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Изучены особенности распространения наследственных болезней (НБ) у населения Карачаево-Черкесской Республики (КЧР). 
Суммарная численность обследованной выборки — 410 368 человек, что составило более чем 86% от проживающих на тер-
ритории региона. Оценена отягощенность городского и сельского населения 21 субпопуляции  аутосомно-доминантной (АД), 
аутосомно-рецессивной (АР) и Х-сцепленной (Х-сц.) патологией. Средневзвешенное значение груза АД, АР и Х-сц. патологии у 
городского населения (1,46±0,08, 1,19±0,07 и 0,49±0,06, соответственно) более чем в два раза ниже, чем сельского (3,76±0,16, 
2,57±0,13 и 1,34±0,13, соответственно). На основании корреляций между грузом НБ и основными популяционно-генетиче-
скими характеристиками в 21 субпопуляции предположено, что выявленная дифференциация в отягощенности населения 
НБ может объясняться действием эффективного дрейфа. Разнообразие выявленных НБ представлено 230 нозологическими 
формами: 128 АД заболеваний (954 больных из 578 семей), 73  АР болезней (718 пациентов из 589 семей) и 29 Х-сц. болезней  
(185 больных из 135 семей). Проведенный анализ разнообразия НБ в соответствии с частотой встречаемости показал, что 15 
нозологических форм (АД, АР и Х-сц.) встретились с распространенностью чаще, чем 1:20000 населения, аккумулировав основ-
ную долю больных (50,31%, 68,66% и 65,95%, соответственно). Выявленные НБ являются частыми и для других популяций евро-
пейской части России, однако определены и различия по частоте встречаемости. Пятьдесят одно заболевание (22 с АД, 21 с АР 
и 8 с Х-сц. типами наследования) впервые зарегистрированы в генетико-эпидемиологических исследованиях по популяциям 
европейской части РФ. Большинство из них (78,43%) — редкие заболевания с распространенностью менее 1:200000. Сравне-
ние нозологического спектра НБ в КЧР с ранее изученными популяциями европейской части РФ показал выраженную регион-
специфичность и эндемичность 22 заболеваний (АД, АР и Х-сц.), которые встречаются значительно реже, либо вообще не встре-
чаются в других популяциях РФ. 
Ключевые слова: генетическая эпидемиология, Республика Карачаево-Черкессия, груз и разнообразие наследственной 
патологии, распространенность нозологических форм, накопление.
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The peculiarities of distribution of hereditary pathology (HP) in the population of the Karachay-Cherkess Republic (KChR). The total 
number of the surveyed sample is 410 368 people representing more than 86% of the population in the region. The load of AD, 
AR and X-linked pathology in urban and rural populations with 21 subpopulations is estimated. The weighted average value of 
the load of AD, AR and X-linked pathology in the urban population (1.46±0.08, 1.19±0.07 and 0.49±0.06, respectively) is more than 
twice lower than in the rural population (3.76±0.16, 2.57±0.13 and 1.34±0.13, respectively). Based on the correlations between the 
load of HP and the main population genetic characteristics in 21 subpopulations, it is assumed that the revealed differentiation in 
the load of HP in different populations could be explained by the effect of genetic drift. The variety of revealed HP is represented 
by 230 nosological forms: 128 with inheritance type AD (954 patients from 578 families), 73 with AR (718 patients from 589 fami-
lies) and 29 with X-linked (185 patients from 135 families). The analysis of the diversity of HP in accordance with the frequency of 
diseases showed that 15 nosological forms (AD, AR and X-linked) with a prevalence of more than 1:20000 accumulate in the major-
ity of patients (50.31%, 68.66% and 65.95%, respectively). The revealed HP are frequent for other populations of the European part 
of Russia, however, some peculiarities in occurrence are determined. Fifty one disease (22 with AD, 21 with AR and 8 with X-linked 
type of inheritance) were registered in genetic and epidemiological studies on populations of the European part of the Russia for 
the first time, most of which (78.43%) belong to the group of rare and identified with a prevalence of less than 1:200000. A com-
parative analysis of the nosological spectrum of HP with previously studied populations of the European part of the Russia showed 
that several HP demonstrated marked region-specificity and accumulation in the KChR — 22 diseases (AD, AR and X-linked), which 
are much rarer, or do not occur in other populations of the Russian Federation.
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Введение

Настоящая статья продолжает серию публикаций 
по комплексному медико- и популяционно-генетиче-
скому изучению народов России и посвящена особен-
ностям распространения наследственных болезней у 
населения Карачаево-Черкесской Республики (КЧР). 

Национальный состав современной КЧР на тер-
ритории Северного Кавказа формировался в течение 
трёх последних тысячелетий [1, 2]. На территории КЧР 
проживают представители более 80 национальностей, 
но основными на настоящий момент являются 5 этни-
ческих групп: карачаевцы, русские, черкесы, абазины 
и ногайцы. Этногенез коренных народностей Карача-
ево-Черкесии сложен и до сих пор однозначно не опре-
делён. 

Ранее были проанализированы данные о наслед-
ственных болезнях (НБ) у населения основных этни-
ческих групп КЧР [3—7]. Однако не менее важными 
являются исследования распределения НБ в регионе 
с полиэтническим составом,  накопления отдельных 
НБ,   влияния на генофонды метисации населения. 
Также важно изучение роли генетической структуры 
и влияния факторов популяционной динамики на фор-
мирование груза и специфического для популяций/эт-
носов спектра НБ. 

Целью данной публикации является описание гру-
за и разнообразия НБ в различных субпопуляциях 
КЧР, изучение механизма формирования груза, а так-
же проведение сравнительного анализа структуры и  
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разнообразия НБ в КЧР с 12 ранее обследованными 
популяциями России.

Материалы и методы

Проведено комплексное медико- и популяционно-
генетическое исследование населения КЧР. Обследо-
ванию подлежало население Республики, прикреплен-
ное к медицинским учреждениям, независимо от наци-
ональности и возраста. Суммарная численность 
обследованной выборки 410 368 человек, что состави-
ло более чем 86% от проживающих на территории реги-
она (г. Черкесск, Зеленчукский, Урупский, Усть-
Джегутинский, Малокарачаевский, Карачаевский, При-
кубанский, Абазинский, Хабезский, Адыге-Хабльский 
и Ногайский районы). Процентное соотношение ос-
новных этнических групп обследованного населения 
соответствует официальной административной стати-
стике: карачаевцы 40% (162444 чел.), русские 32% 
(134756 чел.), черкесы 12% (50817 чел.), абазины 8% 
(33264 чел.), ногайцы 3,5% (14741 чел.) и  представите-
ли других национальностей 3,5% (14345 чел.). Карача-
евцы преобладают в Карачаевском, Малокарачаевском, 
Усть-Джегутинском и Прикубанском районах (70-87%), 
русские – в Урупском, Зеленчукском районах и г.Чер-
кесске (55—78%), черкесы – в Хабезском  (>90%), аба-
зины – в Абазинском (>85%), ногайцы – в Ногайском 
(>80%) районах; г.Черкесск и Адыге-Хабльский район 
полиэтничны [1]. Черкесы и абазины принадлежат к 
группе абхазо-адыгских народов, численность которых 
в мире не превышает 100 — 130 тыс. человек. Карачаев-
цы и ногайцы относятся к тюркоязычным народам и 
образовались из разных корней: карачаевцы — потом-
ки алано-кобанской этнической группы, смешанной с 
тюркоязычными болгарами; ногайцы — смесь тюрк-
ских, печенежских и кипчакских племен. Ногайцы в на-
стоящий момент считаются немногочисленным наро-
дом; в мире суммарно насчитывается около 110 тыс. но-
гайцев, из которых в России проживает 103 тыс., в КЧР 
16 тыс. Численность карачаевцев в мире 225 тыс. чело-
век, в России 218 тыс., из которых в КЧР проживают 
194 тыс. человек.

Обследование населения проведено в соответствии 
с протоколом генетико-эпидемиологических исследо-
ваний (разработка ФГБНУ «МГНЦ») [8]. Методы сбо-
ра и обработки материала остаются неизменными на 
протяжении всех исследований, проводимых сотруд-
никами ФГБНУ «МГНЦ», позволяя проводить срав-
нение ранее изученных популяций с вновь обследо-
ванными.

Клинический осмотр и верификацию диагнозов 
проводили квалифицированные врачи различного про-

филя, специализирующиеся на наследственной пато-
логии (генетик, невролог, офтальмолог, дерматолог, 
педиатр, отоларинголог, ортопед), что обеспечило уни-
фикацию диагностических критериев. В ряде случаев 
для дифференциальной диагностики использованы 
молекулярные, цитогенетические, биохимические, 
рентгенологические, электромиографические и дру-
гие методы. Протокол исследования одобрен этиче-
ским комитетом ФГБНУ «МГНЦ». Во всех случаях па-
циенты и их родственники подписали письменное ин-
формированное согласие на обследование, осмотр, 
проведение цитогенетического и молекулярно-гене-
тического анализа.

Поскольку многие НБ являются гетерогенными с 
разными типами наследования при клинически схо-
жем течении заболеваний, проведен сегрегационный 
анализ во всех выявленных семьях, чтобы проверить, 
были ли семьи с НБ правильно классифицированы по 
типу наследования – аутосомно-доминантный (АД), 
аутосомно-рецессивный (АР) [9,10].

Разнообразие НБ представлено в таблицах в виде 
реестра в соответствии с частотой встречаемости забо-
леваний. Необходимо отметить, что при описании раз-
нообразия НБ в спектр включены микроделеционные, 
спорадические синдромы (Прадера-Вилли, Энжель-
мена, Бэквита-Видемана и т.д.) с номерами по ОМIМ, 
не вошедшие в расчет отягощенности населения мо-
ногенными НБ. Для многих НБ в лабораториях 
ФГБНУ «МГНЦ» (генетической эпидемиологии, эпи-
генетики, ДНК-диагностики) выполнена подтвержда-
ющая ДНК-диагностика, результаты которой подроб-
но описаны в ряде наших совместных публикаций [3—7, 
11—20]. 

Груз АД и АР заболеваний рассчитан как число вы-
явленных случаев заболевания на 1000 человек, отяго-
щенность населения Х-сцепленными (Х-сц.) заболе-
ваниями — на 1000 мужчин. Для изучения генетиче-
ских взаимоотношений между различными 
популяциями / этническими группами КЧР проведен 
анализ главных компонент по распространенности от-
дельных нозологических форм в популяции. Анализ 
проводился суммарно для АД, АР и X-сц. заболеваний. 
Для корреляционного анализа и анализа главных ком-
понент использована программа Statistica 13. 

Результаты и обсуждение

Медико-генетическое обследование населения, 
проведенное в 10 сельских районах и г. Черкесске, по-
зволило получить первоначальную информацию о  
3400 пациентах и членах их семей с предположитель-
но наследственной и врожденной патологией. После 
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обследования всех пациентов и членов их семей, диа-
гноз наследственной патологии поставлен 1857 паци-
ентам (из 1295 семей), для которых составлены меди-
цинские карты с полным описанием клинико-генети-
ческого статуса, анамнеза и родословной. Все семьи 
подвергались анализу на предмет сегрегации в зависи-
мости от предполагаемой модели наследования. 

Сегрегационный анализ. Практически во всех изу-
ченных популяциях частота наблюдаемых случаев в се-
мьях с предположительно АР наследованием не отли-
чалась от ожидаемой (0,25), при этом доля спорадиче-
ских случаев была низкой. В среднем сегрегационная 
частота для группы семей с предположительно рецес-
сивным наследованием заболевания составила 
0,22±0,05, вероятность регистрации p=0,86, доля спо-
радических случаев 0,09±0,01 [9,10]. При тестирова-
нии гипотезы AД наследования заболеваний проведе-
ны два независимых анализа (с использованием кри-
терия χ2 и пробандовым методом Вайнберга) в 
зависимости от метода регистрации семьи [9,10]. Ана-
лиз сегрегации, проведенный в семьях с регистрацией 
через пораженного родителя, показал, что соотноше-
ние больных и здоровых сибсов соответствует гипоте-
зе AД (50%) наследования. Сегрегационная частота, 
рассчитанная для группы семей с предположительно 
АД наследованием заболевания, зарегистрированных 
через пораженных детей, составила 0,51±0,09, вероят-
ность регистрации p=0,74. Анализ частот сегрегации 
для семей с предположительно доминантной или ре-
цессивной патологией не выявил статистически зна-
чимых отличий от ожидаемого значения, что позволи-
ло нам перейти к расчету показателей отягощенности 
и описанию разнообразия НБ. 

Значения отягощенности наследственных 
болезней в субпопуляциях КЧР

Груз наследственных болезней  
в административных единицах КЧР
В табл. 1 представлена отягощенность наследствен-

ной патологией (на 1000 обследованных) городского и 
сельского населения КЧР. 

Как следует из представленных данных, абсолют-
ные показатели отягощенности населения АД патоло-
гией во всех районах высокие (более 1 на 1000 чело-
век), значения варьируют между районами в широких 
пределах: от 1,03±0,09 на 1000 человек в г. Черкесске 
до 6,97±0,78 у сельского населения Ногайского райо-
на. Сравнительный анализ показал неоднородность 
населения по грузу АД патологии (χ2= 125,26; d.f.=20, 
р<0,05). Выраженная дифференциация обнаружена и 

при анализе значений отягощенности населения АР 
патологией между рассматриваемыми субпопуляция-
ми – от 0,95±0,08 в г. Черкесске до 3,46±0,63 в сель-
ской местности Адыге-Хальбского района (χ2= 39,18; 
d.f.=20, р<0,05). Различия между популяциями выяв-
лены и в значениях отягощенности населения Х-сц. 
патологией от 0,32±0,14 в г. Усть-Джегута до 2,56±0,85 
в сельской местности Абазинского района (χ2= 17,14; 
d.f.=20, р<0,05). Суммарная отягощенность НБ варьи-
рует от 2,34±0,12 в г. Черкесске (1:463 человек) до 
11,82±0,98 у сельского населения Ногайского района 
(1:91 житель района).Выявлены значимые различия 
между отягощенностью городского и сельского насе-
ления АД (χ2 =219,018; d.f.=1, р<0,05), АР (χ2 =107,08; 
d.f.=1, р<0,05) и Х-сц. патологией (χ2 =42,19; d.f.=1, 
р<0,05). Во всех обследованных районах отягощен-
ность населения АД, АР и Х-сц. патологией сельского 
населения выше, чем городского. Средневзвешенное 
значение груза АД, АР и Х-сц. патологии у городского 
населения (1,46±0,08, 1,19±0,07 и 0,49±0,06, соответ-
ственно) более чем в два раза ниже, чем сельского 
(3,76±0,16, 2,57±0,13 и 1,34±0,13, соответственно). Та-
кая картина характерна для большинства ранее обследо-
ванных популяций европейской части России [21—23].

Отягощенность наследственной патологией 
различных этнических групп КЧР
Учитывая, что рассматриваемая выборка пред- 

ставляет различные этнические группы, проведен срав-
нительный анализ груза НБ в 5 основных этносах: ка-
рачаевцы, русские, черкесы, абазины и ногайцы.  
На рис. 1. представлена отягощенность городского и 
сельского населения основных этнических групп КЧР 
моногенной наследственной патологией.

Анализ значений отягощенности русских, абазин, 
карачаевцев, черкесов и ногайцев АД, АР и Х-сц. па-
тологией выявил заметные различия между этносами. 
Наименьшие значения отягощенности выявлены у рус-
ского населения (1:477 горожан и 1:178 у сельчан), наи-
большие — у ногайцев (1:312 горожан и 1:107 у сель-
чан). Значимая дифференциация по грузу аутосомных 
болезней выявляется как между группами «город-се-
ло», так и внутри групп (χ2

АД=33,05; χ2
АР=18,49; 

χ2
сумм=47,06; d.f.=4, р<0,05) и (χ2

АД=27,19; χ2
АР=9,59; 

χ2
сумм=16,31; d.f.=4, р<0,05). 

Таким образом, анализ груза НБ в исследуемых 
популяциях КЧР показал, что существует четкая 
дифференциация между различными субпопуляци-
ями и этносами. Полученные результаты позволяют 
предположить, что они также различаются по рас-
пространенности генов наследственных заболева-
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ний. Следует отметить, что полученные оценки гру-
за схожи с показателями отягощенности в других эт-
нических популяциях России, а их абсолютные 
значения очень близки к оценкам распространенно-
сти НБ по данным Регистра врожденной и наслед-
ственной патологии в Британской Колумбии (Кана-
да) [21—24].

Изучение возможных причин дифференциации 
популяций КЧР по грузу НБ

С целью выяснения популяционно-генетических 
механизмов, отвечающих за генетическую дифферен-
циацию популяций КЧР по грузу НБ во всех исследу-

емых популяциях, медико-генетическое обследование 
сопровождалось популяционно-генетическим иссле-
дованием, включающим количественную оценку ос-
новных факторов популяционной динамики (есте-
ственный отбор, миграционные характеристики, дрейф 
генов). Анализ взаимосвязи параметров генетической 
структуры проведен с учетом разделения на городское 
(города и райцентры) и сельское население, без учета 
дифференциации по национальностям. Народы, на-
селяющие КЧР, в течение нескольких веков прожива-
ют совместно на одной территории, а анализ брачной 
этнической ассортативности показал высокий уровень 
их метисации [45]. В табл. 2 представлены показатели 
генетической структуры КЧР.

Таблица 1 

Отягощенность наследственной патологией (на 1000 обследованных) городского и сельского населения КЧР

Субпопуляции Числен-
ность

Отягощенность на 1000 человек/мужчин*
ЧВ

АД АР Х-сц* Суммарно
Сельские популяции

Усть-Джегутинский 12500 3,52±0,53 2,80±0,47 1,76±0,53 8,08±0,76 1:139
Карачаевский 16500 3,94±0,49 3,03±0,43 1,09±0,36 8,06±0,67 1:133

Малокарачаевский 22393 4,20±0,43 2,95±0,36 0,71±0,25 7,86±0,58 1:133
Прикубанский 22757 2,72±0,35 1,98±0,29 1,23±0,33 5,93±0,48 1:188

Урупский 10712 2,43±0,48 1,59±0,38 0,75±0,37 4,76±0,64 1:228
Зеленчукский 24317 2,30±0,31 2,14±0,30 1,40±0,34 5,84±0,46 1:195
Абазинский 7027 3,13±0,67 2,13±0,55 2,56±0,85 7,83±0,96 1:153
Хабезский 19230 5,51±0,53 2,86±0,39 1,25±0,36 9,62±0,68 1:111

Адыге-Хальбский 8678 3,57±0,64 3,46±0,63 2,30±0,73 9,33±0,97 1:122
Ногайский 11334 6,97±0,78 3,09±0,52 1,76±0,56 11,82±0,98 1:91

Средневзвешенное значение 155448 3,76±0,16 2,57±0,13 1,34±0,13 7,67±0,21 1:143
Городские популяции и райцентры

г. Черкесск 138900 1,03±0,09 0,95±0,08 0,36±0,07 2,34±0,12 1:463
г. Усть-Джегута 30896 1,81±0,24 1,68±0,23 0,32±0,14 3,82±0,34 1:273

г. Карачаевск 19000 1,32±0,26 1,21±0,25 0,74±0,28 3,26±0,39 1:345
г. Учкекен 14201 3,59±0,50 2,11±0,39 0,56±0,28 6,27±0,65 1:167

п. Кавказский 4800 1,88±0,62 1,04±0,47 0,83±0,59 3,75±0,83 1:300
ст. Преградная 7362 1,09±0,38 0,81±0,33 1,09±0,54 2,99±0,58 1:409

ст. Зеленчукская 19271 1,35±0,26 1,04±0,23 0,62±0,25 3,01±0,37 1:371
с. Псыж 7604 2,63±0,59 1,32±0,42 1,05±0,53 5,00±0,77 1:224
с. Хабез 6244 2,24±0,60 2,08±0,58 1,28±0,64 5,61±0,89 1:201

а.Адыге-Хабль 2500 3,60±1,20 3,20±1,13 0,80±0,80 7,60±1,69 1:139
с. Эркен-Шахар 4141 2,66±0,80 1,21±0,54 0,48±0,48 4,35±0,99 1:244

Средневзвешенное значение 254919 1,46±0,08 1,19±0,07 0,49±0,06 3,15±0,11 1:345

Примечание: АД – аутосомно-доминантный тип наследования, АР – аутосомно-рецессивный тип наследования, Х-сц* – Х-сцепленный 
тип наследования (отягощенность рассчитана на мужское население), Суммарно – суммарный груз НБ, ЧВ – частота встречаемости НБ.
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Рис. 1. Отягощенность городского и сельского населения моногенной наследственной патологией (на 1000 обследованных) основных этниче-
ских групп КЧР.

Таблица 2 

Показатели генетической структуры КЧР

№ Субпопуляция Ne
Груз НБ

FST ИЭ ie
Параметры индекса Кроу

АД АР Х-сц. Сумм Im If Itot
1 Усть-Джегутинский 12500 3,52 2,80 2,67 8,08 0,00420 0,38 0,00087 0,012 0,112 0,126
2 Карачаевский 16500 3,94 3,03 2,40 8,06 0,01120 0,45 0,00119 0,017 0,160 0,180
3 Малокарачаевский 22393 4,20 2,95 2,65 7,86 0,00620 0,52 0,00132 0,018 0,192 0,215
4 Прикубанский 22757 2,72 1,98 2,99 5,93 0,00360 0,22 0,00055 0,060 0,191 0,263
5 Урупский 10712 2,43 1,59 3,20 4,76 0,00120 0,26 0,00067 0,015 0,169 0,187
6 Зеленчукский 24317 2,30 2,14 2,72 5,84 0,00320 0,54 0,00098 0,015 0,181 0,199
7 Абазинский 7027 3,13 2,13 11,52 7,83 0,00580 0,31 0,00036 0,033 0,198 0,238
8 Хабезский 19230 5,51 2,86 2,97 9,62 0,00890 0,66 0,00201 0,022 0,219 0,247
9 Адыге-Хальбский 8678 3,57 3,46 1,92 9,33 0,00470 0,36 0,00100 0,010 0,210 0,220

10 Ногайский 11334 6,97 3,09 3,57 11,82 0,00700 0,60 0,00160 – – –
11 г. Усть-Джегута 30896 1,81 1,68 0,94 3,82 0,00100 0,36 0,00007 – – –
12 г. Карачаевск 19000 1,32 1,21 1,73 3,26 0,00140 0,13 0,00004 – – –
13 г. Учкекен 14201 3,59 2,11 2,49 6,27 0,00460 0,21 0,00011 0,030 0,200 0,230
14 г. Черкесск 138900 1,03 0,95 0,97 2,34 0,00017 0,27 0,00009 0,010 0,120 0,130
15 п. Кавказский 4800 1,88 1,04 2,33 3,75 0,00070 0,01 0,00002 0,050 0,120 0,180
16 ст. Преградная 7362 1,09 0,81 3,16 2,99 0,00093 0,31 0,00028 0,040 0,110 0,160
17 ст. Зеленчукская 19271 1,35 1,04 0,00 3,01 0,00045 0,23 0,00009 – – –
18 с. Псыж 7604 2,63 1,32 2,27 5,00 0,00240 0,31 0,00031 – – –
19 с. Хабез 6244 2,24 2,08 2,50 5,61 0,00480 0,26 0,00044 – – –
20 а.Адыге-Хабль 2500 3,60 3,20 0,00 7,60 0,00030 0,14 0,00022 – – –
21 с. Эркен-Шахар 4141 2,66 1,21 1,83 4,35 0,00130 0,06 0,00007 – – –

Примечание: Ne – численность населения; АД – аутосомно-доминантный; АР – аутосомно-рецессивный; Х-сц. – Х-сцепленный; Общ. – 
общий груз НБ; FST – случайный инбридинг; а – локальный инбридинг; ИЭ – индекс эндогамии; ie  – инбредно-эндогамная характери-
стика; параметры индекса Кроу: Im – индекс дифференциальной смертности; If – индекс дифференциальной плодовитости; Itot – индекс 
суммарного отбора.
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Регрессионный анализ зависимости груза НБ от ко-
личественных показателей основных факторов популя-
ционной динамики выявил значимые коэффициенты 
корреляции между значениями отягощенности АД, АР 
и Х-сц. патологией и величиной случайного инбридин-
га F

ST
 (r=0,74±0,16, r=0,70±0,17, r=0,48±0,20, соответ-

ственно), индексом эндогамии ИЭ (r=0,63±0,18, 
r=0,57±0,19, r=0,38±0,22, соответственно) и инбредно-
эндогамной характеристикой ie (r=0,80±0,14, 
r=0,73±0,16, r=0,52±0,20, соответственно). Наиболь-
шие коэффициенты корреляции получены между сум-
марным грузом НБ (АД, АР и Х-сц.) и   уровнем F

ST
 

(r=0,78±0,21), индексом эндогамии (r=0,64±0,18) и ин-
бредно-эндогамной характеристикой (r=0,80±0,14). 

Разнообразие НБ в популяциях КЧР

НБ, выявленные в КЧР, представлены 230 нозоло-
гическими формами: 128 с АД (954 больных из 578 се-
мей), 73 с АР (718 пациентов из 589 семей) и 29 с Х-сц. 
(185 больных из 135 семей) типами наследования. 
Большинство выявленных заболеваний встречалось в 
ранее обследованных российских популяциях и стра-
нах Европы [26,27].  Количество нозологических форм 
НБ, ранжированное по распространенности, представ-
лено в табл. 3, а нозологический  спектр по типам на-
следования НБ – в табл. 4—6. 

Установлено, что 15 нозологических форм (АД, АР 
и Х-сц.) имели распространенность выше, чем 1:20000 
населения. Частыми АД формами в КЧР были 6 забо-

леваний: недифференцированная умственная отста-
лость (1:10522, в РФ – 1:22632), нейрофиброматоз, тип 
1  (1:36307, в РФ – 1:16663), врожденная недифферен-
цированная и зонулярная катаракта (1:12070, суммар-
ные данные по врожденной катаракте в РФ 1:15014), 
вульгарный ихтиоз  (1:13679, в РФ – 1:5013); ладонно-
подошвенная кератодеремия (1:5195, в РФ – 1:10246), 
синдром Элерса-Данло (1:1205, средняя распростра-
ненность по России -1: 6724). С АР типом наследова-
ния в КЧР выявлено 5 частых заболеваний: недиффе-
ренцированная умственная отсталость (1:3085, в РФ – 
1:7899), врожденный гипотиреоз (1:12070, в РФ – 
1:30634), фенилкетонурия (1:5130, в РФ – 1:23463), му-
ковисцидоз (1:17842, в РФ – 1:109224) и несиндромаль-
ная нейросенсорная тугоухость (1:1840, средняя рас-
пространенность по России 1:4858). Группу частых за-
болеваний с Х-сц. типом наследования составили 4 но-
зологические формы: недифференцированная ум-
ственная отсталость (1:2700, в РФ – 1:7871), синдром 
Мартина-Белл  (1:13679, в РФ – 1:98382), Х-сцеп- 
ленный ихтиоз (1:14656, в РФ – 1:15433) и гемофилия 
А (1:12070, средняя по РФ -1: 20181).

Суммарная доля больных с вышеперечисленными 
заболеваниями от общего числа выявленных пациентов 
с АД, АР и Х-сц. патологией составила 50,31%, 68,66% 
и 65,95%, соответственно. Все эти НБ являются часты-
ми и в других популяциях европейской части России, 
однако различаются по частоте встречаемости. 

Анализ нозологического спектра (табл. 4—6) пока-
зал, что 51 заболевание (22 с АД, 21 с АР и 8 с Х-сц. типа-

Таблица 3 

Распределение  НБ по частоте встречаемости в КЧР
 

Распр.
АД АР Х-сц Суммарно ЧВ в груп-

пеБ Ф Б Ф Б Ф Б Ф
1:20000 
и чаще

480
(50,31 %)

6
(4,69 %)

493
(68,66 %)

5
(6,85 %)

122
(65,95%)

4
(13,79 %)

1095 
(58,97%) 15 (6,52%) 1:375

1:20001-
1:50000

172
(18,03 %)

15
(11,72 %)

84
(11,70 %)

7
(9,59 %)

29
(15,68%)

5
(17,24 %)

285 
(15,35%)

27 
(11,74%) 1:1440

1:50001-
1:100000

128
(13,42 %)

22
(17,19 %)

34
(4,74 %)

6
(8,22 %)

13
(7,03%)

4
(13,79 %)

175
(9,42%)

32
(13,91%) 1:2345

1:100001-
1:200000

90
(9,43 %)

26
(20,31 %)

56
(7,80 %)

17
(23,29 %)

10
(5,41%)

5
(17,24 %)

156 
(8,40%)

48 
(20,87%) 1:2631

1:200001-
1:300000

50
(5,24 %)

25
(19,53 %)

26
(3,62 %)

13
(17,81 %)

11
(5,95%)

11
(37,93 %) 87 (8,40%) 49 

(21,30%) 1:4717

1:300001 
и чаще

34
(3,56 %)

34
(26,56 %)

25
(3,48 %)

25
(34,25 %) 0 0 59

(3,18%)
59 

(25,65%) 1:6955

Суммарно 954 128 718 73 185 29 1857 230 1:221

Примечание: Распр. – распространенность; Б – число больных; Ф – число нозологических форм; ЧВ – частота встречаемости.
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Таблица 4 

Нозологический спектр и частота встречаемости АД патологии в КЧР 

№ ОМIМ Диагноз Т/Н
Число больных

ЧВ
Средняя ЧВ 

по ЕЧР1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 Σ
Распространенность чаще, чем 1:20000

1. #156200 Недифференцированная 
олигофрения  

АД 7 4 4 7 4 6 7 39 1:10522 1:18854

2. #162200 Нейрофиброматоз, тип 1 АД 1 1 1 2 1 1 2 7 1 7 24 1:17099 1:17404
3. #116200 Врожденная катаракта АД 12 2 1 1 5 7 5 1 34

1:8730 1:156804. PS116200 Врожденная зонулярная 
катаракта 

АД 10 3 13

5. #146700 Ихтиоз АД 9 1 5 1 1 10 3 30 1:13679 1:5236
6. #148700 Ладонно-подошвенный 

гиперкератоз
АД 4 25 12 10 10 16 2 79 1:5195 1:10700

7. #130000 Синдром Элерса-Данло 
(F=4,68)

АД 25 31 36 35 9 6 22 20 8 36 46 274 1:1498* 1:7000

Распространенность 1:20001-1:50000
8. #118220 Наследственная 

моторно-сенсорная 
нейропатия, тип 1

АД 3 1 4 3 1 12 1:34197 1:14398

9. #617882 Наследственная 
моторно-сенсорная 
нейропатия, 
промежуточный тип

АД 11 11 1:37306 н/д

10. #143100 Хорея Гентингтона АД 4 7 11 1:37306 1:63350
11. #612164 Ранняя эпилептическая 

энцефалопатия 4 тип 
(F=74,33)

АД 2 5 0 3 10 1:41037* н/д

12. #178300 Врожденный птоз АД 3 1 1 2 3 1 4 15 1:27358 1:26396
13. #148300 Кератоконус (F=22,53) АД 1 1 2 6 10 1:41037* 1:316750
14. #165550 Гипоплазия и частичная 

атрофия зрительных 
нервов (F=22,23)

АД 5 3 1 1 10 1:41037* 1:263959

15. 151900 Множественный 
липоматоз

АД 2 14 16 1:25648 1:32320

16. #183600 Эктрадактилия АД 1 3 1 4 9 1:45596 1:78188
17. #185900 Синдактилия, тип I АД 2 2 5 9 1:45596 1:41136
18. #174200 Полидактилия, 

постаксиальная
АД 1 2 1 3 2 1 10 1:41037 1:29880

19. 181800 Идиопатический 
сколиоз

АД 1 1 2 2 1 2 9 1:45596 1:48730

20. #166200 Несовершенный 
остеогенез

АД 8 1 2 11 1:37306 1:39100

21. #193400 Болезнь Виллебранда 
(F=27,03)

АД 2 9 1 1 3 16 1:25648* 1: 1055834

Распространенность 1:50001-1:100000
22. #160900 Миотоническая 

дистрофия
АД 2 2 1 5 1:82073 1:49492

23. #615369 Эпилепсия, умственная 
отсталость (F=40,55)

АД 3 3 6 1:68395* н/д

Продолжение см. на. стр. 40
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№ ОМIМ Диагноз Т/Н
Число больных

ЧВ
Средняя ЧВ 

по ЕЧР1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 Σ
24. #191100 Туберозный склероз АД 7 7 1:58624 1:95985
25. #180100 Тапето-ретинальная 

абиотрофия центральная
АД 4 1 5 1:82073 1:26618

26. #153700 Центральная дистрофия 
сетчатки Беста

АД 1 3 2 6 1:68395 1:452500

27. #180200 Ретинобластома 
(F=5,41)

АД 1 1 1 4 1 8 1:51296* 1:186324

28. #165500 Атрофия зрительных 
нервов

АД 5 5 1:82073 1:98984

29. #120970 Врожденная 
колбочковая дистрофия

АД 4 2 6 1:68395 1:121827

30. #129490 Эктодермальная 
дисплазия, 
гипогидротическая

АД 1 2 2 5 1:82073 1:102177

31. #100800 Ахондроплазия АД 2 2 1 5 1:82073 1:59764
32. #146000 Гипохондроплазия АД 2 2 1 1 1 7 1:58624 1:20568
33. #133700 Экзостозная 

хондродисплазия
АД 1 1 3 1 6 1:68395 1:60914

34. 609815 Зигодактилия АД 5 5 1:82073 1:633500
35. 164210 Синдром Гольденхара АД 2 1 1 1 5 1:82073 1:113125
36. #182940 Синдром каудальной 

регрессии
АД 1 1 2 1 1 6 1:68395 1:651945

37. #163950 Синдром Нунан АД 1 1 1 1 1 5 1:82073 1:46581
38. #173100 Гипофизарный нанизм АД 8 8 1:51296 1:137717
39. #601544 Нейросенсорная 

тугоухость
АД 4 1 1 6 1:68395 1:25544

40. #185300 Синдром Штурге-
Вебера

АД/сом 1 2 1 1 5 1:82073 1:105583

41. #176270 Синдром Прадера-
Вилли

АД/эпи 1 5 6 1:68395 1:90500

42. #180860 Синдром Рассела-
Сильвера

АД/эпи 1 2 1 1 5 1:82073 1:211167

43. #105830 Синдром Энжельмена АД/эпи 1 3 1 1 6 1:68395 1:243654
Распространенность 1:100001-1:200000

44. #159000 Прогрессирующая 
мышечная дистрофия, 
поясно-конечностная

АД 3 3 1:136789 1:113125

45. #161800 Врожденная структурная 
миопатия

АД 3 1 4 1:102592 1:316750

46. #118210 Наследственная 
моторно-сенсорная 
нейропатия, тип 2 А

АД 3 3 1:136789 1:55000

47. #101000 Нейрофиброматоз, тип 2 
(F=10,9)

АД 3 3 1:136789* н/д

48. #137750 Ювенильная глаукома АД 1 3 4 1:102592 1:287955
49. #106210 Аниридия АД 4 4 1:102592 1:121827
50. #120200 Колобома глаз АД 1 1 1 3 1:136789 1:79188

Продолжение см. на стр. 41
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№ ОМIМ Диагноз Т/Н
Число больных

ЧВ
Средняя ЧВ 

по ЕЧР1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 Σ
51. #614497 Колобоматозный 

микрофтальм
АД 4 4 1:102592 1:211167

52. 164100 Врожденный нистагм АД 3 3 1:136789 1:75417
53. 156850 Микрофтальм, 

микрокорнеа, катаракта
АД 2 2 4 1:102592 1:211167

54. #124200 Болезнь Дарье АД 3 3 1:136789 1:316750
55. #162900 Невус 

эпидермолитический
АД/сом 4 4 1:102592 1:633500

56. #174400 Полидактилия, 
преаксиальная, тип I

АД 2 1 1 4 1:102592 1:73763

57. #104530 Несовершенный 
амелогенез

АД 4 4 1:102592 1:316750

58. #136760 Фронтоназальная 
дисплазия

АР 3 3 1:136789 1:117315

59. #113620 Синдром бранхио-
окуло-фациальный

АД 3 3 1:136789 1:1055830

60. #193500 Синдром Ваарденбурга, 
тип 1

АД 3 3 1:136789 1:131979

61. 149000 Синдром Клиппеля-
Треноне Вебера

АД/из. 1 1 1 3 1:136789 1:211167

62. #154700 Синдром Марфана АД 2 2 4 1:102592 1:36400
63. 157900 Синдром Мебиуса АД/из. 2 1 3 1:136789 1:527917
64. #142900 Синдром Холта-Орама АД 1 1 1 3 1:136789 1:109224
65. #606952 Глазо-кожный 

альбинизм, тип IВ
АД 4 4 1:102592 1:77256

66. #106100 Ангионевротический 
отек (F=6,65)

АД 4 4 1:102592* н/д

67. 166800 Отосклероз АД 1 1 1 3 1:136789 1:197969
68. #173900 Поликистоз почек АД 4 4 1:102592 1:791876
69. #182900 Гемолитическая анемия 

Минковского-Шоффара
АД 3 3 1:136789 1:425500

Распространенность 1:200001-1:300000
70. #158600 Спинальная мышечная 

атрофия, ювенильная, 
проксимальная

АД 2 2 1:205184 1:1583750

71. #158900 Прогрессирующая 
мышечная дистрофия 
Ландузи-Дежерина

АД 1 1 2 1:205184 1:95985

72. 165000 Офтальмоплегическая 
прогрессирующая 
мышечная дистрофия

АД 2 2 1:205184 1:1055830

73. #182600 Болезнь Штрюмпеля АД 2 2 1:205184 1:81218
74. #164400 Спино-церебеллярная 

атаксия, тип 1
АД 1 1 2 1:205184 1:243654

75. #128100 Торсионная дистония АД 1 1 2 1:205184 1:287955
76. #607208 Эпилепсия 

младенческая, синдром 
Драве

АД 1 1 2 1:205184 н/д

Продолжение см. на стр. 42
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№ ОМIМ Диагноз Т/Н
Число больных

ЧВ
Средняя ЧВ 

по ЕЧР1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 Σ
77. 142500 Гетерохромия радужек АД 2 2 1:205184 н/д
78. 104110 Врожденная алопеция АД 2 2 1:205184 1:263956
79. #183900 Спондило-эпифизарная 

дисплазия
АД 2 2 1:205184 1:351945

80. #186200 Синдактилия, тип IV АД 1 1 2 1:205184 1:1055830
81. #108120 Артогрипоз дистальный, 

тип 1
АД 1 1 2 1:205184 1:527917

82. #113200 Брахидактилия, тип Д АД 2 2 1:205184 1:452500
83. #182230 Септо-оптическая 

дисплазия (синдром 
Мерсье)

АД 1 1 2 1:205184 н/д

84. #151100 Синдром LEOPARD АД 1 1 2 1:205184 1:316750
85. #147920 Синдром Кабуки АД 1 1 2 1:205184 1:1055830
86. #118100 Синдром Клиппеля-

Фейля
АД 1 1 2 1:205184 1:150833

87. 173800 Синдром Поланда АД 1 1 2 1:205184 1:150833
88. #122470 Синдром Корнелии де 

Ланге
АД 1 1 2 1:205184 1:226250

89. #180849 Синдром Рубинштейна-
Тейби

АД 1 1 2 1:205184 1:211167

90. #108300 Синдром Стиклера АД 2 2 1:205184 1:633500
91. #193700 Синдром Фримена-

Шелдона 
АД 1 1 2 1:205184 1:791876

92. #613695 Патологическое 
расширение интервала 
QT

АД 2 2 1:205184 н/д

93. 132500 Эпистаксис АД 1 1 2 1:205184 1:425500
94. #194050 Синдром Вильямса-

Вебера
АД/эпи 1 1 2 1:205184 1:166711

Распространенность реже, чем 1:300000
95. #181430 ПМД, лопаточно-

перонеальная
АД 1 1 1:410367 1:633500

96. #607876 Миоклоническая 
эпилепсия взрослых

АД 1 1 1:410367 н/д

97. #141500 Гемиплегическая 
мигрень, семейная

АД 1 1 1:410367 н/д

98. #118800 Некинезиогенная 
пароксизмальная 
дискинезии

АД 1 1 1:410367 н/д

99. #170400 Гипокалемический 
периодический паралич

АД 1 1 1:410367 н/д

100. #159900 Миоклонус-дистония АД 1 1 1:410367 н/д
101. #180500 Синдром Аксенфельда-

Ригера
АД 1 1 1:410367 1:166711

102. 129750 Эктопия зрачка АД 1 1 1:410367 н/д
103. #110100 Блефарофимоз АД 1 1 1:410367 1:98984
104. #165300 Атрофия зрительных 

нервов с катарактой
АД 1 1 1:410367 1:527917

Продолжение см. на стр. 43
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№ ОМIМ Диагноз Т/Н
Число больных

ЧВ
Средняя ЧВ 

по ЕЧР1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 Σ
105. #148210 Синдром тугоухости, 

ихтиоза, кератита
АД 1 1 1:410367 1:1583750

106. #131900 Буллезный 
эпидермолиз, тип 
Кебнера

АД 1 1 1:410367 1:527917

107. #129400 Эктодермальная 
дисплазия, Рапп-
Ходкинс тип

АД 1 1 1:410367 н/д

108. #172800 Пиебалдизм (Пегость) АД 1 1 1:410367 н/д
109. #156530 Метатропная 

хондродисплазия
АД 1 1 1:410367 н/д

110. 156232 Мезомелическая 
дисплазия

АД 1 1 1:410367 н/д

111. #184250 Спондило-
метаэпифизарная 
дисплазия

АД 1 1 1:410367 1:633500

112. #186000 Синдактилия, тип II АД 1 1 1:410367 1:85608
113. #113000 Брахидактилия, тип В АД 1 1 1:410367 1:211167
114. #610713 Синбрахидактилия АД 1 1 1:410367 1:633500
115. #148350 Синдром тугоухости с 

ладоно-подошвенный 
кератозом

АД 1 1 1:410367 н/д

116. #120433 Синдром колобомы, 
нарушения слуха, 
умственной отсталости

АД 1 1 1:410367 н/д

117. 141300 Прогрессирующая 
гемиатрофия 

АД/из. 1 1 1:410367 н/д

118. 192350 VATER ассоциация АД/из. 1 1 1:410367 1:791876
119. 184400 Деформация Шпренгеля АД/из. 1 1 1:410367 1:351945
120. 156620 Синдром 

микроцефалии, 
олигофрении, 
нейросенсорной 
тугоухости

АД 1 1 1:410367 1:1583750

121. #101200 Синдром Апера АД 1 1 1:410367 1:1583750
122. 156000 Болезнь Меньера АД 1 1 1:410367 1:175972
123. #176920 Синдром Протея АД/сом 1 1 1:410367 1:791876
124. #101600 Синдром Пфайфера АД 1 1 1:410367 1:452500
125. #187300 Синдром Рендю-Ослера АД 1 1 1:410367 1:186324
126. #101400 Синдром Сетре-Чотзена АД 1 1 1:410367 1:395938
127. #117550 Синдром Сотоса АД/из. 1 1 1:410367 1:791876
128 #176000 Порфирия АД 1 1 1:410367 1:452500

Примечание к табл. 4—6: 1 – Усть-Джегутинский район; 2 – Карачаевский район; 3 – Малокарачаевский район; 4– город Черкесск; 5 – 
Прикубанский район; 6 – Урупский район; 7 – Зеленчукский район; 8 – Абазинский район; 9 – Хабезский район; 10 – Адыге-Хабльский 
район; 11 – Ногайский район; T/Н – тип наследования; АД – аутосомно-доминантный тип наследования; АР – аутосомно-рецессивный 
тип наследования; Х-сц. – Х-сцепленный тип наследования; PS – Фенотипическая серия OMIM для гетерогенных заболеваний; Из. – 
Изолированный случай; Сом. – Соматические мутации; Эпи – эпигенетическое наследование; ЧВ – частота встречаемости; Средняя ЧВ 
по ЕЧР – средняя частота встречаемости по европейской части России; н/д – нет данных, впервые зарегистрировано, * - заболевание, об-
наружившее накопление в КЧР. 
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Таблица 5 

Нозологический спектр и частота встречаемости АР патологии в КЧР 

№ ОМIМ Диагноз Т/Н
Число больных

ЧВ
Средняя 

ЧВ по ЕЧР1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 Σ
Распространенность чаще, чем 1:20000

1. #249500 Недифференцирован-
ная олигофрения  

АР 10 10 19 6 23 9 1 2 17 16 20 133 1:3085 1:7899

2. #274400 Врожденный гипотире-
оз

АР/из. 5 9 8 4 3  1 2  2  34 1:12070 1:30634

3. #261600 Фенилкетонурия 
(F=9,32)

АР 26 14 9 10 9  7 1  4  80 1:5130 1:23463

4. #219700 Муковисцидоз 
(F=22,20)

АР 5 4 7 1   4 1 1   23 1:17842 1:109224

5. #220290 Нейросенсорная тугоу-
хость

АР 24 30 9 10 13 5 86 13 14 12 7 223 1:1840 1:4858

Распространенность 1:20001-1:50000
6. #251200 Микроцефалия, оли-

гофрения
АР       1 2 5 1 4 13 1:31567 1:22975

7. #248200 Центральная дистро-
фия сетчатки Штар-
гардта

АР 1 1  2 4 2 2 3 2   17 1:24139 1:73663

8. #242100 Ихтиозиформная не-
буллезная эритродер-
мия

АР 1 2  1 5  1     10 1:41037 1:41678

9. 217100 Синдром амниотиче-
ских перетяжек

АР/из. 3 2 1  1     2  9 1:45596 1:72208

10. #143500 Синдром Жильбера 
(F=6,76)

АР  3 2  1  1   5 2 14 1:29312 1:166711

11. #203100 Альбинизм, глазо-кож-
ный

АР  4 1  3 1 2   1  12 1:34197 1:43993

12. #262400 Гипофизарный нанизм АР  2  1 1  2 2  1  9 1:45596 1:45906
Распространенность 1:50001-1:100000

13. #254800 Миоклонус эпилепсия 
Унверихта-Лундборна 
(F=6,76)

АР    3   1 1    5 1:82073 1:287955

14. PS251600 Микрофтальм, микро-
корнеа

АР  1  3  1    1  6 1:68395 1:158375

15. #204000 Врожденный амавроз 
Лебера

АР 4  1         5 1:82073 1:117315

16. 261800 Синдром Пьера-Робе-
на

АР/из.  3  1      1 1 6 1:68395 1:316850

17. 251800 Синдром атрезии на-
ружных слуховых про-
ходов и кондуктивной 
глухоты

АР     2  4    1 7 1:58624 1:158375

18. #202010 Адреногенитальный 
синдром

АР  1     1 2   1 5 1:82073 1:351945

Распространенность 1:100001-1:200000
19. #608716 Микроцефалия, оли-

гофрения, тип 5 
(F=10,9)

АР          3  3 1:136789 н/д

Продолжение см. на стр. 45
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№ ОМIМ Диагноз Т/Н
Число больных

ЧВ
Средняя 

ЧВ по ЕЧР1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 Σ
20. #236600 Врожденная гидроце-

фалия
АР     1 2      3 1:136789 1:243654

21. #253300 Спинальная мышечная 
атрофия, тип 1

АР  1 2         3 1:136789 1:49492

22. #253400 Спинальная мышечная 
атрофия, тип 3

АР   1 2        3 1:136789

23. #256800 Врожденная нечув-
ствительность к боли c 
ангидрозом (F=10,9)

АР 2      1     3 1:136789 н/д

24. #206900 Гипоплазия зритель-
ных нервов и аномалия 
ЦНС (F=10,14)

АР       3     3 1:136789 1:3167502

25. 251505 Микрофтальм, микро-
корнеа, колобома

АР 1   1 1       3 1:136789 1:263959

26. #611040 Микрофтальм, микро-
корнеа, катаракта

АР   1 1 1      1 4 1:102592 1:287955

27. PS116200 Врожденная катаракта АР  1        3  4 1:102592 1:31054
28. #231300 Врожденная глаукома АР 2       1    3 1:136789 1:126700
29. #601777 Хориоретинальная цен-

тральная дистрофия
АР  2 1         3 1:136789 1:791876

30. #213300 Синдром Жубера 
(F=10,9)

АР  1 2         3 1:136789 н/д

31. #274600 Синдром Пендреда 
(F=6,65)

АР  1     2  1   4 1:102592 н/д

32. #210600 Синдром Секеля АР  1 2         3 1:136789 1:226250
33. #276900 Синдром Ушера АР     2     1  3 1:136789 1:67394
34. #222300 Синдром олигофрении, 

тугоухости, атрофии 
зрительных нервов

АР 2          1 3 1:136789 1:452500

35. 252100 Синдром оро-фацио-
дигитальный тип 2 

АР/из.      2 2     4 1:102592 1:351945

36. #230400 Галактоземия (F=6,65) АР 1  1 1      1  4 1:102592 н/д
Распространенность 1:200001-1:300000

37 #257320 Лисэнцефалия 2 типа АР          2  2 1:205184 1:791876
38. #253600 Прогрессирующая мы-

шечная дистрофия, по-
ясно-конечностная 2А

АР       2     2 1:205184 1:42804

39. #264800 Эластическая псевдок-
сантома

АР    1 1       2 1:205184 н/д

40. 267760 Беспигментная дистро-
фия сетчатки

АР    2       2 1:205184 1:633500

41. #249700 Мезомелическая дис-
плазия, тип Лангера

АР          2  2 1:205184 1:633500

42. #271640 Спондилоэпиметафи-
зарная дисплазия с раз-
болтанностью суставов

АР 2           2 1:205184 1:633500

43. #277300 Спондило-костальный 
дизостоз

АР 2           2 1:205184 1:211167

44. #216550 Синдром Коэна АР   2         2 1:205184 1:351945

Продолжение см. на стр. 46
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№ ОМIМ Диагноз Т/Н
Число больных

ЧВ
Средняя 

ЧВ по ЕЧР1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 Σ
45. #244400 Синдром Картагенера АР  1        1  2 1:205184 1:425500
46. #600155 Болезнь Гиршпрунга, 

гетерохромия радужек
АР   2         2 1:205184 н/д

47. #228930 Синдром гипоплазии 
малоберцовой,  ис-
кривления берцовой и 
поли-син-
олигодактилии 

АР   1   1      2 1:205184 н/д

48. #214150 Синдром церебро-оку-
ло-фацио-скелетный 
(COFS)

АР 1 1 2 1:205184 1:1055834

49. #257220 Болезнь Ниманна Пи-
ка, тип С

АР 2 2 1:205184 н/д

Распространенность реже, чем 1:300000
50. #250100 Метохроматическая 

лейкодистрофия
АР     1       1 1:410367 1:226250

51. #617527 Микроцефалия, оли-
гофрения, спастиче-
ский тетрапарез

АР  1          1 1:410367 1:113125

52. #270800 Болезнь Штрюмпеля АР      1      1 1:410367 1:98984
53. #254090 Врожденная миопатия 

Ульриха
АР       1     1 1:410367 1:1585350

54. #602771 Прогрессирующая мы-
шечная дистрофия с 
синдромом ригидного 
позвоночника

АР       1     1 1:410367 н/д

55. PS254800 Прогрессирующая эпи-
лепсия с миоклонусом

АР       1     1 1:410367 н/д

56. #216820 Врожденная колобома АР     1       1 1:410367 н/д
57. #217800 Макулодистрофия ро-

говицы
АР     1       1 1:410367 1:1585350

58. 258500 Атрофия зрительных 
нервов

АР 1           1 1:410367 1:243654

59. #257270 Врожденная стацио-
нарная ночная слепота

АР           1 1 1:410367 н/д

60. 609655 Остеолиз ладьевидной 
кости и надколенника, 
синовиит и короткие 
4-е пальцы

АР          1  1 1:410367 н/д

61. #218600 Синдром Баллера-Ге-
рольда

АР   1         1 1:410367 н/д

62. #245600 Синдром Ларсена АР  1          1 1:410367 1:452500
63. #208900 Синдром Луи-Бар АР   1         1 1:410367 н/д
64. 234100 Синдром Халлермана-

Штрайфа
АР       1     1 1:410367 1:351945

65. #261540 Петерс аномалия с уко-
роченными конечно-
стями

АР  1          1 1:410367 н/д

66. 260150 Синдром расщелины 
неба (Palant синдром)

АР/из.   1         1 1:410367 н/д

Продолжение см. на стр. 47
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№ ОМIМ Диагноз Т/Н
Число больных

ЧВ
Средняя 

ЧВ по ЕЧР1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 Σ
67. #210720 Синдром микроцефа-

лии, остеодисплазии, 
гипофизарного нанизма

АР   1         1 1:410367 1:1055834

68. 212540 Синдром микроцефа-
лии, олигофрении, ка-
таракты, артрогрипоза, 
судорог (Camak син-
дром)

АР          1  1 1:410367 н/д

69. #220600 Тугоухость с эктрадак-
тилией

АР          1  1 1:410367 н/д

70. #236670 Синдром церебро-оку-
ло-мускулярный

АР 1           1 1:410367 1:791876

71. #249100 Периодическая болезнь АР   1         1 1:410367 н/д
72. #607014 Мукополисахаридоз, 

тип I
АР 1           1 1:410367 1:263959

73. #230800 Болезнь Гоше 1 типа АР       1     1 1:410367 1:1585350

ми наследования) впервые зарегистрированы в наших 
генетико-эпидемиологических исследованиях по этно-
сам/популяциям европейской части РФ. В табл. 4—6 в 
графе средняя частота встречаемости по европейской ча-
сти РФ для этих НБ отмечено нет данных (н/д). Боль-
шинство этих заболеваний (78,43%) являются редкими и 
выявлены с распространенностью реже, чем 1:200000. 

Сравнительный анализ нозологического спектра НБ 
с ранее изученными популяциями европейской части РФ 
показал, что 22 заболевания (АД, АР и Х-сц.)  эндемич-
ны для КЧР и значительно реже, либо вообще не встре-
чаются в других популяциях/этносах РФ [25—27]. В груп-
пе заболеваний с АД наследованием выявлено 9 нозоло-
гических форм, показавших статистически значимые 
показатели накопления: синдром Элерса-Данло (F=4,68), 
ранняя эпилептическая энцефалопатия 4 тип (F=74,33), 
эпилепсия с умственной отсталостью (F=40,55), нейро-
фиброматоз, тип 2 (F=10,9), кератоконус (F=22,53), ги-
поплазия/частичная атрофия зрительных нервов 
(F=22,23), ретинобластома (F=5,41), болезнь Виллебран-
да (F=27,03), ангионевротический отек (F=6,65). Среди 
АР заболеваний статистически значимое накопление 
определено для 10 нозологических форм: фенилкетону-
рии (F=9,32), муковисцидоза (F=22,20), микроцефалии 
с олигофренией 5 типа (F=10,9), миоклонус эпилепсии 
Унверихта-Лундборна (F=6,76), врожденной нечувстви-
тельностью к боли c ангидрозом (F=10,9), гипоплазии 
зрительных нервов с аномалией ЦНС (F=10,14), галак-
тоземии (F=6,65), синдромов Жильбера (F=6,76), Жубе-
ра (F=10,9) и Пендреда (F=6,65). Анализ Х-сц. заболева-
ний показал, что в КЧР  три заболевания встречаются ча-

ще, чем в ранее обследованных популяциях РФ: 
недифференцированная олигофрения (F=3,23), синдром 
Мартина-Белл (F=108,23) и гемолитическая несфероци-
тарная анемия (недостаточность глюкозо-6-фосфат де-
гидрогеназы) (F=36,96). 

Подтверждающая ДНК-диагностика (включая ме-
тоды NGS) выполнена для многих нозологических форм 
НБ, и была подробно изложена в отдельных публика-
циях [3—7, 11—20]. Проведенная молекулярно-генети-
ческая диагностика показала выраженную генетическую 
гетерогенность (аллельную, локусную) НБ в КЧР.

Для многих популяций/этнических групп мира в 
том числе Европы показано наличие эндемичных забо-
леваний и генетической гетерогенности [28]: француз-
ских канадцев [24, 29,30], финнов [31,32], евреев ашке-
нази [33], амишей из США [34], менонитов [35]. Осо-
бенности разнообразия НБ и эндемичные заболевания 
выявлены и в некоторых этнических группах РФ [21]: у 
чувашей и марийцев [36—39], у якутов [40, 41]. Средние 
показатели распространенности и спектр частых НБ в 
Европе представлены по обобщенным данным [42—44].

Анализ генетических взаимоотношений  
по распространенности НБ между  
основными районами и этническими  
группами Северного Кавказа и РФ

На основании данных о разнообразии и распро-
страненности НБ проведен порайонный анализ гене-
тических взаимоотношений между субпопуляциями 
КЧР методом главных компонент:  
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Таблица 6 

Нозологический спектр и частота встречаемости (на мужское население) Х-сц. патологии в КЧР 

№ ОМIМ Диагноз Т/Н
Число больных

ЧВ
1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 Σ

Распространенность чаще, чем 1:20000
1. #309530 Недифференциро-

ванная олигофрения 
(F=3,23)

Х-сц. 10 8 3 6 18 5 6 3 12 2 3 76 1:2700* 1:7871

2. #300624 Синдром Мартина-
Белл (F=108,23)

Х-сц. 2 1 4 3 2 2 1 15 1:13679* 1:98382

3. #308100 Ихтиоз Х-сц. 1 3 2 2 3 3 14 1:14656 1:15433
4. #306700 Гемофилия А Х-сц. 2 5 2 7 1 17 1:12070 1:20181

Распространенность 1:20001-1:50000
5. #302800 Наследственная мо-

торно-сенсорная 
нейропатия, тип ХД

Х-сц. 2 4 6 1:34197 1:98382

6. #310200 Прогрессирующая 
мышечная дистро-
фия, тип Дюшенна

Х-сц. 1 1 3 5 1:41037 1:33482

7. #305400 Синдром Аарскога Х-сц. 6 2 8 1:25648 1:50778
8. #300908 Гемолитическая не-

сфероцитарная ане-
мия (недостаточ-
ность глюкозо-6-

фосфат 
дегидрогеназы) 

(F=36,96)

Х-сц. 5 5 1:41037* н/д

9. #306900 Гемофилия B Х-сц. 3 2 5 1:41037 1:157412
Распространенность 1:50001-1:100000

10. #307000 Гидроцефалия, оли-
гофрения

Х-сц. 1 1 1 3 1:68395 1:112437

11. #300376 Прогрессирующая 
мышечная дистро-
фия, тип Беккера

Х-сц. 1 1 1 3 1:68395 1:74958

12. #312750 Синдром Ретта Х-сц. 1 1 1 1 4 1:51296 1:224874
13. #304800 Несахарный диабет Х-сц. 3 3 1:68395 1:524705

Распространенность 1:100001-1:200000
14. #300055 Умственная отста-

лость со спастикой 
и макроорхизмом

Х-сц. 2 2 1:102592 н/д

15. #303100 Хориодеремия Х-сц. 1 1 2 1:102592 1:143100
16. #303800 Дейтеранопия Х-сц. 2 2 1:102592 н/д
17. #305600 Синдром Гольца-

Горлина
Х-сц. 2 2 1:102592 н/д

18. #304400 Нейросенсорная ту-
гоухость

Х-сц. 2 2 1:102592 н/д

Распространенность 1:200001-1:300000
19. #310400 Миотубулярная 

врожденная струк-
турная миопатия

Х-сц. 1 1 1:205184 н/д

Продолжение см. на стр. 49
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№ ОМIМ Диагноз Т/Н
Число больных

ЧВ
1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 Σ

20. #309580 Микроцефалия, 
олигофрения, гипо-

тония

Х-сц. 1 1 1:205184 н/д

21. #309300 Мегалокорнеа Х-сц. 1 1 1:205184 1:524705
22. #310700 Врожденный ни-

стагм
Х-сц. 1 1 1:205184 1:32125

23. #312600 Пигментная дегене-
рация сетчатки

Х-сц. 1 1 1:205184 1:174902

24. #301050 Синдром Альпорта Х-сц. 1 1 1:205184 1:196764
25. #303600 Синдром Коффин-

Лоури
Х-сц. 1 1 1:205184 1:224874

26. #305100 Синдром Криста-
Сименса

Х-сц. 1 1 1:205184 1:224874

27. #300707 Синдактилия с по-
чечными и периа-

нальными пороками 

Х-сц. 1 1 1:205184 1:524705

28. 301815 Артрогрипозом, эк-
тодермальная дис-
плазия, расщелина 

губы/неба с умствен-
ной отсталостью

Х-сц. 1 1 1:205184 н/д

29. #307800 Гипофосфатемия Х-сц. 1 1 1:205184 1:157412

1. для всех НБ, выявленных в 10 районах и г. Чер-
кесске КЧР; 

2. только для НБ, встречающихся чаще чем 1:50000 
человек; 

3. только для редких НБ, выявленных с распростра-
нённостью менее, чем 1:50001. 

Результат полученный для первой анализируемой 
группы, представлен на рис. 2. 

На рис. 2, выделяются три кластера. Первый кла-
стер образуют  Усть-Джегутинский, Карачаевский, При-
кубанский и Малокарачаевский районы (районы с пре-
имущественным проживанием карачаевцев – 70%, 86%, 
76% и 88% соответственно). Второй кластер образуют 
три района: Урупский, Зеленчукский и Адыге-Хабль-
ский (районы с полиэтническим составом, русские со-
ставляют 55—78%). Третий кластер образуют три райо-
на с преобладанием в каждом различных этносов: Аба-
зинский (87% абазин), Хабезский (96% черкесов) и 
Ногайский (77% ногайцев). Город Черкесск, в котором 
проживают представители более 80 этнических групп, 
наиболее генетически удален от всех районов. 

Учитывая, что 42 нозологические формы частых 
НБ (АД, АР, Х-сц ) аккумулируют основную долю па-
циентов (74,32%), проведен анализ главных компонент 
раздельно для 42 частых заболеваний (рис. 3а) и   
188 редких нозологических форм (рис. 3б). 

Как видно из рис. 3а и 3б сохраняется основной 
принцип кластеризации субпопуляций, однако анализ, 
проведенный по частым формам, наиболее контрастно 
демонстрирует более компактную кластеризацию 
субпопуляций. 

Результаты проведенного анализа, демонстрируют 
зависимость генетических расстояний, рассчитанных 
по распространенности НБ, от этнического состава по-
пуляций. На следующем этапе проведено изучение ге-
нетических взаимоотношений по распространенности 
НБ между 11 этническими группами европейской ча-
сти РФ. В анализ включены объединенные данные по 
русским 7 регионов (Костромской, Кировской, Ро-
стовской, Тверской, Брянской областей, Краснодар-
ского края, КЧР), пяти народам Волго-Уральского ре-
гиона (татарам, башкирам, чувашам, марийцам, уд-
муртам) и пяти этническим группам Северного 
Кавказа (адыгейцам, черкесам, абазинам, карачаевцам 
и ногайцам). Результаты представлены на рис. 4. 

Как следует из рис. 4 в единый кластер объедини-
лись три народа адыго-абхазской группы. Пять этни-
ческих групп Волго-Уральского региона образовали 
два независимых кластера – финно-угорский («марий-
цы-удмурты») и тюркский («башкиры-татары»). Чува-
ши по спектру и частотам НБ ближе к финно-угорским 
народам, что неоднократно описывалось нами в на-
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Рис. 2. Анализ главных компонент, проведенный по распространенности 230 НБ (АД, АР, Х-сц.) для 11 популяций КЧР.

Рис. 3б. Анализ главных компонент, проведенный по распространен-
ности 188 редких (1:50001 и реже) НБ (АД, АР, Х-сц.) для 11 популяций 
КЧР.

Рис. 3а. Анализ главных компонент, проведенный по распространен-
ности 42 частых (1:50000 и чаще) НБ (АД, АР, Х-сц.) для 11 популяций 
КЧР. 

ших предыдущих публикациях [21, 22, 36—39]. Хоте-
лось бы также отметить, что четыре тюркских народа 
«башкиры-татары» и «карачаевцы-ногайцы» образо-
вали два кластера, располагающиеся выше нулевой от-
метки по вертикальной оси координат и демонстриру-
ющие максимальные генетические отличия от осталь-
ных изученных этносов. Русские популяции оказались 
более близки к адыге-абхазcким народам. Эти резуль-
таты подтверждаются и при изучении аллельной гете-
рогенности частых заболеваний муковисцидоза и фе-
нилкетонурии в КЧР. У карачаевцев и ногайцев ока-
зался свой специфический спектр мутаций в генах 

CFTR и РАН [8—10], не содержащий частых мутаций в  
русских и европейских популяциях, тогда как у черке-
сов и абазин определены мутации, характерные как для 
русского населения, так и для тюркских народов КЧР. 

Полученные нами закономерности показывают, 
что при наличии высокой метисации населения 
(>20%), каждый народ сохраняет не только свои тра-
диции и язык, но и существенную часть особенного 
для каждого этноса генофонда.

Таким образом, проведенные исследования впер-
вые позволили определить размер груза НБ в город-
ских и сельских субпопуляциях КЧР и установить 
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специфический спектр наследственных заболеваний в 
регионе. На основании проведенных корреляций меж-
ду грузом НБ и основными популяционно-генетиче-
скими характеристиками в 21 субпопуляции предпо-
ложено, что выявленная дифференциация в отягощен-
ности населения НБ может объясняться действием 
эффективного дрейфа.
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