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Введение. Врожденная глухота – 
одна из наиболее частых патологий в 
мире (1 на 650-1000 новорожденных 
детей), примерно 50-60% всех случаев 
которой имеют наследственные при-
чины [14].

Общая распространенность на-
следственных форм глухоты в рос-
сийской Федерации составляет 
13,0:100000, в некоторых регионах бо-
лее высокая, например, в республике 
Чувашия – 32,5:100000, в ростовской 
области – 36,6:100000 [4,9]. Прове-
денные эпидемиологические исследо-
вания нарушений слуха в республике 
Саха (Якутия) отмечают достаточно 
высокую частоту сенсоневральной ту-
гоухости среди детей до 14 лет, её рас-
пространенность превышает анало-
гичный показатель по центральному 

федеральному округу рФ в 1,85 раза. 
наследственная этиология заболева-
ния прослеживается у 43% среди уче-
ников в школе для слабослышащих и у 
31% – в школе для глухих [11].

С 2005 г. в республике Саха (Яку-
тия) проводится молекулярно-гене-
тическое изучение наследственной 
несиндромальной сенсоневральной 
глухоты [3]. Впервые в популяции 
якутов идентифицирована молеку-
лярно-генетическая причина наслед-
ственной врожденной формы глухо-
ты. Установлено, что она вызывается 
мутацией донорного сайта сплайсинга 
c.–23+1G>A гена GJB2 (Cx26), клас-
сифицирующейся в соответствии с 
международным каталогом OMIM 
(Online Mendelian Inheritance in Men) 
как аллельный вариант аутосомно-
рецессивной глухоты 1а типа (арГ 
1а). распространенность арГ 1а со-
ставляет 16,2 на 100000 якутского 
населения, а частота гетерозиготного 
носительства мутации c.–23+1G>A ва-
рьирует от 3,8 до 11,7% среди корен-
ного населения Якутии (эвены, эвенки, 
долганы, якуты). результаты иссле-
дования мутации сайта сплайсинга 
гена GJB2 (Cx26) свидетельствуют о 
существовании наиболее крупного в 
мире эндемичного очага накопления 
c. – 23+1G>A в Восточной Сибири [3].

Какими бы ни были причины нару-
шения слуха: врожденными, наслед-
ственными или приобретенными, глу-
хота является социально значимым 
заболеванием. Как отмечал ведущий 
дефектолог л. Выготский (1983): «Глу-
хонемота у человека оказывается не-

измеримо большим несчастьем, по-
тому что она изолирует человека от 
всякого общения с людьми. Глухоне-
мота есть недостаток социальный по 
преимуществу. Она прямее, чем сле-
пота, нарушает социальные связи лич-
ности» [2]. Общение глухих со слыша-
щими людьми может быть разным: от 
потребности в помощи для восполне-
ния недостатка слуховой информации 
до избегания окружающих, связанного 
со страхом быть непонятым. Поэтому 
люди с нарушенным слухом нередко 
предпочитают находиться в обще-
стве людей с таким же нарушением 
[10]. Глухие люди испытывают гораздо 
больше медицинских и психологиче-
ских проблем, чем слышащие. Так, в 
ряде исследований показано значи-
тельное снижение качества жизни в 
различных областях деятельности в 
обществе [15,16].

Предоставление медицинской по-
мощи для особой группы людей с 
нарушениями слуха является опре-
деленной проблемой для врача, так 
как возникает множество вопросов, 
например, как провести медицинскую 
консультацию успешно, принимая 
во внимание языковую и культурную 
специфику пациента, его сопутствую-
щие заболевания, психосоциальные 
проблемы и т.д. [19, 20]. В одном ис-
следовании среди различных органи-
заций было опрошено 100 глухих. дан-
ные выявили неравенство в доступе к 
здравоохранению. например, глухие 
женщины сталкивались с недостаточ-
ной осведомленностью медицинского 
персонала о том, как с ними общаться. 
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Обследование подтвердило, что эти 
проблемы имеют большое значение 
для большинства глухих женщин, что 
приводит к неравенству, когда их срав-
нивают со слышащими людьми [21].

Среди людей с нарушением слуха 
различают глухих, слабослышащих, 
оглохших и имплантированных. О 
глухоте говорят, когда обнаруживает-
ся стойкое двустороннее (на оба уха) 
значительное поражение слуха, при 
котором невозможно разборчивое вос-
приятие речи. По времени возникнове-
ния различают раннюю (в возрасте до 
3 лет) и позднюю (появившуюся после 
того, как сформировалась речь) глухо-
ту. Глухота, врожденная или приобре-
тенная, лишает ребенка возможности 
без специального обучения овладеть 
речью. если же речь уже начала фор-
мироваться, то ранняя глухота при-
водит к ее распаду. Однако следует 
знать, что для таких или других случа-
ев нарушения слуха использовать тер-
мин «глухонемой» неэтично [10].

Оглохшие (позднооглохшие) – 
люди, потерявшие слух, но сохранив-
шие речь. Степень сохранности их 
речи зависит от времени наступления 
глухоты и условий ее развития. дети, 
оглохшие в возрасте от 3 до 5 лет и не 
получившие специальной помощи, ко 
времени поступления в школу чаще 
всего сохраняют небольшой запас 
слов, которые обычно произносят ис-
каженно. При более позднем возник-
новении глухоты дети почти полностью 
сохраняют речевой запас (особенно 
дети, уже овладевшие письмом и чте-
нием). При специальном педагогиче-
ском воздействии речь может сохра-
ниться полностью и при более ранней 
потере слуха [5].

Имплантированные дети и взрос-
лые – это люди, перенесшие опера-
цию по кохлеарной имплантации (от 
лат. cochlea – улитка), т.е. операцию 
по вживлению электродных систем во 
внутреннее ухо, в улитку, с последую-
щей электрической стимуляцией слу-
хового нерва, что позволяет посылать 
в мозг сигналы, вызывающие слухо-
вые ощущения [5].

В данной публикации мы ставим це-
лью обсудить основные биоэтические 
вопросы днК-диагностики аутосом-
но-рецессивной глухоты 1а типа для 
разработки биоэтических правил при-
менения рутинного днК-тестирования 
арГ 1а в медицинской практике. био-
этические правила, разработанные с 
учетом региональных особенностей, 
применяются для наиболее распро-
страненных моногенных заболеваний 
в Якутии, таких как спиноцеребелляр-

ная атаксия I типа и миотоническая 
дистрофия.

Материалы и методы исследова-
ния. Мы рассматривали группу боль-
ных с наиболее распространенной 
формой глухоты, так называемой не-
синдромальной аутосомно-рецессив-
ной глухотой 1а типа. был проведен 
клинико-генеалогический анализ для 
выявления форм тугоухости, соответ-
ствующей клинической картине арГ 
1а типа. При анкетировании мы про-
анализировали ответы слышащих ре-
спондентов, у которых есть дети с под-
твержденной генетической этиологией 
потери слуха, вызванной мутациями 
гена GJB2. респонденты, не являющи-
еся биологическими родителями либо 
приходившиеся родственниками отда-
ленной степени родства (бабушки, де-
душки, дяди и тети), не были включены 
в исследование. В исследуемую груп-
пу был включен 91 слышащий роди-
тель 70 глухих неродственных между 
собой детей, удовлетворяющих основ-
ным клиническим критериям несин-
дромальной аутосомно-рецессивной 
сенсоневральной потери слуха. Все 
70 глухих пациентов имели мутации в 
гене GJB2 (в гомозиготном или компа-
унд-гетерозиготном состоянии) [6,7].

Клиническое обследование пациен-
тов. Клиническое обследование боль-
ных было осуществлено в условиях 
экспедиционного выезда бригады вра-
чей специализированных отделений 
в школы-интернаты. В ходе медицин-
ского осмотра на каждого участника 
исследования специалистами была 
заполнена индивидуальная форма-
лизованная карта обследования, со-
держащая кодовый номер, возраст 
на момент исследования и забора 
биологического материала, данные 
об этнической принадлежности, на-
следственный анамнез, результаты 
физикальных, лабораторных и инстру-
ментальных методов исследования, 
заключение и рекомендации специ-
алистов. У всех участников исследова-
ния был осуществлен забор венозной 
крови из локтевой вены для выделе-
ния образцов днК. Все исследования 
выполнялись при письменном инфор-
мированном согласии родителей на 
обследование. работа одобрена ло-
кальным комитетом по биомедицин-
ской этике при ФГбУ «Янц КМП» СО 
раМн, г. Якутск, протокол №16 от 16 
апреля 2009 г.

Молекулярно-генетическое ис-
следование. для молекулярно-ге-
нетического исследования были ис-
пользованы образцы геномной днК, 
экстрагированные из лимфоцитов 
периферической крови. амплифика-

ция днК проводилась с помощью по-
лимеразной цепной реакции (Пцр) с 
использованием последовательностей 
олигонуклеотидных праймеров [13]. 
Определение первичной нуклеотидной 
последовательности первого и второго 
экзонов гена GJB2 в исследуемых вы-
борках осуществляли с помощью авто-
матического секвенирования.

Результаты и обсуждение. для 
выяснения причин глухоты / тугоу-
хости в отягощенной арГ 1а семье 
на генетическую консультацию могут 
обратиться пациенты с разным гено-
фенотипическим статусом: индивиды 
с нормальным генотипом без наруше-
ний слуха ([wt];[wt]), гетерозиготные 
носители с «нормальным слухом» 
(c.[-23+1G>A];[wt]), гомозиготы по му-
тации с тяжелой степенью тугоухости 
(c.[-23+1G>A]; c.[-23+1G>A] [6]. Соот-
ветственно подходы к генетическому 
консультированию и получению ин-
формированного согласия на днК-
тестирование данных групп пациентов 
также должны быть разными.

Чаще всего при генетическом те-
стировании могут возникнуть проти-
воречия между членами семьи из-за 
неверных представлений о законах 
наследственности. Слышащие роди-
тели считают себя здоровыми людьми, 
а появление в семье ребенка с нару-
шением слуха – случайностью. Так, 
например, проведенный ранее анализ 
мнения родителей о возможных причи-
нах потери слуха у их ребенка показал, 
что большинство слышащих респон-
дентов в Якутии (86,1%), Тыве (73,8%) 
и башкортостане (76,2%) не считает 
потерю слуха у ребенка наследствен-
ной, а обусловленной факторами сре-
ды или же неизвестной причиной. Это 
своего рода психоэмоциональная за-
щита от «нежелания быть виновным 
в глухоте ребенка» [1]. При получении 
информированного согласия от слыша-
щих родителей для днК-тестирования 
арГ 1а можно объяснить, что ребенок 
наследует поврежденный ген от каж-
дого родителя и, возможно, некоторые 
родители увидят в этом равномерное 
распределение ответственности за бо-
лезнь. Отягощенный семейный анам-
нез (наличие глухих родственников в 
семье) в значительной мере облегчает 
консультирование и получение согла-
сия на днК-тестирование, поскольку 
пациенты психологически готовы при-
нять наследственную отягощенность 
в семье. данный факт подтвердился 
нашими исследованиями, оказалось, 
что при отсутствии глухих родствен-
ников родители достоверно чаще от-
рицали наследственный характер по-
тери слуха у их ребенка (p<0,05), а в 
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семьях, где имелась наследственная 
отягощенность, достоверных отличий 
не было выявлено [17].

днК-тестирование арГ 1а может 
выявить у слышащего пациента ге-
терозиготное носительство мутации 
гена GJB2 (c.[-23+1G>A];[wt]). Иссле-
дованиями Ф. Терютина (2016) было 
установлено, что гетерозиготное но-
сительство мутации арГ 1а ассоции-
руется с возрастными нарушениями 
слуха (пресбиакузисом) с условной 
границей манифестации в возрас-
те ~40 лет [6]. Сообщение результа-
та днК-тестирования о риске арГ 1а 
может нести значительную морально-
психологическую нагрузку для челове-
ка. Во-первых, тестируемый узнает о 
риске рождения тугоухого/глухого ре-
бенка в семье. В этом случае при вы-
явлении у индивида гетерозиготного 
носительства арГ 1а необходимо ре-
комендовать ему проспективное меди-
ко-генетическое консультирование или 
преконцепционную профилактику. Во-
вторых, гетерозиготному носителю не-
обходимо предоставить информацию 
о достаточно высоком риске снижения 
слуха в пожилом возрасте. Констата-
ция данного факта может дополняться 
рекомендациями по ведению соответ-
ствующего образа жизни и работы, ко-
торые бы уменьшали нагрузку на орга-
ны слуха (избегать работ, связанных с 
шумом и т.д.).

днК-тестирование тугоухих/глухих 
людей сопряжено со множеством ор-
ганизационных и этических проблем. 
В общении с глухими людьми необ-
ходимо иметь в виду, что они – члены 
социально обособленного сообщества 
«мира глухих» со своими языком, куль-
турой и привычками [18]. растет коли-
чество ассортативных браков среди 
глухих, иногда супруги могут изъяв-
лять желание иметь глухого ребенка, 
несмотря на несправедливость такого 
решения по отношению к ребенку.

В любом случае, сравнивая себя со 
слышащими людьми, большая часть 
глухих людей считает себя ущербны-
ми и социально обделенными [20]. 
Применение днК-тестирования для 
обнаружения мутаций, ответственных 
за развитие глухоты, может заключать 
в себе опасность психологического на-
пряжения и усугубления чувства не-
полноценности у личности. Поэтому 
необходимо создать особые условия 
для консультирования и получения 
информированного согласия у глухих. 
Информированное согласие на днК-
тестирование арГ 1а должно быть 
оформлено в письменном виде и быть 
максимально доступным для понима-
ния. Следует избегать сложных генети-

ческих терминов и использовать про-
стые слова и предложения. Возможно, 
правильным решением было бы ис-
ключение слова «мутация» в тексте 
информированного согласия для днК-
тестирования, чтобы тестируемый не 
решил для себя, что он «мутант» в до-
полнение к тому, что он глухой.

При устном общении с глухим па-
циентом необходимо использовать 
прямой порядок слов, излагать тему 
последовательно, по пунктам, если 
общение идет через переводчика, то 
обращаться надо непосредственно к 
собеседнику, а не к переводчику.

днК-тестирование детей до 14 лет 
на носительство арГ 1а должно осу-
ществляться при информированном 
согласии родителей или опекунов, при 
этом очень важно доступно и детально 
информировать родителей о генети-
ческом статусе их ребенка и оказать 
адекватную психологическую под-
держку при сообщении результатов 
днК-тестирования.

Заключение. Обнаружение цело-
го спектра мутаций, являющихся при-
чинами наследственной тугоухости / 
глухоты у человека, случилось отно-
сительно недавно, результаты данных 
исследований еще не интерпрети-
рованы общественным сознанием, а 
молекулярно-генетическая диагности-
ка нарушений слуха не применяется 
широко в медицинской практике [13]. 
В 2014 г. впервые был разработан ал-
горитм днК-диагностики арГ1а у па-
циентов с врожденными нарушениями 
слуха в республике Саха (Якутия) [8]. 
Стало возможным предложить днК-
тестирование аутосомно-рецессивной 
глухоты 1а типа для практической 
медицины в качестве рутинного ана-
лиза для постановки диагноза, диф-
ференциальной диагностики, выявле-
ния гетерозиготного носительства, а в 
будущем, возможно – для скрининга 
популяции. Основная задача днК-
тестирования заключается не только в 
выявлении мутации, но и в дифферен-
цированных подходах к генетическому 
консультированию пациентов, в зави-
симости от их особенностей: образова-
тельной, культурной, возрастной и др. 
разработка этических рекомендаций и 
правил применения генетических тех- 
нологий в медицинской практике явля-
ется наиболее приоритетной в совре-
менной медицинской генетике, так как 
общественное сознание зачастую не 
успевает за ускоряющимися генетиче-
скими технологиями. необходимое по- 
вышение уровней этической регламен- 
тации дает обществу гарантии безопас- 
ности достижений современной науки.
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Введение. Во всем мире за послед-
ние 30 лет наблюдается увеличение 
заболеваемости острым и хрониче-
ским панкреатитом (хП) более чем в 
2 раза. В россии отмечен более ин-
тенсивный рост заболеваемости хП. 
Так, распространенность заболеваний 
поджелудочной железы (Пж) среди 
взрослых за последние 10 лет увели-
чилась в 3 раза, а среди подростков 
– более чем в 4 раза [4]. билиарная 
патология – наиболее частая причина 

развития острого и обострения хрони-
ческого панкреатита. Одной из причин 
формирования билиарного (билиар-
нозависимого) панкреатита (бП) явля-
ется желчнокаменная болезнь (жКб). 
Частота выявления панкреатита у 
больных жКб, по разным оценкам, 
составляет 25-90% и более [1,3]. еже-
годно в мире выполняют более 1 млн. 
оперативных вмешательств по поводу 
жКб, а холецистэктомия является са-
мой частой абдоминальной операци-
ей в общехирургической практике. По 
данным различных авторов, частота 
возникновения билиарного панкреати-
та после операций на органах брюш-
ной полости достигает 20-25%, а по-
сле вмешательств на желчных путях 
– 30-55% [2, 5]. По отчетным данным 
республиканской больницы №2-цен-

тра экстренной медицинской помощи  
г. Якутска, желчнокаменная болезнь за 
2014 г. составила 5,8% (118 больных) 
из всех хирургических патологий. Про-
блема профилактики послеопераци-
онного панкреатита остается весьма 
актуальной [6 ].

Материал и методы исследова-
ния. анализу подвергнуты истории 
болезней 20 пациентов, поступивших 
в хирургическое отделение рб №2-
цЭМП г. Якутска в зимний период с 
ноября по декабрь 2014 г. по поводу 
острого калькулезного холецистита, в 
некоторых случаях осложнившегося 
билиарным панкреатитом. В возрасте 
до 35 лет было 4 (25%) больных, до 
50 лет – 8 (37,5%), старше 50 лет – 6 
(37,5%) больных. Средний возраст па-
циентов составил 45,5 лет.

Т.М. Тяптиргянова, а.В. Тобохов, а.д. Макаров, З.а. Яковлева
ЖЕЛЧНОКАМЕННАЯ БОЛЕЗНь 
КАК ПРИЧИНА ОСТРОГО БИЛИАРНОГО 
ПАНКРЕАТИТА

Изучен удельный вес билиарного панкреатита в структуре больных с желчнокаменной болезнью (жКб). По результатам проведенных 
исследований доказана причина возникновения билиарного панкреатита – жКб и его диагностические признаки в виде быстро нарас-
тающей гипербилирубинемии и повышения уровня алТ со стажем более 20 лет. 

Ключевые слова: желчнокаменная болезнь, билиарный панкреатит, лапароскопическая холецистэктомия, октреотид.

We studied the specific weight of biliary pancreatitis in the structure of patients with cholelithiasis. Based on the results of the studies, the cause 
of the occurrence of biliary pancreatitis – cholelithiasis and its diagnostic signs in the form of rapidly increasing hyperbilirubinemia and an increase 
in the level of ALT with a history for more than 20 years is proved.

Keywords: cholelithiasis, biliary pancreatitis, laparoscopic cholecystectomy, octreotide.
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