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Îöåíåíû ãðóç è ðàçíîîáðàçèå ìîíîãåííûõ íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíåé (ÌÍÁ) â ã.×åðêåññêå Êàðà÷àåâî-×åðêåññêîé Ðåñïóáëèêè
(Ê×Ð). ×èñëåííîñòü îáñëåäîâàííîãî íàñåëåíèÿ ñîñòàâèëà 109 000 ÷åë. Àíàëèç ïðîâåäåí äëÿ âñåãî íàñåëåíèÿ ãîðîäà è îòäåëüíî
äëÿ ïðåäñòàâèòåëåé îñíîâíûõ ýòíîñîâ Ê×Ð (ðóññêèå, êàðà÷àåâöû, ÷åðêåñû, àáàçèíû, íîãàéöû). Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð ÌÍÁ ñî-
ñòàâèë 84 çàáîëåâàíèÿ: 46 ñ àóòîñîìíî-äîìèíàíòíûì (ÀÄ), 27 ñ àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûì (ÀÐ) è 11 ñ Õ-ñöåïëåííûì (Õ-ñö.) òèïàìè
íàñëåäîâàíèÿ. Îïðåäåëåíû ãðóç è ðàñïðîñòðàíåííîñòü ÌÍÁ, ÷àñòûå è ðåäêèå íîçîëîãè÷åñêèå ôîðìû, íàêîïëåíèå îòäåëüíûõ çà-
áîëåâàíèé ïî ýòíîñàì. Ïîäòâåðæäàþùàÿ ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà ïðîâåäåíà äëÿ 14 ÌÍÁ (96 áîëüíûõ).

Êëþ÷åâûå ñëîâà: ãåíåòè÷åñêàÿ ýïèäåìèîëîãèÿ, ãðóç è ðàçíîîáðàçèå ìîíîãåííûõ íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíåé, Ðåñïóáëèêà Êàðà-
÷àåâî-×åðêåññèÿ, ×åðêåññê, ýòíîãðàôè÷åñêèå ãðóïïû

Ââåäåíèå

×èñëî ÌÍÁ, ïî äàííûì OMIM, íåóêëîííî ðàñòåò,
åæåãîäíî êîððåêòèðóåòñÿ è ñîñòàâëÿåò ê íàñòîÿùåìó
ìîìåíòó áîëåå 4600 íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì [1, 2]. Ìîæíî
ïðåäïîëàãàòü, ÷òî êàæäàÿ äîñòàòî÷íî áîëüøàÿ ïî ÷èñ-
ëåííîñòè ïîïóëÿöèÿ/ýòíîñ õàðàêòåðèçóþòñÿ îñîáåííî-
ñòÿìè íîçîëîãè÷åñêîãî ñïåêòðà ÌÍÁ è èõ ðàñïðîñòðà-
íåííîñòüþ/÷àñòîòîé. Âûÿâëåííàÿ íàìè âûðàæåííàÿ
äèôôåðåíöèàöèÿ ðîññèéñêèõ ïîïóëÿöèé êàê ïî çíà÷å-
íèÿì ãðóçà, òàê è ïî ðàçíîîáðàçèþ ÌÍÁ, îáóñëîâëåí-
íàÿ õàðàêòåðèñòèêàìè ãåíåòè÷åñêîé ñòðóêòóðû ïîïóëÿ-
öèé, äèêòóþò íåîáõîäèìîñòü ãåíåòèêî-ýïèäåìèîëîãè-
÷åñêîãî èçó÷åíèÿ ÌÍÁ êàæäîé âíîâü èññëåäóåìîé ïî-
ïóëÿöèè [3—7].

Ïîëó÷åííûå ðåçóëüòàòû ïîçâîëÿþò äëÿ íåêîòîðûõ
ïîïóëÿöèé ôîðìèðîâàòü ðåãèîíàëüíûå ïðîãðàììû ïðî-
ôèëàêòèêè íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíåé.

Äàííàÿ ðàáîòà ïðîäîëæàåò ñåðèþ ïóáëèêàöèé ïî ãå-
íåòèêî-ýïèäåìèîëîãè÷åñêîìó èçó÷åíèþ íàñåëåíèÿ Êà-
ðà÷àåâî-×åðêåññêîé Ðåñïóáëèêè (Ê×Ð) è ïîñâÿùåíà
ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîìó îáñëåäîâàíèþ ã.×åðêåññêà.

Ìàòåðèàëû è ìåòîäû èññëåäîâàíèÿ

Ïðîâåäåíî ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîå îáñëåäîâàíèå íàñå-
ëåíèÿ ã.×åðêåññêà Ê×Ð. Ñóììàðíàÿ ÷èñëåííîñòü îáñëå-
äîâàííîãî íàñåëåíèÿ ñîñòàâèëà 109 000 ÷åë., èç êîòîðûõ
59 600 (54,7%) — ðóññêèå, 17 800 (16,4%) — êàðà÷àåâöû,
14 400 (13,2%) — ÷åðêåñû, 8900 (8,2%) — àáàçèíû, 1635
(1,5%) — íîãàéöû è 6665 (6%) — ïðåäñòàâèòåëè äðóãèõ
íàöèîíàëüíîñòåé.

Îáñëåäîâàíî âñå íàñåëåíèå ã.×åðêåññêà íåçàâèñèìî
îò íàöèîíàëüíîñòè. Ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîå îáñëåäîâàíèå
ïðîâåäåíî â ñîîòâåòñòâèè ñ ïðîòîêîëîì ãåíåòèêî-ýïè-
äåìèîëîãè÷åñêèõ èññëåäîâàíèé [8—10]. Èíôîðìàöèÿ î
ïàöèåíòàõ ïîëó÷åíà èç ðàçëè÷íûõ èñòî÷íèêîâ ðåãèñòðà-
öèè: ñïèñêà èíâàëèäîâ, îò ó÷àñòêîâûõ âðà÷åé ïåäèàò-
ðîâ, òåðàïåâòîâ, óçêèõ ñïåöèàëèñòîâ (íåâðîëîãîâ, îô-
òàëüìîëîãîâ, äåðìàòîëîãîâ, îòîðèíîëàðèíãîëîãîâ, ïñè-
õèàòðîâ, îðòîïåäîâ, õèðóðãîâ, ýíäîêðèíîëîãîâ, ãåìàòî-
ëîãîâ, ðåâìàòîëîãà). Ñïèñêè ïàöèåíòîâ òàêæå ïðåäñòà-
âèëè âðà÷è ïñèõîíåâðîëîãè÷åñêîãî è äåðìàòîëîãè÷å-
ñêîãî äèñïàíñåðîâ, ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîé êîíñóëüòàöèè.
Îñìîòð ïàöèåíòîâ ïðîâîäèëñÿ â ýêñïåäèöèîííûõ óñëî-
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âèÿõ âðà÷àìè ðàçëè÷íîãî ïðîôèëÿ èç ã.Ìîñêâû, ñïåöè-
àëèçèðóþùèìèñÿ íà äèàãíîñòèêå íàñëåäñòâåííîé ïàòî-
ëîãèè (ãåíåòèê, ïåäèàòð, îôòàëüìîëîã, íåâðîëîã, äåðìà-
òîëîã è äð.). Ïðè äèàãíîñòèêå èñïîëüçîâàíû êëàññè÷å-
ñêèé êëèíèêî-ãåíåàëîãè÷åñêèé è ñèíäðîìîëîãè÷åñêèé
àíàëèçû, à òàêæå êëèíèêî-ëàáîðàòîðíûå è äðóãèå äî-
ïîëíèòåëüíûå èññëåäîâàíèÿ (ýëåêòðîìèîãðàôèÿ, ðåíò-
ãåíîãðàôèÿ, ÊÒ, ÌÐÒ, àóäèîãðàôèÿ è äðóãèå). Ïîäòâåð-
æäàþùàÿ ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà ïðîâåäåíà 96 ïàöèåíòàì èç
81 ñåìüè ñîòðóäíèêàìè ðàçëè÷íûõ ïîäðàçäåëåíèé
ÔÃÁÍÓ «ÌÃÍÖ».

Âñå ïàöèåíòû ïîäïèñàëè ïèñüìåííîå èíôîðìèðî-
âàííîå ñîãëàñèå íà äîáðîâîëüíîå ó÷àñòèå â îáñëåäîâà-
íèè. Â ñëó÷àå íåñîâåðøåííîëåòíèõ äåòåé èíôîðìèðî-
âàííîå ñîãëàñèå ïîëó÷åíî ó èõ ðîäèòåëåé. Íàñòîÿùåå
èññëåäîâàíèå îäîáðåíî ýòè÷åñêèì êîìèòåòîì ÔÃÁÍÓ
«ÌÃÍÖ».

Îòÿãîùåííîñòü íàñåëåíèÿ ÌÍÁ ðàññ÷èòàíà êàê îò-
íîøåíèå ðåàëüíîãî ÷èñëà áîëüíûõ ñ îïðåäåëåííûì òè-
ïîì íàñëåäîâàíèÿ (ÀÄ, ÀÐ) ê ÷èñëåííîñòè îáñëåäîâàí-
íîãî íàñåëåíèÿ (íà 1000 îáñëåäîâàííûõ) [3, 8, 10]. Ãðóç
Õ-ñö. ïàòîëîãèè ðàññ÷èòàí íà 1000 ìóæ÷èí. Ê îòÿãî-
ùåííîñòè ðàññ÷èòàíà ñòàíäàðòíàÿ îøèáêà. Ïðè ñðàâíå-
íèè îòÿãîùåííîñòè íàñåëåíèÿ ðàçíûõ ïîïóëÿöèé èñ-
ïîëüçîâàíà ñòàòèñòèêà �2 [11].

Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð ÌÍÁ ïðåäñòàâëåí â âèäå
ñïèñêà â ñîîòâåòñòâèè ñ êëàññèôèêàöèåé ïî îðãàííîìó
è ñèñòåìíîìó òèïàì: íåâðîëîãè÷åñêàÿ, îôòàëüìîëîãè-
÷åñêàÿ, ñêåëåòíàÿ è äðóãàÿ ïàòîëîãèÿ, ãåíîäåðìàòîçû,
íàñëåäñòâåííûå ñèíäðîìû. Àíàëèç ðàçíîîáðàçèÿ ÌÍÁ
ïðîâåäåí äëÿ âñåõ îñíîâíûõ ýòíè÷åñêèõ ãðóïï, ïðîæè-
âàþùèõ â ã.×åðêåññêå (ðóññêèå, êàðà÷àåâöû, ÷åðêåñû,
àáàçèíû) è äëÿ íàñåëåíèÿ ã.×åðêåññêà, â öåëîì. Äëÿ
ñðàâíåíèÿ ÷èñëà íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì ÌÍÁ â ðàçíûõ
ýòíè÷åñêèõ ãðóïïàõ ã.×åðêåññêà îöåíåíî ðàçíîîáðàçèå:
÷èñëî íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì ñ îïðåäåëåííûì òèïîì íà-
ñëåäîâàíèÿ îòíåñåííîå ê ÷èñëåííîñòè îáñëåäîâàííîãî
íàñåëåíèÿ (íà 1000 îáñëåäîâàííûõ) [3, 8].

Àíàëèç äîñòîâåðíîñòè íàêîïëåíèÿ/óìåíüøåíèÿ ðàñ-
ïðîñòðàíåííîñòè îòäåëüíûõ íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì ïî
ðàéîíàì Ðåñïóáëèêè, à òàêæå ñðàâíåíèå ðàñïðîñòðàíåí-
íîñòè ñ äàííûìè ðàíåå îáñëåäîâàííûõ ïîïóëÿöèé ÐÔ
ïðîâåäåí ñ èñïîëüçîâàíèåì F-ðàñïðåäåëåíèÿ (óðîâåíü

çíà÷èìîñòè � < 0,01) [11]. Äëÿ ñðàâíèòåëüíîãî àíàëèçà
çíà÷åíèé ðàñïðîñòðàíåííîñòè îòäåëüíûõ ÌÍÁ èñïîëü-
çîâàí ðàíåå ïîëó÷åííûé â ýêñïåäèöèîííûõ èññëåäîâà-
íèÿõ ìàòåðèàë ïî ïîïóëÿöèÿì åâðîïåéñêîé ÷àñòè Ðîñ-
ñèè (Êèðîâñêàÿ, Òâåðñêàÿ, Êîñòðîìñêàÿ, Àðõàíãåëü-
ñêàÿ, Ðîñòîâñêàÿ îáëàñòè, Êðàñíîäàðñêèé êðàé, Ðåñïóá-
ëèêè Ìàðèé Ýë, Óäìóðòèÿ, ×óâàøèÿ, Òàòàðñòàí, Áàø-
êîðòîñòàí, Àäûãåÿ) [3, 9, 10, 12, 13]. Ñðàâíèâàëèñü ñðåä-
íèå çíà÷åíèÿ ðàñïðîñòðàíåííîñòè îòäåëüíûõ çàáîëåâà-
íèé â ã.×åðêåññêå ñ åãî ðàñïðîñòðàíåííîñòüþ â ðàíåå
îáñëåäîâàííîì íàñåëåíèè ÷èñëåííîñòüþ áîëåå
3 ìëí ÷åë.

Äëÿ èçó÷åíèÿ ãåíåòè÷åñêèõ âçàèìîîòíîøåíèé ìåæ-
äó ðàçëè÷íûìè ýòíè÷åñêèìè ãðóïïàìè ×åðêåññêà ïî
ðàñïðîñòðàíåííîñòè ÌÍÁ ïðîâåäåí àíàëèç ãëàâíûõ
êîìïîíåíò ñ èñïîëüçîâàíèåì ïðîãðàììíîãî ïàêåòà
Statistica 10.

Ðåçóëüòàòû è îáñóæäåíèå

Â ðåçóëüòàòå ïðîâåäåííîãî ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî
îáñëåäîâàíèÿ íàñåëåíèÿ ã.×åðêåññêà çàðåãèñòðèðîâàíî
284 áîëüíûõ èç 209 ñåìåé ñ ÌÍÁ (134 áîëüíûõ èç 89 ñå-
ìåé ñ ÀÄ çàáîëåâàíèÿìè, 128 ïàöèåíòîâ èç 100 ñåìåé
ñ ÀÐ è 22 áîëüíûõ èç 20 ñåìåé ñ Õ-ñö. çàáîëåâàíèÿìè).
Â òàáë. 1 ïðåäñòàâëåíà îòÿãîùåííîñòü (íà 1000 ÷åë.)
ÌÍÁ îñíîâíûõ ýòíè÷åñêèõ ãðóïï, ïðîæèâàþùèõ
â ã.×åðêåññêå. Ó÷èòûâàÿ ìàëóþ ÷èñëåííîñòü íîãàéöåâ
(1635 ÷åë.) â ×åðêåññêå, ó êîòîðûõ âûÿâëåíà òîëüêî îäíà
ñåìüÿ ñ ÌÍÁ, äàííàÿ ýòíè÷åñêàÿ ãðóïïà èç ïîñëåäóþ-
ùåãî àíàëèçà èñêëþ÷åíà.

Àíàëèç îòÿãîùåííîñòè íå ïîêàçàë ñòàòèñòè÷åñêè
çíà÷èìûõ ðàçëè÷èé êàê ïî ñóììàðíîé îòÿãîùåííîñòè
ÌÍÁ, òàê è ïî îòÿãîùåííîñòè ÌÍÁ ñ ðàçíûìè òèïàìè
íàñëåäîâàíèÿ (ÀÄ, ÀÐ è Õ-ñö.) ìåæäó èññëåäîâàííûìè
ýòíîñàìè. Ïîêàçàòåëè îòÿãîùåííîñòè ÌÍÁ â ã.×åðêåñ-
ñêå ïðàêòè÷åñêè íå îòëè÷àþòñÿ îò çíà÷åíèé îòÿãîùåí-
íîñòè ÌÍÁ íàñåëåíèÿ ìàëûõ ãîðîäîâ ÐÔ ðàçíîé ýòíè-
÷åñêîé ïðèíàäëåæíîñòè [3, 6, 13].

Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð ÌÍÁ îáñëåäîâàííîãî íàñå-
ëåíèÿ ã.×åðêåññêà ñîñòàâèë 83 çàáîëåâàíèÿ. Â òàáë. 2
ïðåäñòàâëåíî ðàçíîîáðàçèå çàáîëåâàíèé ñ ÀÄ òèïîì íà-
ñëåäîâàíèÿ, ñîñòàâèâøåå 46 íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì.
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Òàáëèöà 1
Îòÿãîùåííîñòü (íà 1000 îáñëåäîâàííûõ) íàñåëåíèÿ ÌÍÁ îñíîâíûõ ýòíè÷åñêèõ ãðóïï ã.×åðêåññêà

Ýòíè÷åñêàÿ
ãðóïïà

×èñëåííîñòü Îòÿãîùåííîñòü íà 1000 ÷åë./ìóæ÷èí* Ðàñïðîñòðàíåí-
íîñòü

ÀÄ ÀÐ Õ-ñö.* Ñóììàðíàÿ

Ðóññêèå 59 600 1,01 ± 0,13 1,12 ± 0,14 0,34 ± 0,11 3,15 ± 0,42 1 : 435

Êàðà÷àåâöû 17 800 1,52 ± 0,29 1,29 ± 0,27 0,67 ± 0,28 2,43 ± 0,41 1 : 318

×åðêåñû 14 400 1,46 ± 0,32 0,76 ± 0,23 0,42 ± 0,24 2,30 ± 0,20 1 : 411

Àáàçèíû 8900 1,35 ± 0,39 1,46 ± 0,40 0,67 ± 0,39 0,61 ± 0,61 1 : 318

Äðóãèå 6665 1,05 ± 0,40 1,35 ± 0,45 — 2,40 ± 0,60 1 : 417

Âñå íàñåëåíèå 109 000 1,17 ± 0,10 1,15 ± 0,10 0,37 ± 0,09 2,50 ± 0,15 1 : 399
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Òàáëèöà 2
Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð ÀÄ ïàòîëîãèè â ã.×åðêåññêå Ê×Ð

¹
¹

ÎÌÈÌ Äèàãíîç Êàð. ×åðê. Àáàç. Ðóñ. Äð. Âñå íàñ. Ðàñïðîñòðà-
íåííîñòüÑ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16

1 181430 ÏÌÄ, ñêàïóëî-ïåðîíåàëüíàÿ 1 1 1 1 1 : 109 000

2 *** ÍÌÑÍ, òèï 2 2 3 2 3 1 : 36 333

3 *** ÍÌÑÍ, òèï 1 1 3 1 3 1 : 36 333

4 158900 ÏÌÄ Ëàíäóçè—Äåæåðèíà 1 1 1 1 1 : 109 000

5 *** Âðîæäåííàÿ ñòðóêòóðíàÿ
ìèîïàòèÿ

1 2 1 1 2 3 1 : 36 333

6 *** Áîëåçíü Øòðþìïåëÿ 1 1 1 1 2 2 1 : 54 500

7 162200 Íåéðîôèáðîìàòîç, òèï 1 1 1 1 1 1 : 109 000

8 143100 Õîðåÿ Ãåíòèíãòîíà 2 3 2 3 1 : 36 333

9 128100 Òîðñèîííàÿ äèñòîíèÿ 1 1 1 1 1 : 109 000

10 607208 Ýïèëåïñèÿ ìëàäåí÷åñêàÿ,
ñ. Äðàâå

1 1 1 1 1 : 109 000

11 *** Ìèîêëîíè÷åñêàÿ ýïèëåïñèÿ
âçðîñëûõ

1 1 1 1 1 : 109 000

12 *** Ñïèíî-öåðåáåëëÿðíàÿ
àòàêñèÿ, ò.1

1 1 1 1 1 : 109 000

13 #613517 Ìèêðîôòàëüìèÿ
èçîëèðîâàííàÿ

1 2 1 2 1 : 54 500

14 #110100 Áëåôàðîôèìîç 1 1 1 1 1 : 109 000

15 *** Âðîæäåííàÿ êàòàðàêòà 2 2 2 2 1 : 54 500

16 *** Âðîæäåííàÿ çîíóëÿðíàÿ
êàòàðàêòà

1 1 4 7 1 3 5 11 1 : 9909

17 106210 Àíèðèäèÿ 1 1 1 3 2 4 1 : 27 250

18 120200 Êîëîáîìà ãëàç 1 1 1 1 1 : 109 000

19 *** Êîëîáîìàòîçíûé ìèêðîôòàëüì 2 4 2 4 1 : 27 250

20 156850 Ìèêðîôòàëüì, ìèêðîêîðíåà,
êàòàðàêòà

1 1 1 1 2 2 1 : 54 500

21 180200 Ðåòèíîáëàñòîìà 2 4 2 4 1 : 27 250

22 165500 Àòðîôèÿ çðèòåëüíûõ íåðâîâ 3 5 3 5 1 : 21 800

23 165550 Ãèïîïëàçèÿ è ÷àñòè÷íàÿ
àòðîôèÿ çðèòåëüíûõ íåðâîâ

1 1 1 1 1 : 109 000

24 146700 Èõòèîç 1 1 2 3 3 4 6 8 1 : 13 625

25 148700 Ëàäîííî-ïîäîøâåííûé
ãèïåðêåðàòîç

2 5 2 4 4 9 1 : 12 111

26 100800 Àõîíäðîïëàçèÿ 1 1 1 1 2 2 1 : 54 500

27 146000 Ãèïîõîíäðîïëàçèÿ 1 1 1 1 1 : 109 000

28 133700 Ýêçîñòîçíàÿ õîíäðîäèñïëàçèÿ 1 1 1 1 1 : 109 000

29 183600 Ýêòðàäàêòèëèÿ 1 1 1 1 1 : 109 000

30 609815 Çèãîäàêòèëèÿ 3 4 3 4 1 : 27 250

31 186200 Ïîëèñèíäàêòèëèÿ 1 1 1 1 1 : 109 000

32 174200 Ïîëèäàêòèëèÿ,
ïîñòàêñèàëüíàÿ

1 1 1 2 2 3 1 : 36 333

33 *** Ìåçîìåëè÷åñêàÿ êàðëèêîâîñòü 1 1 1 1 1 : 109 000

34 *** Ñïîíäèëî-ýïèôèçàðíàÿ
äèñïëàçèÿ

1 1 1 1 2 2 1 : 54 500

35 *** Èäèîïàòè÷åñêèé ñêîëèîç 1 2 1 2 1 : 54 500

36 156620 Ñèíäðîì ìèêðîöåôàëèè,
îëèãîôðåíèè,
íåéðîñåíñîðíîé òóãîóõîñòè

1 1 1 1 1 : 109 000



Áîëüøèíñòâî áîëåçíåé âñòðå÷àëîñü ðàíåå â îáñëåäî-
âàííûõ íàìè ïîïóëÿöèÿõ ÐÔ, íî îáíàðóæåíû ðàçëè÷èÿ
â ðàñïðîñòðàíåííîñòè îòäåëüíûõ íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì
[3, 9, 12, 13]. Ñðàâíèòåëüíûé àíàëèç ïîêàçàë íàêîïëå-
íèå îòäåëüíûõ çàáîëåâàíèé êàê ïî îñíîâíûì ýòíè÷å-
ñêèì ãðóïïàì Ê×Ð, òàê è ïî Ê×Ð, â öåëîì. Êðîìå òîãî,
âûÿâëåíû ðàçëè÷èÿ â êîëè÷åñòâå íîçîëîãè÷åñêèõ ôîðì
â ðàçíûõ ýòíîñàõ. Ó êàðà÷àåâöåâ çàðåãèñòðèðîâàíî
16 çàáîëåâàíèé (ðàçíîîáðàçèå 0,899/1000), ó ÷åðêåñîâ —
6 (0,417/1000), ó àáàçèí — 7 (0,787/1000) è ó ðóññêèõ —
26 (0,436). Íàèáîëüøåå ðàçíîîáðàçèå ÌÍÁ âûÿâëåíî
ó êàðà÷àåâöåâ, íàèìåíüøåå ó ÷åðêåñîâ.

Íàèáîëåå ÷àñòûìè (ðàñïðîñòðàíåííîñòü ÷àùå, ÷åì
1 : 30 000) ÀÄ ÌÍÁ â ã.×åðêåññêå îêàçàëèñü ñèíäðîì
Ýëåðñà—Äàíëî (1 : 4955), ëàäîííî-ïîäîøâåííûé ãèïåð-
êåðàòîç (1 : 12111), âóëüãàðíûé èõòèîç (1 : 13 625), âðîæ-
äåííàÿ êàòàðàêòà (âêëþ÷àÿ çîíóëÿðíóþ) — 1 : 8385, àò-
ðîôèÿ çðèòåëüíûõ íåðâîâ (1 : 21 800), çèãîäàêòèëèÿ

(1 : 27 250). Ðàñïðîñòðàíåííîñòü àíèðèäèè, ðåòèíîáëà-
ñòîìû è êîëîáîìàòîçíîãî ìèêðîôòàëüìà ñîñòàâèëà
1 : 27 250 è äîñòîâåðíî îòëè÷àëàñü îò ðàñïðîñòðàíåííî-
ñòè ýòèõ çàáîëåâàíèé â ðàíåå îáñëåäîâàííîé íàìè ïîïó-
ëÿöèè 1 : 136 859 (F = 4,82), 1 : 298 602 (F = 10,04) è
1 : 273 718 (F = 9,27) ñîîòâåòñòâåííî [3, 9, 12, 13].

Àíàëèç ðàâíîìåðíîñòè ðàñïðåäåëåíèÿ îòäåëüíûõ çà-
áîëåâàíèé ïî íàöèîíàëüíîñòÿì ñ âûÿâëåíèåì ñòàòèñòè-
÷åñêè çíà÷èìûõ ðàçëè÷èé ïîêàçàë íåêîòîðûå îñîáåííî-
ñòè. Ó êàðà÷àåâöåâ âûÿâëåíî íàêîïëåíèå õîðåè Ãåíòèíã-
òîíà (1 : 5933; F = 4,59) è ëàäîííî-ïîäîøâåííîãî ãèïåð-
êåðàòîçà (1 : 3560; F = 3,37). Ó ÷åðêåñîâ — âðîæäåííîé
çîíóëÿðíîé êàòàðàêòû (1 : 2057; F = 3,78) è àòðîôèè çðè-
òåëüíûõ íåðâîâ (1 : 2880; F = 6,31). Îáà ýòè çàáîëåâàíèÿ
íàéäåíû â îäíîé ðîäîñëîâíîé, ïðîèñõîäÿùåé èç Õàáåç-
ñêîãî ðàéîíà Ê×Ð. Íà ðèñ. 1 ïðåäñòàâëåíà ðîäîñëîâíàÿ
÷åðêåññêîé ñåìüè ñ àòðîôèåé çðèòåëüíûõ íåðâîâ è âðîæ-
äåííîé çîíóëÿðíîé êàòàðàêòîé. ×àñòü ïàöèåíòîâ (II6,
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Òàáëèöà 2 (îêîí÷àíèå)

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 11 12 13 14 15 16

37 113620 Áðàíõèîîêóëîôàöèàëüíûé
ñèíäðîì

1 3 1 3 1 : 36 333

38 164210 Ñèíäðîì Ãîëüäåíõàðà 1 1 1 1 1 : 109 000

39 147920 Ñèíäðîì Êàáóêè 1 1 1 1 1 : 109 000

40 182940 Ñèíäðîì êàóäàëüíîé
ðåãðåññèè

2 2 2 2 1 : 54 500

41 157900 Ñèíäðîì Ìåáèóñà 1 1 1 1 1 : 109 000

42 163950 Ñèíäðîì Íóíàí 1 1 1 1 1 : 109 000

43 117550 Ñèíäðîì Ñîòîñà 1 1 1 1 1 : 109 000

44 193700 Ñèíäðîì Ôðèìåíà-Øåëäîíà
(àðòðîãèïîç äèñòàëüíûé, òèï 2)

1 1 1 1 1 : 109 000

45 *** Ñèíäðîì Ýëåðñà—Äàíëî 2 5 3 4 1 2 4 11 10 21 1 : 5190

46 193400 Áîëåçíü Âèëëåáðàíäà 1 1 1 1 1 : 109 000

Ïðèìå÷àíèå äëÿ òàáë. 2—4: Êàð. — êàðà÷àåâöû, ×åðê. — ÷åðêåñû, Àáàç. — àáàçèíû, Ðóñ. — ðóññêèå, Äð. — ïðåäñòàâèòå-
ëè äðóãèõ íàöèîíàëüíîñòåé, Âñå íàñ. — âñå íàñåëåíèå, ÏÌÄ — ïðîãðåññèðóþùàÿ ìûøå÷íàÿ äèñòðîôèÿ, ÍÌÑÍ — íà-
ñëåäñòâåííàÿ ìîòîðíî-ñåíñîðíàÿ íåéðîïàòèÿ, * — íå óòî÷íåííûé ¹ ïî ÎÌIÌ [1].

Ðèñ. 1. Ðîäîñëîâíàÿ ñåìüè ñ àòðîôèåé çðèòåëüíûõ íåðâîâ è âðîæäåííîé êàòàðàêòîé. Ñòðåëêàìè óêàçàíû èñõîäíî çàðåãèñòðèðîâàííûå áîëüíûå.



II11 è III10) â íàñòîÿùèé ìîìåíò â ãîðîäå íå ïðîæèâàåò,
â ñâÿçè ñ ÷åì îíè èñêëþ÷åíû èç îöåíîê îòÿãîùåííîñòè è
ðàçíîîáðàçèÿ ÀÄ ïàòîëîãèè ã.×åðêåññêà.

Ó àáàçèí ñ âûñîêèì çíà÷åíèåì ðàñïðîñòðàíåííîñòè
âñòðåòèëàñü ðåòèíîáëàñòîìà (1 : 2225), à ó ðóññêîãî íà-
ñåëåíèÿ — êîëîáîìàòîçíûé ìèêðîôòàëüì (1 : 14 900),
çèãîäàêòèëèÿ (1 : 14 900) è àíèðèäèÿ (1 : 19 867).

Àíèðèäèÿ âûÿâëåíà â îäíîé ðóññêîé (òðîå áîëüíûõ)
è îäíîé êàðà÷àåâñêîé ñåìüå (1 áîëüíîé). Ýòèì áîëüíûì
ïðîâåäåíà ïîäòâåðæäàþùàÿ ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà. Â ðå-
çóëüòàòå ñåêâåíèðîâàíèÿ êîäèðóþùåé ïîñëåäîâàòåëüíî-
ñòè ãåíà PAX6 è MLPA-àíàëèçà âûÿâëåíû ìóòàöèè â ãå-
íå â îáåèõ ñåìüÿõ. Â ïåðâîé ñåìüå (àíèðèäèåé ïîðàæåíû
äâà ñèáñà è èõ ìàòü) â ýêçîíå 8 ãåíà PAX6 íàéäåíà èçâå-
ñòíàÿ ïî äàííûì ëèòåðàòóðû îäíà èç òðåõ ñàìûõ ÷àñòûõ
ìóòàöèé, âñòðå÷àþùàÿñÿ â ðàçëè÷íûõ ïîïóëÿöèÿõ ÷åëî-
âåêà, íîíñåíñ-ìóòàöèÿ c.607C>T, p.Arg203Ter (R203X)
â ãåòåðîçèãîòíîì ñîñòîÿíèè. Âî âòîðîé ñåìüå — â åäè-
íè÷íîì ñëó÷àå âðîæäåííîé àíèðèäèè — îáíàðóæåíà ðà-
íåå íå îïèñàííàÿ ãåòåðîçèãîòíàÿ äåëåöèÿ ïÿòè ýêçîíîâ
ãåíà PAX6: 31,778912_31,794631del.

Ïîäòâåðæäàþùàÿ ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà âûïîëíåíà
òàêæå äëÿ ñëåäóþùèõ ÀÄ çàáîëåâàíèé: àõîíäðîïëàçèè
(n = 1/1) — âûÿâëåíà ìóòàöèÿ G380R ãåíà FGFR3; õî-
ðåè Ãåíòèíãòîíà (n = 2/2) — âûÿâëåíî óâåëè÷åííîå
÷èñëî êîïèé CAG-ïîâòîðîâ â 5’-îáëàñòè ãåíà IT-15;

èõòèîçà (n = 2/2): âûÿâëåíà ìóòàöèÿ 2282del4/+ â ãåíå
ôèëàãðèíà (FLG). Ïðîâåäåí òàêæå ïîèñê ïÿòè ÷àñòûõ
ìóòàöèé â ãåíàõ ATXN1, ATXN2, ATXN3 äëÿ óòî÷íåíèÿ
ïðèðîäû ñïèíî-öåðåáåëëÿðíîé àòàêñèè, ò.1, âûÿâëåí-
íîé ó îäíîãî áîëüíîãî èç ðóññêîé ñåìüè. Ìóòàöèé â èñ-
ñëåäîâàííûõ ãåíàõ íå âûÿâëåíî. Íå íàéäåíî òàêæå
äóïëèêàöèè ãåíà ÐÌÐ22 ó áîëüíûõ ñ íàñëåäñòâåííîé
ìîòîðíî-ñåíñîðíîé íåéðîïàòèè, ò.1 (n = 2/2). ÄÍÊ —
äèàãíîñòèêà ÌÍÁ, êîòîðóþ ìû ñòàëè ïðîâîäèòü â ïî-
ñëåäíèå ãîäû, ïîçâîëÿåò íàì â ðÿäå ñëó÷àåâ óòî÷íèòü
òèï íàñëåäñòâåííîãî çàáîëåâàíèÿ â ñëó÷àå åãî ãåíåòè-
÷åñêîé ãåòåðîãåííîñòè. Êðîìå òîãî, ïîñòåïåííî íàêàï-
ëèâàþòñÿ äàííûå îá àëëåëüíîé ãåíåòè÷åñêîé ãåòåðî-
ãåííîñòè îòäåëüíûõ íàñëåäñòâåííûõ çàáîëåâàíèé
â ðàçíûõ ïîïóëÿöèÿõ. Âñå ýòî ðàñøèðÿåò íàøè ïðåä-
ñòàâëåíèÿ î õàðàêòåðå ãåíåòè÷åñêîé äèôôåðåíöèàöèè
ðîññèéñêèõ ïîïóëÿöèé íå òîëüêî ïî ãåíàì, íî è ïî ìó-
òàöèÿì â íèõ, âûçûâàþùèì ÌÍÁ.

Àóòîñîìíî-ðåöåññèâíûå (ÀÐ) ÌÍÁ, çàðåãèñòðèðî-
âàííûå â ã.×åðêåññêå, ïðåäñòàâëåíû 27 íîçîëîãè÷åñêè-
ìè ôîðìàìè (òàáë. 3), áîëüøèíñòâî èç êîòîðûõ âñòðå÷à-
ëîñü ðàíåå â îáñëåäîâàííûõ ïîïóëÿöèÿõ ÐÔ, íî ñ îòëè÷-
íûìè â ðÿäå ñëó÷àåâ çíà÷åíèÿìè ðàñïðîñòðàíåííîñòè
[3, 9, 12, 13].

Ñðàâíèòåëüíûé àíàëèç ðàçíîîáðàçèÿ ÀÐ çàáîëåâà-
íèé ïîêàçàë ñâîåîáðàçèå íîçîëîãè÷åñêîãî ñïåêòðà è ïî-
êàçàòåëåé ðàñïðîñòðàíåííîñòè íàèáîëåå ÷àñòûõ äëÿ áî-
ëüøèíñòâà ïîïóëÿöèé/ýòíîñîâ ÐÔ çàáîëåâàíèé. Íåêî-
òîðûå ÀÐ çàáîëåâàíèÿ âñòðåòèëèñü â ã.×åðêåññêå ÷àùå,
÷åì â ðàíåå îáñëåäîâàííûõ ïîïóëÿöèÿõ: ôåíèëêåòîíó-

ðèÿ (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 48 652, 1 : 18 167 â ×åðêåññêå;
F = 2,83), íåéðîñåíñîðíàÿ íåñèíäðîìàëüíàÿ òóãîóõîñòü
(ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 6081, 1 : 1298 â ×åðêåññêå; F = 4,41).
×àñòü çàáîëåâàíèé âûÿâëåíà ñî ñòàòèñòè÷åñêè íå çíà÷è-
ìûìè ðàçëè÷èÿìè â çíà÷åíèÿõ ðàñïðîñòðàíåííîñòè:
àëüáèíèçì ãëàçî-êîæíûé (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 46 219,
1 : 54 500 â ×åðêåññêå), ìèêðîöåôàëèÿ ñ îëèãîôðåíèåé
(ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 22 919, 1 : 109 000 â ×åðêåññêå), èõòè-
îçèôîðìíàÿ ýðèòðîäåðìèÿ (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 42 017,
1 : 109 000 â ×åðêåññêå), âðîæäåííûé ãèïîòèðåîç (ñðåä-
íÿÿ ïî ÐÔ 1 : 42 664, 1 : 109 000 â ×åðêåññêå). Øåñòü ÷àñ-
òûõ äëÿ ÐÔ ÀÐ çàáîëåâàíèé ëèáî âîîáùå íå âûÿâëåíû,
ëèáî âñòðåòèëèñü òîëüêî åäèíîæäû â ã.×åðêåññêå: íå-
äèôôåðåíöèðîâàííàÿ îëèãîôðåíèÿ (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ
1 : 8804, 1 : 109 000 â ×åðêåññêå), ïðîãðåññèðóþùàÿ ìû-
øå÷íàÿ äèñòðîôèÿ, ïîÿñíî-êîíå÷íîñòíàÿ (ñðåäíÿÿ ïî
ÐÔ 1 : 38 516, 1 : 109 000 â ×åðêåññêå), ñïèíàëüíàÿ ìû-
øå÷íàÿ àòðîôèÿ (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 49 520, íå âûÿâëåíà
â ×åðêåññêå), òàïåòî-ðåòèíàëüíàÿ àáèîòðîôèÿ, ïåðèôå-
ðè÷åñêàÿ è ñìåøàííûå ôîðìû (1 : 21 332, íå âûÿâëåíà
â ×åðêåññêå), âðîæäåííàÿ êàòàðàêòà (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ
1 : 28 297, íå âûÿâëåíà â ×åðêåññêå), ãèïîôèçàðíûé íà-
íèçì (ñðåäíÿÿ ïî ÐÔ 1 : 46 219, íå âûÿâëåíà â ×åðêåñ-
ñêå) [3, 9, 12, 13].

Ïðîâåäåíà ïîäòâåðæäàþùàÿ ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà íàè-
áîëåå ÷àñòûõ ÀÐ çàáîëåâàíèé. Ôåíèëêåòîíóðèÿ äèàãíî-
ñòèðîâàíà â øåñòè ñåìüÿõ ñî ñëåäóþùèìè ãåíîòèïàìè
(ãåí ÐÀÍ): R408W/IVS10-11G>A (n = 1/1) âûÿâëåí
ó ðóññêîãî ïàöèåíòà; R413P/L48S è R413P/R261X
(n = 2/2) — ó àáàçèí (äâîþðîäíûå ñèáñû); R261X/F331S
(n = 1/1) è R261X /R261X (n = 2/2) ó êàðà÷àåâöåâ. Â òðåõ
ñåìüÿõ ó áîëüíûõ ñ êëèíè÷åñêèì äèàãíîçîì ìóêîâèñöè-
äîç îïðåäåëåíû ñëåäóþùèå ãåíîòèïû (ãåí CFTR):
W1282X/W1282X (n = 2/2) ó êàðà÷àåâöåâ è
F508del/2184insA (n = 181) ó ðóññêîãî ïàöèåíòà.

Ïîäòâåðæäàþùàÿ ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà âûïîëíåíà
62 ïàöèåíòàì èç 49 ñåìåé (n = 49/62) ñ íåéðîñåíñîðíîé
íåñèíäðîìàëüíîé òóãîóõîñòüþ. Èçó÷åí ñïåêòð ìóòàöèé
â êîäèðóþùåì ýêçîíå ãåíà GJB2 è íàèáîëåå ÷àñòî âñòðå-
÷àþùèåñÿ äëÿ åâðîïåéñêèõ ïîïóëÿöèé áîëüøèå äåëå-
öèè (DEL (GJB6-D13S1830) è DEL (GJB6-d13S1854))
â ãåíå GJB6. Â ðåçóëüòàòå ïðîâåäåííîãî àíàëèçà äåëåöèè
â ãåíå GJB6 íå íàéäåíû íè â îäíîì îáðàçöå, òàê æå êàê
îíè íå áûëè âûÿâëåíû ñðåäè ïàöèåíòîâ äðóãèõ îáñëåäî-
âàííûõ ðåãèîíîâ ÐÔ. Ìóòàöèè â ãåíå GJB2 âûÿâëåíû íà
46 õðîìîñîìàõ èç 124 ïðîàíàëèçèðîâàííûõ, ÷àñòîòà ñî-
ñòàâèëà 37,09%, ÷òî ñîîòâåòñòâóåò åâðîïåéñêèì äàííûõ
[14, 15]. Íàèáîëåå ÷àñòîé îêàçàëàñü ìóòàöèÿ 35delG, âû-
ÿâëåííàÿ ó 36,29% áîëüíûõ (ãåíîòèï 35delG/35delG
îïðåäåëåí ó 20 ïàöèåíòîâ èç 11 ñåìåé, ãåíîòèï 35delG/+
ó ïÿòè ïàöèåíòîâ èç ÷åòûðåõ ñåìåé). Òàêæå âûÿâëåíà
÷àñòàÿ äëÿ åâðîïåéñêèõ ïîïóëÿöèé ìèññåíñ-ìóòàöèÿ
313del14 â ãåíå GJB2, èìåþùàÿ ïàòîãåííûé ýôôåêò.
Êðîìå òîãî, â ãåíå GJB2 âûÿâëåíû 4 SNP, ïàòîãåííàÿ
ðîëü êîòîðûõ äëÿ ðàçâèòèÿ òóãîóõîñòè òî÷íî íå óñòàíîâ-
ëåíà (c.79G>A (n = 2), c.341G>A (n = 1), c.196G>A
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(n = 1), c.457G>A (n = 1)) [1, 15]. Â îäíîì ñëó÷àå ìèñ-
ñåíñ-ìóòàöèÿ c.79G>A âñòðåòèëàñü â èçâåñòíîé ïî ëèòå-
ðàòóðå ãðóïïå ñöåïëåíèÿ ñ c.341G>A.

Â òàáë. 4 ïðåäñòàâëåíî ðàçíîîáðàçèå çàáîëåâàíèé
ñ Õ-ñö. òèïîì íàñëåäîâàíèÿ, ñîñòàâèâøåå 11 íîçîëîãè-
÷åñêèõ ôîðì. Áîëüøèíñòâî çàáîëåâàíèé âñòðå÷àëèñü è
ðàíåå â ïîïóëÿöèÿõ ÐÔ ñî ñõîäíûìè ïîêàçàòåëÿìè ðàñ-
ïðîñòðàíåííîñòè [3, 9, 12, 13].

Âïåðâûå â íàøèõ èññëåäîâàíèÿõ âûÿâëåíà ìèîòóáó-
ëÿðíàÿ âðîæäåííàÿ ñòðóêòóðíàÿ ìèîïàòèÿ. Â îáñëåäî-

âàííîé ïîïóëÿöèè ïîâûøåííûå çíà÷åíèÿ ðàñïðîñòðà-
íåííîñòè âûÿâëåíî òîëüêî äëÿ ãåìîôèëèè À (1 : 10 900).
Ñðåäíÿÿ ðàñïðîñòðàíåííîñòü çàáîëåâàíèÿ â ðàíåå îá-
ñëåäîâàííûõ ïîïóëÿöèÿõ ÐÔ ñîñòàâèëà 1 : 23 125 (ñ âà-
ðèàöèåé îò 1 : 11 325 â Ðåñïóáëèêå Áàøêîðòîñòàí äî
1 : 46 500 â Ðåñïóáëèêå Ìàðèé Ýë) [3, 9, 12, 13].

Ïîäòâåðæäàþùàÿ ÄÍÊ-äèàãíîñòèêà âûïîëíåíà
äëÿ ÏÌÄ Äþøåííà (n = 2/2), âûÿâëåíà äåëåöèÿ Ðm-8
è ýêçîíîâ 3—4 ãåíà DMD. Ïðè àíàëèçå ÄÍÊ ïàöèåíòà
ñ ãåìîôèëèåé Â (n = 1/1), äèàãíîç ïîäòâåðæäåí, íàé-
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Òàáëèöà 3
Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð ÀÐ ïàòîëîãèè â ã.×åðêåññêå Ê×Ð

¹
¹

ÎÌÈÌ Äèàãíîç Êàð. ×åðê. Àáàç. Ðóñ. Äð. Âñå íàñ. Ðàñïðîñòðà-
íåííîñòüÑ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á

1 *** Îëèãîôðåíèÿ 1 1 1 1 1 : 109 000

2 253600 ÏÌÄ, ïîÿñíî-êîíå÷íîñòíàÿ 2À 1 1 1 1 1 : 109 000

3 254090 Âðîæäåííàÿ ìèîïàòèÿ Óëüðèõà 1 1 1 1 1 : 109 000

4 602771 ÏÌÄ ñ ñèíäðîìîì ðèãèäíîãî
ïîçâîíî÷íèêà

1 1 1 1 1 : 109 000

5 254800 Ìèîêëîíóñ ýïèëåïñèÿ
Óíâåðèõòà—Ëóíäáîðíà

1 1 1 1 1 : 109 000

6 *** Ìèîêëîíóñ ýïèëåïñèÿ 1 1 1 1 1 : 109 000

7 *** Ìèêðîöåôàëèÿ, îëèãîôðåíèÿ 1 1 1 1 1 : 109 000

8 256800 Âðîæäåííàÿ íå÷óâñòâèòåëü-
íîñòü ê áîëè c àíãèäðîçîì

1 1 1 1 1 : 109 000

9 206900 Ìèêðîôòàëüìèÿ ñ àòðîôèåé
çðèòåëüíûõ íåðâîâ

1 1 1 1 1 : 109 000

10 *** Áåñïèãìåíòíàÿ ÒÐÀ 1 2 1 2 1 : 54 500

11 248200 Öåíòðàëüíàÿ äèñòðîôèÿ
ñåò÷àòêè Øòàðãàðäòà

1 1 1 1 1 : 109 000

12 *** Õîðåî-ðåòèíàëüíàÿ
äåãåíåðàöèÿ ïåðèôåðè÷åñêàÿ

1 1 1 1 1 : 109 000

13 206900 Ãèïîïëàçèÿ çðèòåëüíûõ
íåðâîâ è àíîìàëèÿ ÖÍÑ

1 2 1 2 1 : 54 500

14 242100 Èõòèîçèôîðìíàÿ
íåáóëëåçíàÿ ýðèòðîäåðìèÿ

1 1 1 1 1 : 109 000

15 252100 Îðî-ôàöèî-äèãèòàëüíûé ñèí-
äðîì, òèï 2 (ñèíäðîì Ìîðà)

1 2 1 2 1 : 54500

16 251800 Ñèíäðîì àòðåçèè íàðóæíûõ
ñëóõîâûõ ïðîõîäîâ è êîíäóê-
òèâíîé ãëóõîòû

1 1 1 1 2 2 4 4 1 : 27 250

17 274600 Ñèíäðîì Ïåíäðåäà 1 1 1 1 2 2 1 : 54 500

18 143500 Ñèíäðîì Æèëüáåðà 1 1 1 1 1 : 109 000

19 234100 Ñèíäðîì Õàëëåðìàíà—
Øòðàéôà

1 1 1 1 1 : 109 000

20 203100 Àëüáèíèçì, ãëàçî-êîæíûé 1 1 1 1 2 2 1 : 54 500

21 274900 Âðîæäåííûé ãèïîòèðåîç 1 1 1 1 1 : 109 000

22 202010 Àäðåíîãåíèòàëüíûé ñèíäðîì 1 1 1 1 1 : 109 000

23 261600 Ôåíèëêåòîíóðèÿ 3 3 2 2 1 1 6 6 1 : 18 167

24 219700 Ìóêîâèñöèäîç 2 2 1 1 3 3 1 : 36 333

25 230800 Áîëåçíü Ãîøå 1 òèïà 1 1 1 1 1 : 109 000

26 257220 Áîëåçíü Íèìàííà Ïèêà, òèï Ñ 1 1 1 1 2 2 1 : 54 500

27 *** Íåéðîñåíñîðíàÿ òóãîóõîñòü 6 8 3 5 6 9 40 55 6 7 62 85 1 : 1298



äåíà ìóòàöèÿ c.508C>T (Cys170Arg) â ãåíå F9. Ïðîâå-
äåííûé àíàëèç ïðîìîòîðà FMR1 ãåíà ó øåñòè íåðîäñò-
âåííûõ ïðîáàíäîâ (èç øåñòè ñåìåé) ñ îëèãîôðåíèåé,
âûÿâèë ìåòèëèðîâàíèå ãåíà â äâóõ ñåìüÿõ ó äâîèõ ïðî-
áàíäîâ.

Îáíàðóæåííûå íàìè ðàçëè÷èÿ â ðàñïðîñòðàíåííî-
ñòè è ñïåêòðå ÌÍÁ â íàñåëåíèè ã.×åðêåññêà â öåëîì è
â îòäåëüíûõ ýòíè÷åñêèõ ãðóïïàõ åãî íàñåëÿþùèõ, íå
ïðåäñòàâëÿåòñÿ ÷åì-òî îñîáåííûì, ñ ÷åì ìû íå ñòàëêè-
âàëèñü ïðåæäå, èçó÷àÿ äðóãèå ïîïóëÿöèè Ðîññèè. Ìû
óæå ïîêàçûâàëè, ÷òî ïðè óâåëè÷åíèè ÷èñëåííîñòè èñ-
ñëåäîâàííûõ ïîïóëÿöèé, ðàñøèðÿåòñÿ ñïåêòð âûÿâëåí-
íîé ìîíîãåííîé ïàòîëîãèè, è ýòî ñâÿçàíî ñ òåì, ÷òî àá-
ñîëþòíîå áîëüøèíñòâî íàñëåäñòâåííûõ áîëåçíåé âñòðå-
÷àåòñÿ ðåäêî. Â òî æå âðåìÿ, â íåêîòîðûõ ïîïóëÿöèÿõ
ïðîèñõîäèò ðåàëüíîå íàêîïëåíèå îòäåëüíûõ íîçîëîãè-
÷åñêèõ ôîðì è ýòîò ôåíîìåí ñâÿçàí ñ îñîáåííîñòÿìè
èñòîðèè ñîîòâåòñòâóþùèõ ïîïóëÿöèé, â êîòîðûõ íà-
áëþäàëñÿ ýôôåêò «ãîðëûøêà áóòûëêè» è ïîñëåäóþùàÿ
ïîïóëÿöèîííàÿ âîëíà è äðóãèå ñîáûòèÿ, âëèÿâøèå çà-
ìåòíûì îáðàçîì íà ãåíåòè÷åñêóþ ñòðóêòóðó ïîïóëÿöèé,
â òîì ÷èñëå è íà ÷àñòîòû ãåíîâ ÌÍÁ, êîòîðûå, êàê ïðà-
âèëî, ñíèæàþò ïðèñïîñîáëåííîñòü ñâîèõ íîñèòåëåé.
Ïîïûòêè óñòàíîâèòü ïðè÷èíû íàêîïëåíèÿ ÌÍÁ â îò-
äåëüíîé ïîïóëÿöèè äàëåêî íå âñåãäà ÿâëÿþòñÿ ïðîñòîé
çàäà÷åé [6, 16].

Ó÷èòûâàÿ, ÷òî â ã.×åðêåññêå ïðîæèâàþò ïðåäñòàâè-
òåëè ðàçëè÷íûõ ýòíè÷åñêèõ ãðóïï, ïðîâåäåí àíàëèç
ãëàâíûõ êîìïîíåíò ïî ðàñïðîñòðàíåííîñòè ÌÍÁ
ñ öåëüþ âûÿâëåíèÿ õàðàêòåðà ãåíåòè÷åñêîãî ðîäñòâà ýò-
íîñîâ (ðèñ. 2).

Êàê ñëåäóåò èç ðèñ. 2, ðóññêîå íàñåëåíèå äåìîíñòðè-
ðóåò íàèáîëüøóþ óäàëåííîñòü îò êîðåííîãî íàñåëåíèÿ.
Íàèáîëüøåå ñõîäñòâî íîçîëîãè÷åñêîãî ñïåêòðà ÌÍÁ

õàðàêòåðíî äëÿ ÷åðêåñîâ è àáàçèí, ÷òî ñîãëàñóåòñÿ ñ ýò-
íîãåíåçîì íàðîäîâ. ×åðêåñû è àáàçèíû ïðèíàäëåæàò
ê ãðóïïå àáõàçî-àäûãñêèõ íàðîäîâ, ãîâîðÿò íà àäûãñêèõ
ÿçûêàõ àáõàçî-àäûãñêîé ÿçûêîâîé ãðóïïû. Êàðà÷àåâöû
îòíîñÿòñÿ ê êàâêàñèîíñêîìó àíòðîïîëîãè÷åñêîìó òèïó
áàëêàíî-êàâêàçñêîãî âàðèàíòà åâðîïåîèäíîé ðàñû. Ãî-
âîðÿò íà êàðà÷àåâî-áàëêàðñêîì ÿçûêå êûï÷àêñêîé ãðóï-
ïû òþðêñêîé ñåìüè.
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Òàáëèöà 4
Íîçîëîãè÷åñêèé ñïåêòð Õ-ñö. ïàòîëîãèè â ã.×åðêåññêå Ê×Ð

¹
¹

ÎÌÈÌ Äèàãíîç Êàð. ×åðê. Àáàç. Ðóñ. Äð. Âñå íàñ. Ðàñïðîñòðà-
íåííîñòü

Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á Ñ Á

1 #300624 Ñèíäðîì Ìàðòèíà—Áåëë 2 2 2 2 1 : 27 250

2 *** Íåäèôôåðåíöèðîâàííàÿ
îëèãîôðåíèÿ

1 1 1 1 2 2 4 4 1 : 13 625

3 #310200 ÏÌÄ, òèï Äþøåííà 1 2 1 1 2 3 1 : 18 167

4 #300376 ÏÌÄ, òèï Áåêêåðà 1 1 1 1 1 : 54 500

5 #308100 Èõòèîç 1 2 1 2 1 : 27 250

6 #303100 Õîðåîäåðåìèÿ 1 1 1 1 1 : 54 500

7 #301050 Ñèíäðîì Àëüïîðòà 1 1 1 1 1 : 54 500

8 #312750 Ñèíäðîì Ðåòòà 1 1 1 1 1 : 54 500

9 #310400 Ìèîòóáóëÿðíàÿ âðîæäåííàÿ
ñòðóêòóðíàÿ ìèîïàòèÿ

1 1 1 1 1 : 54 500

10 #306900 Ãåìîôèëèÿ Â 1 1 1 1 1 : 54500

11 #306700 Ãåìîôèëèÿ À 3 3 1 1 1 1 5 5 1 : 10900

Ðèñ. 2. Àíàëèç ãëàâíûõ êîìïîíåíò ïî ðàñïðîñòðàíåííîñòè ÌÍÁ
â ïîïóëÿöèè ×åðêåññêà.
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Medical genetics study of Cherkessk of Karachai-Cherkess Republic
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The load and diversity of monogenic hereditary diseases (MHD) of Cherkessk town of Karachai-Cherkess Republic (KChR) is re-
viewed. The number of totally investigate population was 109 129 people. The analysis was performed for the all town populations and
separately for the representatives of the main nations of KChR (Russian, Karachai, Cherkess, Abaza, Nogai). Nosological spectrum of
MHD was 84 diseases: 46 with an autosomal dominant (AD) mode of inheritance, 27 with autosomal recessive (AR) and 11 X-linked.
The load and prevalence of the MHD, frequent and rare nosological forms, the accumulation of some diseases in nations was deter-
mined. For 14 MHD (96 patients) diagnostics was carried out for DNA.

Keywords: genetic epidemiology, load and diversity of monogenic hereditary disease, Karachai-Cherkess Republic, Cherkessk,
ethnic groups
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