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Ñèí ä ðîì Âà àð äåí áóð ãà (ÑÂ) ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñî áîé ðåä êîå àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íîå çà áî ëå âà íèå ñ âà ðü è ðó þ ùè ìè ôå íî òè ïè -
÷å ñêè ìè ïðî ÿâ ëå íè ÿ ìè è ãå òå ðî ãåí íûì ãå íå òè ÷å ñêèì êîí ò ðî ëåì, õà ðàê òå ðè çó þ ùå å ñÿ ïî òå ðåé ñëó õà è íà ðó øå íè ÿ ìè ïèã ìåí òà -
öèè êî æè, âî ëîñ è ðà äóæ íîé îáî ëî÷ êè ãëàç. Â ßêó òèè áû ëî èñ ñëå äî âà íî 514 ïà öè åí òîâ ñ âðîæ äåí íû ìè íà ðó øå íè ÿ ìè ñëó õà èç
484 ñå ìåé. Â äâóõ ñå ìü ÿõ áû ëî âû ÿâ ëå íî òðè ïà öè åí òà ñ ôå íî òè ïà ìè, ñî îò âåò ñò âó þ ùè ìè ÑÂ. ×à ñ òî òà ÑÂ ñðå äè ïà öè åí òîâ
ñ âðîæ äåí íû ìè íà ðó øå íè ÿ ìè ñëó õà â ßêó òèè ñî ñòà âè ëà 0,62% (3/484). Äëÿ ïî èñ êà ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèõ ïðè ÷èí ÑÂ ó äàí -
íûõ ïà öè åí òîâ ïðî âå äå íî ñåê âå íè ðî âà íèå ïî Ñýí ãå ðó êî äè ðó þ ùèõ ôðàã ìåí òîâ ãå íîâ, ñâÿ çàí íûõ ñ ýòèì ñèí ä ðî ìîì: ÐÀÕ3,
MITF, SOX10 è SNAI2. Â ðå çó ëü òà òå ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà ó äâóõ ÷ëå íîâ îä íîé ñå ìüè (ó îò öà è äî ÷å ðè) ñ ôå íî òè -
ïîì ÑÂ I òè ïà áû ëè íàé äå íû ñè íî íè ìè÷ íûå ãå òå ðî çè ãîò íûå çà ìå íû: ó äî ÷å ðè — ñ.804C>T (p.Asn268Asn) â ãå íå PAX3 (ýê çîí 6) è
ó åå îò öà — ñ.927C>T (p.His309His) â ãå íå SOX10  (ýê çîí 5), êî òî ðûå, âå ðî ÿò íåå âñå ãî, íå èìå þò êëè íè ÷å ñêî ãî çíà ÷å íèÿ. Ó îä íî -
ãî ïà öè åí òà èç äðó ãîé ñå ìüè ñ ôå íî òè ïîì ÑÂ II òè ïà â ýê çî íå 8 ãå íà MITF îá íà ðó æå íà ðà íåå èç âå ñò íàÿ â àñ ñî öè à öèè ñ äàí íûì
ñèí ä ðî ìîì ãå òå ðî çè ãîò íàÿ òðàí çè öèÿ ñ.772C>T, êî òî ðàÿ ïðè âî äèò ê îá ðà çî âà íèþ ïðåæ äå âðå ìåí íî ãî ñòîï-êî äî íà (p.Arg259*), 
òåð ìè íè ðó þ ùå ãî òðàíñ ëÿ öèþ òðàíñ êðèï öè îí íî ãî ôàê òî ðà ìå ëà íî öè òîâ MITF. Âû ÿâ ëå íî, ÷òî îá íà ðó æåí íûé â ßêó òèè ïà öè åíò,
èìå þ ùèé íîí ñåíñ-ìó òà öèþ ñ.772C>T (p.Arg259*) â ãå íå MITF, õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ ðåä êèì ôå íî òè ïîì ÑÂ II òè ïà: âðîæ äåí íàÿ îä -
íî ñòî ðîí íÿÿ ïî òå ðÿ ñëó õà (ãëó õî òà ñëå âà, ñëóõ â ïðå äå ëàõ íîð ìû ñïðà âà) è îä íî ñòî ðîí íÿÿ ãå òå ðî õðî ìèÿ ðà äóæ íîé îáî ëî÷ êè
ãëàç (ïðà âûé ãëàç òåì íî-êà ðèé, ëå âûé — áðèë ëè àí òî âûé ñè íèé). Ïî ëó ÷åí íûå ðå çó ëü òà òû ïîä òâåð æ äà þò àñ ñî öè à öèþ ìó òà öèé
ãå íà MITF ñ ÑÂ II òè ïà è ðàñ øè ðÿ þò ñâå äå íèÿ î ôå íî òè ïè ÷å ñêîé âà ðè à áå ëü íî ñòè äàí íî ãî ñèí ä ðî ìà.
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The Waardenburg syn drome (WS) is a rare autosomal dom i nant dis ease with vary ing phenotypic man i fes ta tions and het er o ge neous
ge netic con trol char ac ter ized by hear ing loss and pig men ta tion im pair ments of skin, hair and iris. 514 pa tients with con gen i tal hear ing im -
pair ments from 484 fam i lies were ex am ined in the Sakha Re pub lic of Rus sia and three pa tients with phe no types cor re spond ing to the WS
from two fam i lies were iden ti fied, thus, the fre quency of the WS among pa tients with con gen i tal hear ing im pair ments in the Sakha Re pub lic
is 0.62% (3/484). To search the mo lec u lar ge net ics causes of the WS in these pa tients Sang er se quenc ing of the cod ing frag ments of
genes PAX3, MITF, SOX10 and SNAI2 was per formed. The syn on y mous het ero zy gous sub sti tu tions were found in two mem bers of one
fam ily with WS type I: in daugh ter — c.804C>T (p.Asn268Asn) in gene PAX3 and in her fa ther — c.927C>T (p.His309His) in gene SOX10.
Both vari ants c.804C>T (p.Asn268Asn) and c.927C>T (p.His309His) are likely not patho genic. Het ero zy gous tran si tion c.772C>T in exon 8
of gene MITF, pre vi ously known in as so ci a tion with the WS, was found in one pa tient with the WS type II. The c.772C>T vari ant leads to pre -
ma ture stop codon (p.Arg259*) ter mi nat ing trans la tion of MITF. A pa tient with a non sense vari ant c.772C>T (p.Arg259*) in gene MITF was
char ac ter ized by a rare phe no type of the WS type II: con gen i tal uni lat eral hear ing loss (deaf ness in left ear, nor mal hear ing in right ear) and
uni lat eral heterochromia of irises (dark brown right eye, bril liant blue left eye). The re sults con firm the as so ci a tion of the MITF mu ta tions with 
the WS type II and ex pand the in for ma tion on phenotypic vari abil ity of this syn drome.

Key words: Waardenburg syn drome, PAX3, MITF, SOX10, SNAI2, Yakutia, East ern Si be ria, Rus sia.

Ââå äå íèå

Ñèí ä ðîì Âà àð äåí áóð ãà (ÑÂ) ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñî áîé ðåä -
êîå ãå íå òè ÷å ñêîå çà áî ëå âà íèå ñ àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íûì 
òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ, êî òî ðîå õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ ïî òå ðåé
ñëó õà, ñî ïðî âîæ äà þ ùåé ñÿ íà ðó øå íè åì ïèã ìåí òà öèè êî -
æè, âî ëîñ è ðà äóæ íîé îáî ëî÷ êè ãëàç [2, 10, 11, 14]. Ðàñ -
ïðî ñòðà íåí íîñòü ÑÂ îöå íè âà åò ñÿ êàê 1 íà 42 000 ñðå äè
åâ ðî ïåé ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ èëè 2—5% ñðå äè ïà öè åí òîâ
ñ âðîæ äåí íîé ãëó õî òîé è 0,9—2,8% ñðå äè îá ùå ãî ÷èñ ëà
ãëó õèõ ëþ äåé [4, 10, 6, 8, 11]. Èç âå ñò íî ÷å òû ðå òè ïà ÑÂ,
êî òî ðûå ðàçëè ÷à þò ñÿ ïî ñâî èì ôå íî òè ïè ÷å ñêèì õà ðàê -
òå ðè ñòè êàì. ÑÂ I òè ïà (MIM 193500) è ÑÂ II òè ïà (MIM
193510) èìå þò ñõîä íûå îñíîâ íûå ñèì ï òî ìû (íà ðó øå íèå
ïèã ìåí òà öèè è ñëó õà), îä íà êî ðàçëè ÷à þò ñÿ íà ëè ÷è åì
(ÑÂ I òè ïà) èëè îò ñóò ñò âè åì òå ëå êàí òà (ëà òå ðà ëü íîå ñìå -
ùå íèå âíóò ðåí íèõ óã ëîâ ãëàç, â òî âðå ìÿ êàê ìåæ ç ðà÷ êî -
âîå ðàñ ñòî ÿ íèå îñòà åò ñÿ â íîð ìå) (ÑÂ II òè ïà). ÑÂ III òè -
ïà èíî ãäà íà çû âà þò ñèí ä ðî ìîì Âà àð äåí áóð ãà—Êëåé íà
(MIM 148820), â äî ïîë íå íèå ê îñíîâ íûì ñèì ï òî ìàì ÑÂ
âêëþ ÷à åò â ñå áÿ àíî ìà ëèè âåð õ íèõ êî íå÷ íî ñòåé. ÑÂ
IV òè ïà èç âå ñòåí êàê ñèí ä ðîì Âà àð äåí áóð ãà—Øà õà
(MIM 277580) è èìå åò ïðè çíà êè è ñèì ï òî ìû ÑÂ, ñî ïðî -
âîæ äà þ ùè å ñÿ áî ëåçíüþ Ãèð ø ï ðóí ãà [2, 7, 10, 11, 14].
Ôå íî òè ïè ÷å ñêèå îñî áåí íî ñòè ïðè âñåõ òè ïàõ ÑÂ âà ðü è -
ðó þò äà æå â ïðå äå ëàõ îä íîé ñå ìüè, ÷òî îáó ñëîâ ëè âà åò àê -
òó à ëü íîñòü äå òà ëü íî ãî ôå íî òè ïè ÷å ñêî ãî èçó ÷å íèÿ âû ÿâ -
ëåí íûõ ñëó ÷à åâ ÑÂ [2, 7, 10, 11, 14].

Ïî äàí íûì ãå íå òè êî-ýïè äå ìè î ëî ãè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî -
âà íèé, ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü ÑÂ ñðå äè âñå ãî íà ñå ëå íèÿ
Ðåñ ïóá ëè êè Ñà õà (ßêó òèÿ) ñî ñòàâ ëÿ åò 1 íà 200 140 ÷å ëî -
âåê (0,00049%) [1]. Â íà ñòî ÿ ùåé ðà áî òå èñ ñëå äî âà íî 514
ïà öè åí òîâ ñ âðîæ äåí íû ìè íà ðó øå íè ÿ ìè ñëó õà èç 484
ñå ìåé, ïðî æè âà þ ùèõ â ßêó òèè, è â äâóõ ñå ìü ÿõ áû ëî
âû ÿâ ëå íî òðè ïà öè åí òà ñ ôå íî òè ïà ìè ÑÂ I, II è íå ó ñòà -
íîâ ëåí íî ãî òè ïîâ. Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ èç âå ñò íî, ÷òî ìó -
òà öèè â ãå íàõ ÐÀÕ3, MITF, SOX10 è SNAI2 ÿâ ëÿ þò ñÿ
íàè áî ëåå ÷à ñ òû ìè ïðè ÷è íà ìè âîç íèê íî âå íèÿ ÑÂ [12,
15]. Ýòè ãå íû êîí ò ðî ëè ðó þò îá ðà çî âà íèå è ðàç âè òèå
ïèã ìåí ò íûõ êëå òîê — ìå ëà íî öè òîâ. Ìó òà öèè â ëþ áîì
èç ýòèõ ãå íîâ ìî ãóò íà ðó øàòü íîð ìà ëü íîå ðàç âè òèå ìå -
ëà íî öè òîâ, ÷òî ïðè âî äèò ê íà ðó øå íèþ ïèã ìåí òà öèè êî -
æè, âî ëîñ, ãëàç è ê ñíè æå íèþ ñëó õà ïî ñåí ñî íåâ ðà ëü íî -

ìó òè ïó [2, 7, 10, 11, 14]. Â ñâÿ çè ñ ýòèì öå ëüþ íà ñòî ÿ ùå -
ãî èñ ñëå äî âà íèÿ áûë ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèé àíà ëèç,
âêëþ ÷à þ ùèé ñåê âå íè ðî âà íèå ïî Ñýí ãå ðó êî äè ðó þ ùèõ
ðàé î íîâ ãå íîâ ÐÀÕ3, MITF, SOX10 è SNAI2 ó òðåõ ïà öè -
åí òîâ èç äâóõ ñå ìåé ñ ôå íî òè ïà ìè ÑÂ èç ßêó òèè.

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Â ðà áî òå áû ëè èñ ïî ëü çî âà íû îá ðàç öû ãå íîì íîé
ÄÍÊ òðåõ ïà öè åí òîâ ñ ôå íî òè ïà ìè ÑÂ èç äâóõ ñå ìåé èç
ßêó òèè, ïî ëó ÷åí íûå èç áèî êîë ëåê öèè îá ðàç öîâ ÄÍÊ
÷å ëî âå êà ÓÍÓ «Ãå íîì ßêó òèè». Àì ï ëè ôè êà öèþ
25 ôðàã ìåí òîâ êî äè ðó þ ùèõ îá ëà ñ òåé ãå íîâ PAX3 (9 ýê -
çî íîâ), MITF (9 ýê çî íîâ), SOX10 (4 ýê çî íà) è SNAI2 (3
ýê çî íà) ïðî âî äè ëè ìå òî äîì ÏÖÐ íà ïðî ãðàì ìè ðó å ìîì
òåð ìî öèê ëå ðå («Bio-Rad», USA) ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì îëè -
ãî íóê ëå î òèä íûõ ïðàé ìå ðîâ, îïè ñàí íûõ ðà íåå [15].
Îïðå äå ëå íèå íóê ëå î òèä íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ãå íîâ
PAX3, MITF, SOX10 è SNAI2 â èñ ñëå äó å ìûõ îá ðàç öàõ
ïðî âî äè ëîñü íà àâ òî ìà òè ÷å ñêîì ñåê âå íà òî ðå «ABI Prism 
3130XL» (Ap pli ed Bi o sys tems, USA) ñ èñïîëüçîâàíèåì
íà áî ðà ðå à ãåí òîâ Big Dye® Ter mi na tor v3.1. Cyc le Se qu -
en cing Kit (Ap pli ed Bi o sys tems, USA). Äëÿ àíà ëè çà ñåê âå -
íîã ðàìì èñ ïî ëü çî âà ëè ïðî ãðàì ìó Chro mas (Ver si on 2.0). 
Ïî èñê ìó òà öèé ïðî âî äè ëè, ñðàâ íè âàÿ ïî ëó ÷åí íûå ñåê -
âå íîã ðàì ìû èñ ñëå äó å ìûõ ôðàã ìåí òîâ ÄÍÊ ñ ðå ôå ðåí ñ -
íû ìè ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòÿ ìè ãå íîâ PAX3, MITF, SOX10
è SNAI2 ÷å ëî âå êà èç áà çû äàí íûõ Gen bank [Gen Bank —
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/nuc co re].

Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Â ðå çó ëü òà òå ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà
ó äâóõ ÷ëå íîâ îä íîé ñå ìüè (ó îò öà è äî ÷å ðè) ñ ôå íî òè -
ïîì ÑÂ I òè ïà áû ëè íàé äå íû ñè íî íè ìè÷ íûå ãå òå ðî çè -
ãîò íûå çà ìå íû: ó äî ÷å ðè — ñ.804C>T (p.Asn268Asn) â ãå -
íå PAX3 (ýê çîí 6) è ó åå îò öà — ñ.927C>T (p.His309His)
â ãå íå SOX10 (ýê çîí 5), êî òî ðûå, âå ðî ÿò íåå âñå ãî, íå
èìå þò êëè íè ÷å ñêî ãî çíà ÷å íèÿ (òàá ëè öà). Ó ïà öè åí òîâ
èç ýòîé ñå ìüè íå îá õî äè ìî ïðî âå äå íèå äà ëü íåé øèõ èñ -
ñëå äî âà íèé ïî ïî èñ êó ìó òà öèé â ãå íàõ, îò âåò ñò âåí íûõ
çà âîç íèê íî âå íèå ÑÂ.

ÎÐÈ ÃÈ ÍÀ ËÜ ÍÛÅ ÈÑ ÑËÅ ÄÎ ÂÀ ÍÈß

26



Â äðó ãîé ñå ìüå ó ïðî áàí äà II:4 ñ ôå íî òè ïîì ÑÂ II òè -
ïà (ðèñ. À) â ýê çî íå 8 ãå íà MITF îá íà ðó æå íà ðà íåå èç âå -
ñò íàÿ â àñ ñî öè à öèè ñ äàí íûì ñèí ä ðî ìîì ãå òå ðî çè ãîò -
íàÿ òðàí çè öèÿ ñ.772C>T (NM_000248.3), êî òî ðàÿ ïðè -
âî äèò ê îá ðà çî âà íèþ ïðåæ äå âðå ìåí íî ãî ñòîï-êî äî íà
(p.Arg259*), òåð ìè íè ðó þ ùå ãî òðàíñ ëÿ öèþ òðàíñ êðèï -
öè îí íî ãî ôàê òî ðà ìå ëà íî öè òîâ MITF (òàá ëè öà, ðèñ. Ã).
Ãåí MITF (MIM 156845) ðàñ ïî ëî æåí íà õðî ìî ñî ìå 3 è
ñî ñòî èò èç 9 ýê çî íîâ. Ïî êà çà íî, ÷òî ïðî äóêò ýòî ãî ãå íà
ÿâ ëÿ åò ñÿ òðàíñ êðèï öè îí íûì ôàê òî ðîì (MITF, me la no -
ge ne sis as so ci a ted tran s c rip ti on fac tor), êî òî ðûé ó÷à ñò âó åò
â ðå ãó ëÿ öèè ðàç âè òèÿ ìå ëà íî öè òîâ, îí òàê æå ðå ãó ëè ðó åò 
òðàíñ êðèï öèþ íå ñêî ëü êèõ êëþ ÷å âûõ ìå ëà íî öè òàð íûõ
ãå íîâ: TYR, TRP1 è TRP2 [3, 16]. Câå äå íèÿ î çà ìå íå
c.772C>T (p.Arg259*) îò ñóò ñò âó þò â áà çå äàí íûõ
1000 Ge no mes (www.ncbi.nlm.nih.gov/va ri a ti on/to -
ols/1000ge no mes) [17], dbSNP (www.ncbi.
nlm.nih.gov/snp/) [18], â ïðî åê òå ExAC (Êîí ñîð öè óì
Exo me Ag gre ga ti on Con sor ti um, exac.bro a din s ti tu te.org)
[19] è â áà çå äàí íûõ Clin Var (www.ncbi.nlm.nih.gov/clin -
var/) [20, 21]. Îä íà êî ìû íà øëè èí ôîð ìà öèþ î âà ðè àí -
òå c.772C>T (p.Arg259*) â áà çå äàí íûõ HGMD (Hu man

Ge ne Mu ta ti on Da ta ba se, www.hgmd.cf.ac.uk) [22] ñî
ññûë êîé íà ðà áî òó No bu ku ni ñ ñîàâò., [9], ãäå çà ìå íà
ñ.772C>T (p.Arg259*) áû ëà íàé äå íà â îä íîé ñå ìüå, â êî -
òî ðîé áû ëî 13 èí äè âè äîâ ñ ôå íî òè ïà ìè, õà ðàê òåð íû ìè
äëÿ ÑÂ II òè ïà [9]. Âñå ïî ðà æåí íûå ÷ëå íû ýòîé ñå ìüè
èìå ëè òè ïè÷ íûå äëÿ ÑÂ àíî ìà ëèè (ñåí ñî íåâ ðà ëü íàÿ
ïî òå ðÿ ñëó õà, ãå òå ðî õðî ìèÿ ðà äóæ íîé îáî ëî÷ êè ãëàç è
íà ðó øå íèå ïèã ìåí òà öèè âî ëîñ) çà èñê ëþ ÷å íè åì òå ëå -
êàí òà [9].

Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ â áà çå äàí íûõ Clin Var
(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clin var/, èþíü, 2018) ñî äåð -
æèò ñÿ èí ôîð ìà öèÿ î áî ëåå 100 èç ìå íå íèÿõ íóê ëå î òèä -
íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ãå íà MITF, êî òî ðûå àñ ñî öè è ðî -
âà íû ñ ÑÂ, ñèí ä ðî ìîì Òèò öà (MIM 103500) [13], à òàê æå
îäèí âà ðè àíò áûë íàé äåí ïðè ìå ëà íî ìå êî æè (MIM
614456) [5], îñòà ëü íûå âà ðè àí òû ëè áî ÿâ ëÿ þò ñÿ ïî ëè ìîð -
ô íû ìè, ëè áî èõ êëè íè ÷å ñêîå çíà ÷å íèå ïî êà íå èç âå ñò íî. 
Ó îá ñëå äî âàí íî ãî íà ìè ïà öè åí òà II:4 ñ ãå òå ðî çè ãîò íîé
çà ìå íîé ñ.772C>T (p.Arg259*) â ãå íå MITF ïðî ÿâ ëå íèé
ñèí ä ðî ìà Òèò öà è ïðè çíà êîâ äå ïèã ìåí òà öèè èëè ìå ëà -
íî ìû êî æè íå íà áëþ äà ëîñü, à òàê æå îò ñóò ñò âî âàë òå ëå -
êàíò (èí äåêñ W=1,66) (ðèñ. 1Á), ÷òî íå ñî îò âåò ñò âó åò ôå -
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Òàá ëè öà
Ãå íî òèï-ôå íî òè ïè ÷å ñêèå õà ðàê òå ðè ñòè êè ïà öè åí òîâ ñ ñèí ä ðî ìîì Âà àð äåí áóð ãà â ßêó òèè

Ãå íî òèï-ôå íî òè ïè ÷å ñêèå õà -
ðàê òå ðè ñòè êè

Ñå ìüÿ 1 Äî÷ü Ñå ìüÿ 1 Îòåö Ñå ìüÿ 2 Ïðî áàíä II:4

Ïîë Æ Ì Ì

Âîç ðàñò 19 43 17

Íà öè î íà ëü íîñòü Ýâåí/ðóñ ñêèé Ðóñ ñêèé ßêóò

Òèï íà ñëå äî âà íèÿ ÀÄ ÀÄ ÀÄ

Õà ðàê òåð ñíè æå íèÿ ñëó õà ÄÏÑ ÄÏÑ ÎÏÑ

Ñòå ïåíü ïî òå ðè ñëó õà Ãëó õî òà (>90 ÄÁ â ÐÄ×) Ãëó õî òà (>90 ÄÁ â ÐÄ×) Ãëó õî òà ñëå âà (>90 ÄÁ â
ÐÄ×), ñëóõ â ïðå äå ëàõ íîð ìû 

ñïðà âà

Êîì ìó íè êà öèÿ Æå ñ òî âûé ÿçû ê Æå ñ òî âûé ÿçû ê Óñòíàÿ ðå÷ü/æå ñ òî âûé ÿçû ê

Íà ðó øå íèå ïèã ìåí òà öèè ãëàç Ãå òå ðî õðî ìèÿ ðà äóæ íîé îáî -
ëî÷ êè ãëàç

Ãå òå ðî õðî ìèÿ ðà äóæ íîé îáî -
ëî÷ êè ãëàç

Ãå òå ðî õðî ìèÿ ðà äóæ íîé îáî -
ëî÷ êè ãëàç

Íà ðó øå íèå ïèã ìåí òà öèè êî æè Íå âû ÿâ ëå íî Íå âû ÿâ ëå íî Íå âû ÿâ ëå íî

Íà ðó øå íèå ïèã ìåí òà öèè âî ëîñ Íå âû ÿâ ëå íî Íå âû ÿâ ëå íî Íå âû ÿâ ëå íî

Èí äåêñ W 2.08 1.39 1.66

Òèï ÑÂ I Íå óñòà íîâ ëåí II

Ãå íî òèï ïî PAX3 ñ.[804Ñ>Ò]/[wt]
(p.Asn268Asn/wt)

c.[wt]/[wt] c.[wt]/[wt]

Ãå íî òèï ïî MITF c.[wt]/[wt] c.[wt]/[wt] ñ.[772Ñ>Ò]/[wt]
(p.Arg259*/wt)

Ãå íî òèï ïî SOX10 c.[wt]/[wt] ñ.[927Ñ>Ò]/[wt]
(p.His309His/wt)

c.[wt]/[wt]

Ãå íî òèï ïî SNAI2 c.[wt]/[wt] c.[wt]/[wt] c.[wt]/[wt]

Ïðè ìå ÷à íèå. Ì — ìóæ ñêîé ïîë, Æ — æåí ñêèé ïîë, âîç ðàñò ïðè âå äåí â ãî äàõ íà ìî ìåíò îá ñëå äî âà íèÿ (ìàé 2015 ã.);
ÎÏÑ — îä íî ñòî ðîí íÿÿ ïî òå ðÿ ñëó õà, ÄÏÑ — äâóõ ñòî ðîí íÿÿ ïî òå ðÿ ñëó õà; ÐÄ× — ðå ÷å âîé äèà ïà çîí ÷à ñ òîò (0,5, 1,0, 2,0,
4,0 êÃö), ÄÁ — äå öè áåë; ÀÄ — àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íûé òèï íà ñëå äî âà íèÿ; W — èí äåêñ òå ëå êàí òà: çíà ÷å íèå >1,95 ñì
ñâè äå òå ëü ñò âó åò î íà ëè ÷èè òå ëå êàí òà; Òèï ÑÂ — òèï ñèí ä ðî ìà Âà àð äåí áóð ãà; æèð íûì øðèô òîì âû äå ëåí ãå íî òèï ïî
MITF, àñ ñî öè è ðî âàí íûé ñ ÑÂ.



íî òè ïó ÑÂ I òè ïà. Èç îñíîâ íûõ ïðè çíà êîâ ÑÂ ó ïðî áàí äà 
II:4 íàè áî ëåå ÿð êî âû ðà æå íà ãå òå ðî õðî ìèÿ ðà äóæ íîé
îáî ëî÷ êè ãëàç (ïðà âûé ãëàç òåì íî-êà ðèé, ëå âûé — áðèë -
ëè àí òî âûé ñè íèé) (ðèñ. 1Á) è ñåí ñî íåâ ðà ëü íàÿ ïî òå ðÿ
ñëó õà, ÷òî ñî îò íî ñèò ñÿ ñ îñíîâ íû ìè ôå íî òè ïè ÷å ñêè ìè
ïðè çíà êà ìè ÑÂ II òè ïà. Ó ïðî áàí äà II:4 îò ìå ÷à åò ñÿ îä íî -
ñòî ðîí íåå ñíè æå íèå ñëó õà: ñëå âà â ðå ÷å âîì äèà ïà çî íå ÷à -

ñ òîò (0.5, 1.0, 2.0, 4.0 êÃö) — ãëó õî òà (118 äÁ), ñïðà âà —
ñëóõ â ïðå äå ëàõ íîð ìû (15äÁ) (ðèñ. 1Â). Ïðî áàíä II:4 âëà -
äå åò æå ñ òî âîé è óñòíîé ðå ÷üþ, íà èí âà ëèä íî ñòè ïî ñëó õó
íå ñî ñòî èò. Íà ñëåä ñò âåí íîñòü îòÿ ãî ùå íà, îáà ðî äè òå ëÿ
èìå þò íà ðó øå íèå ñëó õà (íå îá ñëå äî âà íû). Ñî ñëîâ ïðî -
áàí äà, åãî ìàòü (I:1) ïðè çíà êîâ ÑÂ íå èìå åò, íî ñòðà äà åò
äâóõ ñòî ðîí íåé ïî òå ðåé ñëó õà òÿ æå ëîé ñòå ïå íè (ãëó õî òà),
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Êëè íè êî-ãå íå òè ÷å ñêèé àíà ëèç ñëó ÷àÿ ÑÂ II òè ïà ñ âà ðè àí òîì ñ.772C>T (p.Arg259*) â ãå íå MITF.
À — ôðàã ìåíò ðî äî ñëîâ íîé ñå ìüè ñ ÑÂ II òè ïà. Ñòðåë êîé îò ìå ÷åí ïðî áàíä (II-4). ×åð íûì öâå òîì âû äå ëå íû ÷ëå íû ñå ìüè ñ äâóõ ñòî ðîí íåé ïî -
òå ðåé ñëó õà, ñå ðûì — ñ îä íî ñòî ðîí íåé ïî òå ðåé ñëó õà. Á — ïðî áàíä II-4: ãå òå ðî õðî ìèÿ ðà äóæ íûõ îáî ëî ÷åê ãëàç (ïðà âûé ãëàç — òåì íî-êà ðèé,
ëå âûé ãëàç — áðèë ëè àí òî âûé ñè íèé, ñ ÷à ñ òè÷ íû ìè âêðàï ëå íè ÿ ìè êî ðè÷ íå âî ãî ïèã ìåí òà). Ôîð ìó ëà èí äåê ñà òå ëå êàí òà — W =X + Y+ a/b; ãäå X
= (2a-0,2119c-3,909)/c, Y = (2a-0,249b-3,909)/b; à — ðàñ ñòî ÿ íèå ìåæ äó âíóò ðåí íè ìè óã ëà ìè ãëàç (ìì), b — ðàñ ñòî ÿ íèå ìåæ äó çðà÷ êà ìè (ìì),
c — ðàñ ñòî ÿ íèå ìåæ äó íà ðóæ íû ìè óã ëà ìè ãëàç (ìì). W = 0,47 + 0,69 + 32/64 = 1,66 ñì (îò ñóò ñò âèå òå ëå êàí òà) [2]. Â — àóäè îã ðàì ìà ïî ðî ãîâ
ñëó õà ó ïðî áàí äà II-4 â äèà ïà çî íå ÷à ñ òîò îò 0,25 êÃö äî 8 êÃö, AD — ñïðà âà, AS — ñëå âà. Ã — ñåê âå íîã ðàì ìà ôðàã ìåí òà ýê çî íà 8 ãå íà MITF
ó ïðî áàí äà II-4: ââåð õó — ñòðåë êîé îò ìå ÷å íî ìåñ òî ïî ëî æå íèå ãå òå ðî çè ãîò íîé çà ìå íû ñ.772C>T (p.Arg259*), âíè çó — íîð ìà ëü íàÿ ïî ñëå äî âà -
òå ëü íîñòü.



îä íà êî åãî îòåö (I:2) òàê æå èìå åò ïðè çíà êè ÑÂ II òè ïà
(ãå òå ðî õðî ìèÿ ðà äóæ íîé îáî ëî÷ êè ãëàç) è îä íî ñòî ðîí -
íþþ ïî òå ðþ ñëó õà (ðèñ. 1À).

Áà çè ðó ÿñü íà ñî âî êóï íî ñòè ïî ëó ÷åí íûõ íà ìè äàí -
íûõ, ìîæ íî çà êëþ ÷èòü, ÷òî ÷à ñ òî òà ÑÂ ñðå äè ïà öè åí òîâ
ñ âðîæ äåí íû ìè íà ðó øå íè ÿ ìè ñëó õà â ßêó òèè ñî ñòàâ ëÿ -
åò 0,62% (3/484). Òà êèì îá ðà çîì, ÷à ñ òî òà ÑÂ â ßêó òèè
ñó ùå ñò âåí íî íè æå, ÷åì ÷à ñ òî òà ýòî ãî ñèí ä ðî ìà ñðå äè
ëþ äåé ñ âðîæ äåí íîé ãëó õî òîé â Åâ ðî ïå è ÑØÀ (2—5%)
[1, 4, 6, 8, 10, 11, 14]. Ìå òà à íà ëèç 417 ñëó ÷à åâ ÑÂ èç ðàç -
íûõ ðå ãè î íîâ ìè ðà ïî êà çàë, ÷òî âêëàä ìó òà öèé ãå íà
MITF â ðàç âè òèå ÑÂ ñî ñòàâ ëÿ åò îêî ëî 28% ñðå äè âñåõ
ïà öè åí òîâ ñ ÑÂ è 89,6% — ñðå äè ïà öè åí òîâ ñ ÑÂ II òè ïà
[12]. Êðî ìå òî ãî, ó 90% ïà öè åí òîâ ñ ÑÂ II òè ïà, ïðè ÷è -
íà ìè êî òî ðî ãî ÿâ ëÿ ëèñü ìó òà öèè â ãå íå MITF, íà áëþ äà -
ëàñü ïðå è ìó ùå ñò âåí íî äâóõ ñòî ðîí íÿÿ ñåí ñî íåâ ðà ëü íàÿ
òó ãî ó õîñòü òÿ æå ëîé ñòå ïå íè (IV ñòå ïåíü è ãëó õî òà) [12].
Ó îá ñëå äî âàí íî ãî íà ìè ïà öè åí òà ñ ÑÂ II òè ïà ñ íîí -
ñåíñ-çà ìå íîé ñ.772C>T (p.Arg259*) â ãå íå MITF áûë âû -
ÿâ ëåí îò íî ñè òå ëü íî ðåä êèé ôå íî òèï: âðîæ äåí íàÿ îä íî -
ñòî ðîí íÿÿ ïî òå ðÿ ñëó õà (ãëó õî òà ñëå âà, ñëóõ â ïðå äå ëàõ
íîð ìû ñïðà âà) è ãå òå ðî õðî ìèÿ ðà äóæ íîé îáî ëî÷ êè ãëàç
(ïðà âûé ãëàç òåì íî-êà ðèé, ëå âûé — áðèë ëè àí òî âûé ñè -
íèé). Âà ðè à áå ëü íîñòü ïî òå ðè ñëó õà, âû çâàí íàÿ âà ðè àí -
òîì c.772C>T (p.Arg259*) â ãå íå MITF, óêà çû âà åò íà
âàæ íîñòü ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà è òùà -
òåëü íî ãî ãå íî òèï-ôå íî òè ïè ÷å ñêî ãî ñî ïî ñòàâ ëå íèÿ, ÷òî -
áû ìàê ñè ìà ëü íî òî÷ íî èí ôîð ìè ðî âàòü ïà öè åí òîâ î âîç -
ìîæ íûõ ðè ñ êàõ ïî òå ðè ñëó õà. Ïî ëó ÷åí íûå íà ìè ðå çó ëü -
òà òû ïîä òâåð æ äà þò àñ ñî öè à öèþ ìó òà öèé ãå íà MITF
ñ ÑÂ II òè ïà è ðàñ øè ðÿ þò èìå þ ùè å ñÿ ñâå äå íèÿ î ôå íî -
òè ïè ÷å ñêîé âà ðè à áå ëü íî ñòè ýòî ãî ñèí ä ðî ìà.
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