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С.А. Федорова, Ф.М. Терютин
МНЕНИЕ МОЛОДЫХ ЛЮДЕЙ О ГИПОТЕ-
ТИЧЕСКОМ РИСКЕ РОЖДЕНИЯ ГЛУХОГО 
РЕБЕНКА

Проведены анкетирование и забор буккального эпителия у молодых людей, средний возраст которых 21 год, с целью анализа их 
мнения о гипотетическом риске рождения глухого ребенка и проведения генетического тестирования на наличие мутации c.-23+1G>A в 
гене GJB2. В результате анкетирования показано, что большинство молодых слышащих людей думает, что глухота может быть наслед-
ственным заболеванием. Большинство молодых людей предполагает возможность рождения глухого ребенка у слышащих родителей, 
но относительно себя мало кто согласен с этим риском. Такой ответ можно объяснить защитными свойствами психики. У гетерозиготных 
носителей мутации c.-23+1G>A в гене GJB2 наблюдается тенденция предполагать наследственный характер глухоты чаще, чем это де-
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лали люди без данной мутации. Такой ответ можно объяснить наличием близких глухих/
тугоухих родственников. 

Ключевые слова: мнение молодых людей, ген GJB2, мутация c.-23+1G>A, частота ге-
терозиготного носительства.

We conducted a questionnaire and a selection of buccal epithelium of people, whose 
mean age is 21, in order to analyze their opinion on the potential risk of a deaf child’s birth 
and conduct genetic testing for the presence of the mutation c.-23+1G>A in the GJB2 gene. 
Analysis of data from the questionnaire with genotypes shows that there are no statistically 
significant differences in the respondents’ responses (p>0.05). As a result of the questionnaire, 
it is shown that most young hearing people think that deafness can be a hereditary disease. 
Most young people assume the possibility of birth of a deaf child from hearing parents, but  
very few respondents agree with this risk. Such a response can be explained by the protective 
internals of the psyche, when a person assumes the existence of the same risk of the birth 
of a deaf child in all people. In heterozygous carriers of the mutation c.-23+1G>A in the gene 
GJB2, there is a tendency to assume the hereditary nature of deafness more often than in 
people without this mutation.Such a response can be explained by the presence of close deaf/
hard-of-hearing relatives.

Keywords: opinion of young people, GJB2 gene, c.-23+1G>A mutation, frequency of 
heterozygous carrier.
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Введение. В последние годы, в 
связи с расширением возможностей 
ДНК-тестирования большое внимание 
уделяется молекулярно-генетическим 
причинам наследственных форм глу-
хоты. Однако при этом во многих ре-
гионах мира остаются недостаточно 
изученными биоэтические и социаль-
ные аспекты данного заболевания. В 
настоящее время генетические тех-
нологии опережают информацион-
ное пространство, вследствие чего в 
российском обществе нет сформиро-
ванного мнения по отношению к тяже-
лым морально-этическим вопросам, 
которые влекут за собой генетические 
технологии. Работы в этом направле-
нии были проведены в США и ряде 
европейских стран [5,6,9], в России 
подобные исследования практически 
отсутствуют.

Ранее в Республике Саха (Якутия) 
была выявлена основная причина 
врожденной глухоты, которая вызы-
вается мутацией c.-23+1G>A в гене 
GJB2 [3]. В популяции якутов данная 
мутация встречается с экстремаль-
но высокой частотой гетерозиготно-
го носительства (10%) [3]. В Якутии 
вклад мутаций гена GJB2 в этиологию 
наследственной глухоты составля-
ет 48,8% и является одним из самых 
высоких в Азии, что обусловлено су-
щественным накоплением мутации 
сайта сплайсинга c.-23+1G>A в гене 
GJB2 вследствие эффекта основа-
теля в популяции якутов («возраст» 
мутации ~ 800 лет) [3,4,11]. Результа-
ты научно-исследовательских работ в 
области генетических форм глухоты 
активно внедряются в практику в виде 
различных тест-систем рутинной ДНК-
диагностики. Однако биоэтические, 
социальные и психологические про-
блемы, возникающие при применении 
данных генетических технологий, ме-
нее изучены, чем молекулярно-генети-
ческие аспекты глухоты.

В клинической практике 90-95% 
глухих детей рождаются в слышащих 
семьях [7,10]. Анализ мнения слыша-
щих родителей о возможных причинах 
потери слуха их ребенка свидетель-
ствует, что большинство слышащих 
респондентов в Якутии (86,1%), Тыве 
(73,8) и Башкортостане (76,2%) не 
считают потерю слуха у ребенка на-
следственной [1, 8]. Если принять во 
внимание это мнение родителей, то 
потеря слуха у их детей в 73,8-86,1% 
случаев или обусловлена факторами 
внешней среды, или же причина оста-
ется неизвестной [1,8]. При этом среди 
респондентов, участвовавших в анке-
тировании, наблюдается тенденция к 

отрицанию наследственного характе-
ра заболевания при отсутствии глухих 
родственников в семье [1,8]. В этом 
контексте анализ мнения молодых лю-
дей о гипотетическом риске рождения 
глухого ребенка важен с точки зрения 
формирования референсной группы 
индивидов, которые в большинстве 
своем не сталкивались с подобными 
морально-этическими проблемами [1].

Целью данной работы является 
анализ мнения молодых людей о ги-
потетическом риске рождения глухого 
ребенка.

Материалы и методы исследо-
вания. Мы провели анкетирование и 
забор буккального эпителия у студен-
тов ФГАОУ ВО «Северо-Восточный 
федеральный университет им. М.К. 
Аммосова». В анкетировании приня-
ли участие 241 чел. Из них 44% были 
мужчины и 56 – женщины, средний 
возраст участников 21 год. Городское 
население составило 24%, сельское – 
74, не указало место проживания/рож-
дения – 2%. Все респонденты были 
якуты (табл. 1).

 Вопросы в анкетах были закрытые, 
альтернативные, с выбором одного 
варианта ответа. По полноте охвата 
анкета выборочная, проведена среди 
слышащих людей. По типу контакта с 
респондентами анкетирование было 
очное, по числу респондентов – ау-
диторное (одновременное заполне-
ние анкет группой людей, собранных 
в одном помещении в соответствии с 
правилами выборочной процедуры). 
Обследования, предусмотренные 
рамками данной научно-исследова-
тельской работы, проводились после 
информированного письменного со-
гласия участников. Научно-исследова-
тельская работа одобрена локальным 
комитетом по биомедицинской этике 
при ЯНЦ КМП в 2014 г. (г. Якутск, про-
токол №41 от 12 ноября 2014 г.).

Выделение ДНК из буккального 
эпителия проводили методом фе-
нольно-хлороформной экстракции. 
Амплификацию фрагментов гена 
GJB2, включающих экзон 1 с 5’- 
CCGGGAAGCTCTGAGGAC-3’ и 
5 ’ - G C A A C C G C T C T G G G T C T C -
3’праймерами и экзон 2 с 
5’-TCGGCCCCAGTGGTACAG-3’ и 
5’-CTGGGCAATGCGTTAAACTGG-3’ 
праймерами гена GJB2 с фланкиру-
ющими областями, проводили с по-
мощью ПЦР. При детекции мутации 
с.-23+1G>A в гене GJB2 мы амплифи-
цировали экзон 1 этого гена с интрон-
ной частью, содержащего полиморф-
ный сайт рестрикции (сайт рестрикции 
– GGTGA(N)8/7). Для этого амплифи-

цированный образец с рестриктазой и 
буфером помещался в термостат на 
12 ч при температуре 370С и на следу-
ющий день проводили электрофорез 
амплификатов в 3%-ном агарозном 
геле с бромистым этидием. 

Результаты и обсуждение. В 
данной работе мы рассматривали 
три вопроса, относящиеся к цели ис-
следования. Первый вопрос: «Как Вы 
думаете, глухота наследственное за-
болевание?». Ответ респондентов: 
«да» или «нет». Второй вопрос: «Как 
Вы считаете, есть ли вероятность ро-
дить глухого ребенка у слышащих ро-
дителей?». Ответ респондентов: «да» 
или «нет». Третий вопрос: «Есть ли у 
Вас вероятность родить глухого ребен-
ка?». Ответ респондентов: «да», «нет» 
или «не знаю».

Мы провели корреляцию ответов 
респондентов о гипотетическом риске 
рождения глухого ребенка с их ре-
альными рисками, протестировав их 
на наличие мутации c.-23+1G>A гена 
GJB2, так как данная мутация среди 
якутов является самой распростра-
ненной [11]. Частота гетерозиготного 
носительства мутации c.-23+1G>А 
гена GJB2 среди слышащих молодых 
людей (n=241) в популяции якутов со-
ставила 10,8% (табл.2). 

На вопрос «Как Вы думаете, глухота 
наследственное заболевание?» боль-
ше половины респондентов (62,66%) 
ответили «да» и 37,34% ответили «нет» 
(рис. 1, А). При сопоставлении ответов 
с данными генотипирования значимых 
отличий в ответах респондентов не 
было выявлено (p>0,05). Так, гетерози-
готных носителей мутации c.-23+1G>A 

Таблица 2

Таблица 1
Данные опрошенных молодых 

слышащих респондентов

Молодые слышащие (n=241) Кол-
во %

Пол
Мужской 106 43,98
Женский 135 56,02
Место рождения
Городское 57 23,65
Сельское 178 73,86
Нет ответа 6 2,49
Национальность
Якуты 241 100
Средний возраст – 21 год

Частота гетерозиготных носителей 
мутации c.-23+1G>A в гене GJB2

Кол-во (n=241) %
[wt]; c.[-23+1G>A] 26 10,79

[wt];[wt] 215 89,21
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гена GJB2 было больше (76,92% про-
тив 60,93%) в группе респондентов, 
согласных с тем, что глухота – это на-
следственное заболевание, а в группе 
несогласных с этим утверждением ге-
терозиготных носителей было меньше 
(23,08 против 39,07%) (рис. 1, Б).

На вопрос «Как Вы считаете, есть 
ли вероятность родить глухого ребен-
ка у слышащих родителей?» боль-
шинство (81,33%) считает, что у слы-
шащих родителей такая вероятность 
существует, 17,43% исключают такую 
вероятность и 1,24% не ответили на 
данный вопрос (рис.2, А). В группе ре-
спондентов, согласных с такой веро-
ятностью, гетерозиготных носителей 
больше (88,46%), чем в противополож-
ной группе (7,69%) (рис. 2, Б).

На вопрос «Есть ли вероятность 
рождения глухого ребенка у Вас?» 
больше половины респондентов 
(66,8%) не знают, что ответить, ис-
ключают такую вероятность – 29,88%, 
согласны с этим только 2,49% опро-
шенных (рис. 3, А). При корреляции 
ответов с генотипами получается, что 
гетерозиготных носителей больше в 
группе респондентов, которые не зна-
ют есть ли у них вероятность родить 
глухого ребенка (80,77%), меньше – в 
группе не согласных с такой вероят-
ностью (19,23%), а в группе, которая 
согласилась с этим, гетерозиготных 
носителей не оказалось (рис. 3, Б).

Частота гетерозиготного носитель-
ства мутации c.-23+1G>А в гене GJB2 
среди слышащих молодых людей 
(n=241) в популяции якутов состави-
ла 10,8% (табл. 2), что сопоставимо с 
ранее полученными данными. Ранее в 
Якутии частота гетерозиготного носи-
тельства мутации c.-23+1G>A в попу-
ляционной выборке якутов из 350 чел., 
составила 10,2% [3,11]. 

Большинство молодых слышащих 
людей думают, что глухота может 
быть наследственным заболевани-
ем (62,6%) (рис. 1). В исследованиях, 
проведенных среди глухих взрослых 
и слышащих родителей глухих детей 
[1,8], показано, что данные группы 
думают противоположным образом, 
то есть большинство глухих взрослых 
(84%) и слышащих родителей глухих 
детей (78%) думают, что их глухота или 
глухота их ребенка это ненаследствен-
ное заболевание [1,8]. Общую тен-
денцию в отрицании наследственного 
характера заболевания в исследуе-
мых группах авторы объясняют мало-
информированностью респондентов 
о генетических причинах глухоты и 
психоэмоциональными причинами – 
«нежеланием быть виновным в глухо-

те ребенка» [1,8]. Согласие с тем, что 
глухота может быть наследственным 
заболеванием среди молодых слыша-
щих людей, возможно, говорит о том, 
что данная группа респондентов не-
дооценивает важность этого вопроса 
и готова согласиться с подобным до-
статочно абстрактным утверждением 
(что глухота – это наследственное за-
болевание). Напротив, люди с потерей 
слуха или имеющие глухого ребенка / 
глухих близких (столкнувшиеся с дан-
ной проблемой), в большей степени 
склонны отрицать наследственный ха-
рактер потери слуха (78-84%) [8]. 

Интересно, что большинство опро-
шенных молодых респондентов счи-
тает, что у слышащих родителей мо-
жет родиться глухой ребенок (81,33%) 
(рис. 2), но относительно себя соглас-
ны с этим риском только 2,49% (рис. 3) 
опрошенных. Такой ответ также мож-
но объяснить защитными свойствами 
психики, когда человек принимает су-
ществование одинакового риска рож-
дения глухого ребенка у всех людей, 
но отрицает такую вероятность у себя.

Анализ данных анкетирования с 
GJB2-генотипами показывает, что ста-
тистически значимых отличий в от-
ветах респондентов не наблюдается 
(p>0,05). Тем не менее гетерозигот-

ные носители мутации c.-23+1G>A в 
гене GJB2 чаще (79%), чем люди без 
данной мутации (60%), соглашаются с 
тем, что глухота – это наследственное 
заболевание (рис.1, Б). На вопрос №2 
«Как Вы считаете, есть ли вероятность 
родить глухого ребенка у слышащих 
родителей?» гетерозиготные носители 
мутации c.-23+1G>A в два раза реже 
(7,6%), чем люди без данной мутации 
(18,6%), отвечают «нет» (рис.2, Б). 
Кроме того, гетерозиготные носите-
ли мутации c.-23+1G>A не уверены в 
ответе на вопрос о вероятности рож-
дения глухого ребенка у себя (рис.3, 
Б). Такой ответ можно объяснить на-
личием близких глухих/тугоухих род-
ственников, и, тем самым, носители 
мутации c.-23+1G>A в гене GJB2 пред-
полагают эти риски у себя. Возможно, 
статистических результатов можно до-
биться при увеличении выборки. 

Заключение. Большинство моло-
дых людей думает, что у слышащих 
родителей может родиться глухой ре-
бенок (81,33%), но относительно себя 
согласны с этим риском только 2,49% 
опрошенных. У гетерозиготных носите-
лей мутации c.-23+1G>A в гене GJB2 
тенденция предполагать наследствен-
ный характер глухоты наблюдается 
чаще, чем у людей без данной мутации.

Рис.1. Ответы на вопрос: «Как Вы думаете, глухота наследственное заболевание?». В 
рис.1-3 А – общее распределение ответов; Б – ответы молодых людей в соотношении с 
их генотипами

Рис.2. Ответы на вопрос: «Есть ли вероятность родить глухого ребенка у слышащих ро-
дителей?»

Рис.3. Ответы на вопрос: «Есть ли у Вас вероятность родить глухого ребенка?»
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Литература

Введение. В Республике Саха (Яку-
тия) эпидемиологическая ситуация 
остается напряженной, продолжается 

распространение вируса иммуноде-
фицита человека среди населения 
и увеличение кумулятивного числа 
инфицированных и больных; показа-
тели по туберкулезу имеют устойчи-
вую тенденцию к снижению, однако в 
сравнении с среднероссийскими по-
казателями продолжают оставаться 
на достаточно высоком уровне. Забо-
леваемость острыми респираторными 
вирусными инфекциями по Республике 

Саха (Якутия) выше показателя забо-
леваемости по Российской Федерации 
на 45%, по Дальневосточному феде-
ральному округу – на 50%. В послед-
ние 2 года в республике отметился 
рост заболеваемости коклюшем и эн-
теровирусной инфекцией, связанный с 
очередным циклическим подъемом за-
болеваемости. В 2017 г. в республике 
показатель заболеваемости острыми 
вирусными гепатитами на 18,5% выше 

С.С. Слепцова, Н.М. Гоголев, О.М. Заморщикова
АНАЛИЗ ДЕЯТЕЛЬНОСТИ ИНФЕКЦИОННОЙ 
СЛУЖБЫ В РЕСПУБЛИКЕ САХА (ЯКУТИЯ)

С целью изучения состояния инфекционной службы (ИС) в Республике Саха (Якутия) проведен анализ основных результатов деятель-
ности в период с 2000 по 2017 г., а также дана сравнительная характеристика с аналогичными показателями по Российской Федерации 
(РФ). Выявлено, что по итогам 2017 г. в Республике Саха (Якутия) зарегистрирован рост заболеваемости по двенадцати инфекционным 
нозологиям, поэтому в связи с сохраняющейся неблагоприятной ситуацией проблема организации медицинской помощи инфекционным 
больным требует принятия комплексных и системных мер по снижению дефицита в регионе врачей инфекционистов и инфекционных 
коек в стационарах с увеличением финансирования данного направления медицинской помощи в Республике Саха (Якутия). 

Ключевые слова: инфекционная служба, заболеваемость, инфекционные болезни, кадры, коэффициент смертности от инфекцион-
ных болезней. 

The main results of the infectious service were analyzed for the study of its state in the Republic of Sakha (Yakutia) during 2000-2017. Also there 
were given comparative characteristics with analogical indicators in the Russian Federation. According to results of 2017 the growth of morbidity 
in 12 infections was recorded in the Republic. Due to persisting unfavorable situation, the problem of realization of medical service to infectious 
patients demands to take system arrangements on deficit reduction of infectious diseases’ specialists and infectious beds in hospitals; to increase 
financing of current medical care in the Republic of Sakha (Yakutia).

Keywords: infectious service, morbidity, infectious diseases, personnel, the death rate from infectious diseases.
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