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Ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîå èçó ÷å íèå
íà ñå ëå íèÿ Ðåñ ïóá ëè êè Òà òàð ñòàí.

Ñî îá ùå íèå VI.
Ïî ïó ëÿ öè îí íî-ãå íå òè ÷å ñêîå èçó ÷å íèå

ýò íî ãå îã ðà ôè ÷å ñêèõ ãðóïï òà òàð
(àíà ëèç äå âÿ òè ïî ëè ìîð ô íûõ ÄÍÊ-ëî êó ñîâ

ÿäåð íî ãî ãå íî ìà)

Âà ñè ëü å âà Ò.À., Ïåò ðî âà Í.Â., Òèì êîâ ñêàÿ Å.Å., Åëü ÷è íî âà Ã.È., Çèí ÷åí êî Ð.À., Ãèí òåð Å.Ê.

Ôå äå ðà ëü íîå ãî ñó äàð ñò âåí íîå áþä æåò íîå ó÷ ðåæ äå íèå «Ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêèé íà ó÷ íûé öåíòð» Ðîñ ñèé ñêîé àêà äå ìèè ìå äè öèí ñêèõ íà óê,

Ìî ñê âà 115478 óë. Ìî ñê âî ðå ÷üå 1; ôàêñ: (495) 324-07-02; e-ma il: re na zin c hen ko@ma il.ru

Ïðî âå äå íî èçó ÷å íèå ïî ïó ëÿ öèè òà òàð (n=669) íà îñíî âå àíà ëè çà äå âÿ òè ïî ëè ìîð ô íûõ ÄÍÊ-ëî êó ñîâ (CCR5D32, ID/ÀÑÅ,
D7S23(KM19), STR/THOI, STR/FABP2, STR/ IVS6aGATT(CFTR), VNTR/PAH, VNTR/DAT1, VNTR/NOS3) ÿäåð íî ãî ãå íî ìà. Â ðà áî -
òó âêëþ ÷å íû òðè ýò íî ãå îã ðà ôè ÷å ñêèå ãðóï ïû òà òàð: êà çàí ñêèå (Àð ñêèé è Àò íèí ñêèé ðàé î íû), ìè øà ðè (Áó èí ñêèé è Äðîæ æà -
íîâ ñêèé) è òåï òÿ ðè (Ìóñ ëþ ìîâ ñêèé è Àê òà íûø ñêèé). Ïî ëó ÷åí íûå ðå çó ëü òà òû ñâè äå òå ëü ñò âó þò î çíà ÷è òå ëü íîé ãå íå òè ÷å ñêîé
ãå òå ðî ãåí íî ñòè ïî ïó ëÿ öèè òà òàð. Íàè áî ëü øèé óðî âåíü ðàç íî îá ðà çèÿ äëÿ òà òàð ïî äèà ëëå ëü íîé ñè ñ òå ìå óñòà íîâ ëåí ïî ëî êó -
ñó ID/ÀÑÅ, Hobs=0,4407, ïî ìóëü òè àë ëå ëü íîé — ïî ëî êó ñó STR/THOI, Hobs=0,7937. Óðî âåíü ãå íå òè ÷å ñêèõ ðàç ëè ÷èé ìåæ äó ñóá -
ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè òà òàð âûøå (FST=0,0075), ÷åì ó ÷ó âà øåé, ìà ðèé öåâ è óä ìóð òîâ, è ïðè áëè æà åò ñÿ ê òà êî âî ìó ó áàø êèð
(FST=0,008). Ñðåä íåå çíà ÷å íèå íà áëþ äà å ìîé ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè íà ëî êóñ âà ðü è ðó åò îò 0,4213 â Àê òà íûø ñêîì äî 0,4889 â Áó -
èí ñêîì ðàé î íàõ. Ïî ëó ÷åí íàÿ êàð òè íà ïî äðàç äå ëå íèÿ ñóá ïî ïó ëÿ öèé, â öå ëîì, íå ïðî òè âî ðå ÷èò èñ òî ðèè è äàí íûì ýò íî ãå íå çà
òà òàð.
    Êëþ ÷å âûå ñëî âà: òà òà ðû, ãå íå òè ÷å ñêàÿ ñòðóê òó ðà ïî ïó ëÿ öèé, ÄÍÊ-ìàðê¸ðû

Ââå äå íèå

Òà òà ðû — âòî ðîé ïî ÷èñ ëåí íî ñòè íà ðîä íà ñå ëå íèÿ
Ðîñ ñèè (îêî ëî 4%). Â Ðåñ ïóá ëè êå Òà òàð ñòàí (ÐÒ) ïðî -
æè âà þò ïðåä ñòà âè òå ëè 107 íà öè î íà ëü íî ñòåé, îñíîâ íû -
ìè ÿâ ëÿ þò ñÿ òà òà ðû (52,9%) è ðóñ ñêèå (39,5%). Ñî îò íî -
øå íèå òà òàð è ðóñ ñêèõ â ðàç íûõ ðàé î íàõ ÐÒ ñó ùå ñò âåí -
íî ðàç ëè ÷à åò ñÿ [28].

Ó òà òàð ñêî ãî íà ðî äà íåò åäè íî ãî ýò íè ÷å ñêî ãî êîð íÿ.
Ñðå äè åãî ïðåä êîâ áû ëè ãóí íû, áóë ãà ðû, êèï ÷à êè, íî ãàé -
öû è äðó ãèå íà ðî äû, ñôîð ìè ðî âàâ øè å ñÿ â äðåâ íåéøèå
âðå ìå íà íà áà çå êó ëü òó ðû ñêèô ñêèõ è äðó ãèõ ïëåì¸í è íà -
ðî äîâ. Íà ôîð ìè ðî âà íèå ñî âðå ìåí íûõ òà òàð îêà çà ëè
îïðå äåë¸ííîå âëè ÿ íèå ôèí íî-óã ðû è ñëà âÿ íå [27].

Âû äå ëÿ åò ñÿ íå ñêî ëü êî äî âî ëü íî ñè ëü íî ðàç ëè ÷à þ ùèõ -
ñÿ ýò íî òåð ðè òî ðè à ëü íûõ ãðóïï òà òàð — âîë ãî-óðàëü ñêàÿ
(êà çàí ñêèå è êà ñè ìîâ ñêèå òà òà ðû, ìè øà ðè è êðÿ øå íû), à
òàê æå ñè áèð ñêèå è êðûì ñêèå òà òà ðû. Â òà òàð ñêîì ÿçû êå
âû äå ëÿ åò ñÿ òðè äèà ëåê òà — çà ïàä íûé (ìè øàð ñêèé), ñðåä -
íèé (êà çàí ñêî-òà òàð ñêèé) è âîñ òî÷ íûé (ñè áèð ñêî-òà òàð -
ñêèé). Âå ðó þ ùèå òà òà ðû â îñíîâ íîì ìó ñó ëü ìà íå-ñóí íè -
òû, êðÿ øå íû — ïðà âî ñëàâ íûå [28].

Â âîñ òî÷ íîé ÷à ñ òè Òà òàð ñòà íà íà ãðà íè öå ñ Áàø êîð -
òî ñòà íîì ïðî æè âà þò òåï òÿ ðè, â ðàí íåå âðå ìÿ ñó ùå ñò âî -
âà íèÿ ýòîé ãðóï ïû â å¸ ñî ñòà âå âñòðå ÷à ëèñü ïðåä ñòà âè -

òå ëè ïî÷ òè âñåõ íà ðî äîâ êðàÿ: óä ìóð òû, ìà ðèé öû, ìîð ä -
âà, ÷ó âà øè, òà òà ðû è áàø êè ðû. Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ áî ëü -
øèí ñò âî òåï òÿ ðåé — â ñî ñòà âå òà òàð ñêî ãî íà ðî äà, ÷àñòü
òåï òÿ ðåé ïðî æè âà åò â Áàø êèðèè [28].

Äàí íàÿ ðà áî òà ÿâ ëÿ åò ñÿ ïðî äîë æå íè åì ñå ðèè ïóá ëè -
êà öèé, ïî ñâÿù¸ííûõ ïî ïó ëÿ öè îí íî-ãå íå òè ÷å ñêèì èñ -
ñëå äî âà íè ÿì íà ñå ëå íèÿ, ïðî æè âà þ ùå ãî íà òåð ðè òî ðèè
Âîë ãî-Óðà ëü ñêî ãî ðå ãè î íà [1, 2, 3, 7, 10]. Îíà íà ïðàâ ëå -
íà íà èçó ÷å íèå ïî ïó ëÿ öèè òà òàð. Ïðî âå äå íî èçó ÷å íèå
íà ñå ëå íèÿ øåñ òè ðàé î íîâ ÐÒ, ÷òî ïî çâî ëè ëî îõ âà òèòü
òðè ýò íî ãå îã ðà ôè ÷å ñêèõ ãðóï ïû òà òàð: êà çàí ñêèå òà òà -
ðû, òà òà ðû-ìè øà ðè è òåï òÿ ðè (áî ëåå 600 çäî ðî âûõ èí -
äè âè äîâ). Äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ ãå íî ôîí äîâ ñî âðå ìåí íûõ
ïî ïó ëÿ öèé ÷å ëî âå êà è ìå õà íèç ìîâ, îïðå äå ëÿ þ ùèõ ãå íå -
òè ÷å ñêîå ðàç íî îá ðà çèå âíóò ðè ïî ïó ëÿ öèé è ðàç ëè ÷èÿ
ìåæ äó íè ìè, ïî ïó ëÿ öè îí íàÿ ãå íå òè êà øè ðî êî èñ ïî ëü -
çó åò ïî ëè ìîð ôèçì ÿäåð íî ãî ãå íî ìà, ÷òî äà¸ò ñáà ëàí ñè -
ðî âàí íóþ õà ðàê òå ðè ñòè êó ãå íî ôîí äà ïî ïó ëÿ öèè, â öå -
ëîì, à òàê æå âû ÿâ ëÿ åò îáú åê òèâ íóþ êàð òè íó ãå íå òè ÷å -
ñêî ãî ðàç íî îá ðà çèÿ ïî ïó ëÿ öèé. Âñå 6 ñóá ïî ïó ëÿ öèé òà -
òàð ïðî à íà ëè çè ðî âà íû ïî äå âÿ òè ïî ëè ìîð ô íûì

ÄÍÊ-ëî êó ñàì ÿäåð íî ãî ãå íî ìà: CCR5D32, ID/ÀÑÅ,
D7S23(KM19), STR/THOI, STR/FABP2,
STR/IVS6aGATT(CFTR), VNTR/PAH, VNTR/DAT1,
VNTR/NOS3, — ÷òî, âîç ìîæ íî, ïî çâî ëèò ïðî ÿñ íèòü
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ðîëü ôàê òîðîâ ïî ïó ëÿ öè îí íîé äè íà ìè êè, âëèÿ þ ùèõ íà 

ôîð ìè ðî âà íèå ãðó çà è ñïåê ò ðà íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç -

íåé â ÐÒ.

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Ìà òå ðè à ëîì äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ ïî ñëó æè ëè îá ðàç öû

ÄÍÊ, âû äå ëåí íûå èç êðî âè íå ðîä ñò âåí íûõ èí äè âè äîâ,

ïðî æè âà þ ùèõ â Ðåñ ïóá ëè êå Òà òàð ñòàí è ïðè íàä ëå æà -

ùèõ ê òð¸ì ýò íî ãå îã ðà ôè ÷å ñêèì ãðóï ïàì — êà çàí ñêèå

òà òà ðû (Àð ñêèé è Àò íèí ñêèé ðàé î íû), òà òà ðû-ìè øà ðè

(Áó èí ñêèé, Äðîæ æà íîâ ñêèé) è òà òà ðû-òåï òÿ ðè (Ìóñ ëþ -

ìîâ ñêèé è Àê òà íûø ñêèé) (ðèñ. 1). Ïðè âû áî ðå

ðàéîííûõ ïî ïó ëÿ öèé ó÷è òû âà ëèñü ñòå ïåíü èõ

ýòíè÷åñêîé ãî ìî ãåí íî ñòè: Àò íèí ñêèé (>99% òà òàð), Àð -

ñêèé (>93% òà òàð), Ìóñ ëþ ìîâ ñêèé (>90% òà òàð) è Àê òà -

íûø ñêèé (>97% òà òàð) ðàé î íû ïðàê òè ÷å ñêè ìî íî ýò íè -

÷å ñêèé, â Äðîæ æà íîâ ñêîì è Áó èí ñêîì >62% òà òàð, à

òàê æå ÷èñ ëåí íîñòü íàñåëåíèÿ.

Îá ùèé îáú¸ì èñ ñëå äî âàí íîé âû áîð êè ñî ñòà âèë

669 ÷åë. Äàí íûå ïî îáú¸ìó âû áî ðîê, èçó ÷åí íûõ ïî äå âÿ -

òè ðàç ëè÷ íûì ÄÍÊ-ìàðê¸ðàì (41 àë ëåëü), ïðåä ñòàâ ëå íû 

â òàá ëè öàõ. Îá ðàç öû ÄÍÊ ñî áðà íû ñî òðóä íè êà ìè ëà áî -

ðà òî ðèè ãå íå òè ÷å ñêîé ýïè äå ìè î ëî ãèè Ôå äå ðà ëü íî ãî

Ãî ñó äàð ñò âåí íî ãî áþä æåò íî ãî ó÷ ðåæ äå íèÿ «Ìå äè êî-ãå -

íå òè ÷å ñêèé íà ó÷ íûé öåíòð» Ðîñ ñèé ñêîé àêà äå ìèè ìå -

äè öèí ñêèõ íà óê â 2010—2012 ãã. Ýò íè ÷å ñêàÿ ïðè íàä ëåæ -

íîñòü (äî òðå òüå ãî ïî êî ëå íèÿ) óñòà íàâ ëè âà ëàñü ïðè

îïðî ñå îá ñëå äó å ìûõ èí äè âè äîâ. Âî âñåõ ñëó ÷à ÿõ ñî ñòàâ -

ëå íû àí êå òû è ïî ëó ÷å íî ïè ñü ìåí íîå èí ôîð ìè ðî âàí íîå

ñî ãëà ñèå íà ïðî âå äå íèå ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî -
âà íèé.

Âû äå ëå íèå ÄÍÊ ïðî âî äè ëè èç ëåé êî öè òîâ âå íîç íîé
êðî âè (4—8 ìë) ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì íà áî ðà ðå àê òè âîâ
«Wi zard Ge no mic DNA Pu ri fi ca ti on Kit» ôèð ìû «Pro me -
ga» (USA) â ñî îò âåò ñò âèè ñ ðå êî ìåí äà öè ÿ ìè ïðî èç âî äè -
òå ëÿ.

Àíà ëèç ïî ëè ìîð ô íûõ ìàðê¸ðîâ ïðî âî äè ëè ìå òî äà -
ìè ïî ëè ìå ðàç íîé öåï íîé ðå àê öèè (ÏÖÐ) ñèí òå çà ÄÍÊ
è àíà ëè çà ÏÄÐÔ ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïðàé ìå ðîâ è óñëî -
âèé, îïè ñàí íûõ ðà íåå [1, 2, 3, 7, 10]. Ðå çó ëü òà òû îöå íè -
âà ëè ïóò¸ì ïðî âå äå íèÿ âåð òè êà ëü íî ãî ýëåê ò ðî ôî ðå çà â
8% ïî ëè àê ðè ëà ìèä íîì ãå ëå. Â òàáë. 1 ïðåä ñòàâ ëå íà õà -
ðàê òå ðè ñòè êà äå âÿ òè èçó ÷åí íûõ ìàðê¸ðîâ.

Ñòà òè ñòè ÷å ñêàÿ îá ðà áîò êà äàí íûõ âû ïîë íå íà ïî -
ñðåä ñò âîì ïà êå òà ïðî ãðàìì Ge ne Pop 32 [26]. Ïî ëó ÷åí -
íóþ ìàò ðè öó ãå íå òè ÷å ñêèõ ðàñ ñòî ÿ íèé èñ ïî ëü çî âà ëè
äëÿ ïî ñòðî å íèÿ ôè ëî ãå íå òè ÷å ñêî ãî äå ðå âà ïóò¸ì âû ÿâ -
ëå íèÿ êëà ñ òå ðîâ ñ ïî ìî ùüþ èåðàð õè ÷å ñêîé àã ëî ìå ðà -
òèâ íîé ïðî öå äó ðû, ñî ñòî ÿ ùåé â ïî ñëå äî âà òå ëü íîì îáú -
å äè íå íèè â êëàñ ñû «áëè æàé øèõ ñî ñå äåé» ïî ñðåä ñò âîì
ïðî ãðàì ìû Sta tis ti ca ver.6.

Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Ïðî âåä¸í àíà ëèç ïî ëè ìîð ôèç ìà òð¸õ äèà ëëå ëü íûõ

(D7S23(KM19), CCR5D32, ID/ÀÑÅ) è øåñ òè ìóëü òè àë -
ëåëü íûõ ìàðê¸ðîâ (STR/THOI, STR/FABP2,
STR/IVS6aGATT(CFTR), VNTR/PAH, VNTR/DAT1,
VNTR/NOS3) ÿäåð íî ãî ãå íî ìà ó òà òàð. Äèà ëëå ëü íûå
ìàðê¸ðû ïðåä ñòàâ ëå íû èí ñåð öè îí íî-äå ëå öè îí íû ìè
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ëî êó ñà ìè (CCR5D32, ID/ÀÑÅ) è îä íî íóê ëå î òèä íîé çà -
ìå íîé (D7S23(KM19)). Ìóëü òè àë ëå ëü íûå ìàðê¸ðû
âêëþ ÷à þò â ñå áÿ òàí äåì íî îð ãà íè çî âàí íûå ïî âòî ðÿ þ -
ùèå ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ìèê ðî- (STR/THOI,
STR/FABP2, STR/IVS6a) è ìè íè ñà òåë ëè òîâ (VNTR/PAH, 
VNTR/DAT1, VNTR/NOS3). Èñ õî äÿ èç äî ñòà òî÷ íî âû ñî -
êî ãî çíà ÷å íèÿ ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè ýòèõ ìàðê¸ðîâ â ïî ïó -
ëÿ öè ÿõ, î÷å âèä íà öå ëå ñî îá ðàç íîñòü èõ èñ ïî ëü çî âà íèÿ â
ïî ïó ëÿ öè îí íî-ãå íå òè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî âà íè ÿõ.

Ëî êóñ CCR5D32

Èí ñåð öè îí íî-äå ëå öè îí íûé ïî ëè ìîð ôèçì ãå íà ðå -
öåï òî ðà õå ìî êè íîâ CCR5 ÿâ ëÿ åò ñÿ ïðè ìå ðîì äèà ëëå ëü -
íî ãî ïî ëè ìîð ôèç ìà ÄÍÊ. Ðå öåï òî ðû õå ìî êè íîâ îò íî -
ñÿò ñÿ ê ñó ïåð ñå ìåé ñò âó ðå öåï òî ðîâ, ñâÿ çû âà þ ùèõ ñÿ ñ
ñåð ïåí òè íî âûì áåë êîì G. Ïî êà çà íî, ÷òî áå ëîê CCR5
ÿâ ëÿ åò ñÿ îñíîâ íûì êî ðå öåï òî ðîì äëÿ Ì-òðîï íûõ öå -
ïåé âè ðó ñà ÂÈ×-1, ïåð âè÷ íîé ôîð ìû ïå ðå äà ÷è âè ðó ñà,
ïî ðà æà þ ùèõ ìî íî öè òû è ìàê ðî ôà ãè. Ãåí, êî äè ðó þ ùèé 
áå ëîê CCR5 (CMKBR5) ëî êà ëè çó åò ñÿ â ðå ãè î íå p21.3
õðî ìî ñî ñû 3 ÷å ëî âå êà âíóò ðè êëà ñ òå ðà, âêëþ ÷à þ ùå ãî
ãå íû áî ëü øèí ñò âî äðó ãèõ ðå öåï òî ðîâ CC-õå ìî êè íîâ
[14].

Äå ëå öèÿ 32 ï.í. â ñåã ìåí òå ãå íà, êî äè ðó þ ùåì âòî -
ðóþ ýê ñò ðà öåë ëþ ëàð íóþ ïåò ëþ áåë êà CCR5

(CCR5D32), âå ðî ÿò íî, ïðå ïÿò ñò âó åò âçàè ìî äåé ñò âèþ
ðå öåï òî ðà ñ âè ðó ñîì è òåì ñà ìûì îïðå äå ëÿ åò óñòîé ÷è -
âîñòü ê èí ôåê öèè ÂÈ×-1 [16]. ×à ñ òî òà ìó òà öèè

CCR5D32 â åâ ðî ïåé ñêèõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ ñî ñòàâ ëÿ åò â ñðåä -
íåì 10%, âà ðü è ðóÿ îò ìàê ñè ìà ëü íî ãî çíà ÷å íèÿ â ôèí -
ñêîé è ìîð äîâ ñêîé ïî ïó ëÿ öèè (16%) è ìè íè ìà ëü íî ãî
çíà ÷å íèÿ â Ñàð äè íèè (4%). Òî åñòü â Åâ ðî ïå íà áëþ äà -

åò ñÿ ãðà äè åíò ÷à ñ òî òû ìó òàí ò íî ãî àë ëå ëÿ *D (CCR5D32)

ñ ñå âå ðî-âîñ òî êà íà þãî-çà ïàä. Àíà ëèç âû ñî êî ïî ëè -
ìîð ô íûõ ìèê ðî ñà òåë ëèò íûõ ìàðê¸ðîâ, ôëàí êè ðó þ ùèõ 
ãåí CCR5, ñ âû ñî êîé ñòå ïå íüþ äî ñòî âåð íî ñòè ïî êà çàë,

÷òî èñ òî÷ íè êîì ïðî èñ õîæ äå íèÿ ìó òà öèè CCR5D32 ÿâè -
ëîñü åäè íè÷ íîå ìó òà öè îí íîå ñî áû òèå, êî òî ðîå ïðî è -
çîø ëî íå ñêî ëü êî òû ñÿ÷ ëåò íà çàä íà ñå âå ðî-âîñ òî êå

Åâ ðî ïû. Âû ñî êàÿ ÷à ñ òî òà àë ëå ëÿ *D (CCR5D32) ñðå äè
åâ ðî ïåî è äîâ, òðóä íî îáú ÿñ íè ìàÿ ëèøü ñëó ÷àé íûì ãå -
íå òè ÷å ñêèì äðåé ôîì, ìî æåò óêà çû âàòü íà äåé ñò âèå îò -
áî ðà â ïî ëü çó ãî ìî- èëè ãå òå ðî çè ãîò íûõ íî ñè òå ëåé â
ïðî øëîì èëè íà ñòî ÿ ùåì. Îá íà ðó æå íèå ìó òàí ò íî ãî àë -

ëå ëÿ *D (CCR5D32) â íå åâ ðî ïåî èä íûõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ âå -
ðî ÿò íî ÿâ ëÿ åò ñÿ ñëåä ñò âè åì îò íî ñè òå ëü íî íå äàâ íå ãî
ïî òî êà «åâ ðî ïåé ñêèõ» ãå íîâ [14, 16].

Èçó ÷åí èí ñåð öè îí íî-äå ëå öè îí íûé ïî ëè ìîð ôèçì
ãå íà ðå öåï òî ðà õå ìî êè íîâ CCR5 â ïî ïó ëÿ öèè òà òàð
(òàáë. 2).

Âî âñåõ ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð ïðå îá ëà äà þ ùèì îïðå -
äå ëåí ãå íî òèï *I/*I, ãî ìî çè ãîò íûé ïî îò ñóò ñò âèþ äå ëå -
öèè. Ãå íî òèï *D/*D, ãî ìî çè ãîò íûé ïî ìó òàí ò íî ìó àë -
ëå ëþ âû ÿâ ëåí â ÷å òûð¸õ èç øåñ òè èçó ÷åí íûõ ñóá ïî ïó ëÿ -
öèé òà òàð ñ ÷à ñ òî òîé íå ïðå âû øà þ ùåé 2%. Ó ìè øà ðåé
(Áó èí ñêèé è Äðîæ æà íîâ ñêèé ðàé î íû) ãå íî òèï*D/*D íå 
îá íà ðó æåí Ïî ëó ÷åí íûå ýê ñ ïå ðè ìåí òà ëü íûå ÷à ñ òî òû ãå -
íî òè ïîâ ëî êó ñà CCR5 ïðî âå ðÿ ëè íà ñî îò âåò ñò âèå ðàâ íî -
âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå íèþ Õàð äè—Âàé íáåð ãà ïî êðè òå ðèþ 

c2. Âî âñåõ ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð íà áëþ äà åò ñÿ ñî îò âåò ñò -
âèå ðàñ ïðå äå ëå íèÿ íà áëþ äà å ìûõ ÷à ñ òîò âñòðå ÷à å ìî ñòè
ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà CCR5, ðàâ íî âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå íèþ
Õàð äè—Âàé íáåð ãà (òàáë. 2).

Ðàñ ïðå äå ëå íèå ÷à ñ òîò àë ëå ëåé *I è *D âî âñåõ èçó -
÷åí íûõ ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð ÿâ ëÿ åò ñÿ ñõîä íûì. Àë ëåëü
*D, íå ñó ùèé äå ëå öèþ 32 ï.í., âñòðå ÷à åò ñÿ ñ ÷à ñ òî òîé îò
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Òàá ëè öà 1
Õà ðàê òå ðè ñòè êà ìàðê¸ðîâ, èñ ïî ëü çî âàí íûõ äëÿ ãå íå òè ÷å ñêî ãî èçó ÷å íèÿ ïî ïó ëÿ öèè òà òàð

¹ Ëî êóñ Ðàé îí 
õðî ìî ñî ìû

Òèï ïî ëè ìîð ôèç ìà Ðàç ìåð àì ï ëè ôè öè ðó å -
ìî ãî ôðàã ìåí òà, ï.í.

1 CCR5D32 3ð.21.3 Èí ñåð öè îí íî-äå ëå öè îí íûé ïî ëè ìîð ôèçì ãå íà ðå öåï òî ðà õå ìî -
êè íîâ CCR5 (äèà ëëå ëü íûé)

368-400

2 ID/ÀÑÅ 17q23. Èí ñåð öè îí íî-äå ëå öè îí íûé ïî ëè ìîð ôèçì ãå íà àí ãè î òåí çèí-ïðå -
âðà ùà þ ùå ãî ôåð ìåí òà ACE (äèà ëëå ëü íûé)

110-400

3 D7S23
(KM19)

7q31-32 Îä íî íóê ëå î òèä íûé ïî ëè ìîð ôèçì â ëî êó ñå D7S23, ñöåï ëåí íûé ñ
ãå íîì ìó êî âèñ öè äî çà (äèà ëëå ëü íûé)

1000

4 IVS6aGATT
(CFTR)

7q31.2 Âà ðè à áå ëü íûå òàí äåì íûå ïî âòî ðû (ìèê ðî ñà òåë ëè òû) ãå íà òðàíñ -
ìåì á ðàí íî ãî ðå ãó ëÿ òîð íî ãî áåë êà ìó êî âèñ öè äî çà CFTR

106-114

5 STR/FABP2 4q28-31 Ïî ëè ìîð ôèçì âà ðè à áå ëü íî ãî ÷èñ ëà ïî âòî ðîâ (ìèê ðî ñà òåë ëè òû) ãå íà 
áåë êà, ñâÿ çû âà þ ùå ãî æèð íûå êèñ ëî òû â ñëè çè ñòîé êè øå÷ íè êà

205-220

6 STR/THOI 11p15.5 Ïî ëè ìîð ôèçì âà ðè à áå ëü íî ãî ÷èñ ëà ïî âòî ðîâ (ìèê ðî ñà òåë ëè òû)
ãå íà òè ðî çèí ãèä ðîê ñè ëà çû

183-207

7 VNTR/PAH 12q22-24.1 Âà ðè à áå ëü íûå òàí äåì íûå ïî âòî ðû (ìè íè ñà òåë ëè òû) ãå íà ôå íè -
ëà ëà íèí ãèä ðîê ñè ëà çû

380-650

8 VNTR/DAT1 5p15.3 Âà ðè à áå ëü íûå òàí äåì íûå ïî âòî ðû (ìè íè ñà òåë ëè òû) ãå íà ïå ðå -
íîñ ÷è êà äî ôà ìè íà

320-520

9 VNTR/NOS3 7q35-36 Âà ðè à áå ëü íûå òàí äåì íûå ïî âòî ðû (ìè íè ñà òåë ëè òû) ãå íà ýí äî -
òå ëè à ëü íîé ñèí òà çû îêè ñè àçî òà

393-420



0,06 äî 0,15 (â ñðåä íåì — 0,103), ÷òî ñî ãëà ñó åò ñÿ ñ äàí -
íû ìè ïî ðÿ äó äðó ãèõ åâ ðî ïåé ñêèõ ïî ïó ëÿ öèé [14, 16].
Ñðå äè ðà íåå ïðî âåä¸ííûõ àíà ëî ãè÷ íûõ èñ ñëå äî âà íèé
íà ðî äîâ Âîë ãî-Óðà ëü ñêî ãî ðå ãè î íà ìàê ñè ìà ëü íàÿ ÷à ñ -
òî òà àë ëå ëÿ *D îò ìå ÷å íà â ïî ïó ëÿ öèè óä ìóð òîâ (0,123),
ìè íè ìà ëü íàÿ — ó áàø êèð (0,034) [2, 3].

Âàæ íûì ïà ðà ìåò ðîì ïðè èñ ñëå äî âà íèè ãå íå òè ÷å -
ñêîé ñòðóê òó ðû ïî ïó ëÿ öèé ÿâ ëÿ åò ñÿ ãå òå ðî çè ãîò íîñòü.
Èí äåê ñû íà áëþ äà å ìîé è îæè äà å ìîé ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè
ïî äå âÿ òè ëî êó ñàì äëÿ âñåõ èñ ñëå äî âàí íûõ ñóá ïî ïó ëÿ -
öèé òà òàð (Àð ñêèé, Àíèí ñêèé, Áó èí ñêèé, Äðîæ æà íîâ -
ñêèé Ìóñ ëþ ìîâ ñêèé è Àê òà íûø ñêèé ðàé î íû) ïðåä -
ñòàâ ëå íû â òàáë. 3.

Çíà ÷å íèÿ ïî êà çà òå ëÿ ôàê òè ÷å ñêîé ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè
ïî ëî êó ñó CCR5 íå âû ñî êèå è íà õî äÿò ñÿ â ïðå äå ëàõ îò
0,1296 â Áó èí ñêîì ðàé î íå äî 0,2600 â Àò íèí ñêîì ðàé î -
íå. Â èñ ñëå äî âàí íûõ ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð îò ìå ÷åí êàê
íå çíà ÷è òå ëü íûé èç áû òîê (Àò íèí ñêèé, Áó èí ñêèé,
Äðîæ æà íîâ ñêèé ðàé î íû), òàê è íå çíà ÷è òå ëü íûé íå äî -
ñòà òîê ãå òå ðî çè ãîò (Àð ñêèé, Ìóñ ëþ ìîâ ñêèé, Àê òà íûø -
ñêèé). Â öå ëîì, äëÿ òà òàð ïî äàí íî ìó ïî ëè ìîð ô íî ìó
ìàðê¸ðó íà áëþ äà åò ñÿ íå çíà ÷è òå ëü íûé èç áû òîê ãå òå ðî -
çè ãîò (Fi = -0,0073).

Ïðè ïî ïàð íîì ñðàâ íå íèè ÷à ñ òîò àë ëå ëåé è ãå íî òè -
ïîâ ëî êó ñà CCR5 îá íà ðó æå íû äî ñòî âåð íûå ðàç ëè ÷èÿ
ìåæ äó òà òà ðà ìè Áó èí ñêî ãî è òà òà ðà ìè Àð ñêî ãî è Àò -
íèí ñêî ãî ðàé î íîâ, à òàê æå ìåæ äó òà òà ðà ìè Àò íèí ñêî ãî
è Àê òà íûø ñêî ãî ðàé î íîâ (ð<0,05).

Ëî êóñ ID/ÀÑÅ

Àí ãè î òåí çèí I-ïðå âðà ùà þ ùèé ôåð ìåíò (ÀÑÅ), èëè
êè íè íà çà II. — äè ïåï òè äèë êàð áîê ñè ïåï òè äà çà èã ðàåò
âàæ íóþ ðîëü â ðå ãó ëÿ öèè êðî âÿ íî ãî äàâ ëå íèÿ è ïîä äåð -
æà íèè ýëåê ò ðî ëèò íî ãî áà ëàí ñà ïî ñðåä ñò âîì ãèä ðî ëè çà
àí ãè î òåí çè íà I â àí ãè î òåí çèí II. Ôåð ìåíò òàê æå ñïî ñî -
áåí èíàê òè âè ðî âàòü áðà äè êè íèí. Ãåí ÀÑÅ ðàñ ïî ëî æåí
íà õðî ìî ñî ìå 17 â ðàé î íå q23. Èçó ÷åí íûé â íà ñòî ÿ ùåé
ðà áî òå ïî ëè ìîð ôèçì îáó ñëîâ ëåí íà ëè ÷è åì èëè îò ñóò ñò -

âè åì Alu-ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè, ñî äåð æà ùåé 287 ï.í. â
èí ò ðî íå 16 (àë ëå ëè *I è *D ñî îò âåò ñò âåí íî) [24]. Ïî ëè -
ìîð ôèçì àñ ñî öè è ðî âàí ñ óðîâ íåì ôåð ìåí òà â êðî âè: àë -
ëåëü *D ïî âû øà åò óðî âåíü ýê ñ ï ðåñ ñèè ìÐÍÊ ACE, ÷òî
ìî æåò àê òè âè çè ðî âàòü ðå íèí-àí ãè î òåí çè íî âàÿ ñè ñ òå ìó
[23]. Ðå çó ëü òà òû ðÿ äà èñ ñëå äî âà íèé ñâè äå òå ëü ñò âó þò â
ïî ëü çó âçàè ìî ñâÿ çè èí ñåð öè îí íî-äå ëå öè îí íî ãî ïî ëè -
ìîð ôèç ìà ãå íà ÀÑÅ ñ ðÿ äîì çà áî ëå âà íèé ñåð äå÷ íî-ñî -
ñó äè ñòîé ñè ñ òå ìû [20, 21, 22].

Äå ëå öè îí íûé àë ëåëü *D âñòðå ÷à åò ñÿ ó åâ ðî ïåî èä íûõ 
íà ðî äîâ ÷à ùå, ÷åì ó ìîí ãî ëî èä íûõ. Ó êî ðåí íî ãî íà ñå -
ëå íèÿ Àô ðè êè ÷à ñ òî òà äå ëå öèè ñðàâ íè ìà ñ ÷à ñ òî òîé â
åâ ðî ïåé ñêèõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ è äà æå èíî ãäà ïðå âû øà åò å¸.
Òþð ê ñêèå íà ðî äû îò ëè ÷à þò ñÿ îò ôèí íî-óãîð ñêèõ ìå íü -
øåé ÷à ñ òî òîé ãå íî òè ïà *DD. Â öå ëîì, ïî ïó ëÿ öèè Âîë -
ãî-Óðà ëü ñêî ãî ðå ãè î íà ïî ÷à ñ òî òàì ãå íî òè ïà *DD çà íè -
ìà þò â îïðå äåë¸ííîé ñòå ïå íè ïðî ìå æó òî÷ íîå ïî ëî æå -
íèå ìåæ äó åâ ðî ïåî èä íû ìè è ìîí ãî ëî èä íû ìè ïî ïó ëÿ -
öè ÿ ìè [8].

Àë ëåëü *I ÿâ ëÿ åò ñÿ ïðå îá ëà äà þ ùèì â äâóõ ñóá ïî ïó -
ëÿ öè ÿõ òà òàð, åãî ÷à ñ òî òà ñî ñòàâ ëÿ åò 0,505 ó òà òàð Àê òà -
íûø ñêî ãî ðàé î íà è 0,538 ó òà òàð Àò íèí ñêî ãî ðàé î íà.
Â ÷å òûð¸õ ðàé î íàõ áî ëåå ÷à ñ òûì ÿâ ëÿ åò ñÿ àë ëåëü *D (îò
0,508 â Áó èí ñêîì äî 0,563 â Àð ñêîì). Äëÿ âñåé âû áîð êè
òà òàð ÷à ñ òî òà Alu-äå ëå öèè ñî ñòà âè ëà 0,513, ÷òî ïðè áëè -
æà åò ñÿ ê ÷à ñ òî òàì, ïî ëó ÷åí íûì ðà íåå äëÿ ðÿ äà íà ðî äîâ
Âîë ãî-Óðà ëü ñêî ãî ðå ãè î íà: ðóñ ñêèå Êè ðîâ ñêîé îá ëà ñ òè
— 0,538, ÷ó âà øè — 0,525, óä ìóð òû — 0,505, íî ïðå âû øà -
åò ÷à ñ òî òû àë ëå ëÿ *D, âû ÿâ ëåí íûå â ïî ïó ëÿ öè ÿõ ìà ðèé -
öåâ (0,452) è áàø êèð (0,423) [1, 2, 3, 10].

Íàè áî ëåå ÷à ñ òûé ãå íî òèï â ïÿ òè ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà -
òàð — ãå òå ðî çè ãîò íûé ãå íî òèï *I/*D, âñòðå ÷à þ ùèé ñÿ ñ
ñà ìîé âû ñî êîé ÷à ñ òî òîé ó òà òàð Áó èí ñêî ãî ðàé î íà
(0,518), òîã äà êàê â Àê òà íûø ñêîì ðàé î íå ïðå âà ëè ðó åò
ãî ìî çè ãîò íûé ïî èí ñåð öèè ãå íî òèï *I/*I (0,365). Ñà ìàÿ
âû ñî êàÿ ÷à ñ òî òà ãî ìî çè ãîò íî ãî ãå íî òè ïà *D/*D âû ÿâ ëå -
íà ó òà òàð Àð ñêî ãî (0,350) è Àê òà íûø ñêî ãî (0,355) ðàé î -
íîâ. Â ïî ïó ëÿ öèè Àê òà íûø ñêî ãî ðàé î íà óñòà íîâ ëå íî
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Òàá ëè öà 2
Ðàñ ïðå äå ëå íèå ÷à ñ òîò àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà CCR5D32 â ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð

Àë ëåëü,
ãå íî òèï

Ðàé îí Òà òà ðû, â
öå ëîì

(N=600)
Àð ñêèé
(N=101)

Àò íèí ñêèé 
(N=100)

Êà çàí ñêèå 
òà òà ðû
(N=201)

Áó èí ñêèé
(N=108)

Äðîæ æà -
íîâ ñêèé
(N=109)

Òà òà ðû-
ìè øà ðè
(N=217)

Ìóñ ëþ -
ìîâ ñêèé
(N=88)

Àê òà íûø -
ñêèé

(N=94)

Òà òà ðû-
òåï òÿ ðè
(N=182)

Àë ëå ëè

*I 0,876 0,850 0,863 0,935 0,908 0,922 0,886 0,920 0,904 0,897

*D 0,124 0,150 0,137 0,065 0,092 0,078 0,114 0,080 0,094 0,103

Ãå íî òè ïû

*I/*I 0,772 0,720 0,746 0,870 0,817 0,843 0,784 0,851 0,819 0,803

*I/*D 0,208 0,260 0,234 0,130 0,184 0,157 0,205 0,138 0,170 0,187

*D/*D 0,020 0,020 0,020 0 0 0 0,011 0,011 0,011 0,010

Ñî îò âåò ñò âèå ðàâ íî âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå íèþ çà êî íà Õàð äè—Âàé íáåð ãà ð(c2)

0,637 0,883 0,858 0,489 0,305 0,217 0,927 0,527 0,874



íà ðó øå íèå ñî îò âåò ñò âèÿ ðàñ ïðå äå ëå íèÿ ÷à ñ òîò ãå íî òè -
ïîâ ðàâ íî âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå íèþ Õàð äè—Âàé íáåð ãà
âñëåä ñò âèå äå ôè öè òà ãå òå ðî çè ãîò (ð<0,05) (òàáë. 5).

Â áî ëü øèí ñò âå ñóá ïî ïó ëÿ öèé òà òàð ïî êà çà òå ëè ôàê -
òè ÷å ñêîé ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè íè æå òå î ðå òè ÷å ñêèõ, äëÿ Àê -
òà íûø ñêî ãî ðàé î íà ýòî ðàç ëè ÷èå çíà ÷è ìî (òàáë.3).
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Òàá ëè öà 3
Ïî êà çà òå ëè òå î ðå òè ÷å ñêîé è ôàê òè ÷å ñêîé ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè â ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð

Ãå òå ðî çè -
ãîò íîñòü

Ðàé îí Òà òà ðû, â
öå ëîìÀð ñêèé Àò íèí ñêèé Êà çàí ñêèå 

òà òà ðû
Áó èí ê ñêèé Äðîæ æà -

íîâ ñêèé
Òà òà ðû-
ìè øà ðè

Ìóñ ëþ -
ìîâ ñêèé

Àê òà íûø -
ñêèé

Òà òà ðû-
òåï òÿ ðè

CCR5

Hexp 0,2153 0,2563 0,2368 0,1212 0,1674 0,1447 0,2026 0,1476 0,1743 0,1855

Hobs 0,2079 0,2600 0,2338 0,1296 0,1835 0,1567 0,2045 0,1383 0,1703 0,1867

*Fis 0,0414 -0,0196 0,0100 -0,0693 -0,1010 -0,0850 -0,0154 0,0582 0,0201 -0,0073

ACE

Hexp 0,4942 0,4992 0,5007 0,5022 0,5002 0,5003 0,5032 0,5026 0,5015 0,5001

Hobs 0,4250 0,4786 0,4515 0,5185 0,4722 0,4954 0,4493 0,2796 0,3519 0,4407

*Fis 0,1365 0,0370 0,0965 -0,0374 0,0516 0,0075 0,1007 0,4408 0,2963 0,1181

D7S23(KM19)

Hexp 0,3456 0,3093 0,3273 0,3204 0,4241 0,3770 0,4036 0,3877 0,3954 0,3672

Hobs 0,3431 0,2800 0,3117 0,2870 0,4037 0,3456 0,4245 0,4565 0,4394 0,3647

*Fis 0,0021 0,0903 0,0447 0,0999 0,0439 0,0812 -0,0568 -0,1838 -0,1141 0,0068

STR/IVS6aCFTR

Hexp 0,4410 0,4687 0,4542 0,4147 0,3584 0,38732 0,4581 0,4469 0,4517 0,4326

Hobs 0,4420 0,4872 0,4627 0,4630 0,3796 0,4213 0,4600 0,4286 0,4444 0,4439

*Fis -0,0060 -0,0440 -0,0208 -0,1216 -0,0643 -0,0907 -0,0091 0,0361 0,0137 -0,0263

STR/FABP2

Hexp 0,6090 0,6371 0,6214 0,5978 0,5432 0,5702 0,5815 0,6377 0,6057 0,5997

Hobs 0,6667 0,6822 0,6738 0,6542 0,5421 0,5981 0,5648 0,5667 0,5657 0,6155

*Fis -0,0991 -0,0759 -0,0867 -0,0994 -0,0025 -0,0514 0,0242 0,0987 0.0637 -0,0271

STR/THOI

Hexp 0,7892 0,7656 0,7796 0,7818 0,7889 0,7855 0,7928 0,7976 0,7935 0,7876

Hobs 0,8667 0,7400 0,8049 0,7870 0,7706 0,7788 0,8132 0,7849 0,7989 0,7937

*Fis -0,1034 0,0286 -0,0350 -0,0113 0,0186 0,0062 -0,0313 0,0105 -0,0095 -0,0086

VNTR/PAH

Hexp 0,6902 0,6916 0,6905 0,7328 0,7300 0,7344 0,7242 0,7229 0,7226 0,7187

Hobs 0,5981 0,6262 0,6121 0,8131 0,6881 0,7500 0,6931 0,7474 0,7194 0,6933

*Fis 0,1293 0,0904 0,1114 -0,1147 0,0531 -0,0236 0,0382 -0,0394 0.0019 0,0345

VNTR/DAT1

Hexp 0,2925 0,2980 0,2945 0,4043 0,3690 0,3864 0,3081 0,2279 0,2717 0,3228

Hobs 0,2667 0,2900 0,2780 0,4393 0,3714 0,4057 0,3137 0,2333 0,2760 0,3218

*Fis 0,0840 0,0221 0,0537 -0,0915 0,0381 -0,0523 -0,0253 -0,0297 -0,0185 0,0213

VNTR/NOS3

Hexp 0,2153 0,1968 0,2044 0,2874 0,2956 0,2908 0,1960 0,1793 0,1876 0,2315

Hobs 0,2179 0,1800 0,1966 0,3084 0,2830 0,2958 0,2000 0,1562 0,1791 0,2264

*Fis -0,0188 0,0807 0,0352 -0,0783 0,0381 -0,0195 -0,0253 0,1238 0,0429 0,0213

Ïî êà çà òå ëè ñðåä íåé íà ëî êóñ ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè

Hexp 0,4550 0,4581 0,4566 0,4626 0,4641 0,4641 0,4634 0,4494 0,4560 0,4607

St/Dev. 0,2075 0,2061 0,2071 0,2144 0,2006 0,2063 0,2119 0,2370 0,2232 0,2095

Hobs 0,4482 0,4471 0,4473 0,4889 0,4549 0,4719 0,4581 0,4213 0,4383 0,4541

St.Dev. 0,2238 0,2045 0,2127 0,2312 0,1872 0,2065 0,2079 0,2415 0,2231 0,2085



Â ñóá ïî ïó ëÿ öèè Áó èí ñêî ãî ðàé î íà ïî êà çà òåëü ôàê òè ÷å -
ñêîé ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè ïðå âû øà åò ïî êà çà òåëü òå î ðå òè -
÷å ñêîé ãå òåð çè ãîò íî ñòè. Â öå ëîì, äëÿ òà òàð íà áëþ äà å -
ìàÿ ãå òå ðî çè ãîò íîñòü ïî ëî êó ñó ÀÑÅ îêà çà ëàñü íè æå
îæè äà å ìîé (Hobs=0,4407; Hexp=0,5001).

Ïðè ïî ïàð íîì ñðàâ íå íèè ïî ïó ëÿ öèé âû ÿâ ëå íû äî -
ñòî âåð íûå ðàç ëè ÷èÿ ïî ÷à ñ òî òàì àë ëå ëåé ãå íà ÀÑÅ ìåæ -
äó ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè òà òàð Àð ñê ñêî ãî è Àò íèí ñêî ãî
ðàéîíîâ (ð<0,05); ïî ÷à ñ òî òàì ãå íî òè ïîâ — ìåæ äó ñóá -
ïî ïó ëÿ öèåé òà òàð Àê òà íûø ñêî ãî ðàé î íà è ñóá ïî ïó ëÿ -
öè ÿ ìè òà òàð Àð ñêî ãî, Àò íèí ñêî ãî, Áó èí ñêî ãî è Äðîæ -
æà íîâ ñêî ãî ðàé î íîâ (ð<0,05).

Ëî êóñ D7S23 (KM19)

Îä íî íóê ëå î òèä íûé ïî ëè ìîð ôèçì (ÎÍÏ) ïðåä ñòàâ -
ëÿ åò ñî áîé åäè íè÷íóþ (òî÷ êîâóþ) íóê ëå î òèäíóþ çà ìå -
íó. Â ãå íî ìå ÷å ëî âå êà âñòðå ÷à åò ñÿ îãðîì íîå ÷èñ ëî
ÎÍÏ, ïðè âî äÿ ùèõ ê ïî ÿâ ëå íèþ èëè ïî òå ðå ñàé òà ðå ñò -
ðèê öèè îïðå äåë¸ííûõ ýí äî íóê ëå àç. Îä íèì èç òà êèõ
ìàðê¸ðîâ ÿâ ëÿ åò ñÿ ïî ëè ìîð ôèçì ÊÌ19 â ëî êó ñå D7S23

(7q31-q32), ñöåï ëåí íûé ñ ãå íîì ìó êî âèñ öè äîç íî ãî

òðàíñ ìåì á ðàí íî ãî ðå ãó ëÿ òîð íî ãî áåë êà (CFTR). Ïî ëè -

ìîð ôèçì ÊÌ19 õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ íà ëè ÷è åì äâóõ àë ëå ëåé:

àë ëåëü *À — îò ñóò ñò âèå ñàé òà ðå ñò ðèê öèè äëÿ ýí äî íóê -

ëå à çû PstI, àë ëåëü *Â — íà ëè ÷èå ñàé òà ðå ñò ðèê öèè [12].

Ïðî âåä¸í ÏÄÐÔ-àíà ëèç ëî êó ñà D7S23 (KM19) â ïî -

ïó ëÿ öèè òà òàð. ×à ñ òî òû ãå íî òè ïîâ è àë ëå ëåé ýòî ãî ëî êó -

ñà ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 5.

Íàè áî ëåå ÷à ñ òûì âî âñåõ âû áîð êàõ òà òàð ÿâ ëÿ åò ñÿ

ãî ìî çè ãîò íûé ãå íî òèï *À/*À, ÷à ñ òî òà êî òî ðî ãî âà ðü è ðó -

åò îò 0,495 â âû áîð êå Äðîæ æà íîâ ñêî ãî äî 0,670 â âû áîð -

êå Àò íèí ñêî ãî ðàé î íîâ, à ñà ìûì ðåä êèì — ãå íî òèï

*Â/*Â: îò 0,033 â âû áîð êå Àê òà íûø ñêî ãî äî 0,101 â âû -

áîð êå Äðîæ æà íîâ ñêî ãî ðàé î íîâ. Ïî ëó ÷åí íûå ýê ñ ïå ðè -

ìåí òà ëü íûå ÷à ñ òî òû ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà D7S23 (KM19)

ïðî âå ðå íû íà ñî îò âåò ñò âèå ðàâ íî âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå -

íèþ Õàð äè—Âàé íáåð ãà ïî êðè òå ðèþ c2. Âî âñåõ ñóá ïî -

ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð íà áëþ äà åò ñÿ ñî îò âåò ñò âèå ðàñ ïðå äå ëå -

íèÿ íà áëþ äà å ìûõ ÷à ñ òîò âñòðå ÷à å ìî ñòè ãå íî òè ïîâ ëî êó -
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Òàá ëè öà 4
Ðàñ ïðå äå ëå íèå ÷à ñ òîò àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ 

èí ñåð öè îí íî-äå ëå öè îí íî ãî ïî ëè ìîð ôèçìà ãå íà ÀÑÅ â ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð

Àë ëåëü,
ãå íî òèï

Ðàé îí Òà òà ðû, 
â öå ëîì
(N=615)

Àð ñêèé
(N=120)

Àò íèí ñêèé 
(N=117)

Êà çàí ñêèå 
òà òà ðû
(N=237)

Áó èí ñêèé
(N=108)

Äðîæ æà -
íîâ ñêèé
(N=108)

Òà òà ðû-
ìè øà ðè
(N=216)

Ìóñ ëþ -
ìîâ ñêèé
(N=69)

Àê òà íûø -
ñêèé

(N=93)

Òà òà ðû-
òåï òÿ ðè
(N=162)

Àë ëå ëè

*I 0,437 0,538 0,487 0,491 0,468 0,479 0,485 0,505 0,497 0,487

*D 0,563 0,462 0,513 0,509 0,532 0,521 0,515 0,495 0,503 0,513

Ãå íî òè ïû

*I/*I 0,225 0,299 0,262 0,232 0,232 0,232 0,290 0,365 0,321 0,266

*I/*D 0,425 0,479 0,451 0,518 0,472 0,495 0,449 0,280 0,352 0,441

*D/*D 0,350 0,222 0,287 0,250 0,296 0,273 0,261 0,355 0,327 0,293

Ñî îò âåò ñò âèå ðàâ íî âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå íèþ çà êî íà Õàð äè—Âàé íáåð ãà ð(c2)

0,123 0,655 0,129 0,734 0,559 0,885 0,370 1,7´10-5 1,4´10-4 0,003

Òàá ëè öà 5
Ðàñ ïðå äå ëå íèå ÷à ñ òîò àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà D7S23 (KM19) â ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð

Àë ëåëü,
ãå íî òèï

Ðàé îí Òà òà ðû, 
â öå ëîì
(N=617)

Àð ñêèé
(N=102)

Àò íèí ñêèé 
(N=100)

Êà çàí ñêèå 
òà òà ðû
(N=202)

Áó èí ñêèé
(N=108)

Äðîæ æà -
íîâ ñêèé
(N=109)

Òà òà ðû-
ìè øà ðè
(N=217)

Ìóñ ëþ -
ìîâ ñêèé
(N=106)

Àê òà íûø -
ñêèé

(N=92)

Òà òà ðû-
òåï òÿ ðè
(N=198)

Àë ëå ëè

*À 0,779 0,810 0,795 0,801 0,697 0,749 0,722 0,739 0,730 0,758

*Â 0,221 0,190 0,205 0,199 0,303 0,251 0,278 0,261 0,270 0,242

Ãå íî òè ïû

*À/*À 0,590 0,670 0,639 0,657 0,495 0,576 0,509 0,511 0,510 0,575

*À/*Â 0,333 0,280 0,312 0,287 0,404 0,346 0,425 0,456 0,439 0,365

*Â/*Â 0,047 0,005 0,049 0,056 0,101 0,078 0,066 0,033 0,051 0,060

Ñî îò âåò ñò âèå ðàâ íî âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå íèþ çà êî íà Õàð äè—Âàé íáåð ãà ð(c2)

0,943 0,337 0,501 0,273 0,612 0,218 0,591 0,086 0,116 0,849



ñà D7S23 (KM19) ðàâ íî âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå íèþ Õàð -
äè—Âàé íáåð ãà (òàáë.5). Âî âñåõ ðàé î íàõ, êðî ìå Ìóñ ëþ -
ìîâ ñêî ãî è Àê òà íûø ñêî ãî, èí äåêñ ôàê òè ÷å ñêîé ãå òå ðî -
çè ãîò íî ñòè íè æå òå î ðå òè ÷å ñêîé (òàáë.3).

Ðàñ ïðå äå ëå íèå ÷à ñ òîò àë ëå ëåé âî âñåõ èçó ÷åí íûõ
ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð ÿâ ëÿ åò ñÿ ñõîä íûì: àë ëåëü *À ÿâ ëÿ -
åò ñÿ ïðå îá ëà äà þ ùèì. Àíà ëî ãè÷ íîå ðàñ ïðå äå ëå íèå ÷à ñ -
òîò àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà D7S23 (KM19) õà ðàê òåð -
íî äëÿ äðó ãèõ ïî ïó ëÿ öèé [1, 2, 3, 7, 10].

Ïðè ïî ïàð íîì ñðàâ íå íèè ñóá ïî ïó ëÿ öèé òà òàð ïî ÷à -
ñ òî òàì àë ëå ëåé ëî êó ñà D7S23 (KM19) âû ÿâ ëå íû äî ñòî -
âåð íûå ðàç ëè ÷èÿ ìåæ äó òà òà ðà ìè èç Àò íèí ñêî ãî ðàé î íà
è òà òà ðà ìè èç Äðîæ æà íîâ ñêî ãî, Ìóñ ëþ ìîâ ñêî ãî è Àê -
òà íûø ñêî ãî ðàé î íîâ; ìåæ äó òà òà ðà ìè Áó èí ñêî ãî è
Äðîæ æà íîâ ñêî ãî, Ìóñ ëþ ìîâ ñêî ãî è Àê òà íûø ñêî ãî
ðàé î íîâ (ð<0,05). Ïðè ïî ïàð íîì ñðàâ íå íèè ðàñ ïðå äå ëå -
íèÿ ÷à ñ òîò ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà D7S23 (KM19) âû ÿâ ëå íû
äî ñòî âåð íûå ðàç ëè ÷èÿ ìåæ äó ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè òà òàð Àò -
íèí ñêî ãî ðàé î íà è òà òà ðà ìè Äðîæ æà íîâ ñêî ãî, Ìóñ ëþ -
ìîâ ñêî ãî è Àê òà íûø ñêî ãî ðàé î íîâ, à òàê æå ìåæ äó òà òà -
ðà ìè Áó èí ñêî ãî è òà òà ðà ìè Äðîæ æà íîâ ñêî ãî, Àê òà -
íûø ñêî ãî è Ìóñ ëþ ìîâ ñêî ãî ðàé î íîâ (ð<0,05).

Ëî êóñ IVS6aGATT(CFTR)

Äëÿ èçó ÷å íèÿ ñòðóê òó ðû ñî âðå ìåí íûõ ïî ïó ëÿ öèé ÷å -
ëî âå êà åãî ýâî ëþ öèè, óñòà íîâ ëå íèÿ èñ òî÷ íè êà è ýâî ëþ -
öèè ðàç ëè÷ íûõ ìó òà öèé â ãå íàõ èñ ïî ëü çó þò âíóò ðè ãåí -
íûå STR-ìàðê¸ðû. Îä íèì èç òà êèõ âíóò ðè ãåí íûõ
STR-ìàðê¸ðîâ ÿâ ëÿ þò ñÿ òåò ðà íóê ëå î òèä íûå ïî âòî ðû â
èí ò ðî íå 6à ãå íà ìó êî âèñ öè äîç íî ãî òðàíñ ìåì á ðàí íî ãî
ðå ãó ëÿ òîð íî ãî áåë êà, CFTR [11]. Ïî êà çà íî, ÷òî ìèê ðî -
ñà òåë ëèò IVS6aGATT(CFTR) ÿâ ëÿ åò ñÿ ðåä êî ìó òè ðó þ -
ùèì ó÷à ñò êîì â ãå íå CFTR. Âû ÿâ ëå íî ïÿòü àë ëå ëåé,
èìå þ ùèõ ÷å òû ðå, ïÿòü, øåñòü, ñåìü è âî ñåìü ïî âòî ðîâ

GATT. Â ðàç ëè÷ íûõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ ìè ðà â îñíîâ íîì âñòðå -
÷à þò ñÿ äâà àë ëå ëÿ, âêëþ ÷à þ ùèõ øåñòü è ñåìü êî ðî âûõ
åäè íèö ïî âòî ðà. Èõ ÷à ñ òî òà â åâ ðî ïåé ñêèõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ,
â ñðåä íåì, ñî ñòàâ ëÿ åò 0,25 è 0,75 ñî îò âåò ñò âåí íî. Àë ëå -
ëè ñ ÷å òû ðü ìÿ, ïÿ òüþ è âî ñå ìüþ ïî âòî ðà ìè ñ÷è òà þò ñÿ
ðåä êè ìè. Â èñ ñëå äî âàí íûõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ Âîë ãî-Óðà ëü -
ñêî ãî ðå ãè î íà àë ëåëü ñ âî ñå ìüþ ïî âòî ðà ìè îá íà ðó æåí ñ
÷à ñ òî òîé, âà ðü è ðó þ ùåé â ïðå äå ëàõ 1—8% [1, 2, 3, 7, 10].

Â òàáë. 6 ïðåä ñòàâ ëå íû ÷à ñ òî òû àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ
ìèê ðî ñà òåë ëèò íî ãî ìàðê¸ðà IVS6aGATT(CFTR) â âî ñü -
ìè ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð.

Â ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð âñòðå ÷à þò ñÿ òðè àë ëå ëÿ,
âêëþ ÷à þ ùèå 6, 7 è 8 êî ðî âûõ åäè íèö ïî âòî ðà. Óñòà íîâ -
ëå íî, ÷òî íàè áî ëåå ÷à ñ òûì ÿâ ëÿ åò ñÿ àë ëåëü ñ ñå ìüþ ïî -
âòî ðà ìè *7 (îò 0,650 â Àò íèí ñêîì äî 0,773 â Äðîæ æà -
íîâ ñêîì ðàé î íàõ). Íà âòî ðîì ìå ñ òå ïî ÷à ñ òî òå îêà çàë ñÿ
àë ëåëü *6, êî òî ðûé ñ íàè ìåíü øåé ÷à ñ òî òîé (0,213)
âñòðå ÷à åò ñÿ â âû áîð êå Äðîæ æà íîâ ñêî ãî è íàè áî ëü øåé
(0,333) â âû áîð êå Àò íèí ñêî ãî ðàé î íîâ. Ñà ìûå âû ñî êèå
çíà ÷å íèÿ ÷à ñ òî òû àë ëå ëÿ *8 âû ÿâ ëå íû ó òà òàð Ìóñ ëþ -
ìîâ ñêî ãî (0,045), ñà ìûå íèç êèå (0,014) — ó òà òàð Áó èí -
ñêî ãî è Äðîæ æà íîâ ñêî ãî ðàé î íîâ. Â öå ëîì, ïî ðàñ ïðå -
äå ëå íèþ ÷à ñ òîò àë ëå ëåé ëî êó ñà IVS6aGATT ïî ïó ëÿ öèÿ
òà òàð îò ëè ÷à åò ñÿ íàè áî ëü øèì ñõîä ñò âîì ñ ïî ïó ëÿ öèåé
áàø êèð, òîã äà äëÿ ïî ïó ëÿ öèé ìà ðèé öåâ, óä ìóð òîâ è ÷ó -
âà øåé õà ðàê òåð íû áî ëåå âû ñî êèå ÷à ñ òî òû àë ëå ëåé *8
(0,040-0,082) è *6 (0,313-0,355) [1, 2, 3, 10].

Â îá ùåé âû áîð êå òà òàð âû ÿâ ëå íî øåñòü ãå íî òè ïîâ. 
×à ùå âñå ãî âñòðå ÷à ëèñü ãå íî òè ïû *6/*7 è *7/*7. Íà èõ
äî ëþ ïðè õî äèò ñÿ áî ëåå 80%. Ãå íî òèï *6/*8 íå áûë
îïðå äå ëåí â äâóõ ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð: Äðîæ æà íîâ -
ñêî ãî è Àê òà íûø ñêî ãî ðàé î íîâ, à ãå íî òèï*8/*8 âû ÿâ -
ëåí òî ëü êî â îä íîé ñóá ïî ïó ëÿ öèè: Äðîæ æà íîâ ñêî ãî
ðàé î íà.
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Òàá ëè öà 6
Ðàñ ïðå äå ëå íèå ÷à ñ òîò àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ìèê ðî ñà òåë ëèò íî ãî ìàðê¸ðà IVS6aGATT â ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð

Àë ëåëü,
ãå íî òèï

Ðàé î íû Òà òà ðû, â
öå ëîì

(N=669)
Àð ñêèé
(N=138)

Àò íèí ñêèé 
(N=117)

Êà çàí ñêèå 
òà òà ðû
(N=255)

Áó èí ñêèé
(N=108)

Äðîæ æà -
íîâ ñêèé
(N=108)

Òà òà ðû-
ìè øà ðè
(N=216)

Ìóñ ëþ -
ìîâ ñêèé
(N=100)

Àê òà íûø -
ñêèé

(N=98)

Òà òà ðû-
òåï òÿ ðè
(N=198)

Àë ëå ëè

*6 0,275 0,333 0,024 0,269 0,213 0,241 0,270 0,296 0,283 0,277

*7 0,696 0,650 0,674 0,717 0,773 0,745 0,685 0,684 0,684 0,700

*8 0,029 0,017 0,302 0,014 0,014 0,014 0,045 0,020 0,033 0,023

Ãå íî òè ïû

*6/*6 0,065 0,103 0,082 0,046 0,028 0,037 0,006 0,102 0,081 0,067

*7/*6 0,384 0,453 0,415 0,435 0,370 0,403 0,370 0,388 0,379 0,401

*7/*7 0,493 0,410 0,455 0,491 0,584 0,537 0,480 0,469 0,475 0,487

*8/*6 0,036 0,008 0,024 0,009 0 0,005 0,050 0 0,025 0,018

*8/*7 0,022 0,026 0,024 0,019 0,009 0,014 0,040 0,041 0,040 0,025

*8/*8 0 0 0 0 0,009 0,005 0 0 0 0,002

Ñî îò âåò ñò âèå ðàâ íî âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå íèþ çà êî íà Õàð äè—Âàé íáåð ãà ð(c2)

0,170 0,950 0,483 0,621 0,0000 1,0?10-6 0,276 0,541 0,842 0,200



Âî âñåõ ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð óðî âåíü ôàê òè ÷å ñêîé

ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè ïî ëî êó ñó IVS6aGATT(CFTR) íå çíà ÷è -

òå ëü íî ïðå âû øà åò óðî âåíü òå î ðå òè ÷å ñêîé, çà èñê ëþ ÷å -

íè åì Àê òà íûø ñêî ãî ðàé î íà, â êî òî ðîì íà áëþ äà åò ñÿ

ñíè æå íèå ïî êà çà òå ëÿ ôàê òè ÷å ñêîé ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè

(òàáë.3).

Âî âñåõ ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð, êðî ìå Äðîæ æà íîâ ñêî ãî 

ðàé î íà, íà áëþ äà åò ñÿ ñî îò âåò ñò âèå íà áëþ äà å ìûõ ÷à ñ òîò

âñòðå ÷à å ìî ñòè ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà IVS6aGATT(CFTR) ðàâ -

íî âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå íèþ Õàð äè—Âàé íáåð ãà (òàáë.6).

Ïðè ïî ïàð íîì ñðàâ íå íèè ñóá ïî ïó ëÿ öèé òà òàð ïî ÷à -

ñ òî òàì àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà IVS6aGATT(CFTR)

âû ÿâ ëå íû äî ñòî âåð íûå ðàç ëè ÷èÿ ìåæ äó òà òà ðà ìè Äðîæ -

æà íîâ ñêî ãî è ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè Àò íèí ñêî ãî, è Ìóñ ëþ -

ìîâ ñêî ãî ðàé î íîâ (ð<0,05).

Ëî êóñ HUMFABP2

Ãåí áåë êà, ñâÿ çû âà þ ùå ãî æèð íûå êèñ ëî òû â ñëè çè -

ñòîé êè øå÷ íè êà, FABP2, ëî êà ëè çî âàí íà êî ðîò êîì ïëå ÷å

õðî ìî ñî ìû 4 [55]. Ìèê ðî ñà òåë ëèò íûé ëî êóñ, ëî êà ëè çî -

âàí íûé âî âòî ðîì èí ò ðî íå ýòî ãî ãå íà, ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñî -

áîé òðè íóê ëå î òèä íûé ïî âòîð ÀÒÒ, îáî çíà ÷à åò ñÿ êàê

HUMFABP2 èëè STR/FABP2 è îò íî ñèò ñÿ ê ãðóï ïå

STR-ìàðê¸ðîâ. Íî ìåí ê ëà òó ðà àë ëå ëåé ñî îò âåò ñò âó åò ÷èñ -

ëó ïî âòî ðîâ êî ðî âîé òðè íóê ëå î òèä íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî -

ñòè. Â ëè òå ðà òó ðå îïè ñà íî âî ñåìü àë ëå ëåé ýòî ãî ëî êó ñà ñ
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Òàá ëè öà 7
Ðàñ ïðå äå ëå íèå ÷à ñ òîò àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà STR/FABP2 â ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð

Àë ëåëü,
ãå íî òèï

Ðàé îí Òà òà ðû, â
öå ëîì

(N=645)
Àð ñêèé
(N=126)

Àò íèí ñêèé 
(N=107)

Êà çàí ñêèå 
òà òà ðû
(N=233)

Áó èí ñêèé
(N=107)

Äðîæ æà -
íîâ ñêèé
(N=107)

Òà òà ðû-
ìè øà ðè
(N=214)

Ìóñ ëþ -
ìîâ ñêèé
(N=108)

Àê òà íûø -
ñêèé

(N=90)

Òà òà ðû-
òåï òÿ ðè
(N=198)

Àë ëå ëè

*8 0 0 0,005 0 0,002 0 0 0 0,001

*9 0,008 0,005 0,006 0 0 0 0 0 0 0,002

*10 0,575 0,542 0,560 0,584 0,640 0,612 0,603 0,567 0,586 0,585

*11 0,147 0,122 0,135 0,122 0,103 0,112 0,111 0,144 0,126 0,125

*12 0,032 0,047 0,039 0,037 0,028 0,033 0,046 0,094 0,068 0,046

*13 0,194 0,229 0,210 0,215 0,192 0,202 0,208 0,134 0,174 0,197

*14 0,044 0,051 0,047 0,037 0,037 0,037 0,032 0,050 0,040 0,042

*15 0 0,005 0,002 0 0 0 0 0,011 0,005 0,002

Ãå íî òè ïû

*9/*10 0,008 0,009 0,008 0 0 0 0 0 0,003

*10/*10 0,310 0,271 0,292 0,318 0,393 0,352 0,361 0,344 0,354 0,332

*11/*10 0,191 0,122 0,159 0,159 0,122 0,139 0,130 0,211 0,167 0,155

*11/*11 0 0,009 0,004 0 0,019 0,009 0,009 0 0,005 0,006

*12/*10 0,032 0,037 0,034 0,037 0,047 0,042 0,074 0,067 0,072 0,050

*12/*11 0,016 0,019 0,017 0 0,009 0,005 0,009 0,022 0,010 0,011

*12/*12 0 0,009 0,008 0,009 0 0,005 0 0,044 0,020 0,009

*13/*8 0 0 0 0,009 0 0,005 0 0 0 0,002

*13/*9 0,008 0 0,008 0 0 0 0 0 0 0,002

*13/*10 0,230 0,319 0,270 0,290 0,271 0,278 0,213 0,100 0,162 0,240

*13/*11 0,079 0,047 0,064 0,065 0,019 0,046 0,065 0,056 0,061 0,057

*13/*12 0,016 0,019 0,017 0,019 0 0,005 0,009 0,011 0,010 0,011

*13/*13 0,024 0,028 0,026 0,019 0,047 0,032 0,065 0,044 0,056 0,037

*14/*10 0,071 0,048 0,060 0,047 0,056 0,051 0,065 0,056 0,061 0,057

*14/*11 0,008 0,037 0,021 0,019 0,019 0,014 0 0,011 0,005 0,014

*14/*12 0 0 0 0,019 0 0,005 0 0 0 0,002

*14/*13 0,008 0,019 0,013 0,019 0 0,005 0 0,011 0,005 0,008

*15/*10 0 0,009 0,008 0 0 0 0 0 0 0,002

*15/*14 0 0 0 0 0 0 0 0,022 0,010 0,003

Ñî îò âåò ñò âèå ðàâ íî âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå íèþ çà êî íà Õàð äè—Âàé íáåð ãà ð(c2)

0,840 0,791 0,868 0,262 0,607 0,601 0,565 0,0000 0,0000 9,3´10-



÷èñ ëîì ïî âòî ðÿ þ ùèõ ñÿ êî ðî âûõ åäè íèö îò 8 äî 16. Èçó -
÷å íèå äàí íî ãî ïî ëè ìîð ô íî ãî ìàðê¸ðà íå îá íà ðó æè ëî
íè êà êèõ àñ ñî öè à öèé ñ êà êè ìè-ëè áî çà áî ëå âà íè ÿ ìè. Èñ -
õî äÿ èç äî âî ëü íî âû ñî êî ãî çíà ÷å íèÿ ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè â
ïî ïó ëÿ öè ÿõ Åâ ðî ïû (Í>0,5), ñòà íî âèò ñÿ î÷å âèä íîé öå -
ëå ñî îá ðàç íîñòü èñ ïî ëü çî âà íèÿ ýòî ãî ìàðê¸ðà â ïî ïó ëÿ -
öè îí íî-ãå íå òè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî âà íè ÿõ [19].

×à ñ òî òû àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà STR/FABP2 â
èñ ñëå äî âàí íûõ ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð ïðåä ñòàâ ëå íû â
òàáë. 7.

Â øåñ òè èçó ÷åí íûõ ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð îïðå äå ëå íî
âî ñåìü àë ëå ëåé ëî êó ñà STR/FABP2 (òàáë. 7). Âî âñåõ èçó -
÷åí íûõ ðàé î íàõ íàè áî ëåå ÷à ñ òû ìè îêà çà ëèñü àë ëå ëè *10
(÷à ñ òî òà îò 0,542 äî 0,640), *13 (÷à ñ òî òà îò 0,133 äî 0,229) 
è *11 (÷à ñ òî òà îò 0,111 äî 0,147), ÷òî ñî ãëà ñó åò ñÿ ñ äàí -
íû ìè, ïî ëó ÷åí íû ìè ïðè èçó ÷å íèè ïî ïó ëÿ öèé Âîë -
ãî-Óðà ëü ñêî ãî ðå ãè î íà. Íàè áî ëü øåå ñõîä ñò âî â ðàñ ïðå -
äå ëå íèè ÷à ñ òîò àë ëå ëåé ëî êó ñà STR/FABP2 íà áëþ äà åò ñÿ
ñ ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè ÷ó âà øåé è óä ìóð òîâ [1, 2, 3, 10].

Àë ëåëü *11 âû ÿâ ëåí âî âñåõ ðàé î íàõ ñ ÷à ñ òî òîé îò
0,111 äî 0,147. À â ñóá ïî ïó ëÿ öèè Àê òà íûø ñêî ãî ðàé î íà
îí ÿâ ëÿ åò ñÿ âòî ðûì ïî ÷à ñ òî òå: åãî ÷à ñ òî òà (0,144) ïðå âû -
øà åò ÷à ñ òî òó àë ëå ëÿ *13 (0,133). Àë ëå ëè *12 è *14 âñòðå -
÷à þò ñÿ âî âñåõ ðàé î íàõ ñ ÷à ñ òî òîé ìå íåå 0,05. Èñê ëþ ÷å -
íè åì ÿâ ëÿ åò ñÿ ñóá ïî ïó ëÿ öèÿ Àê òà íûø ñêî ãî ðàé î íà, ãäå
÷à ñ òî òà àë ëå ëÿ *12 äî ñòè ãà åò 0,094. Àë ëåëü*15 îá íà ðó æåí
òî ëü êî â Àò íèí ñêîì è Àê òà íûø ñêîì ðàé î íàõ. Àë ëåëü*9
âû ÿâ ëåí òî ëü êî ó òà òàð Àð ñêî ãî è Àò íèí ñêî ãî ðàé î íîâ, à
àë ëåëü*6 — òî ëü êî îä íàæ äû â Áó èí ñêîì ðàé î íå.

Íàè áî ëåå ÷à ñ òû ìè ãå íî òè ïà ìè äëÿ âñåõ âû áî ðîê òà -
òàð áû ëè ãå íî òè ïû *10/*10 (0,361-0,271), *13/*10
(0,100-0,318) è *11/*10 (0,122-0,191). Âî âñåõ ñóá ïî ïó ëÿ -
öè ÿõ òà òàð êðî ìå Àê òà íûø ñêî ãî ðàé î íà íà áëþ äà åò ñÿ
ñî îò âåò ñò âèå ðàñ ïðå äå ëå íèÿ íà áëþ äà å ìûõ ÷à ñ òîò ãå íî -
òè ïîâ STR/FABP2 ðàâ íî âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå íèþ Õàð -
äè—Âàé íáåð ãà (òàáë.7).

Ïî ëî êó ñó STR/FABP2 ïðî ñëå æè âà åò ñÿ òåí äåí öèÿ ê
ïðå îá ëà äà íèþ ôàê òè ÷å ñêîé ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè ïî ñðàâ -
íå íèþ ñ òå î ðå òè ÷å ñêîé â èçó ÷åí íûõ ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ,
êðî ìå òà òàð Äðîæ æà íîâ ñêî ãî è Àê òà íûø ñêî ãî ðàé î íîâ, 
ïðè÷¸ì â ïî ñëåä íåé ñóá ïî ïó ëÿ öèè ýòî ðàç ëè ÷èå ñòà òè -
ñòè ÷å ñêè çíà ÷è ìî (Fis=0,0987; p<0,0001) (òàáë.3).

Ïðè ïî ïàð íîì ñðàâ íå íèè âû ÿâ ëå íû äî ñòî âåð íûå
ðàç ëè ÷èÿ â ðàñ ïðå äå ëå íèè ÷à ñ òîò àë ëå ëåé ëî êó ñà
HUMFABP2 ìåæ äó âû áîð êîé Àê òà íûø ñêî ãî ðàé î íà è
âû áîð êà ìè Àð ñêî ãî, Àò íèí ñêî ãî, Áó èí ñêî ãî è Äðîæ æà -
íîâ ñêî ãî ðàé î íîâ (ð<0,05). Ïðè ïî ïàð íîì ñðàâ íå íèè
ñóá ïî ïó ëÿ öèé òà òàð âû ÿâ ëå íû äî ñòî âåð íûå ðàç ëè ÷èÿ â
ðàñ ïðå äå ëå íèè ÷à ñ òîò ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà HUMFABP2
ìåæ äó âû áîð êîé Àê òà íûø ñêî ãî è âû áîð êà ìè îñòà ëü íûõ 
ïÿ òè èñ ñëå äî âàí íûõ ðàé î íîâ; à òàê æå ìåæ äó òà òà ðà ìè
Àò íèí ñêî ãî è Ìóñ ëþ ìîâ ñêî ãî ðàé î íîâ (ð<0,05).

Ëî êóñ HUMTHOI

Ãåí òè ðî çèí ãèä ðîê ñè ëà çû ÷å ëî âå êà (TH) ëî êà ëè çî -
âàí íà êî ðîò êîì ïëå ÷å 11-é õðî ìî ñî ìû (11ð15.5).

Â 1991 ã. âû ÿâ ëå íî íà ëè ÷èå êî ðîò êî ãî òàí äåì íî ãî ïî -
âòî ðà ñ êî ðî âîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòüþ AATG â 1-ì èí ò -
ðî íå ãå íà ÒÍ, êî òî ðûé îáî çíà ÷à åò ñÿ êàê HUMTHOI,
èëè STR/THOI. Àë ëå ëè ëî êó ñà HUMTHOI íó ìå ðó þò ñÿ
ïî ÷èñ ëó ïî âòî ðîâ. Â íå êî òî ðûõ àë ëå ëÿõ âîç ìîæ íû âà -
ðè àí òû, êîã äà èç òåò ðà íóê ëå î òèä íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî -
ñòè èñ ÷å çà åò îäèí íóê ëå î òèä, òà êèå àë ëå ëè îáî çíà ÷à þò
êàê n.3, ãäå n — ÷èñ ëî êî ðî âûõ ïî âòî ðîâ (9.3). Äàí íûé
ïî ëè ìîð ô íûé ëî êóñ èìå åò âû ñî êèé óðî âåíü ãå òå ðî çè -
ãîò íî ñòè (90%), â ñâÿ çè ñ ÷åì àê òèâ íî èñ ïî ëü çó åò ñÿ â
ïî ïó ëÿ öè îí íîé ãå íå òè êå è ïðè èäåí òè ôè êà öèè ëè÷ íî -
ñòè [18].

×à ñ òî òû àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà STR/THOI, â
øåñ òè èñ ñëå äî âàí íûõ ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð ïðåä ñòàâ ëå -
íû â òàáë. 8.

Â îá ùåé âû áîð êå òà òàð âû ÿâ ëå íî 7 àë ëå ëåé ëî êó ñà
STR/THOI: íàè áî ëåå ÷à ñ òû ìè îêà çà ëèñü àë ëå ëè *10(9.3)
è *6 (÷à ñ òî òû 0,271 è 0,253 ñî îò âåò ñò âåí íî). Ïî ëó ÷åí íàÿ 
êàð òè íà ñî ãëà ñó åò ñÿ ñ äàí íû ìè, ïî ëó ÷åí íû ìè ïðè èñ -
ñëå äî âà íèè äðó ãèõ íà ðî äîâ Âîë ãî-Óðà ëü ñêî ãî ðå ãè î íà,
ãäå íàè áî ëåå ÷à ñ òû ìè òàê æå áû ëè àë ëå ëè *10 è *6, õî òÿ
è íà áëþ äà ëîñü ñïå öè ôè÷ íîå äëÿ êàæ äî ãî ýò íî ñà ñî îò -
íî øå íèå ÷à ñ òîò àë ëå ëåé. Òàê, ïðè èñ ñëå äî âà íèè ïî ëè -
ìîð ôèç ìà äàí íî ãî ëî êó ñà â ïî ïó ëÿ öè ÿõ ìà ðèé öåâ è óä -
ìóð òîâ ñ íàè áî ëü øåé ÷à ñ òî òîé âû ÿâ ëåí àë ëåëü *6, à â
ïî ïó ëÿ öè ÿõ áàø êèð, ÷ó âà øåé è ðóñ ñêèõ Êè ðîâ ñêîé îá -
ëà ñ òè — àë ëåëü *10(9.3). Â ïî ïó ëÿ öèè áàø êèð âòî ðûì ïî 
÷à ñ òî òå ÿâ ëÿë ñÿ àë ëåëü*7 [1, 2, 3, 7, 10].

Ïðè àíà ëè çå ðàñ ïðå äå ëå íèÿ ÷à ñ òîò àë ëå ëåé äàí íî ãî
ëî êó ñà â øåñ òè èñ ñëå äî âàí íûõ ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð óñòà -
íîâ ëå íî, ÷òî â ïÿ òè ðàé î íàõ àë ëåëü *10(9.3) ÿâ ëÿ åò ñÿ ñà -
ìûì ÷à ñ òûì. Íî â ñóá ïî ïó ëÿ öèè Äðîæ æà íîâ ñêî ãî ðàé î íà 
ïðå îá ëà äà åò àë ëåëü *6 (0,294), à ÷à ñ òî òà àë ëå ëÿ *9 ïðå âû -
øà åò ÷à ñ òî òó àë ëå ëÿ *10(9.3) (0,216 è 0,294 ñî îò âåò ñò âåí -
íî). Íàè áî ëåå ðåä êè ìè âî âñåõ øåñ òè ðàé î íàõ ÿâ ëÿ þò ñÿ
àë ëå ëè*11 è *5: àë ëåëü *11 âñòðå ÷à åò ñÿ òî ëü êî â Áó èí ñêîì
è Äðîæ æà íîâ ñêîì ðàé î íàõ; à àë ëåëü *5 îá íà ðó æåí òî ëü êî
â Àò íèí ñêîì è Áó èí ñêîì ðàé î íàõ.

Èç 22 ãå íî òè ïîâ, âû ÿâ ëåí íûõ ó òà òàð, îá ùè ìè äëÿ âñåõ
ñóáïîïóëÿöèé ÿâ ëÿ þò ñÿ 11 ãå íî òè ïîâ. Íàè áî ëåå ðàç íî îá -
ðàç íîé ïî ñî ñòà âó ãå íî òè ïîâ îêà çà ëèñü ñóá ïî ïó ëÿ öèè òà òàð 
Áó èí ñêî ãî è Äðîæ æà íîâ ñêî ãî ðàé î íîâ, ãäå îá íà ðó æå íî ïî
17 ãå íî òè ïîâ. Â öå ëîì, ñ íàè áî ëü øåé ÷à ñ òî òîé âî âñåõ ñóá -
ïî ïó ëÿ öè ÿõ âñòðå ÷à þò ñÿ ãå íî òè ïû *10/*6, *10/*9 è *10/*7.
Íî èìå þò ñÿ îñî áåí íî ñòè èõ ðàñ ïðå äå ëå íèÿ â ñóá ïî ïó ëÿ öè -
ÿõ: òàê, ãå íî òèï *10/*10 ÿâ ëÿ åò ñÿ âòî ðûì ïî ÷à ñ òî òå â âû -
áîð êå òà òàð Àò íèí ñêî ãî ðàé î íà, òîã äà êàê â Äðîæ æà íîâ -
ñêîì ðàé î íå åãî ÷à ñ òî òà ñî ñòàâëÿåò ëèøü 0,009; â Ìóñ ëþ -
ìîâ ñêîì ðàé î íå íàè áî ëåå ÷à ñ òû ìè ÿâ ëÿ þò ñÿ ãå íî òè ïû
*9*/6  è *10/*7 (÷à ñ òî òû îáî èõ 0,121). Âî âñåõ ñóá ïî ïó ëÿ öè -
ÿõ òà òàð íà áëþ äà åò ñÿ ñî îò âåò ñò âèå ðàñ ïðå äå ëå íèÿ íà áëþ äà -
å ìûõ ÷à ñ òîò ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà STR/THOI ðàâ íî âåñ íî ìó
ðàñ ïðå äå ëå íèþ Õàð äè—Âàé íáåð ãà (òàáë.8).

Ïî êà çà òåëü íà áëþ äà å ìîé ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè ïî ëî êó ñó
STR/THOI êî ëåá ëåò ñÿ â ïðå äå ëàõ îò 0,7400 â Àò íèí ñêîì
ðàé î íå äî 0,8667 â Àð ñêîì ðàé î íå. Ïî äàí íî ìó ëî êó ñó
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ïðî ñëå æè âà åò ñÿ ïðå âû øå íèå êàê òå î ðå òè ÷å ñêîé ãå òå ðî -

çè ãîò íî ñòè ïî ñðàâ íå íèþ ñ ôàê òè ÷å ñêîé (Àð ñêèé, Äðîæ -

æà íîâ ñêèé è Àê òà íûø ñêèé ðàé î íû), òàê è ôàê òè ÷å ñêîé

ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè ïî ñðàâ íå íèþ ñ òå î ðå òè ÷å ñêîé, çíà ÷è -

òå ëü íîå äëÿ Àð ñêî ãî ðàé î íà (Fis = -0,1034) (òàáë.3).

Ïðè ïî ïàð íîì ñðàâ íå íèè âû ÿâ ëå íû äî ñòî âåð íûå ðàç -

ëè ÷èÿ â ðàñ ïðå äå ëå íèè ÷à ñ òîò àë ëå ëåé ëî êó ñà STR/THOI

ìåæ äó ñóá ïî ïó ëÿ öèåé Àò íèí ñêî ãî ðàé î íà è òà òà ðà ìè

Äðîæ æà íîâ ñêî ãî è Àê òà íûø ñêî ãî ðàé î íîâ(ð<0,05) è ðàç -

ëè ÷èå â ðàñ ïðå äå ëå íèè ÷à ñ òîò ãå íî òè ïîâ ìåæ äó ñóá ïî ïó ëÿ -

öè ÿ ìè Àò íèí ñêî ãî è Äðîæ æà íîâ ñêî ãî ðàé î íîâ (ð<0,05).

Ëî êóñ VNTR/PAH

Êðî ìå ìèê ðî ñà òåë ëèò íûõ ìàðê¸ðîâ, ïðè ìå ðû êî òî -

ðûõ ðàñ ñìîò ðå íû âûøå, â ïî ïó ëÿ öè îí íî-ãå íå òè ÷å ñêèõ

èñ ñëå äî âà íè ÿõ àê òèâ íî èñ ïî ëü çó þò ñÿ ìè íè-ñà òåë ëè òû.

Îä íèì èç íàè áî ëåå ÷à ñ òî ïðè ìå íÿ å ìûõ ìàðê¸ðîâ äàí -

íî ãî òè ïà ÿâ ëÿ åò ñÿ âû ñî êî ïî ëè ìîð ô íûé ó÷à ñ òîê, ïðåä -

ñòàâ ëÿ þ ùèé ñî áîé ÀÒ-áî ãà òûå 30-íóê ëå î òèä íûå òàí -

äåì íûå ïî âòî ðû (VNTR) â îá ëà ñ òè 3’-êîí öà ãå íà ôå -

íèëà ëà íèí ãèä ðîê ñè ëà çû (PAH) (12q22-q24), îïè ñàí íûé

â 1992 ã. Â ëè òå ðà òó ðå îò ìå ÷å íî 9 âà ðè àí òîâ àë ëå ëåé, ñî -

äåð æà ùèõ ðàç ëè÷ íîå êî ëè ÷å ñò âî ïî âòî ðîâ ðàç ìå ðîì îò
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Òàá ëè öà 8
Ðàñ ïðå äå ëå íèå ÷à ñ òîò àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà HUMTHOI â ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð

Àë ëåëü,
ãå íî òèï

Ðàé îí Òà òà ðû, â
öå ëîì

(N=606)
Àð ñêèé
(N=105)

Àò íèí ñêèé 
(N=100)

Êà çàí ñêèå 
òà òà ðû
(N=205)

Áó èí ñêèé
(N=108)

Äðîæ æà -
íîâ ñêèé
(N=109)

Òà òà ðû-
ìè øà ðè
(N=217)

Ìóñ ëþ -
ìîâ ñêèé
(N=91)

Àê òà íûø -
ñêèé

(N=93)

Òà òà ðû-
òåï òÿ ðè
(N=184)

Àë ëå ëè

*5 0 0,010 0,005 0,005 0 0,002 0 0 0 0,003

*6 0,210 0,295 0,251 0,273 0,295 0,283 0,209 0,226 0,217 0,253

*7 0,157 0,160 0,159 0,144 0,165 0,154 0,209 0,199 0,204 0,171

*8 0,152 0,105 0,129 0,083 0,110 0,097 0,126 0,134 0,130 0,118

*9 0,181 0,110 0,146 0,199 0,215 0,207 0,181 0,199 0,190 0,182

*10(9.3) 0,300 0,320 0,310 0,282 0,206 0,244 0,275 0,242 0,258 0,271

*11 0 0 0,014 0,009 0,012 0 0 0 0,004

Ãå íî òè ïû

*5/*6 0 0,010 0,005 0 0 0 0 0 0 0,002

*6/*6 0,038 0,100 0,068 0,102 0,110 0,106 0,033 0,065 0,049 0,076

*7/*6 0,067 0,100 0.083 0,093 0,055 0,074 0,077 0,075 0,076 0,078

*7/*7 0,010 0,030 0,019 0 0,028 0,014 0,022 0,043 0,033 0,022

*8/*6 0,057 0,040 0,049 0,019 0,083 0,051 0,055 0,032 0,043 0,048

*8/*7 0,067 0,050 0,059 0,019 0,020 0,037 0,088 0,022 0,054 0,050

*8/*8 0,019 0,010 0,015 0 0,009 0,005 0,022 0,043 0,033 0,017

*9/*6 0,048 0,080 0,063 0,074 0,092 0,083 0,121 0,097 0,108 0,084

*9/*7 0,076 0 0,039 0,065 0,046 0,055 0,088 0,129 0,108 0,066

*9/*8 0,048 0,060 0,054 0,056 0,037 0,046 0,033 0,054 0,043 0,048

*9/*9 0,019 0 0,010 0,046 0,073 0,060 0,011 0,011 0,010 0,028

*10/*5 0 0,010 0.005 0,009 0 0,005 0 0 0 0,003

*10/*6 0,171 0,160 0,166 0,139 0,138 0,143 0,099 0,118 0,108 0,140

*10/*7 0,086 0,110 0,098 0,102 0,119 0,111 0,121 0,086 0,103 0,104

*10/*8 0,095 0,040 0,068 0,074 0,028 0,051 0,033 0,075 0,054 0,058

*10/*9 0,152 0,080 0,117 0,102 0,101 0,101 0,099 0,097 0,098 0,106

*10/*10 0,048 0,120 0,083 0,065 0,009 0,037 0,099 0,054 0,076 0,064

*11/*6 0 0 0,009 0 0,005 0 0 0 0,002

*11/*7 0 0 0,009 0 0,005 0 0 0 0,002

*11/*8 0 0 0 0 0 0 0 0 0

*11/*9 0 0 0,009 0,009 0,009 0 0 0 0,003

*11/*10 0 0 0 0,009 0,005 0 0 0 0,002

Ñî îò âåò ñò âèå ðàâ íî âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå íèþ çà êî íà Õàð äè—Âàé íáåð ãà ð(c2)

0,445 0,373 0,828 0,737 0,198 0,619 0,399 0,264 0,291 0,821



350 äî 650 ï.í. [13]. Èñ õî äÿ èç òî ãî, ÷òî ÷à ñ òî òà è âñòðå -
÷à å ìîñòü àë ëå ëåé VNTR ãå íà ÐÀÍ õà ðàê òå ðè çó þò ñÿ âû -
ñî êîé ãå òå ðî ãåí íî ñòüþ è ñó ùå ñò âåí íû ìè ìåæ ïî ïó ëÿ -
öè îí íû ìè ðàç ëè ÷è ÿ ìè, ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîå èçó -
÷å íèå äàí íî ãî ïî ëè ìîð ôèç ìà ó ðàç ëè÷ íûõ íà ðî äîâ
ïðåä ñòàâ ëÿ åò íå ìà ëî âàæ íûé èí òå ðåñ.

Ðå çó ëü òà òû èñ ñëå äî âà íèÿ ðàñ ïðå äå ëå íèÿ ÷à ñ òîò àë -
ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà VNTR/PAH â øåñ òè ñóá ïî ïó -
ëÿ öè ÿõ òà òàð ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 9.

Â öå ëîì, â âû áîð êå èç 626 èí äè âè äîâ îïðå äå ëå íû 9 àë -
ëå ëåé ëî êó ñà VNTR/PAH ñ ÷èñ ëîì ïî âòî ðîâ êî ðî âîé åäè -
íè öû îò 3 äî 12. Íàè áî ëü øåå àë ëå ëü íîå ðàç íî îá ðà çèå ïî
ëî êó ñó VNTR/PAH îò ìå ÷å íî äëÿ ñóá ïî ïó ëÿ öèè Àê òà íûø -
ñêî ãî ðàé î íà (8 àë ëå ëåé), íàè ìåíü øåå — äëÿ Àð ñêî ãî (6
àë ëå ëåé). Âî âñåõ ðàé î íàõ ñà ìûì ÷à ñ òûì ÿâ ëÿë ñÿ àë ëåëü
*3 (îò 0,391 â Ìóñ ëþ ìîâ ñêîì äî 0,472 â Àð ñêîì ðàé î íàõ).
Àë ëå ëè *8 (÷à ñ òî òà 0,202-0,31), *7 (÷à ñ òî òà 0,079-0,168) è
*9 (÷à ñ òî òà 0,0,051-0,129) âñòðå òè ëèñü âî âñåõ øåñ òè ñóá -
ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð. Àë ëåëü *12 îá íà ðó æåí âî âñåõ ðàé î íàõ
êðî ìå Äðîæ æà íîâ ñêî ãî. Àë ëåëü *11 íå âû ÿâ ëåí â âû áîð êå
êà çàí ñêèõ òà òàð (Àð ñêî ãî è Àò íèí ñêî ãî ðàé î íîâ). Àë ëåëü
*6 îá íà ðó æåí â Àð ñêîì, Àí òè íñêîì è Àê òà íûø ñêîì ðàé -
î íàõ, àë ëåëü *5 — â Àò íèí ñêîì, Ìóñ ëþ ìîâ ñêîì è Àê òà -
íûø ñêîì, àë ëåëü *10 — òî ëü êî ñðå äè ìè øà ðåé (â Áó èí -
ñêîì è Äðîæ æà íîâ ñêîì ðàé î íàõ). Â îáú å äèí¸ííîé âû áîð -
êå òà òàð íàè áî ëåå ÷à ñ òû ìè ÿâ ëÿ þò ñÿ àë ëå ëè *3, *8 è *7
(0,420; 0,273 è 0,133 ñî îò âåò ñò âåí íî); ÷à ñ òî òà àë ëå ëÿ *9 —
0,109. Âñå äðó ãèå àë ëå ëè âñòðå ÷à þò ñÿ ñ ÷à ñ òî òîé ìå íåå
0,05. Ïî ëó ÷åí íûå ðå çó ëü òà òû ðàñ ïðå äå ëå íèÿ ÷à ñ òîò àë ëå -
ëåé â ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð ñî ãëà ñó þò ñÿ ñ äàí íû ìè ïðå äû -
äó ùèõ èñ ñëå äî âà íèé íà ðî äîâ Ïî âîëæüÿ: â èñ ñëå äî âàí íûõ
ïî ïó ëÿ öè ÿõ áàø êèð, ÷ó âà øåé, ìà ðèé öåâ è óä ìóð òîâ ñà -
ìû ìè ÷à ñ òû ìè òàê æå ÿâ ëÿ ëèñü àë ëå ëè *3 (0,383; 0,511;
0,458 è 0,496 ñî îò âåò ñò âåí íî) è *8 (0,0,319; 0,202; 0,206 è
0,228 ñî îò âåò ñò âåí íî) [1, 2, 3, 10].

Â öå ëîì â øåñ òè ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð âû ÿâ ëåí 31 ãå -
íî òèï ëî êó ñà VNTR/PAH. Ìè íè ìà ëü íîå êî ëè ÷å ñò âî ãå -
íî òè ïîâ îá íà ðó æå íî ó òà òàð Àê òà íûø ñêî ãî è Áó èí ñêî ãî 
ðàé î íîâ (13 è 14 ñî îò âåò ñò âåí íî), ìàê ñè ìà ëü íîå â Ìóñ -
ëþ ìîâ ñêîì ðàé î íå (18). Ñåìü ãå íî òè ïîâ âû ÿâ ëå íû âî
âñåõ ðàé î íàõ. Ñ íàè áî ëü øåé ÷à ñ òî òîé âî âñåõ ñóá ïî ïó -
ëÿ öè ÿõ, êðî ìå Àð ñêî ãî ðàé î íà, âñòðå ÷à åò ñÿ ãå íî òèï
*8/*3, ìàê ñè ìà ëü íîå çíà ÷å íèå êî òî ðîé â ñóá ïî ïó ëÿ öèè
òà òàð Áó èí ñêî ãî ðàé î íà äî ñòè ãà åò 0,318. Â Àð ñêîì ðàé î -
íå ñà ìûì ÷à ñ òûì ãå íî òè ïîì ó òà òàð ÿâ ëÿ åò ñÿ *3/*3
(0,280), à ÷à ñ òî òà ãå íî òè ïà*8*/3 ñî ñòàâ ëÿ åò 0,159. ×à ñ òî -
òà áî ëåå 10 % îò ìå ÷å íà äëÿ ãî ìî çè ãîò íî ãî ãå íî òè ïà
*3/*3 âî âñåõ ðàé î íàõ êðî ìå Áó èí ñêî ãî è äëÿ ãå òå ðî çè -
ãîò íî ãî ãå íî òè ïà*9/*3 âî âñåõ ðàé î íàõ êðî ìå Àð ñêî ãî è
Àò íèí ñêî ãî ðàé î íîâ; ÷à ñ òî òà áî ëåå 5% — äëÿ ãå íî òè ïà
7/*3 âî âñåõ ðàé î íàõ; äëÿ ãå íî òè ïà *8/*7 âî âñåõ ðàé î íàõ 
êðî ìå Äðîæ æà íîâ ñêî ãî è Ìóñ ëþ ìîâ ñêî ãî; äëÿ ãå íî òè ïà 
*8/*8 âî âñåõ ðàé î íàõ êðî ìå Áó èí ñêî ãî è Äðîæ æà íîâ -
ñêî ãî. Òåñò íà ñî îò âåò ñò âèå ðàñ ïðå äå ëå íèþ Õàð äè -
—Âàé íáåð ãà â øåñ òè ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð âû ÿ âèë íå ñî -
îò âåò ñò âèå â âû áîð êàõ èç òð¸õ ðàé î íîâ: Áó èí ñêîì, Ìóñ -

ëþ ìîâ ñêîì è Àê òà íûø ñêîì, è â îáú å äèí¸ííîé âû áîð êå 
(òàáë.10). Ïðè èñ ñëå äî âà íèè òå î ðå òè ÷å ñêîé è ôàê òè ÷å -
ñêîé ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè âû ÿâ ëå íî óìå íü øå íèå ïî êà çà òå -
ëåé ôàê òè ÷å ñêîé ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè â ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ Àð -
ñêî ãî, Àò íèí ñêî ãî, Äðîæ æà íîâ ñêî ãî è Àê òà íûø ñêî ãî
ðàé î íîâ è ïî âû øå íèå ïî êà çà òå ëåé ôàê òè ÷å ñêîé ãå òå ðî -
çè ãîò íî ñòè â ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ Áó èí ñêî ãî è Àê òà íûø ñêî -
ãî ðàé î íîâ îò íî ñè òå ëü íî ïî êà çà òå ëåé òå î ðå òè ÷å ñêîé.

Âñå øåñòü âû áî ðîê òà òàð ïî ïàð íî èñ ñëå äî âà íû íà
ãå òå ðî ãåí íîñòü. Âû ÿâ ëå íû äî ñòî âåð íûå ðàç ëè ÷èÿ ìåæ äó 
íà ñå ëå íè åì Àð ñêî ãî ðàé î íà è òà òà ðà ìè, ïðî æè âà þ ùè -
ìè â Áó èí ñêîì, Äðîæ æà íîâ ñêîì è Ìóñ ëþ ìîâ ñêîì ðàé -
î íàõ, ìåæ äó ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿì Àò íèí ñêî ãî è Äðîæ æà íîâ -
ñêî ãî ðàé î íîâ â ðàñ ïðå äå ëå íèè ÷à ñ òîò àë ëå ëåé è ãå íî òè -
ïîâ ãå íà ôå íè ëà ëà íèí ãèä ðîê ñè ëà çû. Äî ñòî âåð íûå ðàç -
ëè ÷èÿ â ðàñ ïðå äå ëå íèè ÷à ñ òîò àë ëå ëåé âû ÿâ ëå íû ìåæ äó
òà òà ðà ìè Àê òà íûø ñêî ãî ðàé î íà è òà òà ðà ìè Àð ñêî ãî,
Àò íèí ñêî ãî è Äðîæ æà íîâ ñêî ãî ðàé î íîâ. Òàê æå äî ñòî -
âåð íûå ðàç ëè ÷èÿ ðàñ ïðå äå ëå íèÿ ÷à ñ òîò ãå íî òè ïîâ îá íà -
ðó æå íû ìåæ äó ñóá ïî ïó ëÿ öèåé Àò íèí ñêî ãî ðàé î íà è
ñóá ïî ïó ëÿ öèåé òà òàð Áó èí ñêî ãî ðàé î íà (ð<0,05).

Ëî êóñ VNTR/DAT1

Áå ëîê DAT1, ïå ðå íîñ ÷èê äî ôà ìè íà, ïðè íàä ëå æèò ê
ñå ìåé ñò âó Na+,Cl--çà âè ñè ìûõ ïå ðå íîñ ÷è êîâ íåé ðî ìå äè -
à òî ðîâ, îãðà íè ÷è âà åò àê òèâ íîñòü äî ôà ìè íýð ãè ÷å ñêîé
ñè ñ òå ìû â ñè íàï ñàõ ïó òåì îá ðàò íî ãî ïî ãëî ùå íèÿ íåé ðî -
ìå äè à òî ðà â ïðå ñè íàï òè ÷å ñêèå òåð ìè íà ëû, ÷òî èã ðà åò
âàæ íóþ ðîëü â äî ôà ìè íåð ãè ÷å ñêîé íåé ðîò ðàí ñ ìèñ ñèè.
Ãåí DAT1 (SLC6A3) ëî êà ëè çî âàí íà 5-é õðî ìî ñî ìå â îá -
ëà ñ òè ð15.33. Â ãå íå DAT1 îá íà ðó æå íû âà ðü è ðó þ ùèå òàí -
äåì íûå ïî âòî ðû (VNTR) â 3’-íå òðàí ñ ëè ðó å ìîé îá ëà ñ òè ñ
÷èñ ëîì êî ïèé îò 3 äî 11. Àë ëå ëè ñ 9-þ è 10-þ åäè íè öà ìè
ïî âòî ðîâ ÿâ ëÿ þò ñÿ íàè áî ëåå ÷à ñ òû ìè è ïðè ñóò ñò âó þò áî -
ëåå ÷åì ó 90% èí äè âè äîâ â ïî ïó ëÿ öè ÿõ åâ ðî ïåé öåâ è
àìå ðè êàí öåâ åâ ðî ïåé ñêî ãî è àô ðè êàí ñêî ãî ïðî èñ õîæ äå -
íèÿ. Âû ÿâ ëå íû àñ ñî öè à öèè ìåæ äó ïî ëè ìîð ôèç ìîì
VNTR â äàí íîì ãå íå è øè çîô ðå íèåé, à òàê æå ãè ïå ðàê -
òèâ íû ìè ñî ñòî ÿ íè ÿ ìè ñ íà ðó øå íè åì âíè ìà íèÿ [17].

Â òàáë. 10 ïðåä ñòàâ ëå íû ðå çó ëü òà òû àíà ëè çà ðàñ ïðå -
äå ëå íèÿ ÷à ñ òîò àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà VNTR/DAT1
â øåñ òè ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð.

Ðàñ ïðå äå ëå íèå ÷à ñ òîò àë ëå ëåé ëî êó ñà VNTR/DAT1 âî
âñåé ïî ïó ëÿ öèè òà òàð õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ êàê óíè ìî äà ëü íîå.
Ñ ìàê ñè ìà ëü íîé ÷à ñ òî òîé âñòðå ÷à åò ñÿ àë ëåëü ñ 10-þ åäè -
íè öà ìè ïî âòî ðà, ÷òî õà ðàê òåð íî è äëÿ äðó ãèõ ïî ïó ëÿ öèé
Âîë ãî-Óðà ëü ñêî ãî ðå ãè î íà [1, 2, 3, 10]. Ìàê ñè ìà ëü íîå
çíà ÷å íèå ÷à ñ òî òû àë ëå ëÿ *10 âû ÿâ ëå íî ó òà òàð Àê òà íûø -
ñêî ãî ðàé î íà (0,872), à ìè íè ìà ëü íîå ó òà òàð Áó èí ñêî ãî
ðàé î íà (0,729). Âòî ðûì ïî ÷à ñ òî òå ÿâ ëÿ åò ñÿ àë ëåëü *9,
íàè áî ëü øàÿ ÷à ñ òî òà êî òî ðî ãî âû ÿâ ëå íà â Áó èí ñêîì ðàé î -
íå — 0,257, à ìè íè ìà ëü íàÿ — â Àê òà íûø ñêîì (0,111).

Âñå ãî îá íà ðó æå íî 9 ãå íî òè ïîâ, íàè áî ëåå ÷à ñ òûì èç
êî òî ðûõ îêà çàë ñÿ ãî ìî çè ãîò íûé 10*/10 (îò 0,514 â Áó èí -
ñêîì äî 0,756 â Àê òà íûø ñêîì ðàé î íå). Âòî ðûì ïî ÷à ñ -
òî òå âû ÿâ ëåí ãå òå ðî çè ãîò íûé ãå íî òèï *10/9*, ÷à ñ òî òà
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Òàá ëè öà 9
Ðàñ ïðå äå ëå íèå ÷à ñ òîò àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà VNTR/PAH â ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð

Àë ëåëü,
ãå íî òèï

Ðàé îí Òà òà ðû, â
öå ëîì

(N=626)
Àð ñêèé
(N=107)

Àò íèí ñêèé 
(N=107)

Êà çàí ñêèå 
òà òà ðû
(N=214)

Áó èí ñêèé
(N=107)

Äðîæ æà -
íîâ ñêèé
(N=109)

Òà òà ðû-
ìè øà ðè
(N=216)

Ìóñ ëþ -
ìîâ ñêèé
(N=101)

Àê òà íûø -
ñêèé

(N=95)

Òà òà ðû-
òåï òÿ ðè
(N=196)

Àë ëå ëè

*3 0,472 0,449 0,460 0,369 0,422 0,396 0,391 0,416 0,403 0,420

*5 0 0,005 0,002 0 0 0 0,025 0,016 0,020 0,007

*6 0,028 0,009 0,019 0 0 0 0 0,011 0,005 0,008

*7 0,168 0,140 0,154 0,140 0,156 0,148 0,104 0,079 0,92 0,133

*8 0,238 0,290 0,264 0,313 0,202 0,257 0,312 0,290 0,30 0,273

*9 0,051 0,075 0,063 0,122 0,170 0,146 0,129 0,111 0,12 0,109

*10 0 0 0,009 0,032 0,021 0 0 0 0,007

*11 0 0,042 0,018 0,030 0,005 0,005 0,005 0,012

*12 0,042 0,033 0,037 0,005 0 0,002 0,035 0,074 0,054 0,030

Ãå íî òè ïû

*3/*3 0,280 0,234 0,257 0,084 0,165 0,125 0,139 0,168 0,153 0,179

*5/*3 0 0 0 0 0 0 0,010 0 0,005 0,002

*6*/3 0,028 0,009 0,019 0 0 0 0 0 0 0,006

*6/*5 0 0 0 0 0 0 0 0,021 0,010 0,003

*7*/3 0,103 0,131 0,117 0,056 0,083 0,069 0,059 0,074 0,066 0,085

*7*/6 0,009 0 0,005 0 0 0 0 0 0 0,002

*7*/7 0,037 0,019 0,028 0,056 0,064 0,060 0,030 0 0,015 0,035

*8*/3 0,159 0,243 0,201 0,318 0,229 0,273 0,287 0,232 0,260 0,244

*8*/5 0 0 0 0 0 0 0 0,011 0,005 0,002

*8*/6 0,019 0,009 0,014 0 0 0 0 0 0 0,005

*8*/7 0,112 0,065 0,089 0,093 0,028 0,060 0,049 0,084 0,066 0,072

*8*/8 0,075 0,103 0,089 0,047 0,046 0,046 0,119 0,063 0,092 0,075

*9*/3 0,065 0,047 0,056 0,150 0,138 0,144 0,139 0,158 0,148 0,115

*9*/5 0 0,009 0,005 0 0 0 0,020 0 0,010 0,005

*9*/7 0,028 0,028 0,028 0,019 0,064 0,042 0,020 0 0,010 0,027

*9*/8 0,009 0,037 0,023 0,065 0,046 0,056 0,030 0,053 0,041 0,040

*9*/9 0 0,009 0,005 0,038 0,019 0,020 0 0,010 0,011

*10*/3 0 0 0 0,019 0,038 0,028 0 0 0 0,010

*10*/8 0 0 0 0 0,009 0,005 0 0 0 0,002

*10*/9 0 0 0 0 0,018 0,009 0 0 0 0,003

*11*/3 0 0 0 0,019 0,028 0,023 0 0,011 0,005 0,010

*11*/5 0 0 0 0 0 0 0,010 0 0,005 0,002

*11*/7 0 0 0 0 0,009 0,005 0 0 0 0,002

*11*/8 0 0 0,065 0 0,028 0 0 0 0,010

*11*/9 0 0 0 0,009 0 0,005 0 0 0 0,002

*12*/3 0,028 0 0,014 0,009 0 0,005 0,010 0,020 0,015 0,011

*12*/5 0 0 0 0 0 0 0,010 0 0,005 0,002

*12*/7 0,009 0,019 0,014 0 0 0 0,020 0 0,010 0,008

*12*/8 0,028 0,019 0,023 0 0 0 0,020 0,074 0,046 0,022

*12*/9 0 0,009 0,005 0 0 0 0,010 0,011 0,010 0,005

*12*/12 0,009 0,009 0,009 0 0 0 0 0,020 0,010 0,006

Ñî îò âåò ñò âèå ðàâ íî âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå íèþ çà êî íà Õàð äè—Âàé íáåð ãà ð(c2)

0,306 0,115 0,016 0,025 0,150 0,009 4õ10-6 0,000 0,000 0,000



êî òî ðî ãî ó òà òàð — ìè øà ðåé Áó èí ñêî ãî è Äðîæ æà íîâ -
ñêî ãî ðàé î íîâ ñðàâ íè òå ëü íî âû ñî êà 0,411 è 0,352 ñî îò -
âåò ñò âåí íî. Ãå íî òè ïû, ñî äåð æà ùèå àë ëå ëè ñ ÷èñ ëîì ïî -
âòî ðîâ áî ëü øå 10 èëè ìå íü øå 9 áû ëè ðåä êè ìè. Âî âñåõ
ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð íà áëþ äà åò ñÿ ñî îò âåò ñò âèå ðàñ ïðå -
äå ëå íèÿ íà áëþ äà å ìûõ ÷à ñ òîò âñòðå ÷à å ìî ñòè ãå íî òè ïîâ
ëî êó ñà VNTR/DAT1, ðàâ íî âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå íèþ Õàð -
äè—Âàé íáåð ãà (òàáë. 10).

Ïî êà çà òå ëè ôàê òè ÷å ñêîé ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè ïî äàí -
íî ìó ëî êó ñó íå âû ñî êè è âà ðü è ðó þò îò 0,2333 â ñóá ïî ïó -
ëÿ öèè Àê òà íûø ñêî ãî ðàé î íà äî 0,4396 â ñóá ïî ïó ëÿ öèè
Áó èí ñêî ãî ðàé î íà. Ïðè ïî ïàð íîì ñðàâ íå íèè ÷à ñ òîò àë -
ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà VNTR/DAT1 â øåñ òè âû áîð êàõ 
òà òàð îá íà ðó æå íû äî ñòî âåð íûå ðàç ëè ÷èÿ ìåæ äó ñóá ïî -
ïó ëÿ öèåé Áó èí ñêî ãî è Àð ñêî ãî, Àò íèí ñêî ãî è Àê òà -
íûø ñêî ãî ðàé î íîâ, à òàê æå ìåæ äó íà ñå ëå íè åì Àê òà -
íûø ñêî ãî è Äðîæ æà íîâ ñêî ãî ðàé î íîâ (ð<0,05).

Ëî êóñ VNTR/NOS3

Äðó ãèì ìè íè-ñà òåë ëè òîì, øè ðî êî èñ ïî ëü çó þ ùèì -
ñÿ â ïî ïó ëÿ öè îí íîé ãå íå òè êå, ÿâ ëÿ åò ñÿ ëî êóñ
VNTR/NOS3. Îí ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñî áîé 27-íóê ëå î òèä íûå
òàí äåì íûå ïî âòî ðû, ëî êà ëè çî âàí íûå â 4-ì èí ò ðî íå ãå -
íà NOS3 (7q35-36), ïî âòî ðÿ å ìîñòü êî òî ðûõ õà ðàê òå ðè -
çó åò ñÿ ïî ïó ëÿ öè îí íîé ñïå öè ôè÷ íî ñòüþ) [15]. Ãåí
NOS3 (eNOS) êî äè ðó åò ôåð ìåíò — êîí ñòè òó òèâ íóþ ýí -
äî òå ëè à ëü íóþ ñèí òà çó îêè ñè àçî òà, ó÷à ñò âó þ ùèé â îá -

ðà çî âà íèè îä íî ãî èç âàæ íåé øèõ áèî ëî ãè ÷å ñêèõ ìå äè à -

òî ðîâ â îð ãà íèç ìå ÷å ëî âå êà — îêè ñè àçî òà II (NO).

Äàí íûå ðÿ äà èñ ñëå äî âà òå ëåé ñâè äå òå ëü ñò âó þò â ïî ëü çó

âçàè ìî ñâÿ çè ïî ëè ìîð ôèç ìà 27-÷ëåí íûõ òàí äåì íûõ

ïî âòî ðîâ ãå íà NOS3 ñ èí ôàð ê òîì ìè î êàð äà è ýñ ñåí öè -

à ëü íîé ãè ïåð òåí çèåé [25].

Â ïî ïó ëÿ öèè òà òàð âû ÿâ ëå íû äâà àë ëå ëÿ — *À è *Â —

ñ ÷èñ ëîì ïî âòî ðÿ þ ùèõ ñÿ åäè íèö 4 è 5 ñî îò âåò ñò âåí íî

(òàáë.11).

×à ñ òî òà àë ëå ëÿ *Â ãå íà NOS3 âî âñåõ ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ 

òà òàð çíà ÷è òå ëü íî ïðå âû øà åò ÷à ñ òî òó àë ëå ëÿ *À

(òàáë. 11). Ïî ëó ÷åí íûå ðå çó ëü òà òû íå ïðî òè âî ðå ÷àò

äàí íûì ëè òå ðà òóð û è õà ðàê òå ðè çó þò òè ïè÷ íóþ êàð òè -

íó ðàñ ïðå äå ëå íèÿ ÷à ñ òîò àë ëå ëåé ëî êó ñà VNTR/NOS3

äëÿ íà ðî äîâ Âîë ãî-Óðà ëü ñêî ãî ðå ãè î íà [1, 2, 3, 7,

10,15]. Íàè ìåíü øàÿ ÷à ñ òî òà àë ëå ëÿ *À âû ÿâ ëå íà ó òà òàð 

Ìóñ ëþ ìîâ ñêî ãî ðàé î íà (0,110); íàè áî ëåå âû ñî êèå çíà -

÷å íèÿ ÷à ñ òîò ýòî ãî àë ëå ëÿ èìå þò òà òà ðû-ìè øà ðè

Äðîæ æà íîâ ñêî ãî è Áó èí ñêî ãî ðàé î íîâ (0,179 è 0,173

ñî îò âåò ñò âåí íî).

Íàè áî ëåå ÷à ñ òûì ãå íî òè ïîì ãå íà êîí ñòè òó òèâ íîé

ýí äî òå ëè à ëü íîé ñèí òà çû îêè ñè àçî òà â ïî ïó ëÿ öèè òà òàð

ÿâ ëÿ åò ñÿ ãî ìî çè ãîò íûé ãå íî òèï *Â*/Â, åãî ÷à ñ òî òà âà ðü -

è ðó åò îò 0,673 â Áóí ñêîì äî 0,823 â Àê òà íûø ñêîì ðàé î -

íàõ. ×à ñ òî òà ãå íî òè ïà*À*/À íè â îä íîé èç ñóá ïî ïó ëÿ öèé 

òà òàð íå ïðå âû øà åò 0,04.
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Òàá ëè öà 10
Ðàñ ïðå äå ëå íèå ÷à ñ òîò àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà VNTR/DAT1 â ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð

Àë ëåëü,
ãå íî òèï

Ðàé îí Òà òà ðû, â
öå ëîì

(N=609)
Àð ñêèé
(N=105)

Àò íèí ñêèé 
(N=100)

Êà çàí ñêèå 
òà òà ðû
(N=205)

Áó èí ñêèé
(N=107)

Äðîæ æà -
íîâ ñêèé
(N=105)

Òà òà ðû-
ìè øà ðè
(N=211)

Ìóñ ëþ -
ìîâ ñêèé
(N=102)

Àê òà íûø -
ñêèé

(N=90)

Òà òà ðû-
òåï òÿ ðè
(N=192)

Àë ëå ëè

*6 0 0 0 0,004 0,004 0,005 0,010 0,017 0,013 0,006

*7 0 0 0 0 0,005 0,002 0 0 0 0,001

*8 0 0,010 0,005 0 0 0 0 0 0 0,002

*9 0,148 0,150 0,149 0,257 0,229 0,243 0,180 0,111 0,146 0,187

*10 0,829 0,825 0,827 0,729 0,762 0,745 0,814 0,872 0,841 0,803

*11 0,024 0,015 0,019 0,009 0 0,005 0 0 0 0,008

Ãå íî òè ïû

*9*/6 0 0 0 0,009 0,010 0,008 0 0 0 0,003

*9/*9 0,038 0,020 0,029 0,047 0,048 0,047 0,029 0,011 0,021 0,033

*10*/6 0 0 0 0 0 0 0,020 0,033 0,026 0,008

*10*/7 0 0 0 0 0,010 0,005 0 0 0 0,001

*10*/8 0 0,020 0,010 0 0 0 0 0 0 0,003

*10*/9 0,219 0,240 0,229 0,411 0,352 0,383 0,294 0,200 0,250 0,289

10*/10 0,695 0,690 0,693 0,514 0,581 0,549 0,657 0,756 0,703 0,645

*11*/9 0 0,020 0,010 0 0 0 0 0 0 0,003

*11*/10 0,048 0,010 0,029 0,019 0 0,008 0 0 0 0,013

Ñî îò âåò ñò âèå ðàâ íî âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå íèþ çà êî íà Õàð äè—Âàé íáåð ãà ð(c2)

0,441 0,352 0,930 0,603 0,719 0,637 0,928 0,936 0,821 0,910



Âî âñåõ ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð íà áëþ äà åò ñÿ ñî îò âåò ñò -
âèå ðàñ ïðå äå ëå íèÿ íà áëþ äà å ìûõ ÷à ñ òîò ãå íî òè ïîâ ëî êó -
ñà VNTR/NOS3 ðàâ íî âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå íèþ Õàð -
äè—Âàé íáåð ãà (òàáë.11).

Ïðè ïî ïàð íîì ñðàâ íå íèè èñ ñëå äî âàí íûõ ñóá ïî ïó -
ëÿ öèé îá íà ðó æå íû äî ñòî âåð íûå îòëè ÷èÿ òà òàð-ìè øà -
ðåé Áó èí ñêî ãî è Äðîæ æà íîâ ñêî ãî ðàé î íîâ îò òà òàð Àò -
íèí ñêî ãî, Ìóñ ëþ ìîâ ñêî ãî è Àê òà íûø ñêî ãî ðàé î íîâ ïî
÷à ñ òî òàì àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà VNTR/NOS3.

Àíà ëèç ðàñ ïðå äå ëå íèÿ ÷à ñ òîò àë ëå ëåé äå âÿ òè ïî ëè -
ìîð ô íûõ ëî êó ñîâ ñâè äå òå ëü ñò âó åò î çàìåòíîé ãå íå òè ÷å -
ñêîé ãå òå ðî ãåí íî ñòè ïî ïó ëÿ öèè òà òàð: âû ÿâ ëå íû äî ñòî -
âåð íûå ðàç ëè ÷èÿ â ðàñ ïðå äå ëå íèè ÷à ñ òîò àë ëå ëåé è ãå -
íî òè ïîâ ðÿ äà èñ ñëå äî âàí íûõ ÄÍÊ-ìàðê¸ðîâ ìåæ äó âû -
áîð êà ìè èç èçó ÷åí íûõ ðàé î íîâ ÐÒ. Ïðè èñ ñëå äî âà íèè
ðàñ ïðå äå ëå íèÿ ÷à ñ òîò àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ
ÄÍÊ-ìàðê¸ðîâ â ýò íî ãðà ôè ÷å ñêèõ ãðóï ïàõ òà òàð ïî êà -
çà íî, ÷òî ãðóï ïû ìè øà ðåé è êà çàí ñêèõ òà òàð ðàç ëè ÷à þò -
ñÿ ïî áî ëü øå ìó ÷èñ ëó èçó ÷åí íûõ ëî êó ñîâ: øåñòè èç äå -

âÿ òè: IVS6aGATT(CFTR), STR/THOI, CCR5D32,
VNTR/NOS3, VNTR/PAH è DATI (p<0,005). Äî ñòî âåð íûå 
ðàç ëè ÷èÿ ðàñ ïðå äå ëå íèÿ ÷à ñ òîò àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ
ÄÍÊ-ìàðê¸ðîâ ìåæ äó âû áîð êà ìè ìè øà ðåé è òåï òÿ ðåé
âû ÿâ ëå íû ïî ïÿ òè ëî êó ñàì: ID/ÀÑÅ, STR/FABP2,
VNTR/NOS3, VNTR/PAH è DATI (p<0,005). Âû áîð êè êà -
çàí ñêèõ òà òàð è òåï òÿ ðåé äî ñòî âåð íî ðàç ëè ÷à þò ñÿ ïî
ðàñ ïðå äå ëå íèþ ÷à ñ òîò àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ÷å òûð¸õ èç
èçó ÷åí íûõ ëî êó ñîâ ÄÍÊ: ID/ÀÑÅ, STR/THOI,
VNTR/PAH è D7S23 (KM19) (p<0,005).

Àíà ëèç ïî ëè ìîð ôèç ìà äå âÿ òè àóòî ñîì íûõ ëî êó ñîâ
ÄÍÊ â îáú å äèí¸ííîé âû áîð êå ïî ïó ëÿ öèè òà òàð ïî êà çàë
(òàáë. 3), ÷òî ïî òðåì ëî êó ñàì — ID/ÀÑÅ, VNTR/PAH è
(â ìå íü øåé ñòå ïå íè) VNTR/NOS3 — íà áëþ äà ëîñü âû ðà -
æåí íîå ñíè æå íèå óðîâ íÿ ôàê òè ÷å ñêîé ãå òå ðî çè ãîò íî -
ñòè ïî îò íî øå íèþ ê òå î ðå òè ÷å ñêîé, ò.å. íà áëþ äà ëñÿ äå -

ôè öèò ãå òå ðî çè ãîò. Ïî òðåì ëî êó ñàì — CCR5D32, D7S23
(KM19) è DATI — çíà ÷å íèÿ îæè äà å ìîé è òå î ðå òè ÷å ñêîé
ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè ïðàê òè ÷å ñêè ðàâ íû. Ïî äâóì ëî êó ñàì

IVS6aGATT(CFTR), STR/THOI — íà áëþ äà åò ñÿ òåí äåí -
öèÿ ê èç áûò êó ãå òå ðî çè ãîò, à ëî êó ñà STR/FABP2 — ýòî
ðàç ëè ÷èå çíà ÷è ìî.

Ñëå äó åò îò ìå òèòü, ÷òî ïî êà çà òå ëè ñðåä íåé ãå òå ðî çè -
ãîò íî ñòè ïî äå âÿ òè ëî êó ñàì äëÿ êàæ äî ãî èç ðàé î íîâ
(êðî ìå Áó èí ñêî ãî) óêà çû âà þò íà ñó ùå ñò âî âà íèå äå ôè -
öè òà ãå òå ðî çè ãîò: ñíè æå íèå íà áëþ äà å ìîé ãå òå ðî çè ãîò -
íî ñòè ïî ñðàâ íå íèþ ñ îæè äà å ìîé èìå åò ìåñòî êàê â
êàæ äîì èç ðàé î íîâ, òàê è, â öå ëîì, â òà òàð ñêîé ïî ïó ëÿ -
öèè. Äëÿ èñ ïî ëü çó å ìî ãî íà áî ðà ÄÍÊ-ìàðê¸ðîâ íå èñê -
ëþ ÷å íî äåé ñò âèå ñòà áè ëè çè ðó þ ùå ãî îò áî ðà (ê íà ñòî ÿ -
ùå ìó âðå ìå íè äëÿ ìíî ãèõ èç íèõ ïî êà çà íà àñ ñî öè à öèÿ ñ 
ðÿ äîì çà áî ëå âà íèé). Íî â òî æå âðå ìÿ îä íî òèï íàÿ êàð -
òè íà âî âñåõ ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ ïðåä ïî ëà ãà åò, ÷òî âå äó ùèì
ôàê òî ðîì, îáó ñëîâ ëè âà þ ùèì äå ôè öèò ãå òå ðî çè ãîò â òà -
òàð ñêîé ïî ïó ëÿ öèè, ñ áî ëü øåé âå ðî ÿò íî ñòüþ ÿâ ëÿ åò ñÿ
ïî äðàç äåë¸ííîñòü ïî ïó ëÿ öèé (ýô ôåêò Âà ëóí äà).

Íàè áî ëü øèé óðî âåíü ïî ïó ëÿ öè îí íî ãî ðàç íî îá ðà çèÿ 
äëÿ òà òàð ïî äèà ëëå ëü íîé ñè ñ òå ìå óñòà íîâ ëåí ïî ëî êó ñó
ID/ÀÑÅ, Hobs=0,4407. Äëÿ ìóëü òè àë ëå ëü íîé ñè ñ òå ìû
ìàðê¸ðîâ ìàê ñè ìà ëü íûé óðî âåíü ðàç íî îá ðà çèÿ íà áëþ -
äà åò ñÿ ïî ëî êó ñó STR/THOI, Hobs=0,7737. Ïî êà çà òåëü
ñðåä íåé íà áëþ äà å ìîé ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè íà ëî êóñ âà ðü è -
ðó åò â ïðå äå ëàõ îò 0,4213 â Àê òà íûø ñêîì äî 0,4889 â Áó -
èí ñêîì ðàé îíàõ è ñî ñòàâ ëÿ åò 0,4541 äëÿ òà òàð ñêîé ïî ïó -
ëÿ öèè, â öå ëîì (òàáë. 3). Àíà ëèç ïî êà çà òå ëåé ñðåä íåé
ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè ïî êàçûâàåò, ÷òî óðî âåíü âíóò ðè ïî ïó -
ëÿ öè îí íî ãî ðàç íî îá ðà çèÿ â ýò íî ãðà ôè ÷å ñêîé ãðóï ïå òà -
òàð-ìè øà ðåé (Hobs=0,4719) âûøå, ÷åì ó êà çàí ñêèõ òà òàð
(Hobs=0,4473) è òà òàð-òåï òÿ ðåé (Hobs=0,4383).

Äëÿ îöåí êè ðàç ëè ÷èé ìåæ äó âñå ìè èñ ñëå äî âàí íû ìè
ãðóï ïà ìè òà òàð, ìåæ äó âû áîð êà ìè êà çàí ñêèõ òà òàð, òà -
òàð-òåï òÿ ðåé è òà òàð-ìè øà ðåé ðàñ ñ÷è òà íû ñî îò âåò ñò âó -
þ ùèå êî ýô ôè öè åí òû äèô ôå ðåí öè à öèè (FST Ðàé òà)
(òàáë.12).

Ñðåä íÿÿ ñó áýò íè ÷å ñêàÿ äèô ôå ðåí öè à öèÿ äëÿ òà òàð
ïî äå âÿ òè èçó ÷åí íûì ÄÍÊ-ëî êó ñàì ÿäåð íî ãî ãå íî ìà
ñî ñòàâ ëÿ åò 0,0075 (FST). Íàè áî ëü øèé âêëàä â ãå íå òè ÷å -
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Ðàñ ïðå äå ëå íèå ÷à ñ òîò àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ëî êó ñà VNTR/eNOS â ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿõ òà òàð

Àë ëåëü,
ãå íî òèï

Ðàé îí Òà òà ðû, â
öå ëîì

(N=592)
Àð ñêèé
(N=78)

Àò íèí ñêèé 
(N=100)

Êà çàí ñêèå 
òà òà ðû
(N=178)

Áó èí ñêèé
(N=107)

Äðîæ æà -
íîâ ñêèé
(N=106)

Òà òà ðû-
ìè øà ðè
(N=213)

Ìóñ ëþ -
ìîâ ñêèé
(N=105)

Àê òà íûø -
ñêèé

(N=96)

Òà òà ðû-
òåï òÿ ðè
(N=201)

Àë ëå ëè

*À 0,124 0,110 0,115 0,173 0,179 0,176 0,110 0,099 0,105 0,133

*Â 0,878 0,890 0,885 0,827 0,821 0,824 0,890 0,901 0,895 0,867

Ãå íî òè ïû

*À*/À 0,013 0,020 0,017 0,019 0,038 0,028 0,010 0,021 0,015 0,020

*À/*Â 0,218 0,180 0,197 0,308 0,283 0,296 0,200 0,156 0,179 0,226

*Â*/Â 0,769 0,800 0,696 0,673 0,679 0,676 0,790 0,823 0,806 0,754

Ñî îò âåò ñò âèå ðàâ íî âåñ íî ìó ðàñ ïðå äå ëå íèþ çà êî íà Õàð äè—Âàé íáåð ãà ð(c2)

0,911 0,384 0,608 0,443 0,657 0,801 0,831 0,197 0,516 0,589



ñêóþ äèô ôå ðåí öè à öèþ òà òàð âíî ñèò ëî êóñ DAT1
(FST=0,0151). Ïî êà çà òå ëè FST äëÿ îñòà ëü íûõ ïî ëè ìîð ô -
íûõ ÄÍÊ-ëî êó ñîâ âà ðü è ðó þò â ïðå äå ëàõ 0,0039—0,0094.
Ìåæ ïî ïó ëÿ öè îí íàÿ èç ìåí ÷è âîñòü îêà çà ëàñü â 3 ðà çà
âû øå, ÷åì äëÿ ìà ðèé öåâ (FST=0,0024); â 1,5 ðà çà âû øå,
÷åì äëÿ óä ìóð òîâ (FST=0,0048); è â 1,3 ðà çà âûøå, ÷åì
äëÿ ÷ó âà øåé (FST=0,006), íî ïî÷ òè ðàâ íîé äëÿ áàø êèð
(FST=0,0080) [1, 2, 3, 10].

Çíà ÷å íèÿ ñðåä íåé ìåæ ïî ïó ëÿ öè îí íîé èç ìåí ÷è âî ñòè
äëÿ èçó ÷åí íûõ ñó áýò íè ÷å ñêèõ ãðóïï òà òàð íè æå, ÷åì äëÿ
ïî ïó ëÿ öèè â öå ëîì: äëÿ êà çàí ñêèõ òà òàð è òà òàð-ìè øà ðåé
ðàâ íû FST=0,0032 è FST=0,0038 ñî îò âåò ñò âåí íî, ÷òî ïî÷ òè
â äâà ðà çà âû øå, ÷åì äëÿ òà òàð-òåï òÿ ðåé (FST=0,0018). Ïðè
ýòîì îñíîâ íîé âêëàä â ñó áýò íè ÷å ñêóþ äèô ôå ðåí öè à öèþ
òðåõ ýò íî ãðà ôè ÷å ñêèõ ãðóïï òà òàð âíî ñÿò ðàç íûå ëî êó ñû
ÄÍÊ: ó êà çàí ñêèõ òà òàð — ID/ÀÑÅ (FST=0,0102), ó òà -
òàð-ìè øà ðåé — D7S23(ÊÌ19) (FST=0,0143), ó òà òàð-òåï òÿ -
ðåé — VNTR/DAT1(FST=0,0072). Ïî-âè äè ìî ìó, áî ëü øàÿ
÷àñòü ãå íå òè ÷å ñêîé ïî äðàç äåë¸ííî ñ òè òà òàð ñêîé ïî ïó ëÿ öèè 
îáó ñëîâ ëå íà äèô ôå ðåí öè à öèåé ìåæ äó ýò íî ãå îã ðà ôè ÷å ñêè -
ìè ãðóï ïà ìè òà òàð: ìàê ñè ìà ëü íàÿ ñòå ïåíü ðàç ëè ÷èé ìåæ äó
ãå íî ôîí äà ìè ýò íî ãðà ôè ÷å ñêèõ ãðóïï âû ÿâ ëå íà äëÿ ìè øà -
ðåé è êà çàí ñêèõ òà òàð (FST =0,0078); äëÿ ìè øà ðåé è òåï òÿ -
ðåé (FST=0,0064). Ìå íü øàÿ ñòå ïåíü ðàç ëè ÷èé ãå íî ôîí äà
ïî èñ ñëå äî âàí íûì ëî êó ñàì ÿäåð íî ãî ãå íî ìà îò ìå ÷å íà äëÿ
ãðóïï êà çàí ñêèõ òà òàð è òåï òÿ ðåé (FST =0,0048).

Ïî ëó ÷èòü ïðåä ñòàâ ëå íèå î ïî äðàç äåë¸ííî ñ òè ïî ïó -
ëÿ öèè, î õà ðàê òå ðå ãå íå òè ÷å ñêèõ âçàè ìî îò íî øå íèé
ìåæ äó ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè ïî çâî ëÿ åò îöåí êà ãå íå òè ÷å ñêèõ
ðàñ ñòî ÿ íèé. Íà îñíî âà íèè äàí íûõ î ÷à ñ òî òàõ àë ëå ëåé
äå âÿ òè èçó ÷åí íûõ ïî ëè ìîð ô íûõ ÄÍÊ-ëî êó ñîâ ïî ëó ÷å -
íà ìàò ðè öà ãå íå òè ÷å ñêèõ ðàñ ñòî ÿ íèé ìåæ äó øåñòüþ ñóá -
ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè òà òàð. Áûë ïðî âåä¸í êëà ñ òåð íûé àíà ëèç è
ïî ñòðî å íà äåí ä ðîã ðàì ìà (ðèñ. 2).

Íà äåí ä ðîã ðàì ìå ïðî ñëå æè âà åò ñÿ ðàç äå ëå íèå ïî ïó -
ëÿ öèè òà òàð íà äâà êëà ñ òå ðà. Íàè áî ëåå ãå íå òè ÷å ñêè
áëèç êè ìè äðóã ê äðó ãó îêà çà ëèñü òà òà ðû ñóá ïî ïó ëÿ öèé
Ìóñ ëþ ìîâ ñêî ãî è Àê òà íûø ñêî ãî ðàé î íîâ. Çà òåì ê íèì

ïî ñëå äî âà òå ëü íî ïðè ñî å äè íÿ þò ñÿ ñóá ïî ïó ëÿ öèè òà òàð
Àð ñêî ãî è Àò íèí ñêî ãî ðàé î íîâ. Òà êèì îá ðà çîì, îá ùèé
êëà ñ òåð îá ðà çî âàí ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè, èñ òî ðè ÷å ñêè ñî îò âåò -
ñò âó þ ùèì òà òà ðàì-òåï òÿ ðÿì è êà çàí ñêèì òà òà ðàì. Îò -
äå ëü íûé êëà ñ òåð ñî ñòàâ ëÿ þò ñóá ïî ïó ëÿ öèè òà òàð-ìè øà -
ðåé (Áó èí ñêèé è Äðîæ æà íîâ ñêèé ðàé î íû). Àíà ëèç ãå íå -
òè ÷å ñêèõ ðàñ ñòî ÿ íèé ïîä òâåð æ äà åò âû âîä, ñäå ëàí íûé
ïðè àíà ëè çå ïî êà çà òå ëåé ìåæ ïî ïó ëÿ öè îí íî ãî ðàç íî îá -
ðà çèÿ (FST): îñíîâ íàÿ ÷àñòü ãå íå òè ÷å ñêîé èç ìåí ÷è âî ñòè
òà òàð ñêîé ïî ïó ëÿ öèè îáó ñëîâ ëå íà äèô ôå ðåí öè à öèåé
ìåæ äó ãðóï ïîé ìè øà ðåé è äðó ãè ìè èñ ñëå äî âàí íû ìè ýò -
íî ãðà ôè ÷å ñêè ìè ãðóï ïà ìè òà òàð. Ñõîä íàÿ êàð òè íà áû ëà 
ïî ëó ÷å íà ïðè îöåí êå ãå íå òè ÷å ñêî ãî ñõîä ñò âà ïî ïó ëÿ öèé 
òà òàð ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ôà ìè ëèé â êà ÷å ñò âå êâà çè ãå íå -
òè ÷å ñêèõ ìàðê¸ðîâ [4, 5].

Òàê æå ïðî âåä¸í ôàê òîð íûé àíà ëèç, îò ðà æà þ ùèé
ðàñ ïî ëî æå íèå èçó ÷åí íûõ ïî ïó ëÿ öèé â ïðîñòðàíñòâå
ãëàâ íûõ êîì ïî íåíò, íà êî òî ðîì áî ëåå íà ãëÿä íî îò ðà æå -
íû òåí äåí öèè è çà êî íî ìåð íî ñòè, âû ÿâ ëåí íûå â êëà ñ -
òåð íîì àíà ëè çå: âå äó ùèì â ôîð ìè ðî âà íèè ãå íî ôîí äà
òà òàð ÿâ ëÿ åò ñÿ ýò íî ãå îã ðà ôè ÷å ñêèé ôàê òîð (ðèñ. 3).
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Çíà ÷å íèÿ ïî êà çà òå ëÿ ñó áýò íè ÷å ñêîé äèô ôå ðåí öè à öèè FST 

ïî äå âÿ òè ïî ëè ìîð ô íûì ÄÍÊ-ëî êó ñàì ÿäåð íî ãî ãå íî ìà äëÿ ïî ïó ëÿ öèè òà òàð

ÄÍÊ-ëî êó ñû Êà çàí ñêèå òà òà ðû Òà òà ðû-ìè øà ðè Òà òà ðû-òåï òÿ ðè Òà òà ðû (â öå ëîì)

CCR5D32 0,0015 0,0025 0,0033 0,0087

ID/ÀÑÅ 0,0102 0,0005 0,0004 0,0039

D7S23(ÊÌ19) 0,0014 0,0143 0,0004 0,0094

IVS6aGATT(CFTR) 0,0031 0,0040 0,0007 0,0066

STR/FABP2 0,0013 0,0018 0,0044 0,0045

STR/THOI 0,0049 0,0025 0,0006 0,0064

VNTR/PAH 0,0018 0,0064 0,0013 0,0089

VNTR/DAT1 0,0002 0,0013 0,0072 0,0151

VNTR/NOS3 0,0003 0,0001 0,0003 0,0089

Ñðåä íÿÿ ñó áýò íè ÷å ñêàÿ äèô ôå ðåí öè à öèÿ 0,0032 0,0038 0,0018 0,0075

Ðèñ. 2. Äåí ä ðîã ðàì ìà ãå íå òè ÷å ñêèõ âçàè ìî îò íî øå íèé ìåæ äó ñóá -
ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè òà òàð ïî äàí íûì î ïî ëè ìîð ôèç ìå äå âÿ òè ÄÍÊ-ëî êó -
ñîâ ÿäåð íî ãî ãå íî ìà



Òà êèì îá ðà çîì, â öå ëîì, ïî ëó ÷åí íàÿ íà ìè êàð òè íà
ïî äðàç äå ëå íèÿ ñóá ïî ïó ëÿ öèé íå ïðî òè âî ðå ÷èò äàí íûì
ýò íî ãå íå çà è èñ òî ðè ÷å ñêèì ôàê òàì ïðî èñ õîæ äå íèÿ òà -
òàð è âçàè ìî îò íî øå íèé ìåæ äó ñóá ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè.

Äëÿ îöåí êè ñòå ïå íè ãå íå òè ÷å ñêîé áëè çî ñòè ìåæ äó
ïî ïó ëÿ öèåé òà òàð è ðà íåå èçó ÷åí íû ìè ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè
Âîë ãî-Óðà ëü ñêî ãî ðå ãè î íà (ìà ðèé öû, ÷ó âà øè, óä ìóð òû, 
áàø êè ðû è ðóñ ñêèå Êè ðîâ ñêîé îá ëà ñ òè) ðàñ ñ÷è òà íû ãå -
íå òè ÷å ñêèå ðàñ ñòî ÿ íèÿ ïî ÷à ñ òî òàì àë ëå ëåé âî ñü ìè ïî -
ëè ìîð ô íûõ ÄÍÊ-ëî êó ñîâ ÿäåð íî ãî ãå íî ìà (ID/ÀÑÅ,
D7S23(KM19), STR/THOI, STR/FABP,
IVS6aGATT(CFTR), VNTR/PAH, VNTR/DAT1,
VNTR/NOS3), ïðî âåä¸í êëà ñ òåð íûé àíà ëèç è ïî ñòðî å íà
äåí ä ðîã ðàì ìà (ðèñ. 4).

Íàè áî ëü øåå ãå íå òè ÷å ñêîå ñõîä ñò âî ïî èçó ÷åí íûì
ïî ëè ìîð ô íûì ñè ñ òå ìàì âû ÿâ ëå íî ìåæ äó ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè

òà òàð è áàø êèð, îá ðà çó þ ùè ìè ïåð âûé êëà ñ òåð; âòî ðîé
êëà ñ òåð ñî ñòàâ ëÿ þò óä ìóð òû, ÷ó âà øè è ìà ðèé öû, è íà
çà êëþ ÷è òå ëü íîì ýòà ïå ïðî èñ õî äè îáú å äè íå íèå îáî èõ
êëà ñ òå ðîâ. Ñðàâ íè òå ëü íî íå áî ëü øîå ãå íå òè ÷å ñêîå ðàñ -
ñòî ÿ íèå ìåæ äó ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè óä ìóð òîâ, ìà ðèé öåâ è ÷ó -
âà øåé ìîæ íî îáú ÿñ íèòü òåì, ÷òî óä ìóð òû è ìà ðèé öû
îò íî ñÿò ñÿ ê îä íîé ÿçû êî âîé ãðóï ïå è ÿâ ëÿ þò ñÿ ïðåä ñòà -
âè òå ëÿ ìè ôèí íî-óãîð ñêèõ íà ðî äîâ, íà ñå ëÿ þ ùè ìè ñî -
ñåä íèå òåð ðè òî ðèè, â òî æå âðåìÿ ãå íå òè ÷å ñêóþ áëè -
çîñòü ïî ïó ëÿ öèè ÷ó âà øåé, îò íî ñÿ ùèõ ñÿ ê òþð ê -
ñêî-ÿçû÷ íûì íà ðî äàì, ê óä ìóð ò ñêîé è ìà ðèé ñêîé ïî ïó -
ëÿ öè ÿì ìîæ íî îáú ÿñ íèòü èõ òåð ðè òî ðè à ëü íîé áëè çî -
ñòüþ, à òàê æå èñ òî ðè ÷å ñêè çà ôèê ñè ðî âàí íûì ñìå øå íè -
åì ÷ó âà øåé ñ ìà ðèé öà ìè. Áàø êè ðû, êàê è òà òà ðû, îò íî -
ñÿò ñÿ ê òþð ê ñêî-ÿçû÷ íûì íà ðî äàì, ïðî æè âà þ ùèì â íå -
ïî ñðåä ñò âåí íîé áëè çî ñòè äðóã îò äðó ãà. Êëà ñ òåð, îá ðà -
çî âàí íûé ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè òà òàð è áàø êèð, îêà çàë ñÿ äà ëå -
êî îò ñòî ÿ ùèì îò êëà ñ òå ðà, îá ðà çî âàí íî ãî ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè
óä ìóð òîâ, ìà ðèé öåâ è ÷ó âà øåé. Íàè áî ëü øàÿ ãå íå òè ÷å -
ñêàÿ áëè çîñòü ïî èçó ÷åí íûì ÄÍÊ-ìàðê¸ðàì âû ÿâ ëå íà
äëÿ ïî ïó ëÿ öèé òà òàð è áàø êèð. Íà ïî ñëåä íåì ýòà ïå ê
íèì ïðè ñî å äè íÿ åò ñÿ êëà ñ òåð ðóñ ñêèõ Êè ðîâ ñêîé îá ëà ñ -
òè. Íå ñìîò ðÿ íà òî, ÷òî ðóñ ñêèå Êè ðîâ ñêîé îá ëà ñ òè
ïðî æè âà þò â Âîë ãî-Óðà ëü ñêîì ðå ãè î íå è äëè òå ëü íîå
âðåìÿ ñî ñåä ñò âó þò ñ óä ìóð òà ìè, ìà ðèé öà ìè, ÷ó âà øà ìè,
òà òà ðà ìè è áàø êè ðà ìè èõ ãå íî ôîí äû çíà ÷è òå ëü íî ðàç -
ëè ÷à þò ñÿ.

Ôàê òîð íûé àíà ëèç îò ðà æà åò áî ëåå îá ùèå îñî áåí íî -
ñòè ðàñ ïðå äå ëå íèÿ ÷à ñ òîò àë ëå ëåé èñ ñëå äó å ìûõ
ÄÍÊ-ìàðê¸ðîâ ñðå äè íà ñå ëå íèÿ Âîë ãî-Óðà ëü ñêî ãî ðå -
ãè î íà. Íàè áî ëü øåå ãå íå òè ÷å ñêîå ñõîä ñò âî ïðî ñëå æè âà -
åò ñÿ äëÿ òðåõ ýò íî ñîâ: ÷ó âà øè, ìà ðèé öû, óä ìóð òû.
Ïðàê òè ÷å ñêè ðàâ íî óäàë¸ííû ìè îò ýòî ãî êëà ñ òå ðà ÿâ ëÿ -
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Ðèñ. 4. Äåí ä ðîã ðàì ìà ãå íå òè ÷å ñêèõ âçàè ìî îò íî øå íèé ìåæ äó ïî ïó -
ëÿ öè ÿ ìè Âîë ãî-Óðà ëü ñêî ãî ðå ãè î íà, ïî äàí íûì î ïî ëè ìîð ôèç ìå
âî ñü ìè ÄÍÊ-ëî êó ñîâ ÿäåð íî ãî ãå íî ìà

Ðèñ. 3. Ðàñ ïðå äå ëå íèå ñóá ïî ïó ëÿ öèé òà òàð â ïðî ñòðàí ñò âå ãëàâ íûõ êîì ïî íåíò, ïî äàí íûì î ïî ëè ìîð ôèç ìå äå âÿ òè ÄÍÊ-ëî êó ñîâ ÿäåð íî ãî
ãå íî ìà



þò ñÿ áàø êè ðû è òà òà ðû. Ïî ëî æå íèå êëà ñ òå ðà ðóñ ñêîé
ïî ïó ëÿ öèè Êè ðîâ ñêîé îá ëà ñ òè îò ðà æà åò íàè áî ëü øåå ãå -
íå òè ÷å ñêîå îò ëè ÷èå îò âñåõ äðó ãèõ èñ ñëå äî âàí íûõ ýò íè -
÷å ñêèõ ãðóïï.

Èç âñå ãî âû øå ñêà çàí íî ãî ñëå äó åò, ÷òî ïî ëó ÷åí íûå
íà ìè äàí íûå, â öå ëîì, íå ïðî òè âî ðå ÷àò èñ òî ðè êî-ýò íî -
ãðà ôè ÷å ñêèì äàí íûì î ïðî èñ õîæ äå íèè è èñ òî ðè ÷å ñêîì
âçàè ìî äåé ñò âèè ïî ïó ëÿ öèé Âîë ãî-Óðà ëü ñêî ãî ðå ãè î íà.

Òà êèì îá ðà çîì, â ðå çó ëü òà òå èçó ÷å íèÿ ïî ëè ìîð ôèç -
ìà ëî êó ñîâ ÄÍÊ ÿäåð íî ãî ãå íî ìà â ïî ïó ëÿ öèè òà òàð äà -
íà õà ðàê òå ðè ñòè êà îñî áåí íî ñòåé ðàñ ïðå äå ëå íèÿ ÷à ñ òîò
àë ëå ëåé è ãå íî òè ïîâ ïî êàæ äîé èç äå âÿ òè ïî ëè ìîð ô íûõ
ñè ñ òåì, ïî êà çà òå ëåé ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè è ïðî âå äåí ñðàâ -
íè òå ëü íûé àíà ëèç ìåæ ïî ïó ëÿ öè îí íûõ ðàç ëè ÷èé ïî ñî -
âî êóï íî ñòè âñåõ ïðî à íà ëè çè ðî âàí íûõ ëî êó ñîâ. Ïî ëó -
÷åí íûå ðå çó ëü òà òû ïî çâî ëÿ þò óòî÷ íèòü ïðåä ñòàâ ëå íèÿ î 
ãå íî ôîí äå òà òàð, ïî ëó ÷åí íûå ïî äðó ãèì ãå íå òè ÷å ñêèì
ñè ñ òå ìàì (êâà çè ãå íå òè ÷å ñêèå ìàðê¸ðû — ôà ìè ëèè è ãå -
íû íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé) [4, 5, 7].
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Med i cal Ge netic Study of pop u la tion of Tatrstan Re pub lic. 
Re port VI. Pop u la tion Ge netic study of eth no-geographic Ta tar groups 
(anal y sis of 9 autosomal DNA mark ers)

Vasilyeva T.A., Petrova N.V., Timkovskaya E.E., Elchinova G.I., Zinchenko R.A., Ginter E.K.

Re search Cen tre for Med i cal ge net ics, Rus sian Acad emy of Med i cal Sci ences, 
Mos cow 115478 Moskvorechje st., fax: (495) 324-07-02; e-mail: renazinchenko@mail.ru

Ge netic struc ture of Ta tar supopulations has been stud ied based on anal y sis of 9 autosomal DNA mark ers (diallelic and
multiallelic): CCR5D32, ACE, D7S23(KM19) STR/THOI, STR/FABP, STR/IVS6a, VNTR/PAH, VNTR/DAT1, VNTR/eNOS. The to tal
num ber of sam ples made up 600 in di vid u als be long ing to three eth no-geographic Ta tar groups: Kazan Ta tar (Arsky, Atninsky, dis -
tricts), Mishary (Buinsky and Drojjanovsky dis tricts) and Teptyary (Muslyumovski and Aktanishsky dis tricts) (6 subpopulations). Anal y -
sis of al lele’s fre quency of autosomal DNA mark ers in Ta tar subpopulations shows con sid er able ge netic dif fer en ti a tion be tween Ta tar
subpopulations. The high est level of ge netic di ver sity in diallelic sys tem was es tab lished on lo cus ÀÑÅ, Hobs=0,4407, in multiallelic
sys tem — on lo cus STR/THOI, Hobs=0,7937. The level of ge netic dif fer en ti a tion be tween Ta tar subpopulations is higher than in Mary,
Udmurt and Chuvash pop u la tions (FST=0,0075). The mean value of heterozygosity for lo cus is var ied from 0,4213 in Aktanishsky to
0,4889 in Buinski dis trict. Our find ings are con sis tent with ev i dences on Ta tar ethnogenesis and his tor i cal facts.
    Key words: Tatars, ge netic struc ture of pop u la tion, DNA mark ers
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Ýïè äå ìè î ëî ãèÿ íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé
â äåò ñêîì íà ñå ëå íèè

12 ðàé î íîâ Ðî ñ òîâ ñêîé îá ëà ñ òè.
Îòÿ ãîù¸ííîñòü íà ñëåä ñò âåí íû ìè áî ëåç íÿ ìè
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Ïðåä ñòàâ ëå íû ðå çó ëü òà òû ãå íå òè êî-ýïè äå ìè î ëî ãè ÷å ñêî ãî èçó ÷å íèÿ ìî íî ãåí íîé íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèè (ÌÍÏ) ñðå äè
äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ 12 ðàé î íîâ Ðî ñ òîâ ñêîé îá ëà ñ òè. Ñóì ìàð íàÿ ÷èñ ëåí íîñòü îá ñëå äî âàí íî ãî íà ñå ëå íèÿ — 497 460 ÷åë., èç
êî òî ðûõ äî ëÿ äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ ñî ñòà âè ëà 20,47% (101 845 äå òåé). Ðàñ ñ÷è òà íà îòÿ ãîù¸ííîñòü ãî ðîä ñêî ãî è ñåëü ñêî ãî äåò -
ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íîé (ÀÄ), àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íîé (ÀÐ) è Õ-ñöåïëåííîé (Õ-ñö). ïà òî ëî ãèåé äëÿ ðàç ëè÷ -
íûõ òåð ðè òî ðè à ëü íûõ ãðóïï (ñå âåð, þã, çà ïàä, âîñ òîê îá ëà ñ òè). Àíà ëèç ïî êà çàë, ÷òî âñòðå ÷à å ìîñòü ÌÍÏ ñðå äè äåò ñêî ãî íà -
ñå ëå íèÿ Ðî ñ òîâ ñêîé îá ëà ñ òè ñî ñòàâ ëÿ åò 1:150. Âû ÿâ ëå íà äèô ôå ðåí öè à öèÿ â çíà ÷å íè ÿõ ãðó çà (ÀÄ, ÀÐ è Õ-ñö. ïà òî ëî ãèåé)
ìåæ äó îò äå ëü íû ìè ðàé î íà ìè è ïðî âå äå íà ïî ïûò êà îáú ÿñ íèòü å¸ ïðè ÷è íó.
    Êëþ ÷å âûå ñëî âà: ãå íå òè ÷å ñêàÿ ýïè äå ìè î ëî ãèÿ, äåò ñêîå íà ñå ëå íèå, ãðóç è ðàç íî îá ðà çèå ìî íî ãåí íîé íà ñëåä ñò âåí íîé ïà -
òî ëî ãèè, ðàñ ïðî ñòðàí¸ííîñòü, Ðî ñ òîâ ñêàÿ îá ëàñòü

Ââå äå íèå

Ïðî ãðåññ â ðàç âè òèè îá ùå ñòâåí íî ãî ñî çíà íèÿ è ãå -
íå òè çà öèÿ ìå äè öè íû ïðè âå ëè ê îò íî ñè òå ëü íî ìó âîç ðà ñ -
òà íèþ äî ëè âðîæä¸ííîé è íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèè â
ñòðóê òó ðå çà áî ëå âà å ìî ñòè, èí âà ëèä íî ñòè è ñìåð ò íî ñòè.
Â òàáë. 1 ïî êà çà íà äè íà ìè êà ïðåä ñòàâ ëå íèé î ÷à ñ òî òå
ãå íå òè ÷å ñêè äå òåð ìè íè ðî âàí íûõ çà áî ëå âà íèé çà ïî -
ñëåä íèå 20 ëåò [12, 15].

Êàê ñëå äó åò èç òàáë. 1, ÷à ñ òî òà ÌÍÏ ê íà ñòî ÿ ùå ìó
ìî ìåí òó îöå íè âà åò ñÿ ïðè ìåð íî êàê 5—17 íà 1000 íî âî -
ðîæä¸ííûõ. ×àñòü ãå íå òè ÷å ñêî ãî ãðó çà ýëè ìè íè ðó åò ñÿ
äî ðîæ äå íèÿ ðåá¸íêà. Îñíîâ íîé ãðóç ãå íå òè ÷å ñêè äå -
òåð ìè íè ðî âàí íîé ïà òî ëî ãèè ïðè õî äèò ñÿ íà äåò ñêîå
íà ñå ëå íèå. Ê ðîæ äå íèþ ðåá¸íêà ìà íè ôå ñòè ðó åò äî 25% 
îò âñåé ÌÍÏ, êî òî ðàÿ ïðî ÿâ ëÿ åò ñÿ â òå ÷å íèå æèç íè
îïðå äåë¸ííîé êî ãîð òû íî âî ðîæä¸ííûõ. Ê òð¸ì ãî äàì

äèà ãíî ñ òè ðó åò ñÿ óæå äî 70% ÌÍÏ, ê êîí öó ïó áåð òàò -

íî ãî ïå ðè î äà ïðàê òè ÷å ñêè äëÿ 90% ÌÍÏ îïðå äå ëå íû

äå áþò è ïåð âûå äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèå ïðè çíà êè çà áî ëå âà -

íèÿ [11].

Ïî äàí íûì ÂÎÇ, ïðè ìåð íàÿ ÷à ñ òî òà âðîæä¸ííîé

ÌÍÏ ñî ñòàâ ëÿ åò 10—15 íà 1000 íî âî ðîæä¸ííûõ, èç êî -

òî ðûõ ó 58% — ðàí íÿÿ ñìåð ò íîñòü, â 31% ñëó ÷à åâ — õðî -

íè ÷å ñêèå ñî ñòî ÿ íèÿ è èí âà ëè äè çà öèÿ, è òî ëü êî 11%

ïîä ëå æàò óñïåø íî ìó ñòà öè î íàð íî ìó è àì áó ëà òîð íî ìó

ëå ÷å íèþ. Òî÷ íûå äàí íûå î ÷à ñ òî òå è ðàñ ïðî ñòðàí¸ííî ñ -

òè ÌÍÏ ñðå äè äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ â ïî ïó ëÿ öè ÿõ ìè ðà è

â ðå ãè î íàõ Ðîñ ñèè îò ñóò ñò âó þò. Îñíîâ íàÿ èí ôîð ìà öèÿ

î ãå íå òè ÷å ñêîì ãðó çå ïðåä ñòàâ ëå íà äàí íû ìè ïî õðî ìî -

ñîì íîé ïà òî ëî ãèè è ìî íè òî ðèí ãó âðîæä¸ííûõ ïî ðî êîâ

ðàç âè òèÿ âî ìíî ãèõ ñòðà íàõ ìè ðà, â òî âðå ìÿ êàê îòÿ -

ãîù¸ííîñòü ÌÍÏ îñòà¸òñÿ ìà ëî ïðåä ñòàâ ëåí íîé.
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* Ðà áî òà âû ïîë íå íà ïðè ÷à ñ òè÷ íîì ôè íàí ñè ðî âà íèè ÐÔÔÈ (11-04-00012, 12-04-00122, 13-04-10033ê) è ÔÖÏ «Íà ó÷ íûå è íà ó÷ -
íî-ïå äà ãî ãè ÷å ñêèå êàä ðû èí íî âà öè îí íîé Ðîñ ñèè» íà 2009 — 2013 ãî äû»», ñî ãëà øå íèå 8065.



Â Ðîñ ñèè èñ ñëå äî âà íèÿ ïî ãå íå òè êî-ýïè äå ìè î ëî ãè -
÷å ñêî ìó èçó ÷å íèþ ÌÍÏ ñðå äè äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ ïðî -
âî äÿò ñÿ ñî òðóä íè êà ìè ëà áî ðà òî ðèè ãå íå òè ÷å ñêîé ýïè -
äå ìè î ëî ãèè Ôå äå ðà ëü íî ãî ãî ñó äàð ñò âåí íî ãî áþä æåò íî -
ãî ó÷ ðåæ äå íèÿ «Ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêèé íà ó÷ íûé öåíòð»
Ðîñ ñèé ñêîé àêà äå ìèè ìå äè öèí ñêèõ íà óê. Ê íà ñòî ÿ ùå ìó 
ìî ìåí òó îöå íåí ãðóç è îïè ñà íî ðàç íî îá ðà çèå ÌÍÏ ñðå -
äè äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ ×ó âàø ñêîé, Óä ìóð ò ñêîé Ðåñ ïóá -
ëèê è Ðåñ ïóá ëè êè Áàø êîð òî ñòàí. Ïðî âåä¸ííûå èñ ñëå -
äî âà íèÿ ïî êà çà ëè, ÷òî ãðóç ÌÍÏ ó äå òåé ñî ñòàâ ëÿ åò 1%
â ×ó âàø ñêîé Ðåñ ïóá ëè êå, 1,2% â Óä ìóð ò ñêîé Ðåñ ïóá ëè -
êå è 1,4 â Ðåñ ïóá ëè êå Áàø êîð òî ñòàí [1, 6, 7], ÷òî áî ëåå
÷åì â 2 ðà çà ïðå âû øà åò îòÿ ãîù¸ííîñòü âçðîñ ëî ãî íà ñå -
ëå íèÿ îá ñëå äî âàí íûõ ðå ãè î íîâ.

Íà ñòî ÿ ùåå ñî îá ùå íèå ïðî äîë æà åò ñå ðèþ ðà áîò ïî
ãå íå òè êî-ýïè äå ìè î ëî ãè ÷å ñêî ìó èçó ÷å íèþ ÌÍÏ ñðå äè
äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ ðàç ëè÷ íûõ ðå ãè î íîâ Ðîñ ñèè è ïî -
ñâÿ ùå íî àíà ëè çó ãðó çà ÌÍÏ ó äå òåé 12 ðàé î íîâ Ðî ñ òîâ -
ñêîé îá ëà ñ òè [1, 2—7, 10, 12].

Ìà òå ðè à ëû è ìå òîäû

Ïî âå äå íî ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîå îá ñëå äî âà íèå äåò -
ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ 12 ðàé î íîâ Ðî ñ òîâ ñêîé îá ëà ñ òè. Èñ ñëå -
äî âà íèå âû ïîë íå íî â ñî îò âåò ñò âèè ñ ïðî òî êî ëîì ãå íå -
òè êî-ýïè äå ìè î ëî ãè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî âà íèé, ðàç ðà áî òàí -
íûì è ïðè ìå íÿ å ìûì áî ëåå 30 ëåò ñî òðóä íè êà ìè ëà áî ðà -
òî ðèè ãå íå òè ÷å ñêîé ýïè äå ìè î ëî ãèè ÔÃÁÓ «ÌÃÍÖ»
ÐÀÌÍ [2, 4, 7, 10, 12].

Õà ðàê òå ðè ñòè êà îá ñëå äî âàí íûõ ïî ïó ëÿ öèé. Â òàáë. 2
ïðåä ñòàâ ëå íà ÷èñ ëåí íîñòü ãî ðîä ñêî ãî è ñåëü ñêî ãî, äåò -
ñêî ãî è âñå ãî íà ñå ëå íèÿ 12 îá ñëå äî âàí íûõ ðàé î íîâ Ðî ñ -
òîâ ñêîé îá ëà ñ òè. Ðàñ ñìàò ðè âà å ìàÿ âû áîð êà òåð ðè òî ðè -
àëü íî õà ðàê òå ðè çó åò ñå âåð (Ìèë ëå ðîâ ñêèé, Òà ðà ñîâ ñêèé 
ðàé î íû), þã (Öå ëèí ñêèé, Åãîð ëûê ñêèé), âîñ òîê (Öèì -
ëÿí ñêèé, Âîë ãî äîí ñêîé, Äó áîâ ñêèé, Çè ìîâ íè êîâ ñêèé)
è çà ïàä (Ðî äè î íî âî-Íå ñâå òàé ñêèé, Ìàò âå å âî-Êóð ãàí -
ñêèé, Ìÿñ íè êîâ ñêèé, Êðàñ íî ñó ëèí ñêèé) Ðî ñ òîâ ñêîé
îá ëà ñ òè. Îá ùàÿ ÷èñ ëåí íîñòü îá ñëå äî âàí íî ãî íà ñå ëå íèÿ

ñî ñòà âè ëà 497 460 ÷åë., èç êî òî ðûõ 101 845 (20,6%) äå òè
(äî 18 ëåò). Äî ëÿ äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ âà ðü è ðó åò îò 14,8%
â ñåëü ñêîé ìåñò íî ñ òè Ìàò âå å âî-Êóð ãàí ñêî ãî ðàé î íà äî
35,6% â ïãò Òà ðà ñîâ êà. Â ýò íè ÷å ñêîì îò íî øå íèè ðàñ -
ñìàò ðè âà å ìàÿ âû áîð êà áî ëåå ÷åì íà 90% ïðåä ñòàâ ëå íà
ðóñ ñêèì íà ñå ëå íè åì.

Äèà ãíî ñ òè êà íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé ïðî âå äå íà âðà -
÷à ìè-ñïå öè à ëè ñòà ìè ðàç ëè÷ íî ãî ïðî ôè ëÿ (ãå íå òè êîì,
ïå äè àò ðîì, íå âðî ëî ãîì, îô òà ëü ìî ëî ãîì, îð òî ïå äîì,
äåð ìà òî ëî ãîì) èç ã.Ðî ñ òî âà-íà-Äî íó è ñïå öè à ëè çè ðî -
âàí íûõ êëè íèê ã.Ìî ñê âû. Äèô ôå ðåí öè à ëü íàÿ äèà ãíî ñ -
òè êà íà ñëåä ñò âåí íûõ ñèí ä ðîìâ âû ïîë íå íà íà îñíî âà -
íèè äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèõ ïðî ãðàìì è êà òà ëî ãîâ [8, 16].

Ñåã ðå ãà öè îí íûé àíà ëèç. Äëÿ ïîä òâåð æ äå íèÿ ìî íî ãåí -
íî ãî õà ðàê òå ðà íà ñëå äî âà íèÿ âî âñåõ ñå ìü ÿõ ïðî âå äåí
êîì ï ëåê ñ íûé ñåã ðå ãà öè îí íûé àíà ëèç. Àíà ëèç âû ïîë -
íåí ðàç äå ëü íî äëÿ ñå ìåé ñ ïðåä ïî ëî æè òå ëü íî àóòî ñîì -
íî-äî ìè íàí ò íûì (ÀÄ) è àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûì (ÀÐ)
íà ñëå äî âà íè åì. Ïðî âåä¸ííûé àíà ëèç ïî êà çàë õî ðî øåå
ñî îò âåò ñò âèå îæè äà å ìûì äëÿ êàæ äî ãî òè ïà íà ñëå äî âà -
íèÿ ñåã ðå ãà öè îí íûì ÷à ñ òî òàì: äëÿ ñå ìåé ñ ÀÄ íà ñëå äî -

âà íè åì âå ðî ÿò íîñòü ðå ãè ñò ðà öèè p ñî ñòà âè ëà 0,70, ñåã -
ðå ãà öè îí íàÿ ÷à ñ òî òà ð=0,48±0,05 (ïðè îæè äà å ìîé 0,50), 
äëÿ ãðóï ïû ñå ìåé ñ ÀÐ ïà òî ëî ãèåé âå ðî ÿò íîñòü ðå ãè ñò -

ðà öèè p=0,82, çíà ÷å íèÿ ñåã ðå ãà öè îí íîé ÷à ñ òî òû
ð=0,27±±0,05, ÷òî ñî îò âåò ñò âó åò îæè äà å ìîé (0,25) ïðè
äî ëå ñïî ðà äè ÷å ñêèõ ñëó ÷à åâ õ=0,04±0,13. Ñå ìüè ñ
Õ-ñöåï ëåí íûì (Õ-ñö.) òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ âû äå ëå íû
èç ãðóï ïû ñå ìåé ñ ÀÐ íà ñëå äî âà íè åì íà îñíî âà íèè ðî -
äî ñëîâ íûõ è äèà ãíî çîâ [14].

Îòÿ ãîù¸ííîñòü ìî íî ãåí íîé íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî -
ãèåé. Îòÿ ãîù¸ííîñòü äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ ÌÍÏ ðàñ ñ÷è -
òà íà êàê îò íî øå íèå ðå à ëü íî ãî ÷èñ ëà áî ëü íûõ äå òåé (äî
18 ëåò) ñ îïðå äåë¸ííûì òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ (ÀÄ, ÀÐ) ê
÷èñ ëåí íî ñòè îá ñëå äî âàí íî ãî äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ (íà
1000 äå òåé). Îòÿ ãîù¸ííîñòü äëÿ Õ-ñö. ïà òî ëî ãèè ðàñ -
ñ÷è òà íà íà êî ëè ÷å ñò âî ìà ëü ÷è êîâ. Äëÿ ñðàâ íå íèÿ ãðó çà

ìåæ äó ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè èñ ïî ëü çî âà ëàñü ñòà òè ñòè êà c2.

Êîð ðå ëÿ öè îí íûé àíà ëèç. Ïðî âåä¸í êîð ðå ëÿ öè îí íûé
àíà ëèç (ïî Ïèð ñî íó) ìåæ äó ïà ðà ìåò ðà ìè ãå íå òè ÷å ñêîé
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Òàá ëè öà 1
Êà òå ãî ðèè è ÷à ñ òî òû ãå íå òè ÷å ñêè äå òåð ìè íè ðî âàí íûõ áî ëåç íåé [13, 15]

Êà òå ãî ðèÿ çà áî ëå âà íèÿ ×à ñ òî òà íà 1000 ÷åë.

1988 ã. 1995 ã. 2001 ã. 2007 ã.

Ìî íî ãåí íûå çà áî ëå âà íèÿ òî òà ëü íî, 
â òîì ÷èñ ëå:

4 4,5 — 15 5 — 15 5 — 17

Àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íûå 1,5 2 — 9,5 2 — 9,5 2 — 10

Àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûå 1,7 2 — 3,5 2 — 3,5 2 — 5

Õ-ñöåï ëåí íûå 0,5 0,5 — 2 1 — 2 1 — 2

Õðî ìî ñîì íûå áî ëåç íè 2 5 — 7 5 — 7 5 — 7

Ìó ëü ôàê òî ðè à ëü íûå çà áî ëå âà íèÿ 7 — 10 70 — 90 70 — 90

Âðîæ äåí íûå ïî ðî êè ðàç âè òèÿ 26 19 — 22 19 — 22 20 — 25

ÈÒÎ ÃÎ 32 35 — 54 80 — 115 95 — 139



ñòðóê òó ðû ïî ïó ëÿ öèè — çíà ÷å íè ÿ ìè ñëó ÷àé íî ãî èí á ðè -

äèí ãà [3], ìèã ðà öè îí íîé àê òèâ íî ñòüþ íà ñå ëå íèÿ (ïîä -

ñ÷è òàí íîé ÷å ðåç àíà ëèç áðà÷ íî-ìèã ðà öè îí íîé ñòðóê òó -

ðû) [9] è çíà ÷å íè ÿ ìè ãðó çà ÀÄ è ÀÐ ïà òî ëî ãèè ïðè ïî -

ìî ùè ïðî ãðàì ìû Sta tis ti ca 6. Äàí íûå î çíà ÷å íè ÿõ ñëó -

÷àé íî ãî èí á ðè äèí ãà (îöåí¸ííûõ ìå òî äîì èçî íè ìèè) è

èí äåê ñà ýí äî ãà ìèè (ïîä ñ÷è òàí íî ãî ÷å ðåç àíà ëèç áðà÷ -

íî-ìèã ðà öè îí íîé ñòðóê òó ðû) ïî ëó ÷å íû ðà íåå â ïå ðè îä

2001—2007 ãã. [3, 9]. Ìèã ðà öè îí íàÿ àê òèâ íîñòü íà ñå ëå -

íèÿ (ÈÌ) ðàñ ñ÷è òà íà êàê ÈÌ=1 — ÈÝ, ãäå ÈÝ — èí -

äåêñ ýí äî ãà ìèè.

Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Â ðå çó ëü òà òå ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî îá ñëå äî âà íèÿ

íà ñå ëå íèÿ 12 ðàé î íîâ Ðî ñ òîâ ñêîé îá ëà ñ òè çà ðå ãè ñò ðè -

ðî âà íî 1482 ïà öè åí òà èç 1022 ñå ìåé ñ ÌÍÏ. Àíà ëèç

ïåð âè÷ íûõ èñ òî÷ íè êîâ ðå ãè ñò ðà öèè ïî êà çàë, ÷òî íàè áî -

ëåå èí ôîð ìà òèâ íû ìè äëÿ íå âðî ëî ãè ÷å ñêèõ è îô òà ëü ìî -

ëî ãè ÷å ñêèõ çà áî ëå âà íèé îêà çà ëèñü äî êó ìåí òû ìå äè -

êî-ñî öè à ëü íîé ýê ñ ïåð òè çû (ÌÑÝ), ÷å ðåç êî òî ðûå çà ðå -

ãè ñò ðè ðî âà íî íàè áî ëü øåå ÷èñ ëî áî ëü íûõ — 63%, ÷òî

îáó ñëîâ ëå íî âû ñî êîé èí âà ëè äè çà öèåé è öåí ò ðà ëè çî -

ISSN 2073-7998 23

ÌÅ ÄÈ ÖÈÍ ÑÊÀß ÃÅ ÍÅ ÒÈ ÊÀ. — 2013. — ¹5

Òàá ëè öà 2
×èñ ëåí íîñòü ãî ðîä ñêî ãî è ñåëü ñêî ãî, äåò ñêî ãî è âñå ãî íà ñå ëå íèÿ 

äâå íàä öà òè ðàé î íîâ Ðî ñ òîâ ñêîé îá ëà ñ òè

¹ Ðàé îí Ãî ðîä ñêîå íà ñå ëå íèå Ñåëü ñêîå íà ñå ëå íèå Âñ¸ íà ñå ëå íèå

Âñå Äå òè Âñå Äå òè Âñå Äå òè

1 Öèì ëÿí ñêèé 15298 2921 (19,1%) 20800 3749 (18%) 36098 6670 (18,5%)

2 Âîë ãî äîí ñêîé 0 0 30760 6515 (21,2%) 30760 6515 (21,2%)

3 Äó áîâ ñêèé 6212 1674 (20,5%) 17330 3217 (21,5%) 23542 4891 (21,1%)

4 Çè ìîâ íè êîâ ñêèé 14408 4887 (27,5%) 31167 4125 (20,3%) 45575 9012 (23,7%)

5 Öå ëèí ñêèé 17776 2683 (22,6%) 20295 5206 (19,3%) 38071 7889 (20,3%)

6 Åãîð ëûê ñêèé 8185 4848 (26,1%) 15000 4038 (21,2%) 23185 8886 (23,6%)

7 Ìèë ëå ðîâ ñêèé 11850 7724 (19,9%) 26980 7651 (21,1%) 38830 15375 (20,5%)

8 Òà ðà ñîâ ñêèé 18586 3161 (35,6%) 19014 4900 (20%) 37600 8061 (21,2%)

9 Ðî äè î íî âî-Íå ñâå òàé ñêèé 38874 1232 (19,8%) 36327 3126 (18%) 75201 4358 (18,5%)

10 Ìàò âå å âî-Êóð ãàí ñêèé 8878 3314 (23%) 24441 4612 (14,8%) 33319 7926 (17,4%)

11 Êðàñ íî ñó ëèí ñêèé 42936 8212 (19,1%) 34911 6382 (18,3%) 77847 14594 (18,6%)

12 Ìÿñ íè êîâ ñêèé 14737 3200 (21,7%) 22695 4468 (19,7%) 37432 7668 (20,5%)

Âñå ãî 197740 43856 (22,2%) 299720 57989 (19,4%) 497460 101845 (20,6%)

Òàá ëè öà 3
Äî ëÿ ïà öè åí òîâ äåò ñêî ãî âîç ðà ñ òà ïî îò íî øå íèþ 

êî âñåì âû ÿâ ëåí íûì áî ëü íûì ñ ÀÄ, ÀÐ è Õ-ñö. çà áî ëå âà íè ÿ ìè ïî ðàé î íàì Ðî ñ òîâ ñêîé îá ëà ñ òè

Ðàé îí ÀÄ ÀÐ Õ-ñö.

Öèì ëÿí ñêèé 40,00% 51,43% 66,67%

Âîë ãî äîí ñêîé 45,76% 52,63% 0,00%

Äó áîâ ñêèé 38,30% 43,75% 33,33%

Çè ìîâ íè êîâ ñêèé 35,19% 37,21% 75,00%

Öå ëèí ñêèé 37,70% 59,57% 42,86%

Åãîð ëûê ñêèé 45,00% 48,78% 100,00%

Ìèë ëå ðîâ ñêèé 41,61% 52,75% 70,59%

Òà ðà ñîâ ñêèé 55,13% 54,35% 87,50%

Ðî äè î íî âî-Íå ñâå òàé ñêèé 45,83% 58,06% 55,56%

Ìàò âå å âî-Êóð ãàí ñêèé 55,70% 54,72% 83,33%

Êðàñ íî ñó ëèí ñêèé 31,07% 44,44% 71,43%

Ìÿñ íè êîâ ñêèé 29,03% 47,06% 20,00%

Ñðåä íåå ïî Ðî ñ òîâ ñêîé îá ëà ñ òè 37,46% 49,72% 57,64%

Ñðåä íåå ïî Óä ìóð ò ñêîé Ðåñ ïóá ëè êå 40,25% 44,31% 64,29%

Ñðåä íåå ïî ×ó âàø ñêîé Ðåñ ïóá ëè êå 42,20% 53,05% 47,37%

Ñðåä íåå ïî Ðåñ ïóá ëè êå Áàø êîð òî ñòàí 36,40% 42,96% 38,96%



âàí íûì õà ðàê òå ðîì õðà íå íèÿ èí ôîð ìà öèè îá ýòèõ
ãðóï ïàõ ïà öè åí òàõ. Èí ôîð ìà öèÿ î áî ëü íûõ ñ îð òî ïå äè -
÷å ñêè ìè, êîæ íû ìè çà áî ëå âà íè ÿ ìè è íà ñëåä ñò âåí íû ìè
ñèí ä ðî ìà ìè â îñíîâ íîì ïðå äî ñòàâ ëå íà ïå äè àò ðà ìè
(58% áî ëü íûõ), ñðåä íèì ìå äè öèí ñêèì ïåð ñî íà ëîì
ôåëüä øåð ñêî-àêó øåð ñêèõ ïóí ê òîâ (54% ïà öè åí òîâ) è
âðà ÷à ìè-ñïå öè à ëè ñòà ìè (29%). 54% áî ëü íûõ çà ðå ãè ñò -
ðè ðî âà íû ïî äâóì è áî ëåå èñ òî÷ íè êàì èí ôîð ìà öèè.

Äëÿ ðàñ÷¸òà îòÿ ãîù¸ííî ñ òè ÌÍÏ äåò ñêî ãî íà ñå ëå -
íèÿ ðàé î íîâ 12 îá ñëå äî âàí íûõ ðàé î íîâ, èç îá ùå ãî ÷èñ -
ëà áî ëü íûõ âû äå ëå íû ïà öè åí òû äåò ñêî ãî âîç ðà ñ òà (äî
18 ëåò). Âñå ãî âû ÿâ ëå íî 683 ïà öè åí òà äåò ñêî ãî âîç ðà ñ òà
èç 601 ñå ìüè (300 ñå ìåé ñ 355 áî ëü íû ìè ñ ÀÄ ïà òî ëî -
ãèåé, 257 ñå ìåé ñ 276 áî ëü íû ìè ñ ÀÐ ïà òî ëî ãèåé, è
44 ñå ìüè ñ 52 áî ëü íû ìè ñ Õ-ñö. çà áî ëå âà íè ÿ ìè). Âîç ðàñò 
äå òåé âà ðü è ðî âàë îò íå ñêî ëü êèõ ìå ñÿ öåâ æèç íè äî
18 ëåò.

Ïðî à íà ëè çè ðî âà íà äî ëÿ áî ëü íûõ äå òåé ïî îò íî øå -
íèþ êî âñåì âû ÿâ ëåí íûì ïà öè åí òàì ñ ÀÄ, ÀÐ è Õ-ñö.
çà áî ëå âà íè ÿ ìè (òàáë. 3). Êàê ñëå äó åò èç òàáë. 2, äî ëÿ ïà -
öè åí òîâ äåò ñêî ãî âîç ðà ñ òà îò ëè ÷à åò ñÿ äëÿ ðàç ëè÷ íûõ
ãðóïï çà áî ëå âà íèé: äëÿ ÀÄ îíè ñî ñòàâ ëÿ þò 37,46%, äëÿ
ÀÐ — 49,72%, è ìàê ñè ìà ëü íàÿ äî ëÿ ïðè õî äÿò ñÿ íà Õ-ñö.
ïà òî ëî ãèþ — 57,64%. Ñðåä íÿÿ äî ëÿ ïà öè åí òîâ ñ ÌÍÏ
äåò ñêî ãî âîç ðà ñ òà ñî ñòà âè ëà 46,10%. Ïðè ñðàâ íå íèè ñ
ðà íåå èçó ÷åí íû ìè ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè ÐÔ ìîæ íî îò ìå òèòü,
÷òî âû øå ïå ðå ÷èñ ëåí íûå ïðî ïîð öèè õà ðàê òåð íû è äëÿ
äðó ãèõ îá ñëå äî âàí íûõ ðå ãè î íîâ. Ñðåä íÿÿ äî ëÿ ïà öè åí -
òîâ ñ ÌÍÏ äåò ñêî ãî âîç ðà ñ òà â Ðåñ ïóá ëè êå Áàø êîð òî -
ñòàí ñî ñòà âè ëà 38,76%, äëÿ Óä ìóð ò ñêîé Ðåñ ïóá ëè êè —
43,61%, äëÿ ×ó âàø ñêîé Ðåñ ïóá ëè êè — 45,85%.

Â òàáë. 4 ïðåä ñòàâ ëå íà îòÿ ãîù¸ííîñòü, ðàñ ñ÷è òàí íàÿ
íà 1000 äå òåé ãî ðîä ñêî ãî è ñåëü ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ ÀÄ, ÀÐ
è Õ-ñö. ïà òî ëî ãèåé.
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Òàá ëè öà 4
Îòÿ ãîù¸ííîñòü ãî ðîä ñêî ãî è ñåëü ñêî ãî äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ 

äâå íàä öà òè ðàé î íîâ Ðî ñ òîâ ñêîé îá ëà ñ òè ÀÐ ïà òî ëî ãèåé

Îá ñëå äî âàí íàÿ òåð ðè òî ðèÿ ×èñ ëåí íîñòü Îòÿ ãîù¸ííîñòü íà 1000 äå òåé*

ÀÄ ÀÐ Õ-ñö. Ñóì ìàð íàÿ

Ãî ðî äà è ðàé öåí ò ðû

ã.Öèì ëÿíñê 2921 2,05±0,84 2,40±0,60 0 4,45±1,23

ñ.Äó áîâ ñêîå 1674 1,19±0,84 2,39±1,19 0 3,58±1,46

ï.ã.ò. Çè ìîâ íè êè 4887 0,41±0,29 0,82±0,41 0,41±0,41 1,43±0,54

ï.ã.ò. Öå ëè íà 2683 2,61±0,98 2,24±0,91 2,24±1,29 5,96±1,49

ñò. Åãîð ëûê ñêàÿ 4848 1,44±0,52 1,03±0,46 0 2,48±0,71

ã.Ìèë ëå ðî âî 7724 2,07±0,52 1,68±0,47 0,26±0,26 3,88±0,71

ñò. Òà ðà ñîâ ñêàÿ 3161 2,21±0,84 1,27±0,63 1,27±0,89 4,11±1,14

ñë. Ðî äè î íî âî-Íå ñâå òàé ñêàÿ 1232 4,06±1,81 2,44±1,40 0 6,49±2,29

ï.ã.ò. Ìàò âå å âî-Êóð ãàí 3314 3,32±1,00 1,81±0,74 0,60±0,60 5,43±1,28

ã.Êðàñ íûé Ñó ëèí 8212 1,22±0,38 0,97±0,34 0 2,19±0,52

ñ.×àë òûðü 3200 1,56±0,70 1,88±0,76 1,25±0,88 4,06±1,12

Ñðåä íå âçâå øåí íûå çíà ÷å íèÿ 43856 1,78±0,20 1,50±0,19 0,46±0,14 3,51±0,28

Ñåëü ñêèå ðàé î íû

Öèì ëÿí ñêèé 3749 3,73±1,00 2,93±0,88 1,07±0,75 7,20±1,38

Äó áîâ ñêèé 3217 4,97±1,24 3,11±0,98 1,24±0,88 8,70±1,64

Çè ìîâ íè êîâ ñêèé 4125 4,12±1,00 2,91±0,84 0,97±0,69 7,52±1,34

Âîë ãî äîí ñêîé 6515 4,14±0,80 3,07±0,69 0 7,21±1,05

Öå ëèí ñêèé 5206 3,07±0,77 4,23±0,90 0 7,30±1,18

Åãîð ëûê ñêèé 4038 4,95±1,10 3,71±0,96 2,97±1,21 10,15±1,58

Ìèë ëå ðîâ ñêèé 7651 6,01±0,88 4,57±0,77 2,88±0,87 12,02±1,25

Òà ðà ñîâ ñêèé 4900 7,35±1,22 4,29±0,93 2,04±0,91 12,65±1,60

Ðî äè î íî âî-Íå ñâå òàé ñêèé 3126 5,44±1,32 4,80±1,24 3,20±1,43 11,84±1,93

Ìàò âå å âî-Êóð ãàí ñêèé 4612 7,16±1,24 4,99±1,04 1,73±0,87 13,01±1,67

Êðàñ íî ñó ëèí ñêèé 6382 3,45±0,73 2,51±0,63 1,57±0,70 6,74±1,02

Ìÿñ íè êîâ ñêèé 4468 2,91±0,81 2,24±0,71 0 5,15±1,07

Ñðåä íå âçâå øåí íûå çíà ÷å íèÿ 57 989 4,78±0,29 3,62±0,25 1,45±0,22 9,12±0,39

Ïðè ìå ÷à íèå. ÀÄ — àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íûé òèï íà ñëå äî âà íèÿ; ÀÐ — àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûé òèï íà ñëå äî âà íèÿ; Õ-ñö. — 
Õ-ñöåï ëåí íûé òèï íà ñëå äî âà íèÿ; * — îòÿ ãî ùåí íîñòü Õ-ñöåï ëåí íîé ïà òî ëî ãèè ïðè âî äèò ñÿ íà 1000 ìà ëü ÷è êîâ



Êàê âèä íî èç ïðåä ñòàâ ëåí íûõ äàí íûõ (òàáë. 4), àá ñî -
ëþò íûå ïî êà çà òå ëè îòÿ ãîù¸ííî ñ òè äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ
ÀÄ ïà òî ëî ãèåé âî âñåõ ñåëü ñêèõ ïî ïó ëÿ öèé âû ñî êèå
(áî ëåå 1 áî ëü íî ãî íà 1000 äå òåé), çíà ÷å íèÿ âà ðü è ðó þò
ìåæ äó ðàé î íà ìè â øè ðî êèõ ïðå äå ëàõ: îò 0,41±0,29 íà
1000 äå òåé â ï.ã.ò. Çè ìîâ íè êè äî 7,35±1,22 ó äå òåé ñåëü -
ñêîé ìåñò íî ñ òè Òà ðà ñîâ ñêî ãî ðàé î íà. Ñðàâ íè òå ëü íûé
àíà ëèç ïî êà çàë íå îä íî ðîä íîñòü îòÿ ãîù¸ííî ñ òè äî ìè -

íàí ò íîé ïà òî ëî ãèè (c2=98,84, d.f.=22, ð<0,05) äåò ñêî ãî
íà ñå ëå íèÿ. Çíà ÷å íèÿ îòÿ ãîù¸ííî ñ òè íà ñå ëå íèÿ ÀÐ çà -
áî ëå âà íè ÿ ìè òàê æå çíà ÷è òå ëü íî âà ðü è ðó þò ìåæ äó ðàñ -
ñìàò ðè âà å ìû ìè ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè — îò 0,82±0,41 â ï.ã.ò. Çè -
ìîâ íè êè äî 4,99±1,04 â ñåëü ñêîé ìåñò íî ñ òè Ìàò âå å -

âî-Êóð ãàí ñêî ãî ðàé î íà (c2=56,88 d.f.=22, ð<0,05). Ðàç -
ëè ÷èÿ ìåæ äó ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè âû ÿâ ëå íû è â çíà ÷å íè ÿõ îòÿ -
ãîù¸ííî ñ òè Õ-ñöåï ëåí íîé ðå öåñ ñèâ íîé ïà òî ëî ãèåé.
Êàê ñëå äó åò èç ïðåä ñòàâ ëåí íûõ äàí íûõ, çíà ÷å íèÿ ãðó çà
ñ äàí íûì òè ïîì íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèåé âà ðü è ðî âà -
ëè îò 0 â ïÿ òè ðàé öåí ò ðàõ (ã. Öèì ëÿíñê, ñ.Äó áîâ ñêîå, ñò. 
Åãîð ëûê ñêàÿ, ñë. Ðî äè î íî âî-Íå ñâå òàé ñêàÿ, ã.Êðàñ íûé
Ñó ëèí) è 3 ñåëü ñêèõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ Âîë ãî äîí ñêîé, Öå ëèí -
ñêèé, Ìÿñ íè êîâ ñêèé äî 3,20±1,43 â ñåëü ñêîì íà ñå ëå íèè 
Ðî äè î íî âî-Íå ñâå òàé ñêî ãî ðàé î íà.

Âû ÿâ ëå íû çíà ÷è ìûå ðàç ëè ÷èÿ ìåæ äó îòÿ ãîù¸ííî -
ñòüþ ÌÍÏ ãî ðîä ñêî ãî è ñåëü ñêî ãî äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ:

äëÿ ÀÄ (c2=64,20; ð0,05, d.f.=1), ÀÐ (c2=41,18, ð0,05,

d.f.=1) è Õ-ñö. çà áî ëå âà íèé (c2=12, ð0,05, d.f.=1). Ñðåä -
íå âçâå øåí íîå çíà ÷å íèå ãðó çà ÀÄ, ÀÐ è Õ-ñö. ïà òî ëî ãèè
ó ãî ðîä ñêî ãî äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ (1,78±0,20, 1,50±0,19 è
0,46±0,14 ñî îò âåò ñò âåí íî) â 2—3 ðà çà íè æå, ÷åì ó ñåëü -
ñêî ãî (4,78±0,29, 3,62±0,25 è 1,45±0,22 ñî îò âåò ñò âåí íî). 
Òà êàÿ êàð òè íà õà ðàê òåð íà äëÿ áî ëü øèí ñò âà ðà íåå îá ñëå -
äî âàí íûõ ïî ïó ëÿ öèé Ðîñ ñèè [1, 6].

Íà ðèñ. 1 îòî áðà æå íà ñóì ìàð íàÿ îòÿ ãîù¸ííîñòü âñåõ 
òè ïîâ ÌÍÏ ñðå äè äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ ïî èçó ÷åí íûì
ðàé î íàì.

Âà ðè à öèÿ ñóì ìàð íîé îòÿ ãîù¸ííî ñ òè ìåæ äó ðàé î íà -
ìè î÷åíü âû ñî êàÿ — ìàê ñè ìà ëü íûå çíà ÷å íèÿ ñóì ìàð -
íîé îòÿ ãîù¸ííî ñ òè âû ÿâ ëå íû â Ðà äèî íî âî-Íå ñâå òàé -
ñêîì ðàé î íå 10,33±1,53, ìè íè ìà ëü íûå â Êðàñ íî ñó ëèí -
ñêîì — 4,18±0,53, ïðè òîì, ÷òî äî ëÿ äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ 
â îáî èõ ðàé î íàõ ïðè ìåð íî îäè íà êî âàÿ: 18,51 è 18,75%
ñî îò âåò ñò âåí íî. Ñðåä íÿÿ ðàñ ïðî ñòðàí¸ííîñòü ÌÍÏ äëÿ 
âñåé îá ñëå äî âàí íîé âû áîð êè äå òåé ñî ñòà âè ëà 6,71±0,26
íà 1000 äå òåé, ò.å. ïðè ìåð íî ó êàæ äî ãî 150-ãî ðåá¸íêà
äèà ãíî ñ òè ðî âà íà ÌÍÏ. Åñ ëè ó÷åñòü, ÷òî ïðè ïî ìî ùè
ïðî òî êî ëà ãå íå òè êî-ýïè äå ìè î ëî ãè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî âà -
íèé, èñ ïî ëü çó å ìî ãî â èñ ñëå äî âà íè ÿõ ÔÃÁÓ «ÌÃÍÖ»
ÐÀÌÍ, ìîæ íî âû ÿ âèòü ïðè ìåð íî ïî ëî âè íó èç âñåõ èç -
âå ñò íûõ íà äàí íûé ìî ìåíò íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà -
íèé, òî ìîæ íî ïðåä ïî ëî æèòü, ÷òî ãðóç ÌÍÏ ñðå äè äåò -
ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ îá ñëå äî âàí íûõ 12 ðàé î íîâ Ðî ñ òîâ ñêîé
îá ëà ñ òè ñî ñòàâ ëÿ åò ïðè ìåð íî 1,3%, ÷òî ñî îò âåò ñò âó åò
äàí íûì ëè òå ðà òó ðû [12, 15].

Â ìà òå ðè à ëàõ è ìå òî äàõ îò ìå ÷å íî, ÷òî ðàñ ñìàò ðè âà å -
ìàÿ âû áîð êà 12 ðàé î íîâ òåð ðè òî ðè à ëü íî õà ðàê òå ðè çó åò
ñå âåð, ñå âå ðî-çà ïàä, þã è âîñ òîê îá ëà ñ òè. Àíà ëèç òåð ðè -
òî ðè à ëü íî ãî ðàñ ïðå äå ëå íèÿ ÌÍÏ ïî êà çàë, ÷òî íàè áî ëü -
øèå çíà ÷å íèÿ îòÿ ãîù¸ííî ñ òè ÀÄ çà áî ëå âà íè ÿ ìè âû ÿâ ëå -
íû â ñåëü ñêîé ìåñò íî ñ òè íà çà ïà äå è ñå âå ðî-çà ïà äå îá ëà -
ñ òè, â ñåëü ñêîé ìåñò íî ñ òè Ìàò âå å âî-Êóð ãàí ñêî ãî, Ðî äè -
î íî âî-Íå ñâå òàé ñêî ãî è Òà ðà ñîâ ñêî ãî ðàé î íîâ ñóì ìàð íàÿ 
ðàñ ïðî ñòðàí¸ííîñòü ÌÍÏ ó äå òåé ñî ñòà âè ëà 1:82, 1:92 è
1:94 ñî îò âåò ñò âåí íî. Àíà ëèç ãðó çà ÀÐ ïà òî ëî ãèè â ñî îò -
âåò ñò âèè ñ ãåî ãðà ôè ÷å ñêèì ìåñ òî ïî ëî æå íè åì ðàé î íîâ
ïî êà çàë, ÷òî íàè áî ëü øèå çíà ÷å íèÿ îòÿ ãîù¸ííî ñ òè ÀÐ çà -
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Ðèñ. 1. Ñóì ìàð íàÿ îòÿ ãîù¸ííîñòü äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ ÀÄ, ÀÐ è Õ-ñö. ïà òî ëî ãèåé â 12 ðàé î íàõ Ðî ñ òîâ ñêîé îá ëà ñ òè (íà 1000 äå òåé)



áî ëå âà íè ÿ ìè âû ÿâ ëå íû â ñåëü ñêîé ìåñò íî ñ òè ñå âåð íûõ

ðàé î íîâ. Èç ðèñ. 2 ñëå äó åò, ÷òî íàè áî ëåå îòÿ ãî ùå íî ñåëü -

ñêîå íà ñå ëå íèå ñå âå ðî-çà ïàä íûõ ðàé î íîâ îá ëà ñ òè.

Ñðàâ íå íèå çíà ÷å íèé ãðó çà ÀÄ, ÀÐ è Õ-ñö. çà áî ëå âà -

íèé ó äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ Ðî ñ òîâ ñêîé îá ëà ñ òè ñ òà êî âû -

ìè â ðà íåå îá ñëå äî âàí íûõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ Ðîñ ñèè ïî êà çà ëî

(ðèñ. 3), ÷òî îòÿ ãîù¸ííîñòü ÌÍÏ äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ

ñõî æà ïî çíà ÷å íè ÿì ñ äàí íû ìè ðà íåå îá ñëå äî âàí íûõ

ïî ïó ëÿ öèé ÐÔ. Àíà ëî ãè÷ íûå äàí íûå ïî ëó ÷å íû çà ðó -

áåæ íû ìè èññëåäîâàòåëÿìè [1, 13, 15].

Ðîëü ïî ïó ëÿ öè îí íî-ãå íå òè ÷å ñêîé ñòðóê òó ðû íà ñå ëå íèÿ 
â ôîð ìè ðî âà íèè îòÿ ãîù¸ííî ñ òè ÌÍÏ 

ñðå äè äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ Ðî ñ òîâ ñêîé îá ëà ñ òè

Äëÿ îöåí êè ðî ëè ïî ïó ëÿ öè îí íî-ãå íå òè ÷å ñêîé ñòðóê -
òó ðû íà ñå ëå íèÿ â ôîð ìè ðî âà íèè ðàç ëè ÷èé ìåæ äó èçó ÷åí -
íû ìè ðàé î íà ìè â îòÿ ãîù¸ííî ñ òè ÌÍÏ ñðå äè äåò ñêî ãî
íà ñå ëå íèÿ ïðî âå äåí êîð ðå ëÿ öè îí íûé àíà ëèç (ïî Ïèð ñî -
íó) çà âè ñè ìî ñòè ãðó çà ÀÄ è ÀÐ ïà òî ëî ãèè îò ïî äðàç -
äåë¸ííî ñ òè ïî ïó ëÿ öèé è ìèã ðà öè îí íûõ õà ðàê òå ðè ñòèê.
Äëÿ êî ëè ÷å ñò âåí íîé îöåí êè îñíîâ íûõ ôàê òî ðîâ ìèê ðî -
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Ðèñ. 3. Îòÿ ãîù¸ííîñòü ãî ðîä ñêî ãî è ñåëü ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ ðàç ëè÷ íûõ ïî ïó ëÿ öèé åâ ðî ïåé ñêîé ÷à ñ òè Ðîñ ñèè

Ðèñ. 2. Îòÿ ãîù¸ííîñòü ãî ðîä ñêî ãî è ñåëü ñêî ãî äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ Ðî ñ òîâ ñêîé îá ëà ñ òè îñíîâ íû ìè òè ïà ìè ìåí äå ëè ðó þ ùåé ïà òî ëî ãèåé



ýâî ëþ öè îí íî ãî ïðî öåñ ñà â äå âÿ òè ðàé öåí ò ðàõ è äå ñÿ òè
ðàé î íàõ ðàñ ñ÷è òà íû çíà ÷å íèÿ ñëó ÷àé íî ãî èí á ðè äèí ãà
(ìå òî äîì èçî íè ìèè) è èí äåê ñà ìèã ðà öè îí íîé àê òèâ íî ñòè 
(÷å ðåç àíà ëèç áðà÷ íî-ìèã ðà öè îí íîé ñòðóê òó ðû). Â òàáë. 5
ïðåä ñòàâ ëå íû ïà ðà ìåò ðû ãå íå òè ÷å ñêîé ñòðóê òó ðû ïî ïó ëÿ -
öèé Ðî ñ òîâ ñêîé îá ëà ñ òè: èí äåêñ ýí äî ãà ìèè (ÈÝ), èí äåêñ
ìèã ðà öè îí íîé àê òèâ íî ñòè (ÈÌ), ñëó ÷àé íûé èí á ðè äèíã
(Fst), ãðóç ÀÄ è ÀÐ ïà òî ëî ãèè. Äëÿ Õ-ñö. ïà òî ëî ãèè ïðî âå -
ñ òè äàí íûé àíà ëèç íå ïðåä ñòàâ ëÿ ëîñü âîç ìîæ íûì â ñè ëó
ìà ëî ãî ðå à ëü íî ãî êî ëè ÷å ñò âà áî ëü íûõ.

Çà êëþ ÷å íèå

Àíà ëèç ïî êà çàë, ÷òî êî ýô ôè öè åí òû êîð ðå ëÿ öèè çíà -
÷è ìû è âû ñî êè äëÿ âñåõ âè äîâ àíà ëè çà, èõ çíàê ñî îò âåò -
ñò âó åò îæè äà å ìî ìó. Êîð ðå ëÿ öèÿ ïà ðà ìåò ðîâ ñëó ÷àé íî ãî
èí á ðè äèí ãà FST è èí äåê ñà ìèã ðà öè îí íîé àê òèâ íî ñòè ýí -
äî ãà ìèè ñî ñòà âè ëà R=-0,85±0,13, à êî ýô ôè öè åíò êîð ðå -
ëÿ öèè ìåæ äó ãðó çîì ÀÄ è ÀÐ ïà òî ëî ãèè R=0,86±0,13.
Êî ýô ôè öè åí òû êîð ðå ëÿ öèè ìåæ äó îòÿ ãîù¸ííî ñòüþ äåò -
ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ ÀÄ, ÀÐ ïà òî ëî ãèåé è çíà ÷å íè ÿ ìè ñëó -
÷àé íî ãî èí á ðè äèí ãà FST ñî ñòà âè ëè RÀÄ=0,76±0,16,
RÀÐ=0,81±0,14 ñî îò âåò ñò âåí íî. Âû ñî êèå êî ýô ôè öè åí òû
êîð ðå ëÿ öèé ïî ëó ÷å íû è ïðè ñî ïî ñòàâ ëå íèè îòÿ ãîù¸ííî -
ñ òè ÀÄ, ÀÐ è èí äåê ñîì ìèã ðà öè îí íîé àê òèâ íî ñòè:
R=-0,68±0,18 è R=-0,73±0,17 ñî îò âåò ñò âåí íî. Ïî ëó ÷åí -
íûå êî ýô ôè öè åí òû êîð ðå ëÿ öèè ãî âî ðÿò î ñó ùå ñò âåí íîì

âëè ÿ íèè ãå íå òè ÷å ñêîé ñòðóê òó ðû, â ÷à ñò íî ñòè, ãå íå òè ÷å -
ñêî ãî äðåé ôà è ìèã ðà öèé, íà ôîð ìè ðî âà íèå ãðó çà íà -
ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèè ó äå òåé.

Ïîä âî äÿ èòî ãè àíà ëè çà îòÿ ãîù¸ííî ñ òè äåò ñêî ãî íà -
ñå ëå íèÿ ÌÍÏ äâå íàä öà òè ðàé î íîâ Ðî ñ òîâ ñêîé îá ëà ñ òè,
ìîæ íî ñäå ëàòü ðÿä âû âî äîâ. Îòÿ ãîù¸ííîñòü ÌÍÏ äåò -
ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ îá ëà ñ òè îêà çû âà åò ñÿ ñó ùå ñò âåí íî
âûøå (1:149 äå òåé), ÷åì âçðîñ ëî ãî (1:495 ÷åë.). Ñðå äè
ïðè ÷èí áî ëåå âû ñî êèõ çíà ÷å íèé ãðó çà ÌÍÏ ó äå òåé
ìîæ íî âû äå ëèòü êàê ìè íè ìóì ñëå äó þ ùèå:

1) ñíè æå íèå ïðè ñïî ñîá ëåí íî ñòè è âû æè âà å ìî ñòè
ïà öè åí òîâ (â îñíîâ íîì ñ àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íîé è
Õ-ñöåï ëåí íîé ïà òî ëî ãèåé);

2) îïå ðà òèâ íîå è êîí ñåð âà òèâ íîå ëå ÷å íèå ðÿ äà íà -
ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé (âðîæä¸ííûå êà òà ðàê òû,
ïòîç, ôå íèë êå òî íó ðèÿ è ò.ä.) è ñíÿ òèå ýòèõ áî ëü íûõ ñ
èí âà ëèä íî ñòè, è â ñ ìå äè öèí ñêî ãî ó÷¸òà;

3) ìèã ðà öèÿ âçðîñ ëûõ ïà öè åí òîâ (òó ãî ó õèå, ñëå ïûå)
â ñïå öè à ëè çè ðî âàí íûå ó÷ ðåæ äå íèÿ, ðàñ ïî ëî æåí íûå â
êðóï íûõ ãî ðî äàõ;

4) âîç ðà ñò íàÿ êîì ïåí ñà öèÿ ïà öè åí òîâ ñ èõ òè î çîì,
ìî íè ëåò ðèê ñîì, ñèí ä ðî ìîì Ýëåð ñà—Äàí ëî ñà è äð.

Óêà çàí íûå ïðè ÷è íû ïðè âî äÿò ê ñíè æå íèþ îá ðà ùà å -
ìî ñòè è ðå ãè ñò ðà öèè áî ëü íûõ â ìå äè öèí ñêèå ó÷ ðåæ äå -
íèÿ. Îä íà êî ñíè æå íèå ÷à ñ òî òû ïà òî ëî ãè ÷å ñêèõ ãå íîâ
ïðè ýòîì íå ïðî èñ õî äèò è ðè ñ êè ïî âòîð íî ãî ðîæ äå íèÿ
áî ëü íûõ â ñå ìüå íå ñíè æà åò ñÿ.
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Òàá ëè öà 5
Çíà ÷å íèÿ îòÿ ãîù¸ííî ñ òè ÀÄ è ÀÐ è ñóì ìàð íîé (ÀÄ, ÀÐ è Õ-ñö.) ïà òî ëî ãèåé äåò ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ 

(íà 1000 äå òåé), ñëó ÷àé íî ãî èí á ðè äèí ãà FST, èí äåê ñà ýí äî ãà ìèè (ÈÝ), 
èí äåê ñà ìèã ðà öè îí íîé àê òèâ íî ñòè (ÈÌ) ó íà ñå ëå íèÿ Ðî ñ òîâ ñêîé îá ëà ñ òè

Ïî ïó ëÿ öèÿ ÈÝ ÈÌ Ñëó ÷àé íûé 
èí á ðè äèíã Fst

Ãðóç (íà 1000 äå òåé)

ÀÄ ÀÐ

Öèì ëÿí ñêèé ðàé îí 0,31 0,69 0,00057 3,73 2,93

Âîë ãî äîí ñêîé ðàé îí 0,16 0,84 0,00045 4,14 3,07

Öå ëèí ñêèé ðàé îí 0,34 0,66 0,00102 3,07 4,23

Åãîð ëûê ñêèé ðàé îí 0,49 0,51 0,00125 4,95 3,71

Ìèë ëå ðîâ ñêèé ðàé îí 0,35 0,65 0,0013 6,01 4,57

Òà ðà ñîâ ñêèé ðàé îí 0,35 0,65 0,00104 7,35 4,29

Ðî äè î íî âî-Íå ñâå òàé ñêèé ðàé îí 0,43 0,57 0,00121 5,44 4,80

Ìàò âå å âî-Êóð ãàí ñêèé ðàé îí 0,38 0,62 0,00092 7,16 4,99

Äó áîâ ñêèé ðàé îí 0,38 0,62 0,00139 4,97 3,11

Çè ìîâ íè êîâ ñêèé ðàé îí 0,36 0,64 0,00104 4,12 2,91

ã.Öèì ëÿíñê 0,13 0,87 0,00016 2,05 2,40

ïãò Öå ëè íà 0,21 0,79 0,00027 2,61 2,24

ñò. Åãîð ëûê 0,29 0,71 0,0002 1,44 1,03

ïãò Òà ðà ñîâ êà 0,10 0,90 0,00036 2,07 1,68

ã.Ìèë ëå ðî âî 0,15 0,85 0,00023 2,21 1,27

ñëîá. Ðî äè î íî âî-Íå ñâå òàé ñêàÿ 0,28 0,72 0,00042 4,06 2,44

ïãò Ìàò âå å âî-Êóð ãàí 0,21 0,79 0,00023 3,32 1,81

ïãò Äó áîâ êà 0,25 0,75 0,00039 1,19 2,39

ïãò Çè ìîâ íè êè 0,16 0,84 0,00022 0,41 0,82
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Ge netic ep i de mi ol ogy of he red i tary dis eases among the chil dren`s pop u la tion 
in the twelve dis tricts of the Rostov re gion. 
The load of he red i tary dis eases and ge netic struc ture pop u la tions

Zinchenko R.A.1, Elchinova G.I.1, Vetrova N.V.2, Amelina M.A.3, Petrin A.N.4,5, Amelina S.S.2

Re search Cen ter for Med i cal Ge net ics of RAMS

Re sults of ge netic-epidemiological study of a monogenic he red i tary pa thol ogy (MHP) among the chil dren’s pop u la tion of twelve
dis tricts of the Rostov re gion are re viewed. The to tal size of the in ves ti gated pop u la tion was 497,460 per sons, from which share of the
chil dren’s pop u la tion — 20.47% (101845 chil dren). The load of MHP (AD, AR and X-linked) for ur ban and ru ral chil dren’s pop u la tion
for the var i ous geo graph ical groups (north, south, west, east area) was cal cu lated. The anal y sis showed that the in ci dence of MHP
among chil dren Rostov re gion is 1:150. Sig nif i cant dif fer en ti a tion in the load of MHP (the prev a lence rates of AD, AR and X-linked dis -
or ders) be tween dis tricts was de tected. An at tempt to ex plain the ex is tence of dif fer ences with the ge netic struc ture of pop u la tions
was made.
    Key words: Ge netic ep i de mi ol ogy, chil dren’s pop u la tion, Load of he red i tary dis eases, Prev a lence rate, Rostov re gion
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×à ñ òî òà êà ëü ïà è íî ïà òèè
è ïðè ÷è íà ðàñ ïðî ñòðàí¸ííî ñ òè

ìó òà öèè ñ.550de lA â ãå íå CAPN3
â Ðîñ ñèé ñêîé Ôåäåðàöèè

Ðûæ êî âà Î.Ï., Äà äà ëè Å.Ë., Ðó äåí ñêàÿ Ã.Å., Ïî ëÿ êîâ À.Â.

Ôå äå ðà ëü íîå ãî ñó äàð ñò âåí íîå áþä æåò íîå ó÷ ðåæ äå íèå 

«Ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêèé íà ó÷ íûé öåíòð» Ðîñ ñèé ñêîé àêà äå ìèè ìå äè öèí ñêèõ íà óê

115478, Ìî ñê âà, óë. Ìî ñê âî ðå ÷üå, ä.1. 

Òåë. (499) 612-86-07. Ôàêñ (499) 324-07-02; e-ma il: mgnc@med-gen.ru

Ïî ÿñ íî-êî íå÷ íî ñò íûå ìû øå÷ íûå äè ñò ðî ôèè (ÏÊÌÄ) — íàè áî ëåå ðàñ ïðî ñòðàí¸ííàÿ ãðóï ïà çà áî ëå âà íèé ñðå äè ìû øå÷ -
íûõ äè ñò ðî ôèé. Îñíîâ íàÿ ÷àñòü âû ÿâ ëåí íûõ ñëó ÷à åâ ÏÊÌÄ (äî 85%) íà ñëå äó åò ñÿ ïî àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íî ìó òè ïó. ×óòü ìå -
íåå ïî ëî âè íû èç íèõ (43%), îáó ñëîâëè âà þò ìó òà öèè â ãå íå CAPN3, ïðè âî äÿ ùèå ê ðàç âè òèþ ÏÊÌÄ2À òè ïà. Äëÿ äàí íî ãî çà áî -
ëå âà íèÿ îïè ñà íà ÷à ñ òàÿ ìó òà öèÿ ñ.550de lA âû ÿâ ëÿ þ ùà ÿ ñÿ ó 71,9% áî ëü íûõ èç ÐÔ. Öå ëüþ ðà áî òû áû ëî óñòà íîâ ëå íèå ïðè ÷èí
ðàñ ïðî ñòðàí¸ííî ñ òè ìó òà öèè ñ.550de lA è ðàñ÷¸ò ÷à ñ òîò âñòðå ÷à å ìî ñòè ÏÊÌÄ â ÐÔ.
  Êëþ ÷å âûå ñëî âà: ïî ÿñ íî-êî íå÷ íî ñò íûå ìû øå÷ íûå äè ñò ðî ôèè, ÷à ñ òî òà, âîç ðàñò ìó òà öèè

Ââå äå íèå

ÏÊÌÄ — íàè áî ëåå ðàñ ïðî ñòðàí¸ííàÿ è ãå íå òè ÷å ñêè 
ãå òå ðî ãåí íàÿ ãðóï ïà çà áî ëå âà íèé ñðå äè ìû øå÷ íûõ äè -
ñò ðî ôèé. Ïî äàí íûì ëè òå ðà òó ðû, ÷à ñ òî òà âñåõ ÏÊÌÄ â
ðàç ëè÷ íûõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ êî ëåá ëåò ñÿ îò 1 íà 14 500 äî 1 íà
123 000 íà ñå ëå íèÿ. Îñíîâ íàÿ ÷àñòü âû ÿâ ëåí íûõ ñëó ÷à åâ
ÏÊÌÄ (äî 85%) íà ñëå äó åò ñÿ ïî àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íî -
ìó òè ïó (ÀÐ), èõ ÷à ñ òî òà êî ëåá ëåò ñÿ â ïðå äå ëàõ 1 íà
15 000 — 200 000 íà ñå ëå íèÿ.

Ñà ìûì ðàñ ïðî ñòðàí¸ííûì çà áî ëå âà íè åì ñðå äè ÀÐ
ÏÊÌÄ ÿâ ëÿ åò ñÿ ÏÊÌÄ 2À òè ïà (êà ëü ïà è íî ïà òèè,
OMIM: 253600). Â áî ëü øèí ñò âå åâ ðî ïåé ñêèõ ñòðàí åãî
äî ëÿ ñî ñòàâ ëÿ åò îò 30 äî 40%. Â ðå çó ëü òà òå ïðî âåä¸ííî ãî 
ðà íåå èñ ñëå äî âà íèÿ íà ìè ïî êà çà íî, ÷òî â ãðóï ïå ïà öè -
åí òîâ ñ ÏÊÌÄ èç ÐÔ êà ëü ïà è íî ïà òèè âñòðå ÷à þò ñÿ â
43% ñëó ÷à åâ [1].

Ïî êà çà íî íà ëè ÷èå ÷à ñ òîé ìó òà öèè ñ.550de lA â ãå íå
CAPN3, ïðè âî äÿ ùåé ê ðàç âè òèþ ÏÊÌÄ2À [1]. Ýòà çà ìå -
íà îïè ñà íà ïðàê òè ÷å ñêè âî âñåì ìè ðå, îä íà êî, åñ ëè â
ÑØÀ îíà âûÿâëÿåòñÿ òî ëü êî ó 10% áî ëü íûõ, à â ßïî íèè 
ó 25%, òî â ñòðà íàõ Åâ ðî ïû, òà êèõ, êàê Ãåð ìà íèÿ, Âåí ã -
ðèÿ, Èòà ëèÿ, Òóð öèÿ, Ôðàí öèÿ, Ãðå öèÿ, îíà âñòðå ÷à åò ñÿ 
ïðè ìåð íî â 40% âñåõ ñëó ÷à åâ ÏÊÌÄ2À [3, 7, 13]. Îñî -
áåí íî ÷à ñ òî (äî 74% âñåõ ñëó ÷à åâ) ìó òà öèÿ âñòðå ÷à åò ñÿ â 
ñòðà íàõ Âîñ òî÷ íîé Åâ ðî ïû, òà êèõ, êàê Áîë ãà ðèÿ, Õîð -
âà òèÿ, Óêðà è íà, ÷òî ìî æåò óêà çû âàòü â ïî ëü çó «ýô ôåê òà
îñíî âà òå ëÿ» êàê ïðè ÷è íû ðàñ ïðî ñòðà íå íèÿ äàí íîé çà -
ìå íû, à òàê æå î äî âî ëü íî áî ëü øîì âîç ðà ñ òå ìó òà öèè [9,
11]. Â âû áîð êå áî ëü íûõ ÏÊÌÄ2À èç ÐÔ ìó òà öèÿ
ñ.550de lA îá íà ðó æè âà åò ñÿ â 71,9% ñëó ÷à åâ.

Öå ëüþ äàí íîé ðà áî òû áû ëî óñòà íîâ ëå íèå ïðè ÷èí
ðàñ ïðî ñòðàí¸ííî ñ òè ìó òà öèè ñ.550de lA è ðàñ÷¸ò ÷à ñ òîò
âñòðå ÷à å ìî ñòè ÏÊÌÄ â ÐÔ.

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Ìà òå ðè à ëîì äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ ÿâ ëÿ ëèñü îá ðàç öû
ÄÍÊ 23 ïà öè åí òîâ ñ ìó òà öèåé ñ.550de lA â ãî ìî çè ãîò íîì 
èëè ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè è 14 èõ ðîä ñò âåí íè êîâ,
æè âó ùèõ â ðàç íûõ ðå ãè î íàõ ÐÔ. Êîí ò ðî ëü íóþ âû áîð êó
ñî ñòà âè ëè 791 îá ðà çåö ÄÍÊ (1582 õðî ìî ñî ìû), ïî ëó ÷åí -
íûõ îò íå ðîä ñò âåí íûõ æè òå ëåé ðàç ëè÷ íûõ ðå ãè î íîâ ÐÔ. 
Â êà ÷å ñò âå ãðóï ïû ñðàâ íå íèÿ äëÿ ðàñ÷¸òà âîç ðà ñ òà ìó òà -
öèè èñ ïî ëü çî âà ëèñü îá ðàç öû ÄÍÊ ÷ëå íîâ 24 ÿäåð íûõ
ñå ìåé (96 õðî ìî ñîì) èç ðàç ëè÷ íûõ ðå ãè î íîâ ÐÔ.

Äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ êîí ò ðî ëü íîé âû áîð êè íà íà ëè ÷èå
ìó òà öèè ñ.550de lA èñ ïî ëü çî âà ëè ìå òîä ÏÄÀÔ-àíà ëè çà
(òàáë. 1). Àì ï ëè ôè êà öèþ íå îá õî äè ìûõ ôðàã ìåí òîâ ÄÍÊ 
ïðî âî äè ëè ìå òî äîì ÏÖÐ íà ïðî ãðàì ìè ðó å ìîì òåð ìî -
öèê ëå ðå ÌÑ2 ôèð ìû «ÄÍÊ-òåõ íî ëî ãèÿ» (Ðîñ ñèÿ) â
25 ìêë îáú å ìå ðå àê öè îí íîé ñìå ñè ñëå äó þ ùå ãî ñî ñòà âà:
0,1—1,0 ìêã ãå íîì íîé ÄÍÊ èëè êÄÍÊ; ïî 0,25 ìêÌ
êàæ äî ãî îðè ãè íà ëü íî ãî îëè ãîï ðàé ìå ðà; ïî 200 ìêÌ êàæ -
äî ãî íóê ëå î çèä ò ðè ôîñ ôà òà; 1.0 åäè íè öà àê òèâ íî ñòè
ÄÍÊ-ïî ëè ìå ðà çû Bi o taq («Áèî Ìà ñ òåð»); áó ôåð äëÿ ÏÖÐ
(67 mMTris-HCl; 16,6 ìM (NH4)2SO4; 0,01% Twin-20;
ðÍ 8.8); 20—30 ìêë ìè íå ðà ëü íî ãî ìàñ ëà; êîí öåí ò ðà öèÿ
MgCl2 è äðó ãèå îñî áåí íî ñòè ðå àê öèè óêà çà íû â òàáë. 1.
Ðå çó ëü òà òû îöå íè âà ëè ñ ïî ìî ùüþ ýëåê ò ðî ôî ðå çà â ïî ëè -
àê ðè ëà ìèä íîì ãå ëå ñ ïî ñëå äó þ ùèì îêðà øè âà íè åì ãå ëÿ
ðàñ òâî ðîì áðî ìè ñòî ãî ýòè äèÿ è ðå ãè ñò ðà öèåé ñ ïî ìî ùüþ 
äî êó ìåí òè ðó þ ùåé ñè ñ òå ìû Gel Doc ôèð ìû BIO-RAD â
ÓÔ-èç ëó ÷å íèè (äëè íà âîë íû 312 íì).

Äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ ãàï ëî òè ïîâ áû ëè âû áðà íû 7 ìèê -
ðî ñà òåë ëèò íûõ ìàðê¸ðîâ ñ âû ñî êîé ãå òå ðî çè ãîò íî ñòüþ
(D15S994, D15S968, D15S514, D15S779, D15S780,
D15S778, D15S659), ðàñ ïî ëî æåí íûõ â îá ëà ñ òè ðàç ìå ðîì
5791 ò.ï.í. (3,22 ñÌ) âî êðóã ãå íà CAPN3, 4 èç êî òî ðûõ
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ðàñ ïî ëî æå íû â ñòî ðî íó öåí ò ðî ìå ðû îò ãå íà è 3 — â ñòî -

ðî íó òå ëî ìå ðû. Âñå ìàðê¸ðû âû áðà íû ñ ïî ìî ùüþ áà çû

äàí íûõ NCBI [12]. Ôè çè ÷å ñêàÿ è ãå íå òè ÷å ñêàÿ ëî êà ëè -

çà öèÿ ìàðê¸ðîâ íà õðî ìî ñî ìå îöå íå íà ñ ïî ìî ùüþ êàðò

Se qu en ce è Mar s h fi eld òîé æå áà çû. Èñ ñëå äî âà íèå ìèê -

ðî ñà òåë ëèò íûõ ìàðê¸ðîâ ïðî âî äè ëîñü ìå òî äîì

ÏÄÀÔ-àíà ëè çà. Àì ï ëè ôè êà öèþ íå îá õî äè ìûõ ôðàã -

ìåí òîâ ÄÍÊ òàê æå ïðî âî äè ëè ìå òî äîì ÏÖÐ (òàáë. 1)

Äëÿ îöåí êè ðå çó ëü òà òà àì ï ëè ôè êà öèè èñ ïî ëü çî âà ëè

ýëåê ò ðî ôî ðåç â ïî ëè àê ðè ëà ìèä íîì ãå ëå.

Äëÿ ðàñ÷¸òà âîç ðà ñ òà ìó òà öèè c.550de lA è ïîä òâåð æ äå -

íèÿ «ýô ôåê òà îñíî âà òå ëÿ» èñ ïî ëü çî âà ëè ïðèí öè ïû, ïðåä -

ëî æåí íûå â ðà áî òàõ [4, 8, 10] è ïî äðîá íî èç ëî æåí íû ìè

Å.À. Áëèç íåö [5].

Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Â ðå çó ëü òà òå ðà íåå ïðî âåä¸ííî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ ïî êà -

çà íî, ÷òî â âû áîð êå áî ëü íûõ ÏÊÌÄ êà ëü ïà è íî ïà òèè

ñî ñòàâ ëÿ þò 42,7% (32 áî ëü íûõ èç 75). ×à ñ òàÿ ìó òà öèÿ

ñ.550de lA âû ÿâ ëå íà ó ñå ìè ïà öè åí òîâ â ãî ìî çè ãîò íîì

ñî ñòî ÿ íèè, ó 14 â êîì ïà óíä-ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè è 

ó äâóõ â ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè. Â äåâÿòè ñëó ÷à ÿõ

(28,1%) âû ÿâ ëå íû äðó ãèå ìó òà öèè, èç êî òî ðûõ 8 ñëó ÷à åâ

ñ êîì ïà óíä-ãå òå ðî çè ãîò íûì íî ñè òå ëü ñò âîì ìó òà öèé è

îäèí ñ ìó òà öèåé â ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè). Ó÷è òû -

âàÿ íà ëè ÷èå êëè íè ÷å ñêîé êàð òè íû, ïà öè åí òîâ ñ òî ëü êî

îä íîé îá íà ðó æåí íîé ìó òà öèåé â ãå íå CAPN3 ñ÷è òà ëè

áî ëü íû ìè, ïðåä ïî ëà ãàÿ, ÷òî âòî ðàÿ ìó òà öèÿ íà õî äèò ñÿ

âíå êî äè ðó þ ùåé îá ëà ñ òè ãå íà. Ðàñ ïðå äå ëå íèå ãå íî òè -

ïîâ ñ ìó òà öèåé ñ.550de lA íå ïðî òè âî ðå ÷èò çà êî íó Õàð -

äè—Âàé íáåð ãà. Òà êèì îá ðà çîì, ìó òà öèÿ ñ.550de lA îá íà -

ðó æè âà åò ñÿ íà 49,2% (30 èç 61) õðî ìî ñîì ñ ìó òà öèåé â

ãå íå CAPN3 ó 71,9% áî ëü íûõ ÏÊÌÄ2À.

Â ðå çó ëü òà òå èñ ñëå äî âà íèÿ ïî ïó ëÿ öè îí íîé âû áîð êè

â ÷å òûð¸õ îá ðàç öàõ èç 791 îá íà ðó æå íà ìó òà öèÿ ñ.550de lA 

â ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè. Òî åñòü íî ñè òå ëåì ìó òà öèè 

ÿâ ëÿ åò ñÿ 1 èç 198 æè òå ëåé ÐÔ (0,5%).

Èñ õî äÿ èç òî ãî, ÷òî àë ëå ëü íàÿ ÷à ñ òî òà ìó òà öèè

ñ.550de lA ñî ñòàâ ëÿ åò 49,2%, à äî ëÿ êà ëü ïà è íî ïà òèé â

ñòðóê òó ðå ÏÊÌÄ ðàâ íà 42,7%, ìîæ íî ðàñ ñ÷è òàòü, ÷òî

íî ñè òå ëåì ìó òà öèè, ïðè âî äÿ ùåé ê ÏÊÌÄ2À, ÿâ ëÿ åò ñÿ

êàæ äûé 98-é æè òåëü ÐÔ. Òîã äà ðàñ÷¸òíàÿ ÷à ñ òî òà

ÏÊÌÄ2À â ÐÔ ðàâ íà 1 íà 38 500 íà ñå ëå íèÿ, à ðàñ÷¸òíàÿ

÷à ñ òî òà ãðóï ïû ÏÊÌÄ ðàâ íà 1 íà 16 500 íà ñå ëå íèÿ.

Ïî ñëåä íèé ïî êà çà òåëü ÿâ ëÿ åò ñÿ îöå íî÷ íûì, òàê êàê â

âû áîð êó âêëþ ÷à ëèñü êàê ñå ìüè ñ óñòà íîâ ëåí íûì ÀÐ òè -

ïîì íà ñëå äî âà íèÿ (6 èç 75 ïðî áàí äîâ), òàê è èçî ëè ðî âàí -

íûå ñëó ÷àè çàáîëåâàíèÿ (69 èç 75 ïðî áàí äîâ). Òî åñòü ñî -

çíà òå ëü íî, â ðàì êàõ ïî ñòàâ ëåí íûõ çà äà÷, áû ëè èñê ëþ ÷å íû 

áî ëü íûå ÏÊÌÄ ñ óñòà íîâ ëåí íûì àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò -

íûì òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ, îä íà êî îíè ìîã ëè îêà çà òü ñÿ

ñðå äè èçî ëè ðî âàí íûõ ñëó÷àåâ. Â ÐÔ äî ñèõ ïîð íå ïðî âî -

äè ëîñü èñ ñëå äî âà íèé, âû ÿâ ëÿ þ ùèõ, êà êóþ äî ëþ ñðå äè

âñåõ ÏÊÌÄ ñî ñòàâ ëÿ þò çà áî ëå âà íèÿ ñ ÀÐ òè ïîì íà ñëå äî -

âà íèÿ. Ïî åâ ðî ïåé ñêèì äàí íûì, äî ëÿ ÀÄ ÏÊÌÄ ñî ñòàâ -

ëÿ åò íå áî ëåå 15%. Òàê êàê íà øè äàí íûå ïî äî ëÿì è ñïåê -

ò ðàì ìó òà öèé, à òàê æå äî ëå ÏÊÌÄ2À ñîâ ïà äà þò ñ åâ ðî -

ïåé ñêè ìè, ìîæ íî ïðåä ïî ëà ãàòü, ÷òî ñðå äè áî ëü íûõ èç ÐÔ

äî ëÿ ÀÄ ÏÊÌÄ ñî îò âåò ñò âó þ ùàÿ [1, 2]. Òîã äà ðàñ÷¸òíàÿ

÷à ñ òî òà âñåõ ÏÊÌÄ ñî ñòàâ ëÿ åò íå áî ëåå 1 áî ëü íî ãî íà

14 000 íà ñå ëå íèÿ.

Òàê æå íà ìè áû ëî ïðî âå äå íî èñ ñëå äî âà íèå âû áîð êè

ïà öè åí òîâ, íà ïðàâ ëåí íûõ íà îá ñëå äî âà íèå ñ äèà ãíî çîì

ìè î äè ñò ðî ôèÿ Äþ øå íà/Áåê êå ðà, ó êî òî ðûõ íå îá íà ðó æå -

íî ìó òà öèé â ãå íå DMD, íà íà ëè ÷èå ÷à ñ òîé äå ëå öèè

ñ.550de lA â ãå íå CAPN3. Îá íà ðó æå íî 27 áî ëü íûõ, ó 16 èç

ÎÐÈ ÃÈ ÍÀ ËÜ ÍÛÅ ÈÑ ÑËÅ ÄÎ ÂÀ ÍÈß

30

Òàá ëè öà 1
Ïðàé ìå ðû è óñëî âèÿ àì ï ëè ôè êà öèè ïðè ìå íÿâ øè å ñÿ äëÿ àíà ëè çà ìó òà öèè ñ.550de lA 

è äëÿ ïî ñòðî å íèÿ ãàï ëî òè ïîâ õðî ìî ñîì ñ ìó òà öèåé ñ.550de lA ãå íà CAPN3

Ôðàã ìåíò Ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ïðàé ìå ðîâ, 5' ® 3' Ðàç ìåð, ï.í. t° îò æè ãà [MgCl2], mÌ

CAPN3 
EX4

R:GAACTCATTGCGGTGGTTGGAC
F: CGTGGTTATAGATGACTGCCTGC

550de lA 50
550N 51

65°C 6.0

Ìàðê¸ð Ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ïðàé ìå ðîâ, 5' ® 3' Ðàç ìåð, ï.í. t° îò æè ãà [MgCl2] mÌ

D15S514 F:CCCCAGAGCCTCGGATATAGG
R: ACATAGCCAATCACCCAGGGAG

115-125 61°Ñ 2.0

D15S779 F: CCAGAGTGAGCTGGGCTGAGC
R: GTGTAACAGCAGCCAGTCAGATC

110-134 65°Ñ 6.0

D15S780 F: ACAGAAGATGTACAAGAGGTAAC
R: GTAGTGAAGCTGATTGGAAGTTC

104-116 63°Ñ 4.0

D15S778 F: CAGCCACTGACAGAGTAAGAGC
R: CAGCTCTTGTTTTCATTCATTATGAGC

117-129 61°Ñ 2.0

D15S968 F: CTAAATTGCAGTCTTTCCTTTCTCC
R: AAGCTAAGCCGGAGGGAGCAG

91-109 65°Ñ 6.0

D15S994 F: GGAAGTAGTGCAGGTGATCAAGC
R: GTGCATCTCCTAAGGGCAAAGTC

136-146 65°Ñ 4.0

D15S659 F: GTGGATAGACACATGACAGATAGG
R: CGTCTTCCCAACATAACATATTGC

97-119 61°Ñ 4.0



êî òî ðûõ ýòà ìó òà öèÿ áûëà â ãî ìî çè ãîò íîì, ó 11 â êîì ïà -
óíä-ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè. Èç çà êî íà Õàð äè—Âàé -
íáåð ãà ñëå äó åò, ÷òî àë ëå ëü íàÿ ÷à ñ òî òà ìó òà öèè ñ.550de lA
â äàí íîé âû áîð êå ðàâ íà 74,4%. Àíà ëî ãè÷ íî ïðå äû äó ùå -
ìó èñ ñëå äî âà íèþ, â àíàëèç âêëþ ÷à ëèñü ñå ìüè ñ óñòà íîâ -
ëåí íûì ÀÐ òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ è èçî ëè ðî âàí íûå áî ëü -
íûå, ïî ý òî ìó ïðè ðàñ÷¸òàõ áû ëè èñ ïî ëü çî âà íû åâ ðî ïåé -
ñêèå ñâå äå íèÿ î äî ëå ÀÄ ÏÊÌÄ. Â ýòîì ñëó ÷àå ðàñ÷¸òíàÿ 
÷à ñ òî òà ÏÊÌÄ2À ñî ñòà âè ëà 1 áî ëü íîé íà 86 500, ãðóï ïû
ÀÐ ÏÊÌÄ 1 áî ëü íîé íà 37 000, à âñåé ãðóï ïû ÏÊÌÄ íå
áî ëåå 1 áî ëü íî ãî íà 31 500 íà ñå ëå íèÿ.

Ïðè ðàñ÷¸òàõ ÷à ñ òîò âñòðå ÷à å ìî ñòè ÏÊÌÄ â ÐÔ íà
îñíî âà íèè äâóõ ïðî âåä¸ííûõ âû øå èñ ñëå äî âà íèé ïî êà -

çà íû ðå çó ëü òà òû, îò ëè ÷à þ ùè å ñÿ áî ëåå ÷åì â 2 ðà çà.
Ê äàí íûì ðàç ëè ÷è ÿì ïðè âî äÿò êàê íå áî ëü øèå îáú¸ìû
èñ ñëå äó å ìûõ âû áî ðîê, òàê è ðàç ëè ÷èÿ â íà ïðàâèòåëüíûõ 
äèà ãíî çàõ è êëè íè ÷å ñêèõ êðè òå ðè ÿõ âû áî ðîê. ×à ñ òî òà
ÏÊÌÄ2À êî ëåá ëåò ñÿ îò 1 áî ëü íî ãî íà 38 500 äî 1 íà
86 500, ÀÐ ÏÊÌÄ îò 1 íà 16 500 äî 1 íà 37 000, à âñåé
ãðóï ïû ÏÊÌÄ îò 1 íà 14 000 äî 1 íà 31 500 íà ñå ëå íèÿ.

Ïî êà çà íî, ÷òî ïðè ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîì èñ -
ñëå äî âà íèè áî ëü íûõ ÏÊÌÄ2À îñî áåí íî ÷à ñ òî âû ÿâ ëÿ -
åò ñÿ ìó òà öèÿ ñ.550de lA â ãå íå CAPN3, ÷òî õà ðàê òåð íî íå
òî ëü êî äëÿ ïà öè åí òîâ èç ÐÔ, íî è äëÿ åâ ðî ïåé öåâ. Íà ìè 
áûë ïðî âåä¸í àíà ëèç ïðè ÷è íû ðàñ ïðî ñòðàí¸ííî ñ òè äàí -
íîé ìó òà öèè, îñíî âàí íûé íà âû ÿâ ëå íèè àë ëå ëåé, ñöåï -
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Òàá ëè öà 2
Àë ëå ëü íûå ÷à ñ òî òû (%) ìèê ðî ñàò òå ëèò íûõ ìàðê¸ðîâ â îá ëà ñ òè ãå íà CAPN3 

íà õðî ìî ñî ìàõ ñ ìó òà öèåé c.550de lA è ïî ïó ëÿ öè îí íîé âû áîð êå

Ìàðê¸ð D15S994 D15S968 D15S514 D15S779 D15S780 D15S778 D15D659

Mb 38.370 38.433 39.998 40.201 40.977 43.834 44.161

cM 40.25 40.25 43.47

çä. áîë. çä. áîë. çä áîë. çä. áîë. çä. áîë. çä. áîë. çä. áîë.

Êîë-âî õðî ìî ñîì 166 23 166 23 96 23 96 23 96 23 96 23 166 23

Àë ëåëü

-1 6,2 8,7

0 3,1

1 2,1 13,9 8,7 1,0 3,1 3,1 3,0

2 1,0 11,4 13,0 31,2 56,5 30,2 4,3 2,1 24,1 4,3

3 9,4 18,7 4,3 37,5 17,4 10,4 24,0 4,3 15,6 87,0 22,3 17,4

4 41,7 78,3 5,4 4,2 13,0 4,3 36,5 91,3 19,8 8,7 5,4 8,7

5 15,6 4,3 37,3 65,2 5,2 4,3 14,6 5,2 34,4 3,6 8,7

6 3,1 4,3 10,2 1,0 2,1 1,0 16,7 16,3 17,4

7 14,6 13,0 1,8 5,2 2,1 8,3 4,3 16,3 30,4

8 10,4 8,7 3,1 4,8 13,0

9 2,1 4,2 41,7 91,3 4,2 4,3

10 1,2 19,8

11 4,2 3,1 4,3

Ïðè ìå ÷à íèå. ×à ñ òî òû àë ëå ëåé ñ íàè áî ëü øåé íå ðàâ íî âåñ íî ñòüþ ïî ñöåï ëå íèþ âû äå ëå íû; çä. — çäî ðî âûå; áîë. — áî ëü íûå

Òàá ëè öà 3
Àñ ñî öè à öèÿ è íå ðàâ íî âå ñèå ïî ñöåï ëå íèþ àë ëå ëåé ìàðê¸ðîâ ñ ëî êó ñîì ÏÊÌÄ2A

Ìàðê¸ð Mb cM Àë ëåëü ð d ± 95% ÄÈ

D15S994 38,370 40,25 4 0,023 0,63±0,30

D15S698 38,433 40,25 5 0,023 0,44±0,32

D15S514 39,998  — 2 0,023 0,37±0,31

D15S779 40,201  — 9 <0,001 0,85±0,20

CAPN3 40,467  — m

D15S780 40,977  — 4 <0,001 0,87±0,16

D15S778 43,834  — 3 <0,001 0,85±0,17

D15S659 44,161 43,47 7 0,08 0,17±0,24

Ïðè ìå ÷à íèå. ð — âå ðî ÿò íîñòü äëÿ îä íî ñòî ðîí íå ãî âà ðè àí òà òî÷ íî ãî êðè òå ðèÿ Ôè øå ðà; d — ìå ðà íå ðàâ íî âåñ íî ñòè
ñöåï ëå íèÿ àë ëå ëåé ïî ëè ìîð ô íûõ ìàðê¸ðîâ ñ ëî êó ñîì çà áî ëå âà íèÿ, ÄÈ — äî âå ðè òå ëü íûé èí òåð âàë



ëåí íûõ ñ ìó òà öèåé, ñå ìåé íîì àíà ëè çå ïî ëè ìîð ô íûõ

ìàðê¸ðîâ è îïðå äå ëå íèè ãàï ëî òè ïîâ, õà ðàê òåð íûõ äëÿ

õðî ìî ñîì, íå ñó ùèõ ìó òà öèþ.

Ïðè ïî ñòðî å íèè ãàï ëî òè ïîâ õðî ìî ñîì ñ ìó òà öèåé

ñ.550de lA áûë ïðî âåä¸í àíà ëèç ÷à ñ òîò âñòðå ÷à å ìî ñòè àë -

ëå ëåé ñå ìè ìèê ðî ñàò òå ëèò íûõ ìàðê¸ðîâ íà õðî ìî ñî ìàõ ñ

ìó òà öèåé è áåç ìó òà öèè, ðàñ ïî ëî æåí íûõ â îá ëà ñ òè ðàç -

ìå ðîì 5791 ò.ï.í. (3,22 ñÌ), 4 èç êî òî ðûõ öåí ò ðî ìåð íåå è 

3 òå ëî ìåð íåå ãå íà CAPN3. Èç òàáë. 2 âèä íî, ÷òî ïîë íîå

íå ðàâ íî âå ñèå ïî ñöåï ëå íèþ íå îá íà ðó æå íî íè ïî îä íî ìó 

ìàðê¸ðó, îä íà êî ÷à ñ òè÷ íîå íå ðàâ íî âå ñèå íà áëþ äà åò ñÿ ïî 

øåñ òè èç ñå ìè èñ ñëå äî âàí íûõ ìàðê¸ðîâ D15S994 —

D15S968 — D15S514 — D15S779 — D15S780 —

D15S778.Ðå çó ëü òà òû àíà ëè çà â âè äå àë ëå ëü íûõ ÷à ñ òîò

ñðå äè õðî ìî ñîì, íå ñó ùèõ ìó òà öèþ, è õðî ìî ñîì ïî ïó ëÿ -

öè îí íîé âû áîð êè, ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 2.

Áû ëè îïðå äå ëå íû çíà ÷å íèÿ íå ðàâ íî âå ñèÿ ïî ñöåï ëå -

íèþ d äëÿ êàæ äî ãî àë ëå ëÿ âñåõ èñ ñëå äî âàí íûõ ìàðê¸ðîâ

èï ðè ìå íåí òî÷ íûé êðè òå ðèé Ôè øå ðà äëÿ îöåí êè äî ñòî -

âåð íî ñòè àñ ñî öè à öèè äàí íî ãî àë ëå ëÿ ìàðê¸ðà ñ ëî êó ñîì

ÏÊÌÄ2À. Ñ ïî ìî ùüþ ïî ëó ÷åí íûõ äàí íûõ ìû ïî ïû òà -

ëèñü âû ÿ âèòü àë ëå ëü íûé ñî ñòàâ ãàï ëî òè ïà îñíî âà òå ëÿ,

ðó êî âîä ñò âó ÿñü ñëå äó þ ùèì. Àë ëå ëè èç ãàï ëî òè ïà äîë -

æíû õà ðàê òå ðè çî âà òü ñÿ ìàê ñè ìà ëü íîé íå ðàâ íî âåñ íî ñòüþ 

ñöåï ëå íèÿ ñ ëî êó ñîì çà áî ëå âà íèÿ ïî ñðàâ íå íèþ ñ äðó ãè -

ìè àë ëå ëÿ ìè ìàðê¸ðîâ. Êðî ìå òî ãî, îíè äîë æíû èìåòü

áî ëü øåå íà êîï ëå íèå â õðî ìî ñî ìàõ ñ ìó òà öèåé ïî ñðàâ íå -

íèþ ñ äðó ãè ìè àë ëå ëÿ ìè. Ïî ý òî ìó è ïðè îïðå äå ëå íèè

ïðåä êî âî ãî àë ëå ëÿ ó÷è òû âà ëè íàè áî ëü øåå ïî ëî æè òå ëü -

íîå çíà ÷å íèå d è íàè ìåíü øåå ð (òàáë. 3).

Â ðå çó ëü òà òå ïðî âåä¸ííî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ îá íà ðó æåí

îá ùèé äëÿ áî ëü øèí ñò âà õðî ìî ñîì ãàï ëî òèï, êî òî ðûé

ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñÿ íàè áî ëåå âå ðî ÿò íûì ãàï ëî òè ïîì îñíî âà -

òå ëÿ: D15S994 — D15S968 — D15S514 — D15S779 —

CAPN3 — D15S780 — D15S778 : 4-5-2-9-mut-4-3 (òàáë. 4).

Òà êèì îá ðà çîì ïî ëó ÷åí íûå ðå çó ëü òà òû ïîä òâåð æ äà þò

ýô ôåêò îñíî âà òå ëÿ êàê ïðè ÷è íó ðàñ ïðî ñòðàí¸ííî ñ òè ìó -

òà öèè. Èç òàáë. 3 âèä íî, ÷òî çíà ÷å íèÿ d è c2 óìå íü øà þò ñÿ 

ïî ìå ðå óäà ëå íèÿ ìàðê¸ðà îò ëî êó ñà çà áî ëå âà íèÿ. Òà êàÿ

çà âè ñè ìîñòü òàê æå õà ðàê òåð íà äëÿ ïî ïó ëÿ öèé, â êî òî ðûõ

ÎÐÈ ÃÈ ÍÀ ËÜ ÍÛÅ ÈÑ ÑËÅ ÄÎ ÂÀ ÍÈß
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Òàá ëè öà 4
Ãàï ëî òè ïû õðî ìî ñîì ñ ìó òà öèåé ñ.550de lA

Ìàðê¸ð D15S994 D15S968 D15S514 D15S779 CAPN3 D15S780 D15S778 D15D659

Mb 38,370 38,433 39,998 40,201 40,467 40,977 43,834 44,161

ñÌ 40,25 40,25 43,47

13 4 5 2 9 m 4 3 7

63 4 5 2 9 m 4 3 7

30 4 5 2 9 m 4 3 7

61 4 5 2 9 m 3 3 7

77 4 5 2 9 m 4 3 2

8 4 5 2 9 m 4 3 8

78 4 5 2 9 m 4 3 3

75 4 5 2 9 m 4 3 8

8 5 5 2 9 m 4 3 3

44 4 2 2 9 m 4 3 4

44 4 2 2 9 m 4 3 4

42 4 1 4 9 m 4 3 7

42 4 5 4 9 m 4 3 7

13 4 5 3 9 m 4 3 8

12 7 8 3 9 m 4 3 6

6205 4 5 -1 9 m 4 3 5

23 7 3 5 9 m 4 3 6

78 4 5 3 9 m 4 3 3

75 6 5 4 9 m 4 3 3

63 4 5 -1 9 m 4 7 6

30 4 1 2 9 m 3 4 5

61 4 8 3 4 m 4 4 6

34 7 2 2 11 m 2 3 7

Ïðè ìå ÷à íèå. Æèð íûì øðèô òîì âû äå ëå íà ñî õðàí¸ííàÿ ÷àñòü ãàï ëî òè ïà îñíî âà òå ëÿ: êóð ñè âîì îáî çíà ÷å íû, âå ðî ÿò íî,
ìó òè ðî âàâ øèå àë ëå ëè



ðàñ ïðî ñòðà íå íèå êà êî ãî-ëè áî ðåä êî ãî àë ëå ëÿ ïðî è çîø ëî 
â ðå çó ëü òà òå ýô ôåê òà îñíî âà òå ëÿ.

Ïî ìàðê¸ðàì D15S514, D15S779, D15S780 è D15S778
ãàï ëî òèï áî ëü øèí ñò âà õðî ìî ñîì ñ ìó òà öèåé â âû áîð êå
ðîñ ñèé ñêèõ áî ëü íûõ èäåí òè ÷åí ãàï ëî òè ïàì áî ëü øèí ñò âà 
õðî ìî ñîì ñ ìó òà öèåé ñ.550de lA, èñ ñëå äî âàí íûõ åâ ðî ïåé -
ñêè ìè àâ òî ðà ìè [9]. Äàí íûé ôàêò ãî âî ðèò â ïî ëü çó ïðåä -
ïî ëî æå íèÿ, ÷òî ðàñ ïðî ñòðà íå íèå ìó òà öèè ïðî èñ õî äè ëî
îò îá ùå ãî îñíî âà òå ëÿ. Òî æå ïîä òâåð æ äà åò ñÿ ÷à ñ òî òîé
âñòðå ÷à å ìî ñòè ìó òà öèè è å¸ êîí öåí ò ðà öèåé â ñòðà íàõ
Âîñ òî÷ íîé Åâ ðî ïû, à òàê æå ïî ñòå ïåí íûì óìå íü øå íè åì
ýòèõ çíà ÷å íèé ïî ìå ðå óäà ëå íèÿ îò ýòèõ ñòðàí.

Áëà ãî äà ðÿ ïî ëó ÷åí íûì äàí íûì îá îá ùíî ñ òè ïðåä -
êî âî ãî ãàï ëî òè ïà, ïðåä ñòàâ ëÿ ëîñü èí òå ðåñ íûì îïðå äå -
ëèòü âîç ðàñò ìó òà öèè ñ ìî ìåí òà å¸ ðàñ ïðî ñòðà íå íèÿ.
Åñ ëè ïðåä ïî ëî æå íèå âåð íî, òî âîç ðàñò äîë æåí áûòü äî -
ñòà òî÷ íî áî ëü øèì è ñî îò íî ñè òü ñÿ ñ èñ òî ðè ÷å ñêè ìè
äàí íû ìè î êà êèõ-ëè áî ñî áû òè ÿõ, ïðè âåä øèõ ê çíà ÷è òå -
ëü íî ìó óâå ëè ÷å íèþ ÷èñ ëåí íî ñòè íà ðî äîâ Âîñ òî÷ íîé
Åâ ðî ïû.

Ïðè ðàñ÷¸òå âîç ðà ñ òà ìó òà öèè èñ ïî ëü çî âà ëèñü çíà -
÷å íèÿ íå ðàâ íî âå ñèÿ ïî ñöåï ëå íèþ äëÿ ìàðê¸ðîâ
D15S994 è D15S968, ó êî òî ðûõ íà áëþ äà ëàñü äî ñòî âåð íàÿ 
àñ ñî öè à öèÿ ñ ëî êó ñîì CAPN3 è ìå ðà íå ðàâ íî âåñ íî ñòè

ñöåï ëå íèÿ àë ëå ëÿ äàí íî ãî ìàðê¸ðà d ñ çà áî ëå âà íè åì ëå -
æà ëà â ïðå äå ëàõ 0,40—0,80 (òàáë. 3, 5). Ðå çó ëü òà òû, ïî ëó -
÷åí íûå äëÿ ìàðê¸ðîâ D15S514, D15S779, D15S780 è
D15S778 íå ìîã ëè èñ ïî ëü çî âà òü ñÿ â ðàñ÷¸òå âîç ðà ñ òà ìó -
òà öèè ñ.550de lA âñëåä ñò âèå îò ñóò ñò âèÿ äàí íûõ îá èõ ãå -
íå òè ÷å ñêèõ êî îð äè íà òàõ, à èñ ïî ëü çî âàòü âìå ñ òî ðå êîì -
áè íà öè îí íîé ôðàê öèè ôè çè ÷å ñêîå ðàñ ñòî ÿ íèå áû ëî áû
íå êîð ðåê ò íî.

Èç ðå çó ëü òà òîâ, ïðåä ñòàâ ëåí íûõ â òàáë. 5, âèä íî, ÷òî
ñðåä íåå çíà ÷å íèå ÷èñ ëà ïî êî ëå íèé ñó ùå ñò âî âà íèÿ ìó òà -
öèè â ïî ïó ëÿ öèè ñî ñòà âè ëî 55,4 ñî ñòàí äàð ò íûì îò êëî -
íå íè åì 16,8. Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ ðÿä èñ ñëå äî âà òå ëåé ïðè 
îïðå äå ëå íèè âîç ðà ñ òà ìó òà öèé ïðåä ëà ãà åò ïðè íè ìàòü
ñðåä íþþ ïðî äîë æè òå ëü íîñòü îä íî ãî ïî êî ëå íèÿ ðàâ íîé
30 ãî äàì [6]. Òîã äà âðå ìÿ, çà êî òî ðîå áû ëà íà êîï ëå íà
ìó òà öèÿ, ñî ñòàâ ëÿ åò îêî ëî 1660±500 ëåò. Ó÷è òû âàÿ, ÷òî
ñðåä íèé ãîä ðîæ äå íèÿ áî ëü íûõ 1980, ïå ðè îä íà ÷à ëà ðàñ -
ïðî ñòðà íå íèÿ ìó òà öèè ñî îò âåò ñò âó åò 340 ãî äó í.ý., ÷òî
ñî îò âåò ñò âó åò èñ òî ðè ÷å ñêèì ñâå äå íè ÿì î âå ëè êîì ïå ðå -
ñå ëå íèè íà ðî äîâ, ïðî èñ õî äèâ øåì â 4—7 âå êàõ íà øåé
ýðû íà òåð ðè òî ðèè Åâ ðî ïû.

Òà êèì îá ðà çîì, íà ìè ðàñ ñ÷è òà íû ÷à ñ òî òû âñòðå ÷à å -
ìî ñòè âñåõ ïî ÿñ íî-êî íå÷ íî ñò íûõ ìû øå÷ íûõ äè ñò ðî -
ôèé, ãðóï ïû ÀÐ ÏÊÌÄ è íàè áî ëåå ÷à ñ òîé ôîð ìû

ÏÊÌÄ2À â ÐÔ. Â ðå çó ëü òà òå èñ ñëå äî âà íèÿ ïî êà çà íî,
÷òî ïî ëó ÷åí íûå çíà ÷å íèÿ ñî îò âåò ñò âó þò åâ ðî ïåé ñêèì
äàí íûì, îä íà êî èõ âåð õ íåé ãðà íè öå. Åñ ëè âñå ÏÊÌÄ â
Åâ ðî ïå âñòðå ÷à þò ñÿ ñ ÷à ñ òî òîé 1 íà 14 500 — 123 000 íà -
ñå ëå íèÿ, à ÀÐ ÏÊÌÄ 1 íà 15 000 — 200 000, òî â ÐÔ âñå
ÏÊÌÄ âñòðå ÷à þò ñÿ ñ ÷à ñ òî òîé îò 1 íà 14 000 — 31 500,
ÀÐ ÏÊÌÄ îò 1 íà 16 500 — 37 000, à ÷à ñ òî òà ÏÊÌÄ2À
êî ëåá ëåò ñÿ îò 1 áî ëü íî ãî íà 38 500 äî 1 íà 86 500 íà ñå ëå -
íèÿ. Ïðè ýòîì åâ ðî ïåé ñêèå äàí íûå îñíî âà íû íà èñ ñëå -
äî âà íèè èç Íè äåð ëàí äîâ, Èòà ëèè è âû áîð êè èñ ïàí ñêèõ
áà ñ êîâ. Íàè áî ëü øèå ÷à ñ òî òû çà áî ëå âà íèé ïî êà çà íû äëÿ 
èñ ïàí ñêèõ áà ñ êîâ, ó êî òî ðûõ îïè ñà íà ÷à ñ òàÿ ìó òà öèÿ
ñ.2362AG>TCATCT, âñòðå ÷à þ ùà ÿ ñÿ íà 82% õðî ìî ñîì ñ
ìó òà öè ÿ ìè. Âè äè ìî íà êîï ëå íèå äàí íîé çà ìå íû ïðè âî -
äèò ê óâå ëè ÷å íèþ çà áî ëå âà å ìî ñòè â óêà çàí íîì ðå ãè î íå.
Äëÿ áî ëü íûõ èç ÐÔ òàê æå îïè ñà íà ÷à ñ òàÿ ìó òà öèÿ
ñ.550de lA, âñòðå ÷à þ ùà ÿ ñÿ, ïî äàí íûì ðàç ëè÷ íûõ èñ ñëå -
äî âà íèé, íà 49,2  74,4% õðî ìî ñîì. Ïî ëó ÷åí íûå àë ëå ëü -
íûå ÷à ñ òî òû ñõî æè ñ òà êî âû ìè ó èñ ïàí ñêèõ Áà ñ êîâ, ÷òî
ìî æåò îáú ÿñ íÿòü âû ñî êèå çíà ÷å íèÿ ÷à ñ òîò çà áî ëå âà íèé
ãðóï ïû ÏÊÌÄ â ÐÔ. Ïî êà çà íî íà êîï ëå íèå ìó òà öèè
ñ.550de lA âî âñåé Åâ ðî ïå, íî ñ óìå íü øå íè åì å¸ äî ëè îò
Âîñ òî÷ íîé ê Çà ïàä íîé Åâ ðî ïå. Ê ñî æà ëå íèþ, íåò äàí -
íûõ î ÷à ñ òî òàõ çà áî ëå âà íèé ãðóï ïû ÏÊÌÄ â Âîñ òî÷ íîé
Åâ ðî ïå, ãäå, âå ðî ÿò íî, îíè âû øå, ÷åì â Èòà ëèè è Íè -
äåð ëàí äàõ. Îøèá êó â ñòî ðî íó óâå ëè ÷å íèÿ ÷à ñ òîò ÏÊÌÄ
ìî æåò âíî ñèòü è íà ëè ÷èå ñëó ÷à åâ ÀÄ ÏÊÌÄ ñðå äè èçî -
ëè ðî âàí íûõ áî ëü íûõ â èñ ñëå äî âàí íûõ âû áîð êàõ, îä íà -
êî îíà íå çíà ÷è òå ëü íà.

Äëÿ ÷à ñ òîé äå ëå öèè ñ.550de lA áûë ïðî âå äåí àíà ëèç
ïðè ÷èí å¸ ðàñ ïðî ñòðà íå íèÿ è ðàñ ñ÷è òàí âîç ðàñò ìó òà -
öèè, êî òî ðûé ñî ñòà âèë 1660±500 ëåò. Íà îñíî âà íèè
èäåí òè÷ íî ñòè ãàï ëî òè ïîâ áî ëü øèí ñò âà õðî ìî ñîì ñ ìó -
òà öèåé â âû áîð êàõ ðîñ ñèé ñêèõ è åâ ðî ïåé ñêèõ áî ëü íûõ è 
èñ òî ðè ÷å ñêèõ äàí íûõ î ïå ðè î äå íà ÷à ëà å¸ ðàñ ïðî ñòðà -
íå íèÿ ñäå ëàí âû âîä îá îá ùåì ïðåä êå è ýô ôåê òå «îñíî -
âà òå ëÿ» êàê ïðè ÷è íû å¸ ðàñ ïðî ñòðà íå íèÿ.
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Calcinopathy fre quency and prev a lence rate of ñ.550delA mu ta tion in CAPN3 gene
 in Rus sian Fed er a tion

Ryzhkova O.P., Dadali E.L., Rudenskaya G.E., Polyakov A.V.

Re search Cen tre for Med i cal ge net ics, Rus sian Acad emy of Med i cal Sci ences, 
Mos cow, 115478 Moskvorechje st.; e-mail: dnalab@med-gen.ru

Limb-girdle mus cu lar dys tro phies (LGMDs) are prev a lent group of mus cu lar dys tro phies. The ma jor ity of re ported cases (85%)
are autosomal re ces sive LGMDs. CAPN3 mu ta tions are found in a slightly less than half (43%) of these causes. The ñ.550delA change
is the most prev a lent mu ta tion of CAPN3, which was de tected in 72% pa tients from Rus sian Fed er a tion. The goal of this work was both 
to de fine the rea sons îf c.550delA mu ta tion prev a lence and to cal cu late the LGMDs fre quency in Rus sian Fed er a tion.
   Key words: limb-girdle mus cu lar dys tro phies, fre quency, age of mu ta tion
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Àíà ëèç ìó òà öèé â ãå íå MPZ
â ãðóï ïå áå ëî ðóñ ñêèõ ïà öè åí òîâ

ñ íà ñëåä ñò âåí íîé ìî òîð íî-ñåí ñîð íîé íå âðî ïà òèåé

Îñàä ÷óê Ò.Â., Ðó ìÿí öå âà Í.Â.

ÃÓ Ðåñ ïóá ëè êàí ñêèé íà ó÷ íî-ïðàê òè ÷å ñêèé öåíòð «Ìàòü è äè òÿ», Ìè íè ñòåð ñò âî çäðà âî îõ ðà íå íèÿ Ðåñ ïóá ëè êè Áåëàðóñü, 

Ðåñ ïóá ëè êà Áå ëà ðóñü, 220053, Ìèíñê, Îð ëîâ ñêàÿ, 66

Íå âðà ëü íàÿ àìè îò ðî ôèÿ Øàð êî—Ìà ðè—Òóñ (ÑÌÒ) òèï 1B ÿâ ëÿ åò ñÿ îä íèì èç òè ïîâ íå âðà ëü íîé àìè îò ðî ôèè Øàð êî—Ìà -
ðè—Òóñ, íà ñëåä ñò âåí íîé äå ìè å ëè íè çè ðó þ ùåé íå âðî ïà òèè, è àñ ñî öè è ðî âà íà ñ ìó òà öè ÿ ìè â ãå íå MPZ. Áûë ïðî âåä¸í ñèê âåí -
ñ íûé àíà ëèç øåñ òè ýê çî íîâ ãå íà MPZ, êî òî ðûé âû ÿ âèë ìó òà öèè ó äâóõ èç 50 ïðî áàí äîâ (4%) ñ CMT, îä íà èç íàé äåí íûõ ìó òà -
öèé ðà íåå íå îïè ñà íà. Íî âàÿ ìó òà öèÿ àñ ñî öè è ðî âà íà ñ òÿæ¸ëûì ôå íî òè ïîì, íå îá íà ðó æå íà ó çäî ðî âûõ ÷ëå íîâ ñå ìüè è â êîí -
ò ðî ëü íîé ãðóï ïå çäî ðî âûõ äî íî ðîâ, ÷òî ïîä òâåð æ äà åò ïðåä ïî ëî æå íèå î ïðè ÷è íå âîç íèê íî âå íèÿ CMT òèï 1B â ýòîé ñå ìüå.
Òàê æå â ýê çî íàõ 5 è 6 ãå íà îá íà ðó æå íû ïî ëè ìîð ôèç ìû Gly200Gly è Ser228Ser, íå ïðè âî äÿ ùèå ê çà ìå íå àìè íî êèñ ëî òû.
    Êëþ ÷å âûå ñëî âà: íå âðà ëü íàÿ àìè îò ðî ôèÿ Øàð êî—Ìà ðè—Òóñ òèï 1Â, ìè å ëè íî âûé áå ëîê Ðî, ãåí MPZ, ìó òà öèÿ

Ââå äå íèå

ÑÌÒ, èëè íà ñëåä ñò âåí íàÿ ìî òîð íî-ñåí ñîð íàÿ íå -
âðî ïà òèÿ (ÍÌÑÍ), — îá øèð íàÿ ãðóï ïà ãå íå òè ÷å ñêè ãå -
òå ðî ãåí íûõ çà áî ëå âà íèé, õà ðàê òå ðè çó þ ùà ÿ ñÿ ñèì ï òî -
ìà ìè ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùåé ïî ëè íåâ ðî ïà òèè ñ ïðå è ìó ùå ñò -
âåí íûì ïî ðà æå íè åì ìûøö äè ñ òà ëü íûõ îò äå ëîâ êî íå÷ -
íî ñòåé. ÍÌÑÍ ÿâ ëÿ åò ñÿ ñà ìûì ÷à ñ òûì ñðå äè íà ñëåä ñò -
âåí íûõ çà áî ëå âà íèé ïå ðè ôå ðè ÷å ñêîé íåð âíîé ñè ñ òå ìû. 
×à ñ òî òà âñåõ ôîðì ÍÌÑÍ âà ðü è ðó åò îò 1 äî 4 íà 10 000 â 
ðàç ëè÷ íûõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ [13].

Ïåð âè÷ íîå ïî ðà æå íèå íåð âà ïðè âî äèò ê âòî ðè÷ íîé
ñëà áî ñòè è àò ðî ôèè ìûøö. Â íàè áî ëü øåé ñòå ïå íè
ñòðà äà þò íåð âíûå âî ëîê íà, ïî êðû òûå ìè å ëè íî âîé
îáî ëî÷ êîé, êî òî ðûå èí íåð âè ðó þò ìûø öû êî íå÷ íî -
ñòåé. Ïî ðà æå íèå ÷óâ ñò âè òå ëü íûõ íåð âîâ âû çû âà åò ïðî -
ãðåñ ñè ðó þ ùåå íà ðó øå íèå â ïåð âóþ î÷å ðåäü òàê òè ëü íîé 
è âèá ðà öè îí íîé, çà òåì òåì ïå ðà òóð íîé è áî ëå âîé ÷óâ -
ñò âè òå ëü íî ñòè â ñòî ïàõ, ãî ëå íÿõ è êè ñ òÿõ [1, 4, 5].

Êëè íè ÷å ñêèå ïðî ÿâ ëå íèÿ îò äå ëü íûõ ãå íå òè ÷å ñêèõ
âà ðè àí òîâ èìå þò çíà ÷è òå ëü íîå ñõîä ñò âî, ÷òî çà òðóä íÿ åò 
äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèé ýòàï ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî êîí ñó ëü -
òè ðî âà íèÿ è îáó ñëîâ ëè âà åò íå îá õî äè ìîñòü ïðî âå äå íèÿ
ÄÍÊ-àíà ëè çà äëÿ äèô ôå ðåí öè à ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè ðàç -
ëè÷ íûõ ãå íå òè ÷å ñêèõ âà ðè àí òîâ ÍÌÑÍ.

Ãåí MPZ (my e lin pro te in ze ro), ìó òà öèè â êî òî ðîì
ïðè âî äÿò ê ðàç âè òèþ ÑÌÒ òèï 1Â, ëî êà ëè çî âàí â õðî -
ìî ñî ìå 1 â ñåã ìåí òå q22.1-q23, ñî ñòî èò èç øåñòè ýê çî íîâ 
îá ùåé ïðî òÿæ¸ííî ñòüþ 7 ò.ï.í. Ðàç ìåð ýê çî íîâ âà ðü è -
ðó åò îò 131 äî 370 íóê ëå î òè äîâ. Ãåí MPZ êî äè ðó åò ìè å -
ëè íî âûé áå ëîê Ðî ñ ìî ëå êó ëÿð íîé ìàñ ñîé 28 êÄà, ñî äåð -
æà ùèé 219 àìè íî êèñ ëîò íûõ îñòàò êîâ, êî òî ðûé ÿâ ëÿ åò -
ñÿ îñíîâ íûì ñòðóê òóð íûì êîì ïî íåí òîì ïå ðè ôå ðè ÷å -
ñêî ãî ìè å ëè íà è ñî ñòàâ ëÿ åò ïðè áëè çè òå ëü íî 50% îò
ìàñ ñû ïå ðè ôå ðè ÷å ñêî ãî ìè å ëè íî âî ãî áåë êà [14, 22]. Áå -
ëîê Ðî èìå åò äî ìåí íóþ ñòðóê òó ðó (åäèí ñò âåí íûé òðàíñ -
ìåì á ðàí íûé äî ìåí, ýê ñò ðà öåë ëþ ëÿð íûé è èí ò ðà öåë ëþ -

ëÿð íûé äî ìå íû) è èã ðà åò âàæ íóþ ðîëü â êîì ïàê òè çà öèè 
ìè å ëè íà.

Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ â ãå íå MPZ îá íà ðó æå íû áî ëåå
120 ìó òà öèé âñåõ èç âå ñò íûõ òè ïîâ (ìèñ ñåíñ, íîí ñåíñ,
ñïëàé ñèí ãî âûå, ñî ñäâè ãîì ðàì êè ñ÷è òû âà íèÿ, äå ëå öèè
è ò.ä.), ïðî ÿâ ëÿ þ ùèõ ñÿ â öå ëîì ñïåê ò ðå ôå íî òè ïîâ [24]. 
Ðàç ëè÷ íûå òè ïû ìó òà öèé âëèÿ þò íà âñå ñòðóê òóð íûå ÷à -
ñ òè áåë êà è ìî ãóò èç ìå íÿòü àä ãå çèþ ìè å ëè íà. Îñíîâ íîé
òèï ìó òà öèé — îä íî íóê ëå î òèä íûå çà ìå íû, ãëàâ íûì îá -
ðà çîì ìèñ ñåíñ- è ñïëàé ñèí ãî âûå, íà ðó øà þ ùèå ôóí ê -
öèè âíå êëå òî÷ íî ãî äî ìå íà, èã ðà þ ùå ãî çíà ÷è òå ëü íóþ
ðîëü â àä ãå çèè ìè å ëè íî âîé îáî ëî÷ êè. Ìó òà öèè ðàñ ïðå -
äå ëå íû âíóò ðè ãå íà íå ðàâ íî ìåð íî, áî ëåå 70% èç íèõ ëî -
êà ëè çî âà íû âî âòî ðîì è òðå òüåì ýê çî íàõ, êî äè ðó þ ùèõ
ýê ñò ðà öåë ëþ ëÿð íûé äî ìåí, ÷òî ñâè äå òå ëü ñò âó åò î åãî
ôóí ê öè î íà ëü íîì çíà ÷å íèè [20]. Ðå çó ëü òà òîì ìî æåò
áûòü êàê äå ìè å ëè íè çè ðó þ ùèé, òàê è àê ñî íà ëü íûé ñèì -
ï òî ìî êîì ï ëåêñ.

Òàê êàê ðàç ëè÷ íûå ïî ïó ëÿ öèè èìå þò ðàç ëè ÷èÿ ïî
ðàñ ïðî ñòðàí¸ííî ñ òè îïðå äåë¸ííûõ ïîä òè ïîâ çà áî ëå âà -
íèÿ, ðàç ðà áî òà íû àë ãî ðèò ìû ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè
ÍÌÑÍ â çà âè ñè ìî ñòè îò ïî ïó ëÿ öè îí íûõ îñî áåí íî -
ñòåé [2, 3, 7, 23].

Öåëü äàí íîé ðà áî òû — èäåí òè ôè êà öèÿ ìó òà öèé â ãå -
íå MPZ, ÿâ ëÿ þ ùèõ ñÿ ïðè ÷è íîé íå âðà ëü íîé àìè îò ðî -
ôèè Øàð êî—Ìà ðè—Òóñ òèï 1Â (ÑÌÒ òèï 1Â) â ãðóï ïå
ïà öè åí òîâ ñ ÍÌÑÍ èç áå ëî ðóñ ñêîé ïî ïó ëÿ öèè.

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Èñ ñëå äó å ìóþ ãðóï ïó ñî ñòà âè ëè ïðî áàí äû ñ êëè íè ÷å -
ñêèì äèà ãíî çîì íå âðà ëü íîé àìè îò ðî ôèè Øàð êî—Ìà -
ðè—Òóñ. Îò áîð ïà öè åí òîâ äëÿ ïðî âå äå íèÿ ÄÍÊ-äèà -
ãíî ñ òè êè ïðî âî äèë ñÿ ñî ãëàñ íî ìåæ äó íà ðîä íûì äèà ãíî -
ñ òè ÷å ñêèì êðè òå ðè ÿì äëÿ äàí íîé ïà òî ëî ãèè [12]. Â ñëó -
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÷àå îá íà ðó æå íèÿ ìó òà öèè ó ïðî áàí äà àíà ëèç ïðî âî äèë -
ñÿ òàê æå äðó ãèì äî ñòóï íûì ÷ëå íàì ñå ìüè.

Â êà ÷å ñò âå áèî ëî ãè ÷å ñêî ãî ìà òå ðè à ëà äëÿ èñ ñëå äî âà -
íèÿ èñ ïî ëü çî âà ëàñü ãå íîì íàÿ ÄÍÊ, âû äå ëåí íàÿ èç ëåé -
êî öè òîâ ïå ðè ôå ðè ÷å ñêîé êðî âè ìå òî äîì ôå íîë-õëî ðî -
ôîð ì íîé ýê ñò ðàê öèè [10].

Îá ðàç öû ÄÍÊ áû ëè ïðî òå ñ òè ðî âà íû íà íà ëè ÷èå òî -
÷å÷ íûõ ìó òà öèé ìå òî äîì ðå ñåê âå íè ðî âà íèÿ êî äè ðó þ -
ùåé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ãå íà MPZ.

Äëÿ àì ï ëè ôè êà öèè èñ ïî ëü çî âà ëè ïðàé ìå ðû, ôëàí -
êè ðó þ ùèå ýê çî íû ãå íà MPZ [17, 19]. Cìåñü äëÿ ÏÖÐ ñ
êî íå÷ íûì îáú å ìîì 20 ìêë ñî äåð æà ëà 100 íã ÄÍÊ,
1õÏÖÐ áó ôåð, 2,5ìÌ MgCl, 200 ìêÌ
dATP/dCTP/dTTP/dGTP, 5 ïÌ ïðàé ìå ðîâ è 0,75 åäè -
íèö àê òèâ íî ñòè Taq-ïî ëè ìå ðà çû.

Ïî ñëå äå íà òó ðà öèè îá ðàç öîâ ïðè 95°Ñ â òå ÷å íèå
7 ìèí ïðî âî äè ëè 30 öèê ëîâ àì ï ëè ôè êà öèè ïðè ñëå äó þ -
ùèõ òåì ïå ðà òóð íî-âðå ìåí íûõ óñëî âè ÿõ: 1 ìèí äå íà òó -
ðà öèè ïðè 95°Ñ, 1 ìèí îò æè ãà ïðè 60°Ñ è 1 ìèí ñèí òå çà
ïðè 72°Ñ. Íà çà âåð øà þ ùåé ñòà äèè ñèí òå çà ïðî áèð êè ñ
îá ðàç öà ìè âû äåð æè âà ëè â òå ÷å íèå 7 ìèí ïðè 72°Ñ.

Ïðî äóê òû àì ï ëè ôè êà öèè î÷è ùà ëè ñ ïî ìî ùüþ ïðå -
öè ïè òà öèè ïî ëè ýòè ëåí ã ëè êî ëåì. Ðå àê öèþ ðå ñåê âå íè -
ðî âà íèÿ âû ïîë íÿ ëè íà áî ðà ìè ABI PRISM Big Dye Ter -
mi na tor v.1.1 Re a dy Re ac ti on Cyc le Se qu en cing Kit ïî ìå -
òî äè êå ïðî èç âî äè òå ëÿ. Äëÿ ñèí òå çà ôðàã ìåí òà ÄÍÊ èñ -
ïî ëü çî âà ëè îäèí èç ïðàé ìå ðîâ.

Ïðî äóê òû ñåê âå íè ðó þ ùåé ðå àê öèè î÷è ùà ëè ìå òî -
äîì ïðå öè ïè òà öèè 96% ýòà íî ëîì â ïðè ñóò ñò âèè 3Ì àöå -
òà òà íà òðèÿ. Ïî ñëå î÷è ñò êè âû ñó øåí íóþ ïðî áó ðàñ òâî -
ðÿ ëè â 20 ìêë ôîð ìà ìè äà. Ïðî áû äå íà òó ðè ðî âà ëè 4 ìèí
ïðè 95°Ñ, ïî ñëå ÷å ãî ïðî áèð êè áû ñò ðî îõ ëàæ äà ëè âî
ëüäó. Ýëåê ò ðî ôî ðåç ïðî âî äè ëè â ãå íå òè ÷å ñêîì àíà ëè çà -
òî ðå ABI PRISM 310 ïðè ñëå äó þ ùèõ ïà ðà ìåò ðàõ: äëè íà
êà ïèë ëÿ ðà — 47 ñì; çà ïîë íå íèå êà ïèë ëÿ ðà 4% ïî ëè ìå -
ðîì POP-4ÒÌ; òåì ïå ðà òó ðà — 50°Ñ; âðåìÿ èíú åê öèè îá -
ðàç öà â êà ïèë ëÿð 15—30 ñ; âðåìÿ ðàç äå ëå íèÿ 25 ìèí; íà -
ïðÿ æå íèå 11 êÂ. Îá ðà áîò êó ðå çó ëü òà òîâ âû ïîë íÿ ëè ñ
ïî ìî ùüþ ïðî ãðàì ìíî ãî îáåñ ïå ÷å íèÿ Se qu en cing Ana ly -
sis 5.1. (Ap pli ed Bi o sys tems).

Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

ÑÌÒ òèï 1Â — íà ñëåä ñò âåí íàÿ íå âðî ïà òèÿ ñ àóòî -
ñîì íî-äî ìè íàí ò íûì òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ. Òèï 1Â ÿâ ëÿ -
åò ñÿ âòî ðûì ïî ÷à ñ òî òå ñðå äè àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íûõ
ôîðì ÑÌÒ ïî ñëå ÑÌÒ òèï 1À, è òðå òü èì ïî ÷à ñ òî òå ñ
ó÷¸òîì Õ-ñöåï ëåí íîé ôîð ìû ÑÌÒ òèï 1Õ. Èñ õî äÿ èç

ýòî ãî, îò áîð ïà öè åí òîâ â ãðóï ïó èñ ñëå äî âà íèÿ ïðî âî -
äèë ñÿ ïî ñëå èñê ëþ ÷å íèÿ äóï ëè êà öèè ãå íà ÐÌÐ22, à òàê -
æå ìó òà öèé â ãå íå GJB1 ó ïðî áàí äîâ ìóæ ñêî ãî ïî ëà.
Â ñëó ÷àå îá íà ðó æå íèÿ ó ïðî áàí äà ìó òà öèè â ãå íå MPZ
àíà ëèç ïðî âî äèë ñÿ äðó ãèì äî ñòóï íûì äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ 
÷ëå íàì ñå ìüè.

Äëÿ îïðå äå ëå íèÿ ìó òà öèé â ãå íå MPZ ðå ñåê âå íè ðî -
âà íèå êî äè ðó þ ùåé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ãå íà ïðî âå äå íî
â 58 îá ðàç öàõ ÄÍÊ (50 ïðî áàí äîâ, 8 ðîä ñò âåí íè êîâ).
Îïðå äå ëå íèå ìó òà öèé è ïî ëè ìîð ôèç ìîâ ïðî âî äè ëè èñ -
õî äÿ èç çà ôèê ñè ðî âàí íûõ íà ýëåê ò ðî ôî ðåã ðàì ìå èç ìå -
íå íèé â ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ïè êîâ, ñî îò âåò ñò âó þ ùèõ
îïðå äåë¸ííî ìó íóê ëå î òè äó â àíà ëè çè ðó å ìîì ôðàã ìåí òå
ÄÍÊ, è ïó òåì ñðàâ íå íèÿ ðå ñåê âå íè ðî âàí íîé íóê ëå î -
òèä íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ñ ðå ôå ðåí ñ íîé ïî ñëå äî âà òå -
ëü íî ñòüþ ñî îò âåò ñò âó þ ùå ãî ýê çî íà.

Ïðè èñ ñëå äî âà íèè 1-ãî è 4-ãî ýê çî íîâ ãå íà MPZ â
îá ðàç öàõ ÄÍÊ îò 50 ïà öè åí òîâ ñ êëè íè ÷å ñêè ìè ïðè çíà -
êà ìè íå âðî ïà òèè èç ìå íå íèé íóê ëå î òèä íîé ïî ñëå äî âà -
òå ëü íî ñòè, ñî îò âåò ñò âó þ ùèõ ìó òà öè ÿì èëè ïî ëè ìîð -
ôèç ìàì íà äàí íîì ó÷à ñò êå ãå íà íå âû ÿâ ëå íî.

Ïðè èñ ñëå äî âà íèè îá ðàç öîâ ÄÍÊ îò 50 ïðî áàí äîâ ñ
êëè íè ÷å ñêîé êàð òè íîé ÑÌÒ íà íà ëè ÷èå ìó òà öèé èëè
ïî ëè ìîð ôèç ìîâ â 5-ì ýê çî íå ãå íà ÌÐZ èç ìå íå íèå íóê -
ëå î òèä íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè c.600GA, ñî îò âåò ñò âó þ -
ùåå ïî ëè ìîð ôèç ìó Gly200Gly, îá íà ðó æå íî â 2 îá ðàç -
öàõ, ÷òî ñî ñòà âè ëî 4%. Íóê ëå î òèä íàÿ çà ìå íà GA â 600
ïî ëî æå íèè îïè ñà íà ðà íåå â ëè òå ðà òó ðå è íå ïðè âî äèò ê
çà ìå íå àìè íî êèñ ëî òû [8, 21].

Ïðè èñ ñëå äî âà íèè îá ðàç öîâ ÄÍÊ îò 50 ïðî áàí äîâ íà 
íà ëè ÷èå ìó òà öèé èëè ïî ëè ìîð ôèç ìîâ â 6-ì ýê çî íå ãå íà
ÌÐZ èç ìå íå íèå íóê ëå î òèä íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè
c.684ÑÒ, ñî îò âåò ñò âó þ ùåå ïî ëè ìîð ôèç ìó Ser228Ser, îá -
íà ðó æå íî â ÷å òûð¸õ îá ðàç öàõ, ÷òî ñî ñòà âè ëî 8%. Íóê ëå -
î òèä íàÿ çà ìå íà CT â 684 ïî ëî æå íèè îïè ñà íà ðà íåå â ëè -
òå ðà òó ðå è íå ïðè âî äèò ê çà ìå íå àìè íî êèñ ëî òû [8, 15,
18, 21, 24].

Âî âòî ðîì è òðå òüåì ýê çî íàõ ãå íà MPZ ìó òà öèè îá -
íà ðó æå íû â äâóõ ñå ìü ÿõ ó 5 ÷åë.: ó 2 èç 50 ïðî áàí äîâ, ÷òî 
ñî ñòà âè ëî 4%, è ó òð¸õ èç âîñüìè îá ñëå äî âàí íûõ ðîä ñò -
âåí íè êîâ. Õà ðàê òå ðè ñòè êà âû ÿâ ëåí íûõ íóê ëå î òèä íûõ
çà ìåí ïðåä ñòàâ ëå íà â òàáë. 1.

Ñå ìüÿ 1. Ðà íåå íå îïè ñàí íàÿ ìó òà öèÿ IVS1-2AC
èäåí òè ôè öè ðî âà íà ó æåí ùè íû-ïðî áàí äà 23 ëåò (III.3,
ðî äî ñëîâ íàÿ ïðåä ñòàâ ëå íà íà ðèñ. 1) ñ êëè íè ÷å ñêîé êàð -
òè íîé ñèí ä ðî ìà Ðóñ ñè—Ëå âè. Ñïëàé ñèí ãî âàÿ ìó òà öèÿ
ïðåä ñòàâ ëå íà îä íî íóê ëå î òèä íîé çà ìå íîé âî âòî ðîé ïî -
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çè öèè 3’-ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè 1 èí ò ðî íà ãå íà MPZ è îáî -
çíà ÷à åò ñÿ êàê IVS1-2A>C.

Çà áî ëå âà íèå äå áþ òè ðî âà ëî íà ïåð âîé äå êà äå æèç íè
ìî òîð íû ìè íà ðó øå íè ÿ ìè: ñëà áî ñòüþ ìûøö íèæ íèõ êî -
íå÷ íî ñòåé, ñíè æå íè åì äâè ãà òå ëü íîé àê òèâ íî ñòè, èç ìå -
íå íè åì ïî õîä êè. Â òå ÷å íèå 2 äå êà äû æèç íè îò ìå ÷à ëîñü
ïðî ãðåñ ñè ðî âà íèå ìî òîð íîé è ñåí ñîð íîé ñèì ï òî ìà òè êè 
ñ ôîð ìè ðî âà íè åì ïîë íîé êëè íè ÷å ñêîé êàð òè íû
ÍÌÑÍ: «øàò êàÿ» ïî õîä êà, ñíè æå íèå ìû øå÷ íîé ñè ëû,
ñó äî ðî ãè èê ðî íîæ íûõ ìûøö, ñèì ï òîì «ùåë ÷ êà» â êî -
ëåí íûõ ñó ñ òà âàõ; ãè ïîò ðî ôèÿ ìûøö ñòîï è ãî ëå íåé, äå -
ôîð ìà öèÿ ñòîï («ïî ëàÿ ñòî ïà»), íà ðó øå íèå ÷óâ ñò âè -
òåëü íî ñòè â äè ñ òà ëü íûõ îò äå ëàõ íèæ íèõ êî íå÷ íî ñòåé,
ïà ðå ñòå çèè, çÿá êîñòü ñòîï; âî âëå ÷å íèå âåð õ íèõ êî íå÷ -
íî ñòåé (òðå ìîð, íà ðó øå íèå ïî ÷åð êà), ñíè æå íèå ñó õî -
æèëü íûõ è ïå ðè îñòà ëü íûõ ðåô ëåê ñîâ (ÑÏÐ). Ïà òî ëî ãè -
÷å ñêèå èç ìå íå íèÿ íî ñè ëè ñèì ìåò ðè÷ íûé õà ðàê òåð. Îò -
ìå ÷å íî ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùåå ñíè æå íèå îñò ðî òû çðå íèÿ —
èçî ìåò ðè ÷å ñêàÿ, õî ðè î ðå òè íà ëü íàÿ ìè î ïèÿ âû ñî êîé
ñòå ïå íè (-7D, íå îä íî êðàò íî ïðî âî äè ëàñü ëà çåð íàÿ êî à -
ãó ëÿ öèÿ). Ñëóõ êëè íè ÷å ñêè íå íà ðó øåí. Èìå ëè ìåñ òî
ïå ðå ëî ìû ââè äó íå îä íî êðàò íûõ ïà äå íèé — ïå ðå ëîì
êîï ÷è êà, ïå ðå ëîì â ãî ëå íî ñòîï íîì ñó ñ òà âå, ïå ðå ëî ìû
ïà ëü öåâ íîã. Èí òåë ëåêò íîð ìà ëü íûé. Çà ìó æåì, èìå åò
äâî èõ äå òåé (ñðî÷ íûå ðî äû ïó òåì îïå ðà öèè êå ñà ðå âî ñå -
÷å íèå).

Ïðè îñìîò ðå â âîç ðà ñ òå 26 ëåò îïðå äå ëÿ ëàñü ìû øå÷ -
íàÿ ãè ïî òî íèÿ, ðàñ ñòðîé ñò âà êî îð äè íà öèè, íà ðó øå íèÿ
ïî õîä êè è îñàí êè, àñèì ìåò ðèÿ ïëå ÷å âî ãî ïî ÿ ñà, ãðó -
äî-ïî ÿñ íè÷ íûé ñêî ëè îç 1 ñòå ïå íè, ìû øå÷ íàÿ ñëà áîñòü
â íî ãàõ (äè ñ òà ëü íûé íèæ íèé ïà ðà ïà ðåç), óìå ðåí íàÿ ãè -
ïîò ðî ôèÿ ìûøö ãî ëå íåé, óìå ðåí íî âû ñî êèé ñâîä ñòîï
(«ïî ëàÿ ñòî ïà»), ãè ïå ñòå çèÿ ñòîï è ãî ëå íåé. Ïðè îöåí êå
ÑÏÐ îò ìå ÷å íî âû ïà äå íèå êî ëåí íûõ, àõèë ëî âûõ, ïî äî -
øâåí íûõ ðåô ëåê ñîâ, îò ñóò ñò âèå ðåô ëåê ñîâ Áà áèí ñêî ãî,
ðåô ëåê ñû ñ áè öåï ñà ñî õðà íå íû. Ìû øå÷ íàÿ ñè ëà â ðó êàõ 
ñíè æå íà (4 áàë ëà). Íà ðó øå íèå ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòè â êî -
íå÷ íî ñòÿõ ïî äè ñ òà ëü íî ìó òè ïó — «ãî ëü ôû», «ïåð ÷àò -
êè».

Ïî äàí íûì ÝÍÌÃ, ïðè âåä¸ííûì â òàáë. 2, ðå ãè ñò -
ðè ðî âà ëèñü ïðè çíà êè âû ðà æåí íî ãî ïî ëè íåâ ðè òè ÷å ñêî -
ãî ïî ðà æå íèÿ íåð âîâ âåð õ íèõ è íèæ íèõ êî íå÷ íî ñòåé
ñìå øàí íî ãî (àê ñî íà ëü íî-äå ìè å ëè íè çè ðó þ ùå ãî) õà ðàê -
òå ðà; ñèì ìåò ðè÷ íîå ñíè æå íèå ñêî ðî ñòè ïðî âå äå íèÿ
âîç áóæ äå íèÿ ïî èñ ñëå äó å ìûì íåð âàì.

Îò ìå ÷å íà âå ãå òî ñî ñó äè ñòàÿ äè ñ òî íèÿ ïî ñìå øàí íî -
ìó òè ïó. Ïðè ÝõîÊÃ âû ÿâ ëå íû äî ïîë íè òå ëü íàÿ õîð äà
ëå âî ãî æå ëó äî÷ êà (ÄÕËÆ) è ïðî ëàïñ ìèò ðà ëü íî ãî êëà -
ïà íà (ÏÌÊ) 1 ñòå ïå íè.

Â ñâÿ çè ñ òåì, ÷òî çà áî ëå âà íèå íà ñëå äó åò ñÿ ïî àóòî -
ñîì íî-äî ìè íàí ò íî ìó òè ïó, äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ ïðî èñ õîæ äå -
íèÿ ìó òà öèè, ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êà áû ëà ïðî âå äå íà ðî äè -
òå ëÿì ïðî áàí äà (II.2 è II.5), à òàê æå äâóì å¸ ñû íî âü ÿì â
âîç ðà ñ òå 2,5 ëåò è 4 ìåñ. (IV.1 è IV.2). Ìó òà öèÿ áû ëà
èäåí òè ôè öè ðî âà íà ó îò öà ïðî áàí äà (II.5), è ó îáî èõ äå -
òåé (IV.1 è IV.2).

Îòåö ïðî áàí äà èìå åò íîð ìà ëü íîå èí òåë ëåê òó à ëü íîå
è ôè çè ÷å ñêîå ðàç âè òèå, ñ÷è òàë ñå áÿ çäî ðî âûì äî 40 ëåò,
èìåë âû ñî êóþ äâè ãà òå ëü íóþ àê òèâ íîñòü, çà íè ìàë ñÿ
ñïîð òîì. Â àíà ìíå çå 4 ïå ðå ëî ìà, îáó ñëîâ ëåí íûå òðàâ -
ìîé (ïå ðå ëî ìû ìà ëî áåð öî âîé êî ñ òè, êîï ÷è êà, ïà ëü öåâ
êè ñ òè). Íà 5-é äå êà äå æèç íè îò ìå ÷å íà ìåä ëåí íî ïðî -
ãðåñ ñè ðó þ ùàÿ ñëà áîñòü â íî ãàõ, îãðà íè ÷å íèå äâè ãà òå ëü -
íîé àê òèâ íî ñòè. Ïðè êëè íè ÷å ñêîì îñìîò ðå â âîç ðà ñ òå
50 ëåò ÿâ íûõ íà ðó øå íèé ïî õîä êè íå âû ÿâ ëå íî, â ïî çå
Ðîì áåð ãà óñòîé ÷èâ, ïðè âû ïîë íå íèè ïà ëü öå-íî ñî âîé
ïðî áû îïðå äå ëÿ ëàñü ëåã êàÿ èí òåí öèÿ ñëå âà. Îò ìå ÷àë ñÿ
âû ðà æåí íûé òðå ìîð â ðó êàõ (ïà ëü öàõ), óñè ëè âà þ ùèé ñÿ
ïðè íà ãðóç êå, ìè íè ìà ëü íàÿ ìû øå÷ íàÿ äè ñ òî íèÿ, óìå -
ðåí íàÿ ñëà áîñòü â íî ãàõ, ëåã êàÿ ãè ïîò ðî ôèÿ ìûøö ãî ëå -
íåé, çÿá êîñòü ñòîï. ÑÏÐ: êî ëåí íûå ðåô ëåê ñû íå ñêî ëü êî 
àñèì ìåò ðè÷ íû, àõèë ëî âû ïðàê òè ÷å ñêè îò ñóò ñò âó þò, ïî -
äî øâåí íûõ íåò. Ñíè æå íèå ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòè â íî ãàõ ïî
òè ïó «íî ñ êîâ», ÷óâ ñò âî îíå ìå íèÿ ëå âîé ñòî ïû. Äå ôîð -
ìà öèÿ ñòîï ïî òè ïó «ïî ëîé ñòî ïû» íå âû ðà æå íà. Ìû -
øå÷ íàÿ ñè ëà â ðó êàõ äî ñòà òî÷ íàÿ (5 áàë ëîâ), ðåô ëåê ñû
ñî õðà íå íû, ìè íè ìà ëü íîå ñíè æå íèå ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòè â
äè ñ òà ëü íûõ îò äå ëàõ.

Ïðè ïðî âå äå íèè ÝÍÌÃ áû ëè âû ÿâ ëå íû ïðè çíà êè
âû ðà æåí íî ãî ïî ëè íåâ ðè òè ÷å ñêî ãî ïî ðà æå íèÿ ìî òîð -
íûõ íåð âîâ âåð õ íèõ è íèæ íèõ êî íå÷ íî ñòåé ñìå øàí íî ãî
(àê ñî íà ëü íî-äå ìè å ëè íè çè ðó þ ùå ãî) õà ðàê òå ðà, äå íåð âà -
öè îí íûå èç ìå íå íèÿ â ìûø öàõ ãî ëå íåé è ñòîï, ñíè æå -
íèå ñêî ðî ñòè ïðî âå äå íèÿ âîç áóæ äå íèÿ ïî èñ ñëå äó å ìûì
íåð âàì (òàáë. 2). Îáà ñû íà ïðî áàí äà óíà ñëå äî âà ëè ìó òà -
öèþ IVS1-2AC. Ôè çè ÷å ñêîå è ïñè õî-ðå ÷å âîå ðàç âè òèå
äå òåé íîð ìà ëü íîå, ñà ìî ñòî ÿ òå ëü íî ïî øëè â 11,5 ìåñ. è
1 ãîä. Ó ñòàð øå ãî ñû íà â âîç ðà ñ òå 2,5 ëåò (íà ìî ìåíò
ïåð âè÷ íîé ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîé êîí ñó ëü òà öèè) îò ìå ÷à -
ëàñü ìû øå÷ íàÿ ãè ïî òî íèÿ, ïëîñ êî-âà ëü ãóñ íàÿ óñòà íîâ -
êà ñòîï. Â äà ëü íåé øåì ïðî ãðåñ ñè ðî âà ëà ìû øå÷ íàÿ ñëà -
áîñòü â íî ãàõ, íå óê ëþ æåñòü ïðè õî äü áå. Ïðè îñìîò ðå â
5-ëåò íåì âîç ðà ñ òå îò ìå ÷å íû ïðè çíà êè ÍÌÑÍ: ñíè æå -
íèå ìû øå÷ íî ãî òî íó ñà è ñè ëû â íî ãàõ (ëåã êèé íèæ íèé
ïà ðà ïà ðåç), îñî áåí íî ñòè ïî õîä êè (ïðè ñòàâ íîé øàã ñ
4 ëåò, áå ãà åò íå óê ëþ æå, ÷à ñ òî ïà äà åò, èìåë ìåñ òî ïî -
ñòòðàâ ìà òè ÷å ñêèé ïå ðå ëîì ëó ÷å âîé êî ñ òè), íà ðó øå íèå
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Ðèñ. 1. Ðî äî ñëîâ íàÿ ñå ìüè Ê. Ñòðåë êîé îò ìå ÷åí ïðî áàíä III.3



îñàí êè â ñà ãèò òà ëü íîé è ôðîí òà ëü íîé ïëîñ êî ñòÿõ, ïëîñ -

êî-âà ëü ãóñ íàÿ äå ôîð ìà öèÿ ñòîï, ñèì ìåò ðè÷ íîå ñíè æå -

íèå àõèë ëî âûõ ðåô ëåê ñîâ (ïðî ÷èå ÑÏÐ D=S, â íîð ìå).

Êî îð äè íà öèÿ íå íà ðó øå íà, ÷å ðåï íûå íåð âû — áåç ïà òî -

ëî ãèè, ðåô ëåêñ Áà áèí ñêî ãî îò ðè öà òå ëü íûé. Ïî äàí íûì

ÝÍÌÃ, ïðè âåä¸ííûì â òàáë. 2, îò ìå ÷å íû ïðè çíà êè óìå -

ðåí íî âû ðà æåí íî ãî ïî ëè íåâ ðè òè ÷å ñêî ãî ïî ðà æå íèÿ

ìî òîð íûõ íåð âîâ âåð õ íèõ è íèæ íèõ êî íå÷ íî ñòåé äå ìè -

å ëè íè çè ðó þ ùå ãî õà ðàê òå ðà, ñíè æå íèå ñêî ðî ñòè ïðî âå -

äå íèÿ âîç áóæ äå íèÿ ïî èñ ñëå äó å ìûì íåð âàì.

Ïðè ïåð âè÷ íîì îñìîò ðå ìëàä øå ãî ñû íà â âîç ðà ñ òå

4 ìåñ. íà ðó øå íèé â íå âðî ëî ãè ÷å ñêîì ñòà òó ñå è ìî òîð -

íîì ðàç âè òèè íå âû ÿâ ëå íî. Â âîç ðà ñ òå 3 ëåò õî äèò ñà ìî -

ñòî ÿ òå ëü íî, íå ó âå ðåí íî, íå áå ãà åò; êî îð äè íà öèÿ íå íà -

ðó øå íà; ìû øå÷ íûé òî íóñ ôè çèî ëî ãè ÷å ñêèé; cè ëà

ìûøö íå ñêî ëü êî ñíè æå íà â äè ñ òà ëü íûõ îò äå ëàõ íèæ íèõ 

êî íå÷ íî ñòåé; ÷å ðåï íûå íåð âû — áåç ïà òî ëî ãèè, àõèë ëî -

âû ðåô ëåê ñû ñíè æå íû, ðåô ëåêñ Áà áèí ñêî ãî îò ðè öà òå -

ëü íûé. Ïðè ïðî âå äå íèè ÝÍÌÃ èñ ñëå äî âà íèÿ ðå ãè ñò ðè -

ðó åò ñÿ ëåã êîå ïî ëè íåâ ðè òè ÷å ñêîå ïî ðà æå íèå n.ti bi a lis è

n.me di a nus äå ìè å ëè íè çè ðó þ ùå ãî õà ðàê òå ðà.

Òà êèì îá ðà çîì, êëè íè ÷å ñêèå ïðî ÿâ ëå íèÿ ÍÌÑÍ

èë ëþ ñò ðè ðó þò âû ðà æåí íóþ âíóò ðè ñå ìåé íóþ âà ðè à áå -

ëü íîñòü â âîç ðà ñ òå äå áþ òà (1—5 äå êà äû æèç íè) è òÿ æå -

ñòè çà áî ëå âà íèÿ ïðè íà ëè ÷èè îñíîâ íûõ äèà ãíî ñ òè ÷å ñêè 

çíà ÷è ìûõ ïðè çíà êîâ ó âñåõ íî ñè òå ëåé ìó òà öèè ãå íà

ÌÐZ.

Òàê æå áû ëè îá ñëå äî âà íû è äðó ãèå ðîä ñò âåí íè êè

ïðî áàí äà (III.4, II.4, III.5). Ó çäî ðî âûõ ðîä ñò âåí íè êîâ

äàí íàÿ ìó òà öèÿ íå âû ÿâ ëå íà. Òàê êàê ìó òà öèÿ îïè ñà íà

âïåð âûå, áû ëè ïðî òå ñ òè ðî âà íû 50 êîí ò ðî ëü íûõ îá ðàç -

öîâ ÄÍÊ îò çäî ðî âûõ äî íî ðîâ (100 õðî ìî ñîì), íè â îä -

íîì èç ñëó ÷à åâ äàí íàÿ íóê ëå î òèä íàÿ çà ìå íà íå áû ëà îá -

íà ðó æå íà. Ðå çó ëü òà òû ðå ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïðåä ñòàâ ëå íû

íà ðèñ. 2.

Ñå ìüÿ 2. Îïè ñàí íàÿ ðà íåå ðàç ëè÷ íû ìè ãðóï ïà ìè èñ -

ñëå äî âà òå ëåé [6, 9, 11, 16] íóê ëå î òèä íàÿ çà ìå íà c.371CT

îá íà ðó æå íà ó ìóæ ÷è íû-ïðî áàí äà C (III.5, ðî äî ñëîâ íàÿ

ïðåä ñòàâ ëå íà íà ðèñ. 3). Äàí íàÿ ìó òà öèÿ îáî çíà ÷à åò ñÿ

êàê Thr124Met è ïðè âî äèò ê çà ìå íå òðå î íè íà íà ìå òè î -

íèí â 124 êî äî íå â ýê ñò ðà öåë ëþ ëÿð íîì äî ìå íå áåë êà.

Ñëåä ñò âè åì ìó òà öèè ÿâ ëÿ åò ñÿ êëè íè ÷å ñêàÿ êàð òè íà íå -

âðà ëü íîé àìè îò ðî ôèè Øàð êî—Ìà ðè—Òóñ 2 òè ïà ñ

ïîçä íèì äå áþ òîì — ïåð âûå ñèì ï òî ìû çà áî ëå âà íèÿ ó

ïðî áàí äà ïî ÿ âè ëèñü ïî ñëå 20 ëåò ñ ïî ñëå äó þ ùèì ôîð -

ìè ðî âà íè åì íèæ íå ãî ïà ðà ïà ðå çà, âÿ ëîé ïëå ãèè ñòîï.

Ïðî ãðåñ ñè ðî âà ëà ìû øå÷ íàÿ ñëà áîñòü, íå ëîâ êîñòü äâè -

æå íèé, äå ôîð ìà öèÿ ñòîï, ñíè æå íèå ðåô ëåê ñîâ â äè ñ òà -

ëü íûõ îò äå ëàõ íèæ íèõ êî íå÷ íî ñòåé. Ïðè îñìîò ðå ïà öè -

åí òà â âîç ðà ñ òå 56 ëåò êëè íè ÷å ñêèé ñèì ï òî ìî êîì ï ëåêñ

ïðåä ñòàâ ëåí âû ðà æåí íû ìè ìî òîð íû ìè è ñåí ñîð íû ìè

ðàñ ñòðîé ñò âà ìè, óìå ðåí íûì ñòâî ëî âî-ìîç æå÷ êî âûì

ñèí ä ðî ìîì, ïðè çíà êà ìè âå ãå òà òèâ íîé äèñ ôóí ê öèè. Íà -

áëþ äà ëèñü êî îð äè íà òîð íûå íà ðó øå íèÿ («øàò êàÿ» ïî -

õîä êà, ñòî èò áåç ïîä äåð æ êè ñ òðó äîì, òðå ìîð âåð õ íèõ

êî íå÷ íî ñòåé, íà ðó øå íèå ïî ÷åð êà), àò ðî ôèÿ ìûøö ñòîï

è ãî ëå íåé, õà ðàê òåð íàÿ äå ôîð ìà öèÿ ñòîï («ïî ëàÿ» ñòî -

ïà), âû ïà äå íèå ñó õî æè ëü íûõ è ïå ðè îñòà ëü íûõ ðåô ëåê -

ñîâ ñ íîã, íèç êèå ðåô ëåê ñû ñ âåð õ íèõ êî íå÷ íî ñòåé, ñíè -
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Òàá ëè öà 2
Äàí íûå ÝÍÌÃ ó ïà öè åí òîâ ñ ÍÌÑÍ 1Â

Õà ðàê òå ðè ñòè êà íà ðó øå íèé Ñå ìüÿ 1 Ñå ìüÿ 2

1* 2 3 4 1*

Îòåö ïðî áàí äà 1-é ñûí 2-é ñûí

Ïî ëè íåâ ðè òè ÷å ñêîå ïî ðà æå íèå äå ìè å ëè íè çè -
ðó þ ùå ãî õà ðàê òå ðà

 —  — + + +

Ïî ëè íåâ ðè òè ÷å ñêîå ïî ðà æå íèå ñìå øàí íî ãî
àê ñî íà ëü íî-äå ìè å ëè íè çè ðó þ ùå ãî õà ðàê òå ðà

+ +  —  —  — 

Äå íåð âà öè îí íûå èç ìå íå íèÿ + +  —  — +

Ñêî ðîñòü ïðî âå äå íèÿ èì ïó ëü ñà (ÑÏÈ) ïî íåð âàì:

ner vus ti bi a lis: s=d s=d s=d s=d

ÑÏÈ, ì/ñ 20,9 20,5 30,7 31,3 17,1

àì ï ëè òó äà, ìÂ 2,3 0,8 4,65 5,19 1,95

ner vus pe ro ne us: s=d s=d s=d s=d

ÑÏÈ, ì/ñ 26,6 24,5 29,0 40,0 23,9

àì ï ëè òó äà, ìÂ 2,92 1,03 4,3 4,58 1,46

ner vus me di a nus s=d s=d s=d s=d

ÑÏÈ, ì/ñ 26,9 15,0 24,5 32,5

àì ï ëè òó äà, ìÂ 2,8 2,0 4,68 5,19

ÊÈÊ, % 128 73 79 103

Ïðè ìå ÷à íèå. * — ïðî áàíä



æå íèå âñåõ âè äîâ ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòè â íèæ íèõ êî íå÷ íî -
ñòÿõ. Ïðî ÿâ ëå íèÿ âå ãå òà òèâ íîé äèñ ôóí ê öèè âêëþ ÷à ëè
íà ðó øå íèÿ ñåð äå÷ íî-ñî ñó äè ñòîé ñè ñ òå ìû (áëî êà äà ïðà -
âîé íîæ êè ïó÷ êà Ãè ñà, ñèí ä ðîì ðàí íåé ðå ïî ëÿ ðè çà öèè
æå ëó äî÷ êîâ), äâó ñòî ðîí íèé óðå òå ðî-ãèä ðî íåô ðîç, íåé -
ðî ãåí íûé ìî ÷å âîé ïó çûðü (îñëàá ëå íèå ïî çû âîâ íà ìî -

÷å èñ ïó ñêà íèå). Òàê æå îò ìå ÷à ëàñü íåé ðî ñåí ñîð íàÿ òó ãî -
ó õîñòü ñëå âà (íà ðó øå íèé ñëó õà ó ðî äè òå ëåé è ðîä ñò âåí -
íè êîâ íå îò ìå ÷å íî), õðî íè ÷å ñêèé êà øåëü è ñèí ä ðîì
Àð ãàé ëà—Ðî áåð ò ñî íà (îò ñóò ñò âèå ïðÿ ìîé ðå àê öèè çðà÷ -
êà íà ñâåò ïðè ñî õðà íå íèè å¸ íà àê êî ìî äà öèþ è êîí âåð -
ãåí öèþ, àíè çî êî ðèÿ, ìè îç OD), êî òî ðûå ÿâ ëÿ þò ñÿ õà -
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Ðèñ. 2. Ðå çó ëü òà òû ñåê âå íè ðî âà íèÿ âòî ðî ãî ýê çî íà ãå íà MPZ:
1 — íîð ìà, 2 — ïðî áàíä. Ñòðåë êîé îò ìå ÷å íî ìåñ òî îä íî íóê ëå î òèä íîé çà ìå íû IVS1-2AC

Ðèñ. 3. Ðî äî ñëîâ íàÿ ñå ìüè Ñ



ðàê òåð íû ìè ôå íî òè ïè ÷å ñêè ìè ïðè çíà êà ìè, àñ ñî öè è ðî -
âàí íû ìè ñ ìó òà öèåé Thr124Met [6, 9, 11, 16]. Ïî äàí íûì 
ÊÒ ìîç ãà, ïà òî ëî ãèè íå âû ÿâ ëå íî. Ïðè ÝÍÌÃ èñ ñëå äî -
âà íèè îá íà ðó æå íî âû ðà æåí íîå ïî ëè íåâ ðî òè ÷å ñêîå ïî -
ðà æå íèå íåð âîâ íèæ íèõ êî íå÷ íî ñòåé äå ìè å ëè íè çè ðó þ -
ùå ãî õà ðàê òå ðà ñ âî âëå ÷å íè åì ìî òîð íûõ è ñåí ñîð íûõ
âî ëî êîí, ãðó áû ìè äå íåð âà öè îí íû ìè èç ìå íå íè ÿ ìè â
ìûø öàõ ñòîï. Ì-îò âåò ñ ìûøö ñòîï îò ñóò ñò âó åò. Îò ìå -
÷å íà ãðó áàÿ ïà ëü ãè ïå ñòå çèÿ íà ãî ëå íÿõ è ñòî ïàõ, âû ðà -
æåí íàÿ íà ïðåä ïëå ÷ü ÿõ è ïà ëü öàõ êè ñ òåé.

Â ñâÿ çè ñ òåì, ÷òî çà áî ëå âà íèå íà ñëå äó åò ñÿ ïî àóòî -
ñîì íî-äî ìè íàí ò íî ìó òè ïó è ðèñê ðàç âè òèÿ ÑÌÒ ó äå -
òåé ïðî áàí äà ñî ñòàâ ëÿ åò 50%, à êëè íè ÷å ñêèå ïðè çíà êè
ïðè äàí íîé ìó òà öèè ìî ãóò ïðî ÿâ ëÿ òü ñÿ ïî ñëå 40-ëåò íå -
ãî âîç ðà ñ òà, ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîå èñ ñëå äî âà íèå
áû ëî ïðî âå äå íî 38-ëåò íåé äî ÷å ðè ïðî áàí äà (IV.4), ïî
ðå çó ëü òà òàì êî òî ðî ãî ìó òà öèÿ Thr124Met â ãå íå MPZ
èñê ëþ ÷å íà. Ðå çó ëü òà òû ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïðåä ñòàâ ëå íû
íà ðèñ. 4.

Òà êèì îá ðà çîì, äèà ãíî ñ òè ÷å ñêè çíà ÷è ìûå íóê ëå î -
òèä íûå çà ìå íû áû ëè èäåí òè ôè öè ðî âà íû âî âòî ðîì è
òðå òüåì ýê çî íàõ ãå íà MPZ, ÷òî ñî ãëà ñó åò ñÿ ñ ëè òå ðà òóð -
íû ìè äàí íû ìè è ñâè äå òå ëü ñò âó åò î åãî ôóí ê öè î íà ëü -
íîì çíà ÷å íèè [20]. Îá íà ðó æå íèå íóê ëå î òèä íûõ çà ìåí â

ãðóï ïå áå ëî ðóñ ñêèõ ïà öè åí òîâ ñâè äå òå ëü ñò âó åò î íå îá -

õî äè ìî ñòè èñ ñëå äî âà íèÿ äàí íî ãî ãå íà ñ öå ëüþ äèô ôå -

ðåí öè à ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè òè ïà ÑÌÒ.

Âû ÿâ ëå íèå ãå íå òè ÷å ñêî ãî âà ðè àí òà ÍÌÑÍ ñ èñ ïî ëü -

çî âà íè åì ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèõ ìå òî äîâ ÿâ ëÿ åò ñÿ

âàæ íûì ýòà ïîì ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî êîí ñó ëü òè ðî âà -

íèÿ ïà öè åí òîâ/ñå ìåé, êî òî ðûé ïî çâî ëÿ åò îïðå äå ëèòü

ãå íå òè ÷å ñêèé ñòà òóñ ðîä ñò âåí íè êîâ ïðî áàí äà, îöå íèòü

ðèñê ðîæ äå íèÿ áî ëü íî ãî ðåá¸íêà ó êàæ äî ãî çà èí òå ðå ñî -

âàí íî ãî ÷ëå íà ñå ìüè, ïðî âå ñ òè äî ðî äî âóþ ÄÍÊ-äèà ãíî -

ñ òè êó çà áî ëå âà íèÿ ó ïëî äà. Ðå çó ëü òà òû èñ ñëå äî âà íèé ÿâ -

ëÿ þò ñÿ îñíî âîé äëÿ ñî çäà íèÿ ðàñ øè ðåí íî ãî àë ãî ðèò ìà

ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà ãå íîâ, îò âåò ñò âåí -

íûõ çà ðàç âè òèå ÍÌÑÍ ó áå ëî ðóñ ñêèõ ïà öè åí òîâ.

Ñïè ñîê ëè òå ðà òó ðû

1. Àâå ðî÷ êèí À.È., Ìî çî ëåâ ñêèé Þ.Â., Øòó ëü ìàí Ä.Ð. Çà -
áî ëå âà íèÿ ïå ðè ôå ðè ÷å ñêîé íåð âíîé ñè ñ òå ìû // Áî ëåç íè íåð -
âíîé ñè ñ òå ìû / Ïîä ðåä. ßõ íî Í.Í., Øòó ëü ìà íà Ä.Ð. — Ì.,
2001. — Ñ. 500—506.

2. Áà áóø êè íà, Í.Ï. Ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîå èñ ñëå äî âà -
íèå äå ìè å ëè íè çè ðó þ ùèõ ôîðì íåé ðî ïà òèè Øàð êî—Ìà -
ðè—Òóñ: Àâ òî ðåô. äèññ. íà ñî èñ êà íèå ó÷¸íîé ñòå ïå íè ê.á.í.:
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Ðèñ. 4. Ðå çó ëü òà òû ñåê âå íè ðî âà íèÿ òðå òüå ãî ýê çî íà ãå íà MPZ:
1 — ïðî áàíä, 2 — íîð ìà. Ñòðåë êîé îò ìå ÷å íî ìåñ òî íóê ëå î òèä íîé çà ìå íû c.371CT



03.00.15 / Íà ó÷.-èñ ñëåä. èí-ò ìåä. ãå íå òè êè Òîìñê. íà ó÷. öåí ò ðà 
ÑÎ ÐÀÌÍ. — Òîìñê, 2006. — 22 ñ.

3. Áà ãà óò äè íî âà Ý.Ã. Ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîå èçó ÷å íèå íà -
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Anal y sis of mu ta tions in MPZ gene 
in Belarusian pa tients with he red i tary mo tor and sen sory neu rop a thy

Asadchuk T.V., Rumyantseva N.V.

Na tional Cen ter of Re search and Ap plied Med i cine «Mother and Child», Minsk, Belarus

CMT 1B is a type of Charcot—Ma rie—Tooth dis ease, an in her ited demyelinating neu rop a thy as so ci ated with mu ta tions in MPZ
gene. DNA resequencing of MPZ gene’s 6 exons re vealed mu ta tions in 2 of 50 probands (4%) with CMT, one of these mu ta tions is
new. The new mu ta tion is as so ci ated with se vere phe no type and was not de tected in healthy mem bers of the fam ily and nor mal sub -
jects, which sup ports the hy poth e sis that it is re spon si ble for the CMT 1B phe no type. We also iden ti fied polymorphisms Gly200Gly
and Ser228Ser in exons 5 and 6.
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Êîì ï ëåê ñ íàÿ îöåí êà ýô ôåê òèâ íî ñòè
ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî êîí ñó ëü òè ðî âà íèÿ.

Ñî îá ùå íèå I.
Àíà ëèç ìå äè êî-ñî öè à ëü íûõ õà ðàê òå ðè ñòèê

êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ*
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1 — ÃÁÎÓ ÄÏÎ ÐÌÀÏÎ Ìèí ç ä ðà âà Ðîñ ñèè, Ìî ñê âà; e-ma il: ba ra no va.gen@gma il.com
2 — ÔÃÁÓ «Ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêèé íà ó÷ íûé öåíòð» ÐÀÌÍ, Ìî ñê âà
3 — ÔÃÁÓÍ «Èí ñòè òóò ñî öè î ëî ãèè» ÐÀÍ, Ìî ñê âà

Ïðè âå äå íû ìå äè êî-ñî öè à ëü íûå è ñî öè à ëü íî-äå ìî ãðà ôè ÷å ñêèå õà ðàê òå ðè ñòè êè ïà öè åí òîâ, îá ðà òèâ øèõ ñÿ çà ìå äè êî-ãå -
íå òè ÷å ñêîé ïî ìî ùüþ â ñâÿ çè ñ íà ëè ÷è åì â ñå ìüå áî ëü íî ãî íà ñëåä ñò âåí íûì çà áî ëå âà íè åì èëè ïî äî çðå íè åì íà íå ãî. Ïðî -
âåä¸í àíà ëèç çíà íèÿ îñíîâ ãå íå òè êè, ãå íå òè ÷å ñêèõ ïðè ÷èí çà áî ëå âà íèÿ, îöå íå íû íå êî òî ðûå àñ ïåê òû ïñè õî ý ìî öè î íà ëü íî ãî
ñî ñòî ÿ íèÿ êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ (ïðè ñóò ñò âèÿ ÷óâ ñò âà âè íû, áåñ ïî êîé ñò âà ïî ïî âî äó âîç ìîæ íî ãî ðîæ äå íèÿ áî ëü íî ãî ðåá¸íêà
è äð.) äî ïðî âå äå íèÿ ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîé êîí ñó ëü òà öèè. Ñäå ëà íà ïî ïûò êà âû ÿ âèòü ñâÿçü ýòèõ ïî êà çà òå ëåé ñ ìå äè êî-ñî öè à -
ëü íû ìè è äå ìî ãðà ôè ÷å ñêè ìè õà ðàê òå ðè ñòè êà ìè êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ.
    Êëþ ÷å âûå ñëî âà: ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîå êîí ñó ëü òè ðî âà íèå, êîì ï ëåê ñ íàÿ îöåí êà, ýô ôåê òèâ íîñòü, àí êå òû

Ââå äå íèå

Ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîå êîí ñó ëü òè ðî âà íèå (ÌÃÊ) —
âèä ñïå öè à ëè çè ðî âàí íîé ïî ìî ùè ñå ìü ÿì, â êî òî ðûõ
åñòü áî ëü íûå íà ñëåä ñò âåí íû ìè çà áî ëå âà íè ÿ ìè èëè ðèñê 
ðîæ äå íèÿ áî ëü íî ãî ðåá¸íêà. Íàè áî ëåå èç âå ñò íûì îïðå -
äå ëå íè åì ÌÃÊ ÿâ ëÿ åò ñÿ îïðå äå ëå íèå Íà öè î íà ëü íî ãî
îá ùå ñòâà ãå íå òè êîâ-êîí ñó ëü òàí òîâ Ñî å äèí¸ííûõ Øòà -
òîâ Àìå ðè êè (2006ã.): «ãå íå òè ÷å ñêîå êîí ñó ëü òè ðî âà íèå
— ïðî öåññ îêà çà íèÿ ïî ìî ùè ëþ äÿì â ïî íè ìà íèè è
àäàï òà öèè ê ìå äè öèí ñêèì, ïñè õî ëî ãè ÷å ñêèì è ñå ìåé -
íûì ïî ñëåä ñò âè ÿì âëè ÿ íèÿ ãå íå òè ÷å ñêèõ ôàê òî ðîâ íà
ðàç âè òèå çà áî ëå âà íèÿ. Ýòîò ïðî öåññ âêëþ ÷à åò:

=èí òåð ï ðå òà öèþ ñå ìåé íîé è ìå äè öèí ñêîé èñ òî ðèé
äëÿ îöåí êè ðè ñ êà âîç íèê íî âå íèÿ èëè ïî âòî ðå íèÿ çà áî -
ëå âà íèÿ;

= îáó ÷å íèå êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ íå êî òî ðûì ãå íå òè -
÷å ñêèì çà êî íî ìåð íî ñòÿì, ïðåä ñòàâ ëå íè ÿì î íà ñëåä ñò -
âåí íûõ áî ëåç íÿõ, ðàçú ÿñ íå íèå ñìûñ ëà ãå íå òè ÷å ñêî ãî òå -
ñ òè ðî âà íèÿ è äðó ãèõ, ñâÿ çàí íûõ ñ êîí ñó ëü òè ðî âà íè åì
âî ïðî ñîâ;

=ïî ìîùü ñå ìüå â ïðè íÿ òèè ðå øå íèÿ îò íî ñè òå ëü íî
ðå ïðî äóê òèâ íî ãî ïî âå äå íèÿ, ãå íå òè ÷å ñêî ãî òå ñ òè ðî âà -
íèÿ è â àäàï òà öèè ê íà ëè ÷èþ â ñå ìüå áî ëü íî ãî èëè ðè ñ -
êó åãî ïî ÿâ ëå íèÿ» [1, 20].

Ïî ñëå çà âåð øå íèÿ ïðî åê òà «Ãå íîì ÷å ëî âå êà» çíà ÷è -
òå ëü íî óâå ëè ÷èë ñÿ îáú åì ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêèõ çíà íèé
è âîç ðîñ ëè âîç ìîæ íî ñòè äèà ãíî ñ òè êè íà ñëåä ñò âåí íûõ

áî ëåç íåé, â òîì ÷èñ ëå ïðå íà òà ëü íîé. Â ïî ñëåä íèå ãî äû
áû ëè ðàç ðà áî òà íû ìå òî äû ëå ÷å íèÿ ðÿ äà íà ñëåä ñò âåí íûõ 
çà áî ëå âà íèé, êî òî ðûå ðà íåå ñ÷è òà ëèñü íå èç ëå ÷è ìû ìè,
ïðåæ äå âñå ãî íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé îá ìå íà âå ùåñòâ
[9], îá ùå ñòâî ñòà ëî áî ëåå ëî ÿ ëü íî îò íî ñè òü ñÿ ê ëþ äÿì ñ
òÿæ¸ëû ìè íà ñëåä ñò âåí íû ìè çà áî ëå âà íè ÿ ìè, ÷òî ïî çâî -
ëÿ åò èì ëó÷ øå àäàï òè ðî âà òü ñÿ â ñî öè ó ìå. Â ñâÿ çè ñ øè -
ðî êèì âíå äðå íè åì â ïðàê òè êó çäðà âî îõ ðà íå íèÿ ðàç ëè÷ -
íûõ âè äîâ ãå íå òè ÷å ñêî ãî òå ñ òè ðî âà íèÿ, ïðå íà òà ëü íîé
äèà ãíî ñ òè êè è âñïî ìî ãà òå ëü íûõ ðå ïðî äóê òèâ íûõ òåõ íî -
ëî ãèé (òà êèõ, êàê ÝÊÎ, ÈÊÑÈ è ò.ä.) âñå áî ëü øåå ÷èñ ëî 
ñå ìåé îá ðà ùà åò ñÿ çà ïî ìî ùüþ â ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêóþ
êîí ñó ëü òà öèþ, ïðî èñ õî äèò ðàñ øè ðå íèå ïî êà çà íèé äëÿ
ÌÃÊ.

Â ñî âðå ìåí íûõ óñëî âè ÿõ ÌÃÊ — îäèí èç âè äîâ ñïå -
öè à ëè çè ðî âàí íîé ìå äè öèí ñêîé ïî ìî ùè, çíà ÷è ìîñòü
êî òî ðî ãî âîç ðà ñ òà åò, äà æå â ðàç âè âà þ ùèõ ñÿ ñòðà íàõ [16,
19, 21]. Îöåí êà ýô ôåê òèâ íî ñòè ÌÃÊ â äè íà ìè êå ñòà íî -
âèò ñÿ ñó ùå ñò âåí íîé ïðîá ëå ìîé, òàê êàê áåç íå¸ òðóä íî
ðàñ ñ÷è òû âàòü íà óñïåø íîå ðàç âè òèå ìå äè êî-ãå íå òè ÷å -
ñêîé ïî ìî ùè [1]. Îïðå äå ëå íèå ýô ôåê òèâ íî ñòè ÌÃÊ â
ðÿ äå ñòðàí ÿâ ëÿ åò ñÿ ïëà íî âûì ìå ðî ïðè ÿ òè åì äëÿ îá ùåé 
îöåí êè ðà áî òû ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîé ñëóæ áû [13, 17,
18].

Ðà íåå â íà øåé ñòðà íå ýô ôåê òèâ íîñòü ÌÃÊ îöå íè âà -
ëè ïî ñî îò âåò ñò âèþ ðå ïðî äóê òèâ íî ãî ïî âå äå íèÿ ñå ìüè
ñî âå òó ãå íå òè êà [7]. Òà êîé êðè òå ðèé îöåí êè ìî æåò ïðè -
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ìå íÿ òü ñÿ ïðè äè ðåê òèâ íîì ïîä õî äå ê êîí ñó ëü òè ðî âà -
íèþ, êîã äà âðà÷-ãå íå òèê ðå êî ìåí äó åò òó èëè èíóþ ñòðà -
òå ãèþ ðå ïðî äóê òèâ íî ãî ïî âå äå íèÿ [15].

Çà ðó áåæ íûå èñ ñëå äî âà òå ëè â êà ÷å ñò âå êðè òå ðèÿ ýô -
ôåê òèâ íî ñòè íå äè ðåê òèâ íî ãî èëè ÷à ñ òè÷ íî äè ðåê òèâ íî ãî
ÌÃÊ ïðåä ëà ãà þò ñóáú åê òèâ íóþ îöåí êó ïî ëåç íî ñòè êîí ñó -
ëü òè ðî âà íèÿ ïà öè åí òà ìè ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîé êîí ñó ëü -
òà öèè [15], ïðè ýòîì ó÷è òû âà åò ñÿ îá ùàÿ óäîâ ëåò -
âîð¸ííîñòü ëþ äåé ãå íå òè ÷å ñêèì êîí ñó ëü òè ðî âà íè åì [12],
óìå íü øå íèå ÷óâ ñò âà âè íû, áåñ ïî êîé ñò âà è äðó ãèõ ïñè õî -
ëî ãè ÷å ñêèõ ïðîá ëåì ó êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ [14, 22].

Íå ñî ìíåí íî, èí òå ðåñ íûì ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñÿ êîì ï ëåê ñ -
íûé ïîä õîä ê îöåí êå ýô ôåê òèâ íî ñòè ÌÃÊ, ïðè êî òî ðîì 
àíà ëè çè ðó åò ñÿ óñïåø íîñòü íå ñêî ëü êèõ àñ ïåê òîâ, õà ðàê -
òå ðè çó þ ùèõ ïðî öåññ êîí ñó ëü òè ðî âà íèÿ.

Â îòå ÷å ñò âåí íîé ëè òå ðà òó ðå ìà ëî îñâå ùà þò ñÿ ïðîá -
ëå ìû ÌÃÊ [1], åãî êîì ìó íè êà òèâ íàÿ ñî ñòàâ ëÿ þ ùàÿ,
îöåí êà ýô ôåê òèâ íî ñòè è ýòè ÷å ñêèå ïðîá ëå ìû â ñî âðå -
ìåí íîé îòå ÷å ñò âåí íîé ëè òå ðà òó ðå ïðåä ñòàâ ëå íû åäè íè÷ -
íû ìè ðà áî òà ìè, áî ëü øàÿ ÷àñòü êî òî ðûõ áû ëà îïóá ëè êî -
âà íà â 80-õ ãî äîâ XX âå êà [3-6, 8, 10]. Ñðå äè ñî âðå ìåí íûõ 
èñ òî÷ íè êîâ ñëå äó åò îò ìå òèòü ðà áî òó Ã.Ã. Ãó çå å âà ïî
îöåí êå ýô ôåê òèâ íî ñòè ãå íå òè ÷å ñêî ãî êîí ñó ëü òè ðî âà íèÿ
[2]. Â Ðîñ ñèé ñêîé Ôå äå ðà öèè äî ñèõ ïîð íå ñó ùå ñò âó åò
ñòàí äàð ò íûõ ìå òî äîâ îöåí êè ýô ôåê òèâ íî ñòè ÌÃÊ.

Öå ëüþ íà øå ãî èñ ñëå äî âà íèÿ áû ëà ðàç ðà áîò êà êîì ï -
ëåê ñ íîé îöåí êè ýô ôåê òèâ íî ñòè ÌÃÊ ñå ìåé, èìå þ ùèõ
áî ëü íûõ ñ íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèåé.

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Èñ ñëå äî âà íèå áû ëî îäîá ðå íî ýòè ÷å ñêèì êî ìè òå òîì
ÔÃÁÓ «ÌÃÍÖ» ÐÀÌÍ è ïðî âî äè ëîñü íà áà çå êîí ñó ëü -
òà òèâ íî-ïî ëè êëè íè ÷å ñêî ãî îò äå ëå íèÿ ÔÃÁÓ «ÌÃÍÖ»
ÐÀÌÍ â 2007-2011 ãã. ïóò¸ì äâó êðàò íî ãî àí êå òè ðî âà íèÿ 
ïà öè åí òîâ, îá ðà òèâ øèõ ñÿ äëÿ ÌÃÊ (äî êîí ñó ëü òà öèè è
ïî ñëå ïî ëó ÷å íèÿ çà êëþ ÷å íèÿ âðà ÷à-ãå íå òè êà). Ìû ïðî -
âå ëè àí êå òè ðî âà íèå âû áîð êè, îòî áðàí íîé ìå òî äîì ïðî -
ñòî ãî ñëó ÷àé íî ãî îò áî ðà è ñî ñòî ÿâ øåé èç 226 ÷åë.
(185 æåí ùèí è 41 ìóæ ÷è íû) â âîç ðà ñ òå îò 17 äî 67 ëåò
(ìî äà: 31 ãîä). Êðè òå ðè åì âêëþ ÷å íèÿ â âû áîð êó ÿâ ëÿ -
ëîñü îá ðà ùå íèå â êîí ñó ëü òà òèâ íî-ïî ëè êëè íè ÷å ñêîå îò -
äå ëå íèå ÔÃÁÓ «ÌÃÍÖ» ÐÀÌÍ ïî ïî âî äó íà ñëåä ñò âåí -
íî ãî çà áî ëå âà íèÿ èëè ïî äî çðå íèÿ íà íà ñëåä ñò âåí íîå çà -
áî ëå âà íèå ó êîí ñó ëü òè ðó þ ùå ãî ñÿ, åãî äå òåé èëè äðó ãèõ
ðîä ñò âåí íè êîâ (â òîì ÷èñ ëå ïàðòí¸ðà èëè ðîä ñò âåí íè -
êîâ ïàðòí¸ðà). Êðè òå ðè åì èñê ëþ ÷å íèÿ èç èñ ñëå äî âà íèÿ
áû ëî îá ðà ùå íèå ïî ïî âî äó ïðå íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãà íà 
õðî ìî ñîì íóþ ïà òî ëî ãèþ ó ïëî äà áåç îòÿ ãîù¸ííîé íà -
ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèåé ðî äî ñëîâ íîé. Ó÷à ñ òèå â îïðî -
ñå áû ëî äîá ðî âî ëü íûì è àíî íèì íûì. Äëÿ ïðî âå äå íèÿ
èñ ñëå äî âà íèÿ â 2007 ã. ñî âìå ñò íî ñ ñî òðóä íè êà ìè
ÔÃÁÓÍ Èí ñòè òó òà ñî öè î ëî ãèè ÐÀÍ áû ëè ðàç ðà áî òà íû
äâå àí êå òû.

Äëÿ îò áî ðà íå îá õî äè ìî ãî ÷èñ ëà è êà ÷å ñò âà âî ïðî ñîâ
â 2007 ã. áû ëî ïðî âå äå íî ïè ëîò íîå àí êå òè ðî âà íèå 71 ñå -

ìüè, îá ðà òèâ øåé ñÿ â êîí ñó ëü òà öèþ ïî ïî âî äó ïî äî çðå -
íèÿ íà íà ñëåä ñò âåí íîå çà áî ëå âà íèå ó ðåá¸íêà èëè ó îä -
íî ãî èç ñó ïðó ãîâ. Ïî åãî ðå çó ëü òà òàì àí êå òû áû ëè äî ðà -
áî òà íû è ïî ñëå ýòî ãî èñ ïî ëü çî âà ëèñü â íà øåé ðà áî òå.
Ðå çó ëü òà òû, ïî ëó ÷åí íûå âî âðå ìÿ ïè ëîò íî ãî èñ ñëå äî âà -
íèÿ, íå ó÷è òû âà ëèñü â íà øåé ðà áî òå.

Àí êå òà ¹1 çà ïîë íÿ ëàñü êîí ñó ëü òè ðó þ ùè ìè ñÿ äî
ïðî âå äå íèÿ ïåð âîé êîí ñó ëü òà öèè, àí êå òà ¹2 — ïî ñëå
ïî ëó ÷å íèÿ èìè çà êëþ ÷å íèÿ âðà ÷à-ãå íå òè êà. Âðå ìÿ ìåæ -
äó çà ïîë íå íè åì äâóõ àí êåò âà ðü è ðî âà ëî îò 0 äíåé (çà -
ïîë íå íèå àí êå òû ¹2 â òîò æå äåíü ïî ñëå ïðî âå äå íèÿ
êîí ñó ëü òà öèè) äî 1 ãî äà, ñî ñòàâ ëÿÿ â ñðåä íåì ÷å òû ðå ìå -
ñÿ öà. Òà êîé âðå ìåí íîé èí òåð âàë îáú ÿñ íÿ åò ñÿ ñðî êà ìè
âû ïîë íå íèÿ íà çíà ÷åí íî ãî âðà ÷îì-ãå íå òè êîì ãå íå òè ÷å -
ñêî ãî òå ñ òè ðî âà íèÿ.

Â àí êå òå ¹1 ìîæ íî âû äå ëèòü íå ñêî ëü êî áëî êîâ âî -
ïðî ñîâ.

Ïåð âûé áëîê (12 âî ïðî ñîâ) äà åò âîç ìîæ íîñòü âû ÿâ -
ëÿòü ðàç ëè÷ íûå ñî öè à ëü íî-äå ìî ãðà ôè ÷å ñêèå õà ðàê òå ðè -
ñòè êè êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ, òà êèå êàê ñå ìåé íîå ïî ëî æå -
íèå, íà ëè ÷èå äå òåé, âîç ðàñò, îá ðà çî âà íèå, ìåñ òî æè òå ëü -
ñò âà, ìà òå ðè à ëü íóþ îáåñ ïå ÷åí íîñòü. Ýòè ïî êà çà òå ëè ïî -
çâî ëÿ þò íå òî ëü êî îõà ðàê òå ðè çî âàòü âû áîð êó, íî è îöå -
íèòü èõ âîç ìîæ íîå âëè ÿ íèå íà ýô ôåê òèâ íîñòü ÌÃÊ.

Âòî ðîé áëîê âêëþ ÷àë â ñå áÿ 1 âî ïðîñ, êà ñà þ ùèé ñÿ
öå ëåé, êî òî ðûå êîí ñó ëü òè ðó þ ùè å ñÿ ñòà âÿò ïðè îá ðà ùå -
íèè çà ÌÃÊ. Âî ïðîñ «Êà êî âû öå ëè Âà øå ãî îá ðà ùå íèÿ ê 
íàì» ÿâ ëÿë ñÿ «ïî ëó îò êðû òûì», ò.å. ïî ìè ìî ïðåä ëî æåí -
íûõ âà ðè àí òîâ îò âå òà èìå ëàñü ãðà ôà «äðó ãîå», â êî òî ðóþ 
ìîæ íî áû ëî äî ïè ñàòü ñâîé âà ðè àíò, òàê æå ìîæ íî áû ëî
óêà çàòü áî ëü øå îä íîé öå ëè îá ðà ùå íèÿ.

Òðå òèé áëîê ñî äåð æàë 4 âî ïðî ñà, ïî çâî ëÿ þ ùèõ îöå -
íèòü èí ôîð ìè ðî âàí íîñòü êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ â îá ëà ñ -
òè ãå íå òè êè, íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé, ïî âòî ðå íèÿ çà -
áî ëå âà íèÿ èëè ðè ñ êà åãî ïå ðå äà ÷è â ñå ìüå.

×åò âåð òûé áëîê (5 âî ïðî ñîâ) ïî çâî ëÿ åò îöå íèòü äî -
ëþ êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ, êî òî ðûå îò ìå ÷à þò íà ëè ÷èå
÷óâ ñò âà âè íû çà ðîæ äå íèå áî ëü íî ãî ðåá¸íêà èëè áåñ ïî -
êîé ñò âà â ñâÿ çè ñ âîç ìîæ íî ñòüþ ðîæ äå íèÿ ðåá¸íêà ñ íà -
ñëåä ñò âåí íûì çà áî ëå âà íè åì â ñå ìüå.

Äàí íûå î òÿ æå ñòè çà áî ëå âà íèÿ ðåá¸íêà è ýô ôåê òèâ -
íî ñòè ëå ÷å íèÿ áû ëè ïî ëó ÷å íû ïðè àíà ëè çå ìå äè êî-ãå -
íå òè ÷å ñêèõ êàðò êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ.

Â äàí íîé ïóá ëè êà öèè ïðåä ñòàâ ëå íû ðå çó ëü òà òû àí -
êå òè ðî âà íèÿ äî ÌÃÊ: îïè ñà íèå ñî öè à ëü íî-äå ìî ãðà ôè -
÷å ñêèõ õà ðàê òå ðè ñòèê êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ, öå ëåé îá ðà -
ùå íèÿ çà ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîé ïî ìî ùüþ, èí ôîð ìè ðî -
âàí íî ñòè î ãå íå òè êå è íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèè, à òàê -
æå íå êî òî ðûå õà ðàê òå ðè ñòè êè ïñè õî-ýìî öè î íà ëü íî ãî
ñî ñòî ÿ íèÿ êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ.

Ñòà òè ñòè ÷å ñêàÿ îá ðà áîò êà ðå çó ëü òà òîâ àí êå òè ðî âà -
íèÿ ïðî âî äè ëàñü ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ðó ñè ôè öè ðî âàí íî ãî 
ïà êå òà ïðî ãðàìì Sta tis ti ca 6,0 ñ ïðè ìå íå íè åì íå ïà ðà -
ìåò ðè ÷å ñêî ãî êðè òå ðèÿ Âèë êîê ñî íà, êðè òå ðèÿ Ìàí -
íà—Óèò íè, êîð ðå ëÿ öè îí íûé àíà ëèç ïðî âî äè ëè ñ ïðè -
ìå íå íè åì íå ïà ðà ìåò ðè ÷å ñêî ãî êðè òå ðèÿ Ñïèð ìå íà.
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Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Ìû îõà ðàê òå ðè çî âà ëè âû áîð êó ëèö, îá ðà òèâ øèõ ñÿ â
ÌÃÊ ïî ðÿ äó ñî öè à ëü íî-äå ìî ãðà ôè ÷å ñêèõ ïà ðà ìåò ðîâ,
òà êèõ êàê: ñå ìåé íîå ïî ëî æå íèå, íà ëè ÷èå äå òåé (â òîì
÷èñ ëå áî ëü íûõ), ìåñ òî æè òå ëü ñò âà, îá ðà çî âà íèå, ìà òå -
ðè à ëü íîå ïî ëî æå íèå è ò.ä., è ïî ïû òà ëèñü ñâÿ çàòü ýòè
ïà ðà ìåò ðû ñ îò âå òà ìè íà âî ïðî ñû, âàæ íûå äëÿ ïðî öåñ ñà 
ÌÃÊ.

Cî öè à ëü íî-äå ìî ãðà ôè ÷å ñêèå 
è ìå äè öèí ñêèå õà ðàê òå ðè ñòè êè

Áî ëü øèí ñò âî (180 ÷åë., 80%), îá ðà òèâ øèõ ñÿ â ÌÃÊ,
äî ýòî ãî íè êîã äà íå áû ëè íà êîí ñó ëü òà öèè ó ãå íå òè êà.
Ðà íåå îá ðà ùà ëèñü â äðó ãóþ êîí ñó ëü òà öèþ 46 ÷åë. (20%), 
ïðè÷¸ì 18 (8%) èç íèõ íà êîí ñó ëü òà öèè áû ëè 2 ðà çà, à 12 
(5%) — 3 ðà çà è áî ëåå. Ïî íà ïðàâ ëå íèþ âðà ÷åé (íå âðî -
ïà òî ëî ãè, ïå äè àò ðû, ýí äîê ðè íî ëî ãè, ãè íå êî ëî ãè è äð.)
îá ðà òè ëèñü 124 êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ (55%), 17 ÷åë.
(7,5%) îá ðà òè ëèñü ïî ñëå ïî ñå ùå íèÿ âðà ÷åé-ãå íå òè êîâ
äðó ãèõ êîí ñó ëü òà öèé (ïðå è ìó ùå ñò âåí íî ðå ãè î íà ëü íûõ), 
à 85 ÷åë. (37,5%) — ñà ìî ñòî ÿ òå ëü íî. Ðÿä çà ðó áåæ íûõ àâ -
òî ðîâ óêà çû âà åò, ÷òî ýô ôåê òèâ íîñòü ðà áî òû ãå íå òè -
êà-êîí ñó ëü òàí òà íà ïðÿ ìóþ çà âè ñèò îò ñëà æåí íî ñòè ñî -
òðóä íè ÷å ñò âà ñ âðà ÷à ìè äðó ãèõ ñïå öè à ëü íî ñòåé, àäåê -
âàò íî ãî íà ïðàâ ëå íèÿ ñå ìåé íà êîí ñó ëü òà öèþ ê âðà -
÷ó-ãå íå òè êó, ñâîå âðå ìåí íî ãî âû ÿâ ëå íèÿ ñå ìåé ñ íà ñëåä -
ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèåé [18, 20]. Ïðè ñî ïî ñòàâ ëå íèè ïî ëó -
÷åí íûõ íà ìè äàí íûõ ñ äàí íû ìè äðó ãèõ àâ òî ðîâ âû ÿâ ëå -
íî, ÷òî çà ïî ñëåä íèå 20 ëåò äî ëÿ ñà ìî ñòî ÿ òå ëü íî îá ðà -
òèâ øèõ ñÿ ñó ùå ñò âåí íî âîç ðîñ ëà. Òàê, â ðà áî òå Íè êè -
øè íà Â.Â. [10] 1981 ã. óêà çà íî, ÷òî òî ëü êî 9% êîí ñó ëü òè -
ðó þ ùèõ ñÿ îá ðà òè ëèñü çà ÌÃÊ ñà ìî ñòî ÿ òå ëü íî, ÷òî ñî -
ãëà ñî âà ëîñü ñ äàí íû ìè áî ëü øèí ñò âà àâ òî ðîâ òî ãî âðå -
ìå íè. Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ ÷èñ ëî ñà ìî ñòî ÿ òå ëü íî îá ðà -
òèâ øèõ ñÿ ñî ñòàâ ëÿ åò ïî ðàç íûì îöåí êàì îò 10 äî 40%
[10, 11].

Áî ëü øàÿ ÷àñòü îïðî øåí íûõ (129 ÷åë., 57%) èìå ëà
äå òåé, èç íèõ 77 ÷åë. (60%) èìå ëè îä íî ãî ðåá¸íêà,
38 ÷åë. (29%) — äâî èõ äå òåé, à 14 ÷åë. (11%) — òðî èõ èëè
áî ëåå. Ó 97 ïà öè åí òîâ (43%) äå òåé íå áû ëî.

Ïî äî çðå íèå íà íà ñëåä ñò âåí íîå çà áî ëå âà íèå ó
ðåá¸íêà áû ëî ó 124 (96%) ïà öè åí òîâ, èìå þ ùèõ äå òåé, ó
8 êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ (6%) óìåð ëè äå òè, ó êî òî ðûõ,
ïðåä ïî ëî æè òå ëü íî èìå ëàñü íà ñëåä ñò âåí íàÿ ïà òî ëî ãèÿ.

17 ÷å ëî âåê (7%) îá ðà òè ëèñü çà ÌÃÊ ïî ïî âî äó çà áî -
ëå âà íèÿ ó ðîä ñò âåí íè êîâ: 9 ÷åë. (4%) — ó ðîä ñò âåí íè êîâ 
ñî ñòî ðî íû æå íû, 8 ÷åë. (3%) — ó ðîä ñò âåí íè êîâ ñî ñòî -
ðî íû ìó æà.

Ó 122 (54%) îá ðà òèâ øèõ ñÿ â ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêóþ
êîí ñó ëü òà öèþ áðàê áûë çà ðå ãè ñò ðè ðî âàí, ó 54 (24%) áûë 
«ôàê òè ÷å ñêèé áðàê», íå äà ëè îò âåò 48 êîí ñó ëü òè ðó þ -
ùèõ ñÿ (21%), 2 (1%) áû ëè â ðàç âî äå. Ó 7 êîí ñó ëü òè ðó þ -
ùèõ ñÿ (3%) èìåë ìåñ òî êðîâ íî ðîä ñò âåí íûé áðàê.

Îò ìå ÷åí âû ñî êèé óðî âåíü îá ðà çî âà íèÿ ðåñ ïîí äåí -
òîâ: ó 133 (59%) èç íèõ áû ëî âû ñøåå îá ðà çî âà íèå, ó 14
(6%) — íå çà êîí ÷åí íîå âû ñøåå, ó 50 (22%) — ñðåä íåå

ñïå öè à ëü íîå, ó 15 (7%) — îá ùåå ñðåä íåå îá ðà çî âà íèå,
14 ÷åë. (6%) íå äà ëè îò âå òà íà ýòîò âî ïðîñ

143 ðåñ ïîí äåí òà (63%) ïðî æè âà ëè â ìå ãà ïî ëè ñå, 20
(9%) — â êðóï íîì ãî ðî äå, 29 (13%) — â ñðåä íåì ãî ðî äå,
18 (8%) — â íå áî ëü øîì ãî ðî äå è 16 (7%) ïðî æè âà ëî â
ñå ëå. Íå ñìîò ðÿ íà ôå äå ðà ëü íóþ ïðè íàä ëåæ íîñòü ó÷ ðåæ -
äå íèÿ, ãäå ïðî âî äè ëîñü ÌÃÊ, ïî äàâ ëÿ þ ùåå áî ëü øèí ñò -
âî êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ ïðî æè âà ëî â Ìî ñê âå è Ìî ñ êîâ -
ñêîé îá ëà ñ òè.

Ðàç äåë àí êå òû, êà ñà þ ùèé ñÿ ìà òå ðè à ëü íîé îáåñ ïå -
÷åí íî ñòè, ïî êà çàë, ÷òî áî ëü øå ïî ëî âè íû êîí ñó ëü òè ðó -
þ ùèõ ñÿ (n=156; 69%) ñ÷è òà þò ñâî¸ ìà òå ðè à ëü íîå ïî ëî -
æå íèå äî ñòà òî÷ íûì, ÷òî áû êó ïèòü òå ëå âè çîð èëè õî ëî -
äè ëü íèê, íî íå äî ñòà òî÷ íûì, ÷òî áû êó ïèòü ìà øè íó èëè
êâàð òè ðó. Ïðè ýòîì 18 ïà öè åí òîâ (8%) ñ÷è òà þò, ÷òî íè â 
÷¸ì ñå áå íå îò êà çû âà åò, òàê æå ó 18 ÷åë. (8%) õâà òà åò äå -
íåã íà ïðî äóê òû, íî ïî êóï êà îäåæ äû èëè îáó âè âû çû âà -
åò çà òðóä íå íèÿ, à ó 14 êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ (6%) õâà òà åò
äå íåã òî ëü êî îò çàð ïëà òû äî çàð ïëà òû. Ýòîò âî ïðîñ ó
20 ïà öè åí òîâ (9%) âû çâàë çà òðóä íå íèÿ ïðè îò âå òå.

Íà âî ïðîñ: «Ñî áè ðà å òåñü ëè åù¸ èìåòü äå òåé»,
136 ïà öè åí òîâ (60%) îò âå òè ëè óòâåð äè òå ëü íî, 41 ÷åë.
(18%) íà ïè ñàë, ÷òî íå ñî áè ðà åò ñÿ, à 49 ÷åë. (22%) èñ ïû -
òà ëè çà òðóä íå íèÿ â îò âå òå.

Íà îá ñëå äî âà íèè â ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîé êîí ñó ëü òà -
öèè áû ëî 134 ðåá¸íêà èç 124 ñå ìåé. Ïðè îöåí êå òÿ æå ñòè 
ñî ñòî ÿ íèÿ áî ëü íûõ äå òåé óñòà íîâ ëå íî, ÷òî 40 äå òåé
(30%) áû ëè èí âà ëè äà ìè äåò ñò âà, 50 (37%) èìå ëè òîò èëè 
èíîé ñå ðü åç íûé ôóí ê öè î íà ëü íûé äå ôåêò, 44 (33%) èìå -
ëè íå çíà ÷è òå ëü íûé ôóí ê öè î íà ëü íûé äå ôåêò.

Ó 10 äå òåé (7%) ëå ÷åá íûå ìå ðî ïðè ÿ òèÿ áû ëè ýô ôåê -
òèâ íû, ó 51 ðåá¸íêà (38%) — ÷à ñ òè÷ íî ýô ôåê òèâ íû, à ó
73 (55%) òå ðà ïèÿ çà áî ëå âà íèÿ áû ëà íå ýô ôåê òèâ íà.

Öå ëè îá ðà ùå íèÿ â ÌÃÊ

Áî ëü øèí ñò âî êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ (213 ÷åë., 94%)
óêà çà ëî, ÷òî îá ðà ùå íèå â ÌÃÊ äëÿ íèõ âàæ íî èëè î÷åíü 
âàæ íî. Îñíîâ íû ìè öå ëÿ ìè îá ðà ùå íèÿ áû ëè:

= óòî÷ íå íèå èëè óñòà íîâ ëå íèå äèà ãíî çà íà ñëåä ñò -
âåí íî ãî çà áî ëå âà íèÿ ó 138 ÷åë. (61%);

= îïðå äå ëå íèå ðè ñ êà ðîæ äå íèÿ áî ëü íî ãî è âå ðî ÿò íî -
ñòè ðîæ äå íèÿ çäî ðî âî ãî ðåá¸íêà ó 86 ÷åë. (38%);

=ïî ëó ÷å íèå èí ôîð ìà öèè î òå ÷å íèè çà áî ëå âà íèÿ ó
72 ÷åë. (32%);

=ïî ìîùü â ëå ÷å íèè ó 63 ÷åë. (28%);
=ïðî âå äå íèå äî ðî äî âîé äèà ãíî ñ òè êè ó 27 ÷åë.

(12%);
=ïñè õî ëî ãè ÷å ñêàÿ ïîä äåð æ êà ó 14 ÷åë. (6%).

Ñóì ìà ïðå âû øà åò 100%, ïî ñêî ëü êó êîí ñó ëü òè ðó þ -
ùè å ñÿ ÷à ñ òî óêà çû âà ëè áî ëåå îä íîé öå ëè îá ðà ùå íèÿ.

Èí ôîð ìè ðî âàí íîñòü 
â îá ëà ñ òè ãå íå òè êè è íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèè

Íà ýô ôåê òèâ íîñòü ÌÃÊ ìî ãóò âëè ÿòü ðàç íûå ïà ðà -
ìåò ðû, â òîì ÷èñ ëå èí ôîð ìè ðî âàí íîñòü êîí ñó ëü òè ðó þ -
ùèõ ñÿ â îá ëà ñ òè ãå íå òè êè, ïðè ðî äû è òå ÷å íèÿ çà áî ëå âà -
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íèÿ, èìå þ ùå ãî ñÿ â ñå ìüå, ïî íè ìà íèå ðè ñ êà âîç íèê íî -
âå íèÿ èëè ïî âòî ðå íèÿ çà áî ëå âà íèÿ, ïñè õî ëî ãè ÷å ñêîå
ñî ñòî ÿ íèå êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ (óðî âåíü òðå âî ãè, ÷óâ ñò -
âà âè íû) [1, 6].

Äëÿ îöåí êè ïåð âî íà ÷à ëü íî ãî óðîâ íÿ èí ôîð ìè ðî -
âàí íî ñòè êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ â àí êå òå ¹1 èì áûë
ïðåä ëî æåí ðÿä ïðî âå ðî÷ íûõ âî ïðî ñîâ, è áû ëà îöå íå íà
äî ëÿ ïðà âè ëü íî îò âå òèâ øèõ ïà öè åí òîâ (òàáë. 1).

Âî ïðîñ «Âñå ãäà ëè íà ñëåä ñò âåí íîå çà áî ëå âà íèå
âñòðå ÷à åò ñÿ ó íå ñêî ëü êèõ ÷ëå íîâ ñå ìüè?» âû çâàë çà òðóä -
íå íèå äà æå ó êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ, ïðà âè ëü íî îò âå òèâ -
øèõ íà ïðå äû äó ùèå âî ïðî ñû. Âî ïðî ñû «Ìî æåò ëè èç -
ìå íå íèå ãå íîâ âû çâàòü çà áî ëå âà íèå?» è «Ìî æåò ëè
ðåá¸íîê ñ íà ñëåä ñò âåí íûì çà áî ëå âà íè åì ðî äè òü ñÿ ó
çäî ðî âûõ ñó ïðó ãîâ?» òàê æå âû çâà ëè çà òðóä íå íèÿ ó òðå òè
êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ.

Íà âî ïðîñ: «Èç âå ñò íî ëè Âàì î äî ðî äî âîé äèà ãíî ñ -
òè êå íà ñëåä ñò âåí íî ãî çà áî ëå âà íèÿ â ñå ìüå» òî ëü êî 39
êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ (17%) îò âå òè ëè, ÷òî èì èç âå ñò íî î
òà êîé âîç ìîæ íî ñòè.

Òà êèì îá ðà çîì, àíà ëèç îò âå òîâ íà âî ïðî ñû, êà ñà þ -
ùè å ñÿ èí ôîð ìè ðî âàí íî ñòè êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ ïî ãå -
íå òè êå è íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèè, ïî êà çàë, ÷òî ó çíà -
÷è òå ëü íîé ÷à ñ òè êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ (íå ìå íåå 1/3) ýòè
âî ïðî ñû âû çû âà þò çà òðóä íå íèÿ è, ñëå äî âà òå ëü íî,
âðà÷-ãå íå òèê äîë æåí óäå ëÿòü îñî áîå âíè ìà íèå èí ôîð -
ìà öè îí íîé êîì ïî íåí òå êîí ñó ëü òè ðî âà íèÿ.

Ìû ïðåä ïî ëî æè ëè, ÷òî èí ôîð ìè ðî âàí íîñòü êîí -
ñóëü òè ðó þ ùèõ ñÿ, îá ðà òèâ øèõ ñÿ çà ÌÃÊ ïî íà ïðàâ ëå -
íèþ âðà ÷åé, è îá ðà òèâ øèõ ñÿ ñà ìî ñòî ÿ òå ëü íî, ìî ãóò ðàç -
ëè ÷à òü ñÿ. Äëÿ àíà ëè çà áû ëè âû äå ëå íû äâå ãðóï ïû: 1-ÿ
ãðóï ïà âêëþ ÷à ëà êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ, îá ðà òèâ øèõ ñÿ ïî 
íà ïðàâ ëå íèþ âðà ÷åé, â òîì ÷èñ ëå âðà ÷åé-ãå íå òè êîâ
(n=141, 62,5%), 2-ÿ ãðóï ïà âêëþ ÷à ëà êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ -
ñÿ, îá ðà òèâ øèõ ñÿ ñà ìî ñòî ÿ òå ëü íî (n=85, 37,5%).

Èí ôîð ìè ðî âàí íîñòü ó êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ ãðóï ïû
¹1 ïî ðÿ äó âî ïðî ñîâ äåé ñò âè òå ëü íî îêà çà ëàñü âû øå,
÷åì â ãðóï ïå ¹2. Îä íà êî ïðè ïðî âåð êå äî ñòî âåð íî ñòè
ðàç ëè ÷èé ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì êðè òå ðèÿ Ìàí íà-Óèò íè áû -
ëî ïî êà çà íî, ÷òî ýòè ãðóï ïû äî ñòî âåð íî ðàç ëè ÷à ëèñü

òîëü êî â îò âå òå íà âî ïðîñ: «Èç âå ñò íî ëè Âàì î äî ðî äî -
âîé äèà ãíî ñ òè êå íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèè ó ïëî äà âî
âðå ìÿ áå ðå ìåí íî ñòè?». Äî ëÿ êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ èç
ãðóï ïû ¹1, çíàâ øèõ î òà êîé âîç ìîæ íî ñòè, îêà çà ëàñü
äî ñòî âåð íî âû øå (p=0,039).

Îöåí êà äî ëè êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ, 
èñ ïû òû âà þ ùèõ áåñ ïî êîé ñò âî è ÷óâ ñò âî âè íû

Íà ìè áû ëà èñ ïî ëü çî âà íà ñóáú åê òèâ íàÿ îöåí êà êîí -
ñó ëü òè ðó þ ùè ìè ñÿ ñòå ïå íè èõ îáåñ ïî êî åí íî ñòè ïî ïî -
âî äó ðîæ äå íèÿ áî ëü íî ãî ðåá¸íêà, à òàê æå îùó ùå íèÿ
÷óâ ñò âà âè íû (ïðè íà ëè ÷èè áî ëü íî ãî ðåá¸íêà).

Îöåí êà äî ëè êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ, èìå þ ùèõ áî ëü -
íûõ äå òåé è èñ ïû òû âà þ ùèõ ÷óâ ñò âî âè íû, ïðåä ñòàâ ëå íà 
â òàá ëè öå ¹2. Ïðè îò âå òå íà âî ïðîñ «Åñ ëè ó Âàñ áî ëåí
ðåá¸íîê, òî áåñ ïî êî ÿò ëè Âàñ ìûñ ëè î òîì, ÷òî Âû èëè
Âàø ìóæ âè íî âà òû â çà áî ëå âà íèè Âà øå ãî ðåá¸íêà?»
40 ÷åë. (41%) âû áðà ëè âà ðè àíò îò âå òà «î÷åíü áåñ ïî êî -
ÿò», à 24 (19%) ïðè çíà âà ëè, ÷òî «áåñ ïî êî ÿò, íî íå
î÷åíü». Òà êèì îá ðà çîì, äî ëÿ ðåñ ïîí äåí òîâ, óêà çàâ øèõ,
÷òî îíè èñ ïû òû âà þò ÷óâ ñò âî âè íû, ñî ñòà âè ëà 60%,
ïðè÷¸ì ó 41% îíî î÷åíü âû ðà æå íî. Èç ìå íå íèÿ äî ëè
ðåñ ïîí äåí òîâ, èñ ïû òû âà þ ùèõ ÷óâ ñò âî âè íû â çà âè ñè -
ìî ñòè îò âîç ðà ñ òà áî ëü íî ãî ðåá¸íêà, óñòà íî âèòü íå óäà -
ëîñü.

Âû ÿâ ëåí âû ñî êèé óðî âåíü îáåñ ïî êî åí íî ñòè êîí -
ñóëü òè ðó þ ùèõ ñÿ âîç ìîæ íî ñòüþ ðîæ äå íèÿ áî ëü íî ãî
ðåá¸íêà (òàáë. 3): 142 ÷åë. (63%) áåñ ïî êî è ëà òà êàÿ âîç -
ìîæ íîñòü, ïðè÷¸ì 61 ÷åë. (27%) óêà çàë, ÷òî èõ ýòî ñè ëü -
íî áåñ ïî êî èò, à 59 (26%) — î÷åíü ñè ëü íî áåñ ïî êî èò.

Îöåí êà âëè ÿ íèÿ äå ìî ãðà ôè ÷å ñêèõ, ñî öè à ëü íûõ 
è ìå äè öèí ñêèõ õà ðàê òå ðè ñòèê âû áîð êè 

íà èí ôîð ìè ðî âàí íîñòü
 è ïñè õî ý ìî öè î íà ëü íîå ñî ñòî ÿ íèå êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ

Äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ ñâÿ çè óðîâ íÿ èí ôîð ìè ðî âàí íî ñòè, à
òàê æå ïñè õî ý ìî öè î íà ëü íî ãî ñî ñòî ÿ íèÿ êîí ñó ëü òè ðó þ -
ùèõ ñÿ ñ èõ äå ìî ãðà ôè ÷å ñêè ìè, ñî öè à ëü íû ìè è ìå äè -
öèí ñêè ìè õà ðàê òå ðè ñòè êà ìè (ïî ëîì, âîç ðà ñ òîì, îá ðà -
çî âà íè åì, ìåñ òîì æè òå ëü ñò âà, ìà òå ðè à ëü íîé îáåñ ïå ÷åí -
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Òàá ëè öà 1
Ðå çó ëü òà òû îò âå òîâ íà âî ïðî ñû î ãå íå òè êå è íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèè

Àáñ. çíà ÷å íèÿ (%)

Äà Íåò Çà òðóä íÿ þñü îò âå òèòü

Çíà å òå ëè Âû, ÷òî òà êîå:

Íà ñëåä ñò âåí íîñòü 140 (62) 18 (8) 68 (30)

Ãå íû 122 (54) 25 (11) 79 (35)

Êàê, ïî Âà øå ìó ìíå íèþ:

Ìî æåò ëè èç ìå íå íèå ãå íîâ âû çâàòü 
çà áî ëå âà íèå?

147 (65) 7 (3) 72 (32)

Ìî æåò ëè ðåá¸íîê ñ íà ñëåä ñò âåí íûì çà áî -
ëå âà íè åì ðî äè òü ñÿ ó çäî ðî âûõ ñó ïðó ãîâ?

137 (61) 14 (6) 75 (33)

Âñå ãäà ëè íà ñëåä ñò âåí íîå çà áî ëå âà íèå
âñòðå ÷à åò ñÿ ó íå ñêî ëü êèõ ÷ëå íîâ ñå ìüè?

16 (7) 104 (46) 106 (47)



íî ñòüþ, íà ëè ÷è åì èëè îò ñóò ñò âè åì äå òåé, èõ áî ëåçíüþ
èëè ñìåðòüþ) è ðå ïðî äóê òèâ íû ìè ïëà íà ìè áûë ïðî âå -
äåí êîð ðå ëÿ öè îí íûé àíà ëèç ñ ïðè ìå íå íè åì êðè òå ðèÿ
Ñïèð ìå íà (òàáë. 4).

Èç òàáë. 4 ñëå äó åò, ÷òî â áî ëü øèí ñò âå ñëó ÷à åâ îò ñóò -
ñò âó þò çíà ÷è ìûå êîð ðå ëÿ öèè ìåæ äó èí ôîð ìè ðî âàí íî -
ñòüþ, ïñè õî ý ìî öè î íà ëü íûì ñî ñòî ÿ íè åì êîí ñó ëü òè ðó þ -
ùèõ ñÿ è èõ äå ìî ãðà ôè ÷å ñêè ìè, ñî öè à ëü íû ìè è ìå äè -
öèí ñêè ìè õà ðàê òå ðè ñòè êà ìè. Íàé äå íà êîð ðå ëÿ öèÿ ìåæ -
äó ïî ëîì êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ è îò âå òîì íà âî ïðîñ:
«Ìî æåò ëè ðåá¸íîê ñ íà ñëåä ñò âåí íûì çà áî ëå âà íè åì ðî -
äè òü ñÿ ó çäî ðî âûõ ñó ïðó ãîâ?» (r=-0,3): ìóæ ÷è íû áî ëåå
ñêëîí íû ñ÷è òàòü, ÷òî ðåá¸íîê ñ íà ñëåä ñò âåí íûì çà áî ëå -
âà íè åì íå ìî æåò ðî äè òü ñÿ â ñå ìüå, ãäå äâîå ñó ïðó ãîâ
çäî ðî âû. Âîç ðàñò êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ îò ðè öà òå ëü íî
êîð ðå ëè ðî âàë ñ îò âå òîì íà âî ïðîñ î âàæ íî ñòè îá ðà ùå -
íèÿ â êîí ñó ëü òà öèþ (r=-0,3), à òàê æå ñ îò âå òîì íà âî -
ïðîñ «Áåñ ïî êî èò ëè Âàñ âîç ìîæ íîñòü ðîæ äå íèÿ ðåá¸íêà 
ñ çà áî ëå âà íè åì, ïî ïî âî äó êî òî ðî ãî Âû îá ðà òè ëèñü ê
íàì?» (r=-0,3), ÷òî âå ðî ÿò íî, ñâÿ çà íî ñî ñíè æåí íîé ïî -
òðåá íî ñòüþ â ðå ïðî äóê öèè êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ ñòàð -
øåé âîç ðà ñò íîé ãðóï ïû.

Óðî âåíü îá ðà çî âà íèÿ îò ðè öà òå ëü íî êîð ðå ëè ðî âàë ñ
îò âå òà ìè íà âî ïðî ñû «Áåñ ïî êî èò ëè Âàñ âîç ìîæ íîñòü
ðîæ äå íèÿ ðåá¸íêà ñ çà áî ëå âà íè åì, ïî ïî âî äó êî òî ðî ãî
Âû îá ðà òè ëèñü ê íàì?» (r=-0,21) è «Áåñ ïî êî èò ëè ÷óâ ñò -
âî âè íû ïî ïî âî äó ðîæ äå íèÿ áî ëü íî ãî ðåá¸íêà»
(r=-0,20). ×åì âûøå áûë óðî âåíü îá ðà çî âà íèÿ êîí ñó ëü -
òè ðó þ ùèõ ñÿ, òåì ÷à ùå ðåñ ïîí äåí òû óêà çû âà ëè íà îò -
ñóò ñò âèå ÷óâ ñò âà âè íû èç-çà ðîæ äå íèÿ áî ëü íî ãî ðåá¸íêà 
è áåñ ïî êîé ñò âà ïî ïî âî äó âîç ìîæ íî ãî ðîæ äå íèÿ
ðåá¸íêà ñ íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèåé. Îò ðè öà òå ëü íàÿ

êîð ðå ëÿ öèÿ òàê æå îá íà ðó æå íà ìåæ äó óðîâ íåì îá ðà çî âà -
íèÿ è îò âå òîì íà âî ïðîñ: «Ìî æåò ëè ðåá¸íîê ñ íà ñëåä ñò -
âåí íûì çà áî ëå âà íè åì ðî äè òü ñÿ ó çäî ðî âûõ ñó ïðó ãîâ?»
(r=-0,18): áî ëåå îá ðà çî âàí íûå êîí ñó ëü òè ðó þ ùè å ñÿ ÷à -
ùå çíà ëè î òà êîé âîç ìîæ íî ñòè. Ïî ëî æè òå ëü íûå êîð ðå -
ëÿ öèè áû ëè îá íà ðó æå íû ìåæ äó óðîâ íåì îá ðà çî âà íèÿ è
îò âå òà ìè íà âî ïðî ñû: «Çíà å òå ëè Âû ÷òî-òî î ëà áî ðà òîð -
íîé äèà ãíî ñ òè êå íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé?» (r=0,21) è
«Èç âå ñò íî ëè Âàì î äî ðî äî âîé äèà ãíî ñ òè êå?» (r=0,20).

Íàè áî ëåå âû ñî êèå êî ýô ôè öè åí òû êîð ðå ëÿ öèè âû -
ÿâ ëå íû ìåæ äó îò âå òà ìè íà âî ïðî ñû, îò ðà æà þ ùèå æå ëà -
íèå èìåòü äå òåé è îáåñ ïî êî åí íîñòü èõ çäî ðî âü åì. Òàê,
ïî ëî æè òå ëü íûé îò âåò íà âî ïðîñ «ñî áè ðà å òåñü ëè âû
èìåòü äå òåé» êîð ðå ëè ðî âàë ñ ïî ëî æè òå ëü íûì îò âå òîì
íà âî ïðîñ «áåñ ïî êî èò ëè âàñ ðîæ äå íèå áî ëü íî ãî
ðåá¸íêà» (r=0,65). Áåñ ïî êîé ñò âî ïî ïî âî äó âîç ìîæ íî -
ñòè ïî âòîð íî ãî ðîæ äå íèÿ áî ëü íî ãî ðåá¸íêà êîð ðå ëè ðî -
âà ëî ñ íà ëè ÷è åì â ñå ìüå áî ëü íî ãî ðåá¸íêà (r=0,6) ñ òÿ -
æå ñòüþ åãî ñî ñòî ÿ íèÿ (r=0,45).

Îá íà ðó æå íà îò ðè öà òå ëü íàÿ êîð ðå ëÿ öèÿ ìåæ äó íà ëè -
÷è åì ó êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ äå òåé è æå ëà íè åì åù¸ èìåòü 
ðåá¸íêà (r=-0,4) ò.å. êîí ñó ëü òè ðó þ ùè å ñÿ ñ äå òü ìè, äà æå
áî ëü íû ìè, áû ëè ìå íåå ãî òî âû ê òî ìó, ÷òî áû èìåòü åù¸
ðåá¸íêà. Âû ÿâ ëå íà îò ðè öà òå ëü íàÿ êîð ðå ëÿ öèÿ ìåæ äó
òÿ æå ñòüþ çà áî ëå âà íèÿ ó ðåá¸íêà è ýô ôåê òèâ íî ñòüþ åãî
ëå ÷å íèÿ (r=-0,4). Êîð ðå ëÿ öèÿ ìåæ äó óðîâ íåì îá ðà çî âà -
íèÿ è ìåñ òîì æè òå ëü ñò âà îêà çà ëàñü íèç êîé (r=0,19).

Âû ÿâ ëå íà êîð ðå ëÿ öèÿ ìåæ äó öå ëÿ ìè îá ðà ùå íèÿ è
îò âå òîì íà âî ïðîñ «Ñî áè ðà å òåñü ëè âû èìåòü äå òåé».
×åì ÷à ùå ðåñ ïîí äåí òû óòâåð äè òå ëü íî îò âå ÷à ëè íà âî -
ïðîñ «Ñî áè ðà å òåñü ëè Âû èìåòü äå òåé», òåì ÷à ùå îíè
óêà çû âà ëè ñðå äè öå ëåé îá ðà ùå íèÿ «ïî ñòà íîâ êà äèà ãíî -
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Òàá ëè öà 2
Ðàñ ïðå äå ëå íèå îò âå òîâ íà âî ïðîñ î ÷óâ ñò âå âè íû çà çà áî ëå âà íèå ðåá¸íêà

(Âî ïðîñ «Åñ ëè ó Âàñ áî ëåí ðåá¸íîê, òî áåñ ïî êî ÿò ëè Âàñ ìûñ ëè î òîì, ÷òî Âû èëè Âàø ìóæ âè íî âà òû â
çà áî ëå âà íèè Âà øå ãî ðåá¸íêà?»)

Âà ðè àíò îò âå òà Àáñ. çíà ÷å íèÿ Çíà ÷å íèÿ, %

1. Íå áåñ ïî êî ÿò 29 23

2. Áåñ ïî êî ÿò, íî íå î÷åíü 24 19

3. Î÷åíü áåñ ïî êî ÿò 50 41

4. Òðóä íî ñêà çàòü 21 17

Òàá ëè öà 3
Ðàñ ïðå äå ëå íèå îò âå òîâ ðåñ ïîí äåí òîâ íà âî ïðîñ

îá îáåñ ïî êî åí íî ñòè âîç ìîæ íî ñòüþ ðîæ äå íèÿ áî ëü íî ãî ðåá¸íêà
(Âî ïðîñ «Áåñ ïî êî èò ëè Âàñ âîç ìîæ íîñòü ðîæ äå íèÿ ðåá¸íêà ñ çà áî ëå âà íè åì,

ïî ïî âî äó êî òî ðî ãî Âû îá ðà òè ëèñü ê íàì?»)

Âà ðè àíò îò âå òà Àáñ. çíà ÷å íèÿ Çíà ÷å íèÿ, %

Ñî âåð øåí íî íå áåñ ïî êî èò 47 21

Íå ìíî ãî áåñ ïî êî èò 36 16

Ñðåä íÿÿ îáåñ ïî êî åí íîñòü 23 10

Ñè ëü íî áåñ ïî êî èò 61 27

Î÷åíü ñè ëü íî áåñ ïî êî èò 59 26



çà» (r=0,45), «îïðå äå ëå íèå ðè ñ êà ðîæ äå íèÿ áî ëü íî ãî

ðåá¸íêà» (r=0,35), «óç íàòü î òå ÷å íèè çà áî ëå âà íèÿ»

(r=0,3) è «ïî ìîùü â ëå ÷å íèè» (r=0,3).

Êîí ñó ëü òè ðó þ ùè å ñÿ, îá ðà òèâ øè å ñÿ çà ÌÃÊ, áû ëè

îáåñ ïî êî å íû âîç ìîæ íî ñòüþ ïî âòîð íî ãî ðîæ äå íèÿ

áîëü íî ãî ðåá¸íêà. Ðåñ ïîí äåí òû, óêà çàâ øèå öå ëüþ îá ðà -

ùå íèÿ ïñè õî ëî ãè ÷å ñêóþ ïîä äåð æ êó, ÷à ùå óêà çû âà ëè íà

âàæ íîñòü äëÿ ñå áÿ îá ðà ùå íèÿ â êîí ñó ëü òà öèþ (r=0,3), à

òå, êòî îá ðà òèë ñÿ äëÿ îïðå äå ëå íèÿ ðè ñ êà ðîæ äå íèÿ

áîëü íî ãî ðåá¸íêà, ÷à ùå óêà çû âà ëè íà áåñ ïî êîé ñò âî ïî

ïî âî äó âîç ìîæ íî ñòè ïî âòîð íî ãî ðîæ äå íèÿ áî ëü íî ãî

(r=0,35). Äëÿ âñåõ îò ìå ÷åí íûõ â òåê ñòå êîð ðå ëÿ öèé

ð<0,05.

Çà êëþ ÷å íèå

Ìû ïðî à íà ëè çè ðî âà ëè îñíîâ íûå ñî öè à ëü íî-äå ìî -
ãðà ôè ÷å ñêèå è ïñè õî ëî ãè ÷å ñêèå õà ðàê òå ðè ñòè êè êîí ñó -
ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ, èñ õîä íûé óðî âåíü èí ôîð ìè ðî âàí íî ñòè
â îá ëà ñ òè ãå íå òè êè è íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèè, ÷òî ÿâ -
ëÿ åò ñÿ íå îá õî äè ìûì óñëî âè åì äëÿ ïî ñëå äó þ ùåé îöåí -
êè ýô ôåê òèâ íî ñòè ÌÃÊ.

Îá íà ðó æå íà ñó ùå ñò âåí íàÿ ïî òðåá íîñòü îïðî øåí íûõ 
ëèö, îñî áåí íî ìî ëî äî ãî âîç ðà ñ òà, â ÌÃÊ, êî òî ðàÿ äî -
ñòî âåð íî ñâÿ çà íà ñ èõ îáåñ ïî êî åí íî ñòüþ ðè ñ êîì ðîæ äå -
íèÿ áî ëü íî ãî ðåá¸íêà.

Áû ëî îá íà ðó æå íî, ÷òî êîí ñó ëü òè ðó þ ùè å ñÿ ñ áî ëåå
âû ñî êèì óðîâ íåì îá ðà çî âà íèÿ ðå æå óêà çû âà ëè íà áåñ ïî -

ISSN 2073-7998 47

ÌÅ ÄÈ ÖÈÍ ÑÊÀß ÃÅ ÍÅ ÒÈ ÊÀ. — 2013. — ¹5

Òàá ëè öà 4
Êî ýô ôè öè åí òû êîð ðå ëÿ öèè (êðè òå ðèé Ñïèð ìå íà, r)

ìåæ äó äå ìî ãðà ôè ÷å ñêè ìè, ñî öè à ëü íû ìè è ìå äè öèí ñêè ìè õà ðàê òå ðè ñòè êà ìè è èí ôîð ìè ðî âàí íî ñòüþ 
î ãå íå òè êå è íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèè è ïñè õî ý ìî öè î íà ëü íû ìè õà ðàê òå ðè ñòè êà ìè

Èí ôîð ìè ðî âàí íîñòü è 
ïñè õî ý ìî öè î íà ëü íîå

ñî ñòî ÿ íèå

Ìå äè êî-ñî öè à ëü íûå õà ðàê òå ðè ñòè êè

Ïîë êîí -
ñó ëü òè -
ðó þ ùèõ -

ñÿ

Âîç ðàñò
êîí ñó ëü -
òè ðó þ -
ùèõ ñÿ

Êî ëè ÷å -
ñò âî äå -
òåé â ñå -

ìüå

Óðî âåíü
îá ðà çî -
âà íèÿ

Ìåñ òî
æè òå ëü -

ñò âà

Ìà òå ðè -
à ëü íàÿ
îáåñ ïå -
÷åí íîñòü

Íà ëè ÷èå
áî ëü íûõ
äå òåé â
ñå ìüå

Æå ëà íèå 
èìåòü
äå òåé

Òÿ æåñòü
ñî ñòî ÿ -

íèÿ áîëü -
íî ãî

ðåá¸íêà
(ïðè åãî
íà ëè ÷èè
â ñå ìüå)

Ýô ôåê -
òèâ íîñòü 
ëå ÷å íèÿ
çà áî ëå -
âà íèÿ

Áåñ ïî êîé ñò âî ïî ïî -
âî äó âîç ìîæ íî ãî ðîæ -
äå íèÿ áî ëü íî ãî
ðåá¸íêà

<0,2 -0,3 <0,2 -0,21* <0,2 <0,2 0,6* 0,65* 0,45* <0,2

×óâ ñò âî âè íû ïî ïî âî -
äó ðîæ äå íèÿ áî ëü íî ãî 
ðåá¸íêà

<0,2 <0,2 <0,2 -0,20* <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2

Âàæ íîñòü îá ðà ùå íèÿ
â ÌÃÊ

<0,2  — 0,3* <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2

      Èñ õîä íûé óðî âåíü èí ôîð ìè ðî âàí íî ñòè êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ:

Çíà å òå ëè Âû, ÷òî òà êîå:

Íà ñëåä ñò âåí íîñòü <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2

Ãå íû <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2

Êàê, ïî Âà øå ìó ìíå íèþ:

Ìî æåò ëè èç ìå íå íèå
ãå íîâ âû çâàòü çà áî ëå -
âà íèå?

<0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2

Ìî æåò ëè ðåá¸íîê ñ
íà ñëåä ñò âåí íûì çà áî -
ëå âà íè åì ðî äè òü ñÿ ó
çäî ðî âûõ ñó ïðó ãîâ?

-0,3* <0,2 <0,2 -0,18* <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2

Âñå ãäà ëè íà ñëåä ñò âåí -
íîå çà áî ëå âà íèå âñòðå -
÷à åò ñÿ ó íå ñêî ëü êèõ
÷ëå íîâ ñå ìüè?

<0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2

Çíà å òå ÷òî-òî î ëà áî -
ðà òîð íîé äèà ãíî ñ òè -
êå?

<0,2 <0,2 <0,2 0,21* <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2

Èç âå ñò íî ëè Âàì î äî -
ðî äî âîé äèà ãíî ñ òè êå?

<0,2 <0,2 <0,2 0,21* <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2 <0,2

Ïðè ìå ÷à íèå.   ð<0,05



êîé ñò âî ïî ïî âî äó âîç ìîæ íî ñòè ïî âòîð íî ãî ðîæ äå íèÿ
áîëü íî ãî ðåá¸íêà è ÷óâ ñò âî âè íû èç-çà åãî ðîæ äå íèÿ.

Ïî îò âå òàì íà ðÿä ïðî âå ðî÷ íûõ âî ïðî ñîâ áûë îöå íåí
èñ õîä íûé óðî âåíü ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêèõ çíà íèé êîí ñó ëü -
òè ðó þ ùèõ ñÿ è âû ÿâ ëå íî, ÷òî ïðè ìåð íî òðåòü êîí ñó ëü òè -
ðó þ ùèõ ñÿ íå ìîã ëè îò âå òèòü íà ýòè âî ïðî ñû. Òî ëü êî 17%
çíà ëè î âîç ìîæ íî ñòè äî ðî äî âîé äèà ãíî ñ òè êè íà ñëåä ñò -
âåí íûõ çà áî ëå âà íèé. Ëè öà ñ áî ëåå âû ñî êèì óðîâ íåì îá ðà -
çî âà íèÿ ÷à ùå çíà ëè î âîç ìîæ íî ñòè ðîæ äå íèÿ áî ëü íî ãî
ðåá¸íêà ó çäî ðî âûõ ðî äè òå ëåé, áû ëè áî ëåå îñ âå äîì ëå íû î
âîç ìîæ íî ñòÿõ ëà áî ðà òîð íîé äèà ãíî ñ òè êè è äèà ãíî ñ òè êè
íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé ó ïëî äà. Óñòà íîâ ëå íî, ÷òî
äî ëÿ êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ, çíàâ øèõ î ïðå íà òà ëü íîé äèà -
ãíî ñ òè êå íà ñëåä ñò âåí íî ãî çà áî ëå âà íèÿ, äî ñòî âåð íî âû øå
ñðå äè òåõ, êòî îá ðà òèë ñÿ çà ÌÃÊ ïî íà ïðàâ ëå íèþ âðà ÷åé,
ïî ñðàâ íå íèþ ñ îá ðà òèâ øè ìè ñÿ ñà ìî ñòî ÿ òå ëü íî.

Ïî ëó ÷åí íûå äàí íûå èñ ïî ëü çî âà íû äëÿ àíà ëè çà èç -
ìå íå íèé èí ôîð ìè ðî âàí íî ñòè è ïñè õî ý ìî öè î íà ëü íî ãî
ñî ñòî ÿ íèÿ êîí ñó ëü òè ðó þ ùèõ ñÿ ïî ñëå ÌÃÊ, ðå çó ëü òà òû
êî òî ðî ãî áó äóò èç ëî æå íû â ñëå äó þ ùåé ïóá ëè êà öèè.
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In te grated es ti ma tion of ge netic coun sel ing ef fi ciency. 
Re port I. Anal y sis of med i cal and so cial char ac ter is tics of consultees

Baranova E.E.1, Sergeev A.S.2, Ivanova L.YU.3, Zhuravleva I.V.3, Izhevskaya V.L.2, Ginter E.K.1,2

1 — Rus sian Med i cal Acad emy of Post grad u ate Ed u ca tion, Min is try of Health, Mos cow; e-mail: baranova.gen @ gmail.com
2 — Re search Cen tre for Med i cal Ge net ics, Rus sian Acad emy of Med i cal Sci ences, Mos cow
3 — In sti tute of So ci ol ogy, Rus sian Acad emy of Sci ences, Mos cow

The pres ent re view con sid ers med i cal-social and socio-demographic char ac ter is tics of the re spon dents hav ing sought the ge net -
i cist’s ad vice on the risk of he red i tary dis eases known or sus pected to ex ist in the fam ily. The char ac ter is tics be ing an a lyzed in cluded
the level of un der stand ing of the ba sics of ge net ics, as well as of the ge netic causes of a dis ease and the mean ing of ge netic risk;
some as pects of the psy cho-emotional state of consultees (feel ing of guilt, an un eas i ness about a risk of a child with an in her ited dis -
or der be ing born, etc.) were also eval u ated. An at tempt was made to iden tify the re la tion ship be tween these pa ram e ters and med i -
cal-social char ac ter is tics of the consultees.
    Key words: ge netic coun sel ing, com pre hen sive eval u a tion, ef fi ciency, form
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