÿ.



Ñðàâíèòåëüíûé àíàëèç ðàçíîîáðàçèÿ ÍÁ â ðàçëè÷íûõ
ïîïóëÿöèÿõ/ýòíîñàõ åâðîïåéñêîé ÷àñòè ÐÔ

Ïðîâåäåí ñðàâíèòåëüíûé àíàëèç ðàçíîîáðàçèÿ

14 ðåãèîíîâ åâðîïåéñêîé ÷àñòè ÐÔ: ðóññêèõ ñåìè ïîïó-

ëÿöèé (Êðàñíîäàðñêèé êðàé, Êèðîâñêàÿ, Êîñòðîìñêàÿ,

Áðÿíñêàÿ, Ðîñòîâñêàÿ, Òâåðñêàÿ îáëàñòè, Êàðà÷àå-

âî-×åðêåññêîé Ðåñïóáëèêè), ïÿòè íàðîäîâ Âîëãî-Óðà-

ëüñêîãî ðåãèîíà (ìàðèéöåâ Ìàðèé Ýë, ÷óâàøåé ×óâà-

øèè, óäìóðòîâ Óäìóðòèè, áàøêèð Áàøêèðèè, òàòàð Òà-

òàðñòàíà), è ïÿòè íàðîäîâ Ñåâåðíîãî Êàâêàçà (êàðà÷àåâ-

öåâ, ÷åðêåñîâ, àáàçèí, íîãàéöåâ Ê×Ð è àäûãåéöåâ Àäû-
ãåè) [7—9, 14].

Íà ðèñ. 1 ïðåäñòàâëåíû ðåçóëüòàòû êëàñòåðíîãî àíà-
ëèçà, ïðîâåäåííîãî ïî ðàñïðîñòðàíåííîñòè 226 çàáîëå-
âàíèé ñ ÀÐ òèïîì íàñëåäîâàíèÿ. Êàê ñëåäóåò èç ðèñ. 1,
íà ñàìîì ïåðâîì ýòàïå îáúåäèíÿþòñÿ ðóññêèå ðàçëè÷-
íûõ ðåãèîíîâ. Ïðè÷åì ðóññêèå Ê×Ð òàêæå âîøëè â êëà-
ñòåð — «ðóññêèå».

Êàðà÷àåâî-×åðêåññèÿ ìíîãîêðàòíî ìåíÿëà ñâîè
àäìèíèñòðàòèâíûå ãðàíèöû è ïîä÷èíåíèå åùå ñî âðå-
ìåí Ðîññèéñêîé èìïåðèè [15, 16]. Ïî ëèòåðàòóðíûì
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Òàáëèöà 3
Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð çàáîëåâàíèé ñ àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûì òèïîì íàñëåäîâàíèÿ

¹ ¹ÎMIM Äèàãíîç ×èñëî áîëüíûõ Ðàñïð.

1 2 3 4 5 6 Âñå

1 #249500 Íåäèôôåðåíöèðîâàííàÿ óìñòâåííàÿ îòñòàëîñòü 8 15 2 11 36 1:3724

2 #253600 ÏÌÄ, ïîÿñíî-êîíå÷íîñòíàÿ 2À 2 2 1:67038

3 #250100 Ìåòîõðîìàòè÷åñêàÿ ëåéêîäèñòðîôèÿ 1 1 1:134075

4 #270800 Áîëåçíü Øòðþìïåëÿ 1 1 1:134075

5 #236600 Âðîæäåííàÿ ãèäðîöåôàëèÿ 2 2 1:67038

6 #254800 Ìèîêëîíóñ ýïèëåïñèÿ Óíâåðèõòà-Ëóíäáîðíà 1 1 1:134075

7 #253400 Ñïèíàëüíàÿ ìûøå÷íàÿ àòðîôèÿ, III òèï 1 1 1:134075

8 #251200 Ìèêðîöåôàëèÿ, îëèãîôðåíèÿ 1 3 4 1:33519

9 #610093 Ìèêðîôòàëüìèÿ èçîëèðîâàííàÿ 1 1 1:134075

10 #206900 Ìèêðîôòàëüìèÿ ñ àòðîôèåé çðèòåëüíûõ íåðâîâ 1 1 1:134075

11 #611040 Âðîæäåííàÿ êàòàðàêòà, ìèêðîôòàëüì, ìèêðîêîðíåà 1 1 1:134075

12 251505 Ìèêðîôòàëüì, ìèêðîêîðíåà, êîëîáîìà 1 1 1:134075

13 #216820 Âðîæäåííàÿ êîëîáîìà 1 1 1:134075

14 #248200 Öåíòðàëüíàÿ äèñòðîôèÿ ñåò÷àòêè Øòàðãàðäòà 4 4 1:33519

15 #264800 Ýëàñòè÷åñêàÿ ïñåâäîêñàíòîìà 1 1 1:134075

16 #242100 Èõòèîçèôîðìíàÿ íåáóëëåçíàÿ ýðèòðîäåðìèÿ 1 2 3 1:44692

17 #271640 Ñïîíäèëîýïèìåòàôèçàðíàÿ äèñïëàçèÿ 1 1 1:134075

18 #228200 Ñèíäðîì ãèïîïëàçèè ìàëîáåðöîâîé, èñêðèâëåíèÿ áåðöîâîé
êîñòåé è ïîëè-ñèí-îëèãîäàêòèëèè (Fuhrmann ñèíäðîì)

1 1 1:134075

19 #236670 Öåðåáðî-îêóëî-ìóñêóëÿðíûé ñèíäðîì 1 1 1:134075

20 251800 Ñèíäðîì àòðåçèè íàðóæíûõ ñëóõîâûõ ïðîõîäîâ è êîíäóêòèâíîé
ãëóõîòû

2 1 3 1:44692

21 #274600 Ñèíäðîì Ïåíäðåäà 1 1 1:134075

22 #143500 Ñèíäðîì Æèëüáåðà 1 1 1:134075

23 258850 Îðî-ôàöèî-äèãèòàëüíûé ñèíäðîì 2 2 1:67038

24 #614504 Ñèíäðîì Óøåðà 2 2 1:67038

25 234100 Ñèíäðîì Õàëëåðìàíà-Øòðàéôà 1 1 1:134075

26 #261600 Ôåíèëêåòîíóðèÿ 1 4 1 6 1:22346

27 #219700 Ìóêîâèñöèäîç 1 1 1 3 1:44692

28 #262400 Ãèïîôèçàðíûé íàíèçì 2 2 1:67038

29 #607014 Ìóêîïîëèñàõàðèäîç, òèï I 1 1 1:134075

30 #257220 Áîëåçíü Íèìàííà Ïèêà, òèï Ñ 1 1 1:134075

31 #220290 Íåéðîñåíñîðíàÿ òóãîóõîñòü 50 5 6 11 3 75 1:1788



äàííûì ðóññêîå íàñåëåíèå ñôîðìèðîâàíî â îñíîâíîì

ðóññêèìè êàçà÷üèìè âîéñêàìè, ïðåæäå âñåãî Ñòàâðî-

ïîëüñêîãî êðàÿ. Â ïåðèîä 1800—1900 ãã. îòìå÷åíû

ìèãðàöèîííûå ïîòîêè ðóññêèõ íà òåððèòîðèþ ñîâðå-

ìåííîé Êàðà÷àåâî-×åðêåññèè â îñíîâíîì ñ þãà Ðîñ-

ñèè è Óêðàèíû: Âîðîíåæñêîé, Äîíñêîé, Ïîëòàâñêîé,

Õàðüêîâñêîé ãóáåðíèé è ñ ïîáåðåæüÿ ×åðíîãî ìîðÿ

[15—17].

Íà ñëåäóþùåì ýòàïå êëàñòåðèçàöèè âûäåëÿåòñÿ êëà-

ñòåð óãðî-ôèíñêèõ íàðîäîâ «ìàðèéöû-÷óâàøè-óäìóð-

òû». Â ýòíîãåíåçå ÷óâàøåé çíà÷èòåëüíóþ ðîëü ñûãðàëè

ìåñòíûå ôèííî-óãîðñêèå ïëåìåíà. Àäûãå-àáõàçñêèå íà-

ðîäû — àäûãåéöû, àáàçèíû, ÷åðêåñû — îáðàçóþò îò-

äåëüíûé êëàñòåð. Ïî äàííûì ýòíîãðàôîâ, âçàèìîñâÿçü

äàííûõ íàðîäîâ ïðîäîëæàåòñÿ ñ äàâíèõ âðåìåí

(VIII—IX ââ. í.ý.), ÷òî îòðàçèëîñü íå òîëüêî íà îáùèõ

îáû÷àÿõ, êóëüòóðå, íî è íà ãåíîôîíäå íàðîäîâ [15, 16].

Íà ïîñëåäíåì ýòàïå ïðèñîåäèíÿþòñÿ ÷åòûðå òþðêî-

ÿçû÷íûõ íàðîäà — òàòàðû, áàøêèðû, íîãàéöû è êàðà÷à-

åâöû. Êàê ñëåäóåò èç ðåçóëüòàòîâ äåíäðîãðàììû, ïî-

ñòðîåííîé ïî ðàñïðîñòðàíåííîñòè ÀÐ çàáîëåâàíèé ýò-

íîãåíåç íàðîäîâ èãðàåò ñóùåñòâåííóþ ðîëü â ôîðìèðî-

âàíèè êàê íîçîëîãè÷åñêîãî ñïåêòðà ÍÁ, òàê è çíà÷åíèé

ðàñïðîñòðàíåííîñòè îòäåëüíûõ çàáîëåâàíèé.

Íà ðèñ. 2 ïðåäñòàâëåíà äåíäðîãðàììà, ïîñòðîåííàÿ

ïî ðåçóëüòàòàì êëàñòåðíîãî àíàëèçà, ïðîâåäåííîãî ïî

ðàñïðîñòðàíåííîñòè 259 çàáîëåâàíèé ñ ÀÄ òèïîì íà-

ñëåäîâàíèÿ. Íà äàííîé äåíäðîãðàììå (ðèñ. 2), àíàëî-

ãè÷íî ÀÐ çàáîëåâàíèÿì, íà ïåðâîì ýòàïå îáúåäèíÿþò-

ñÿ âñå ðóññêèå ïîïóëÿöèè, âêëþ÷àÿ ðóññêèõ Ê×Ð. Äà-

ëåå ê ðóññêèì ïðèñîåäèíÿþòñÿ ïîñëåäîâàòåëüíî íàðî-

äû Âîëãî-Óðàëüñêîãî ðåãèîíà, à ïÿòü íàðîäîâ Ñåâåð-

íîãî Êàâêàçà äåìîíñòðèðóþò ìàêñèìàëüíóþ ãåíåòè÷å-

ñêóþ óäàëåííîñòü îò äðóãèõ îáñëåäîâàííûõ íàìè ïî-

ïóëÿöèé. Ôîðìèðîâàíèå êëàñòåðîâ êîððåëèðóåò êàê

ñ ýòíîãåíåçîì íàðîäîâ, òàê è ñ ãåîãðàôè÷åñêèìè ðàñ-

ñòîÿíèÿìè.

Ðóññêîå íàñåëåíèå Ê×Ð ñôîðìèðîâàíî èç ïðåä-

ñòàâèòåëåé ðàçëè÷íûõ ðåãèîíîâ (â îñíîâíîì þæíûõ

òåððèòîðèé Ðîññèè è Óêðàèíû), ÷òî ñêàçûâàåòñÿ íà

ãåíåòè÷åñêîé ñòðóêòóðå (øèðîêîå ðàçíîîáðàçèå ôà-

ìèëèé, íèçêèå ïîêàçàòåëè ýíäîãàìíîñòè è ñëó÷àéíî-

ãî èíáðèäèíãà) [18]. Ñóììàðíàÿ äîëÿ ìîíîýòíè÷å-

ñêèõ áðàêîâ ñðåäè ðóññêèõ Ê×Ð êàê â ãîðîäñêèõ, òàê

è ñåëüñêèõ ïîïóëÿöèÿõ ñîñòàâëÿåò 80%, äîëÿ ìåæýò-

íè÷åñêèõ áðàêîâ — 20%. Àíàëèç ýòíè÷åñêîé áðà÷íîé

àññîðòàòèâíîñòè ïîêàçàë, ÷òî ïðè íàëè÷èè ìåòèñà-

öèè ñ ðàçíûìè ýòíîñàìè, ïðîæèâàþùèìè íà òåððè-

òîðèè Ê×Ð ó ðóññêèõ Êàðà÷àåâî-×åðêåññèè íàáëþäà-

åòñÿ çíà÷èòåëüíîå óâåëè÷åíèå ÷èñëà ðóññêî-óêðàèí-

ñêèõ è ðóññêî-òàòàðñêèõ áðàêîâ, ÷åì îæèäàåòñÿ ïðè

ïàíìèêñèè [18].

Ðóññêîå íàñåëåíèå â ñâîåì ãåíîôîíäå ñîõðàíèëî êàê

ñïåöèôè÷åñêèå äëÿ ðóññêîãî íàñåëåíèÿ ðàçëè÷íûõ ðå-

ãèîíîâ ÐÔ ñïåêòð è ðàñïðîñòðàíåííîñòü ÍÁ, òàê è

ñïåêòð è ÷àñòîòû ÷àñòûõ ìóòàöèé â îòäåëüíûõ ãåíàõ. Òà-

êèì îáðàçîì, íåñìîòðÿ íà çàìåòíóþ äîëþ ìåæýòíè÷å-

ñêèõ áðàêîâ (20%), íå âûÿâëÿåòñÿ âûðàâíèâàíèÿ â ÷àñ-

òîòàõ ãåíîâ â èçó÷åííûõ íàìè ïîïóëÿöèÿõ ðàçíîé ýòíè-

÷åñêîé ýêñòðàêöèè è ðîñò ðàçíîîáðàçèÿ íàñëåäñòâåííîé

ïàòîëîãèè â íèõ. Âåðîÿòíî, ýòî ñâÿçàíî, âî-ïåðâûõ,

ñ îòíîñèòåëüíî êîðîòêèì ñ èñòîðè÷åñêîé òî÷êè çðåíèÿ,

âðåìåíåì ñîâìåñòíîãî ïðîæèâàíèÿ èçó÷åííûõ ýòíîñîâ

íà îäíîé òåððèòîðèè. Âî-âòîðûõ, íàì ïðåäñòîèò îöå-

íèòü èíòåíñèâíîñòü ìèãðàöèè ðóññêîãî íàñåëåíèÿ, ïðî-

æèâàþùåãî íà òåððèòîðèè Êàðà÷åâî-×åðêåññèè, êîòî-

ðàÿ ìîæåò ïðåïÿòñòâîâàòü âûÿâëåíèþ ýôôåêòîâ ìåòèñà-

öèè.
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Òàáëèöà 4
Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð çàáîëåâàíèé ñ Õ-ñöåïëåííûì òèïîì íàñëåäîâàíèÿ

¹ ¹ÎMIM Äèàãíîç ×èñëî áîëüíûõ Ðàñïð.

1 2 3 4 5 6 Âñå

1 #309530 Íåäèôôåðåíöèðîâàííàÿ óìñòâåííàÿ
îòñòàëîñòü

2 2 10 4 18 1:3724

2 #302800 ÍÌÑÍ, òèï ÕÄ 2 2 1:33519

3 #310200 ÏÌÄ, òèï Äþøåííà 1 1 1:67038

4 #300376 ÏÌÄ, òèï Áåêêåðà 1 1 1:67038

5 #307000 Ãèäðîöåôàëèÿ, îëèãîôðåíèÿ 1 1 1:67038

6 #308100 Èõòèîç 2 2 1:33519

7 #300834 Òàïåòî-ðåòèíàëüíàÿ àáèîòðîôèÿ 2 2 1:33519

8 #301050 Ñèíäðîì Àëüïîðòà 1 1 1:67038

9 #312750 Ñèíäðîì Ðåòòà 1 1 2 1:33519

10 #305600 Ñèíäðîì Ãîëüöà-Ãîðëèíà 2 2 1:33519

11 #306900 Ãåìîôèëèÿ Â 1 2 3 1:22346

12 #306700 Ãåìîôèëèÿ À 2 2 2 6 1:11173
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