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Моногенные наследственные за-
болевания условно подразделяются 
на редкие – менее одного случая на  
10 000 новорожденных, и частые – бо-
лее одного случая на 10 000 рождений. 
К очень частым моногенным состояни-
ям можно отнести болезни с частотой 
1 на 6 000 новорожденных и более. Как 
правило, такие заболевания имеют 
аутосомно-рецессивный тип наследо-
вания. Частота гетерозиготного носи-
тельства таких болезней в популяции 
составляет 1 на 35-40 чел. Для боль-
шинства территорий России сущест-
вует четыре очень частых моногенных 
заболевания: муковисцидоз, фенил-
кетонурия, спинальная амиотрофия, 
нейросенсорная тугоухость. Носите-
лем хотя бы одного из них в популя-
ции является приблизительно каждый 
десятый человек. И каждый человек 
является гетерозиготным носителем 

от 3-10 мутантных генов аутосомно-
рецессивных заболеваний. В развитых 
странах Европы и США проводится  
скрининг всего населения в репродук-
тивном возрасте на носительство дан-
ных болезней (таблица).

В Республике Саха (Якутия) час-
тыми моногенными заболеваниями 
с аутосомно-рецессивным типом на-
следования у якутов являются метге-
моглобинемия, 3М-синдром, нанизм 
с субатрофией зрительных нервов и 
пельгеровской аномалией лейкоци-
тов, нейросенсорная глухота 1А типа. 
У славянской и других национальнос-

тей (более 46% населения республи-
ки) часто встречаются муковисцидоз и 
фенилкетонурия.

Наследственная метгемоглобине- 
мия (МГЕ), обусловленная дефицитом  
метгемоглобинредуктазы (Methemo- 
globinemia, NADH-Cytocrome b5 Reduc-
tase Deficiency, Diaphorase Deficiency, 
DIA1, MIM 250800), – аутосомно-ре-
цессивное заболевание, проявляю-
щееся цианозом кожных покровов, 
умственной отсталостью различной 
степенью выраженности, повышен-
ным уровнем метгемоглобина и недо-
статочностью метгемоглобинредукта-
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Prevalence of some autosomal recessive diseases in the Republic Sakha (Yakutia) for genetic testing has been estimated. Among theYakuts 
no widespread monogenic diseases such as phenylketonuria and mucoviscidosis have been noted. However, there was accumulation of such rare 
syndromes as 3M and methhemoglobinemia type 1 with major mutation. To decrease a rate of the monogenic diseases in the Republic genetic 
testing system of autosomal recessive diseases has been elaborated. 
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Клиническая генетика и диагностика наследственных заболеваний

Частота гетерозиготного носительства моногенных болезней в популяциях мира

Популяция Заболевание Частота 
носительства

Афро-
американцы

Серповидно-клеточная болезнь
Муковисцидоз
Вета-талассемия

1:10
1:65
1:75

Евреи ашкенази

Болезнь Гоше
Муковисцидоз
Тея-Сакса болезнь
Дизавтономия
Болезнь Канавана

1:15
1 :26-29

1:30
1:32
1:40

Азия Альфа-Талассемия
Бета-талассемия

1:20
1:50

Америка, Европа Муковисцидоз 1:25-29
Франко-канадцы Тея-Сакса болезнь 1:30
Испанцы Муковисцидоз

Бета-Талассемия
1:46

1:30-50

Средиземноморье
Бета-Талассемия
Муковисцидоз
Серповидно-клеточная анемия

1:25
1:29
1:40

Якуты
SOPH синдром
Синдром 3-М
Наследственная энзимопеническая метгемоглобинемия
АР врожденная глухота IА

1:100
1:33
1:25
1:20
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зы в крови. Vives-Corrons с соавт. [цит. 
по 2] выделили 2 формы дефицита 
метгемоглобинредуктазы. При МГЕ I 
типа имеются только симптомы хоро-
шо переносимой МГЕ, ферментный 
дефект ограничен эритроцитарной 
растворимой цитохром-b5-редуктазой. 
При МГЕ II типа выявляется умствен-
ная отсталость, а ферментный дефект 
генерализован и затрагивает как рас-
творимую, так и микросомальную ци-
тохром-b5-редуктазу в эритроцитах и 
лейкоцитах. Shirabe [цит. по 2] отме-
тил, что миссенс-мутации при МГЕ II 
типа расположены близко от катали-
тического центра фермента, что при-
водит к сильному снижению его ката-
литической активности, в то время как 
мутации при МГЕ I типа затрагивают 
маргинальную часть фермента, кото-
рая влияет только на его стабильность 
[11].

Первой проводила исследование 
наследственной энзимопенической 
метгемоглобинемии (НЭМ) в Якутии 
Захарова Ф.А. в 1982 г. Среди обсле-
дованных 120 чел. (больных и родс-
твенников) выявлены 48 гомозиготных 
(т.е. больных НЭМ) (23 из них выявле-
ны впервые), 45 гетерозиготных (т.е. 
здоровых носителей мутации НЭМ) и 
12 здоровых членов семей, проживаю-
щих в Якутской АССР, а также 7 гомо-
зиготных и 6 гетерозиготных из других 
районов СССР (Москва, РСФСР, Укра-
ина и Узбекистан). Выявление гомо- и 
гетерозиготных по НЭМ проводилось 
на основании определения активности 
метгемоглобинредутазы (МГР) и содер-
жания MetHb в эритроцитах, а также по 
данным семейного и клинического об-
следования. Гетерозиготные не имели 
клинических симптомов заболевания, 
хотя активность МГР была снижена у 
них на 40-50% по сравнению с нормой. 
Основным клиническим проявлением 
заболевания у гомозиготных являлось 
наличие цианоза кожных покровов. 
Выраженность симптомов зависела от 
уровня MetHb «валентных гибридов» в 
крови. Общее состояние обследован-
ных было удовлетворительным, что не 
соответствовало выраженному циано-
зу у некоторых из них. В анализах кро-
ви исходный уровень MetHb колебался 
от 10 до 44%. Активность МГР почти у 
всех отсутствовала (0 ед) [4].

Банщикова Е.С. обследовала 50 
больных НЭМ детей, находившихся 
на лечении в гематологическом отде-
лении РБ №1-Национальном центре 
медицины г. Якутска [1]. Дети все были 
якутской национальности (саха), на-
ибольшее количество детей прожива-

ло в центральной части Якутии и ви-
люйской группе районов. У всех детей 
выявлен I тип НЭМ. Для старшей воз-
растной группы детей были характер-
ны жалобы на быструю утомляемость 
(31,25%), головную боль (28,1%). Жа-
лобы на боли в сердце имели прямую 
зависимость от уровня метгемогло-
бина в крови, сердцебиение, одышку 
(37,5%). Было выявлено большое ко-
личество дегенеративных форм эрит-
роцитов, что может свидетельствовать 
о преждевременном старении эритро-
цитов. У детей, больных НЭМ, отмеча-
ется усиление перекисного окисления 
липидов при значительной слабости 
антиоксидантных систем, что может 
способствовать усилению гипоксии 
органов и тканей. Лечение больных 
НЭМ проводилось курсами аскорби-
новой кислоты с учетом возраста. На 
фоне проводимой терапии состояние 
детей улучшалось: изчезали слабость, 
боли в сердце, уменьшался цианоз. 
Показатели гемограммы существенно 
не менялись, уровень метгемоглобина 
повышался до 10-12%, но в дальней-
шем данные не менялись, показатели 
перекисного окисления умеренно по-
вышались. Умеренное повышение пе-
рекисного окисления при лечении ас-
корбиновой кислотой у больных НЭМ, 
возможно, связано с тем, что аскорби-
новая кислота в повышенных концен-
трациях оказывает прооксидантное 
действие и может привести к нежела-
тельным эффектам. Дети, страдаю-
щие НЭМ, подлежат диспансерному 
наблюдению весь период детства с 
передачей во взрослую сеть [1].

Идентификация мутации метге-
моглобинемии у якутов проводилась 
в лаборатории МГНЦ РАМН (г. Моск-
ва). Для исследования использовали 
образцы геномной ДНК 16 больных и 
8 здоровых родственников из 16 якут-
ских семей с НЭМ I типа. Диагноз ве-
рифицировался в НИИ медицинской 
генетики СО РАМН (г. Томск). Также в 
работе использованы образцы крови 
9 пациентов из 8 семей, страдающих 
метгемоглобинемией, поступившие в 
лабораторию ДНК-диагностики МГНЦ 
РАМН в период с 2006 по 2012 г. Для об-
наружения нарушений в гене CYB5R3 
методом прямого автоматического сек-
венирования проведено исследова-
ние всей кодирующей области и мест 
экзон-интронных соединений данного 
гена образца геномной ДНК одного из 
пробандов, гомозиготного по гапло-
типу D22S276 – D22S1178 – D22S418 
– D22S1179 : 4 – 4 – 1 – 5. В результате 
исследования в экзоне 9 обнаружена 

ранее не описанная замена с.806 С>Т 
в гомозиготном состоянии.

Частота гетерозиготного носитель-
ства мутации с.806С>T среди якутов 
составила 55:1000. Используя урав-
нение Харди-Вайнберга, а также опи-
раясь на экспериментальные данные 
о том, что 2pq = 0,055, определена 
частота мутантного аллеля в популя-
ции. Расчетная частота заболевания в 
Якутии равна 1:1250. Анализ частоты 
гетерозиготного носительства мутации 
с.806С>T проведен в выборках двух 
географически близких якутам народов 
– коряков (64 хромосомы) и чукчей (98 
хромосом). В данных выборках мута-
ция не обнаружена. Учитывая геогра-
фическую и историческую близость, а 
также сведения о распространенности 
метгемоглобинемии I типа среди эски-
мосов Аляски, исследована ДНК пред-
ставителей канадских эскимосов (78 
хромосом). В данной выборке мутация 
с.806С>T также не обнаружена [2, 10].

С 2006 г. научными сотрудниками 
отдела молекулярной генетики ЯНЦ 
КМП СО РАМН оптимизирован ПЦР-
метод диагностики НЭМ и передан в 
лабораторию практической медицины 
медико-генетической консультации РБ 
№1-НЦМ. Всего проведено методом 
ПЦР исследование мутации Pro269Leu 
у 522 чел., в гомозиготном состоянии 
она найдена у 56 чел. (больные с кли-
нической картиной), в гетерозиготном 
– у 59 родственников  (родители и сиб-
сы), а у 407 чел. мутация не была об-
наружена [12].

Синдром 3М (MIM 273750) – редкое 
аутосомно-рецессивное заболевание, 
названное по первым буквам фами-
лий трех авторов (Мiller, McKusick, 
Malvaux), впервые описавших синд-
ром в 1975 г. Заболевание характери-
зуется лицевыми дизморфиями, пре- и 
постнатальной гипоплазией конечнос-
тей и тела при нормальных размерах 
головы и нормальном интеллекте, и 
рентгенологическими изменениями в 
костях. Ген CUL7 (Куллин), вызываю-
щий синдром 3М, картирован и иден-
тифицирован в 2005 г. группой ученых 
из нескольких стран мира. На данный 
момент у больных с синдромом 3М из 
29 семей различной национальности 
описано 25 мутаций в гене CUL7. Час-
тота заболевания в мире неизвестна, 
так как за последние 30 лет описано 
всего 50 клинических случаев и всего 
1 случай ультразвуковой диагностики 
синдрома 3М у плода.

В якутской популяции частота син-
дрома 3М высока и составляет при-
мерно 1 случай на 8600 якутов. Моле-
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кулярно-генетическое исследование 
скрининга полного гаплоидного гено-
ма, генетическое картирование гена, 
идентификация мутации синдрома 3М 
проведены в период с 2004 по 2006 г.  
совместно с японскими коллегами в 
НИИ мозга Университета г. Ниигата 
(Япония) (руководитель отдела моле-
кулярной нейронауки Осаму Онодера). 
Данный проект был одобрен этическим 
комитетом Университета г. Ниигата. 
Нами описаны 43 якутских больных с 
подтвержденным молекулярно-генети-
ческим диагнозом синдром 3М. У всех 
больных выявлена одна и та же нон-
сенс-мутация 458insT в 25-кодирую-
щем экзоне гена CUL7. Единственная 
мутация и выявленный гаплотип ука-
зывают на эффект основателя. В по-
пуляциях эвенков, юкагиров, эвенов, 
бурят Бурятии, русских Томской облас-
ти гетерозиготных носителей мутации 
4582insT в гене CUL7 не встречается 
[8]. Разработан способ ДНК-диагности-
ки синдрома 3М в якутской популяции 
(патент на изобретение РФ№2315310). 
Механизмы задержки роста при синд-
роме 3М неизвестны. Плацента у пло-
да с синдромом 3М характеризова-
лась диссоциированным созреванием 
ворсин хориона с большим числом 
синцитиальных почек. У 41,9% якутс-
ких пациентов при рождении отмече-
ны асфиксия и респираторный дист-
ресс-синдром, 25,6% новорожденных 
нуждались в реанимационных мероп-
риятиях после рождения из-за дыха-
тельных нарушений. Гистологические 
исследования легких показали недо-
развитие хрящевой ткани в бронхах 
среднего и крупного калибра с суже-
нием межворсинчатого пространства 
[13]. Оформлен патент на изобретение 
РФ №2315310 «Способ диагностики 
3М-синдрома в якутской популяции» 
(дата регистрации 20.01.2008 г.). Науч-
ными сотрудниками отдела молекуляр-
ной генетики ЯНЦ КМП СО РАМН раз-
работана и внедрена в практическую 
медицину ПЦР-диагностика синдрома 
3М. По направлению врача-генетика 
лаборатории МГК РБ№1-НЦМ прово-
дится ДНК-диагностика 3М-синдрома у 
больных с низким ростом. Всего мето-
дом ПЦР с 2006 по 2013 г. исследовано 
1668 чел., в гомозиготном состоянии 
найдена мутация 4582insT у 37 чел. 
(больные с клинической картиной), в 
гетерозиготном – у 135 родственни-
ков (родители и сибсы), а у 1496 чел. 
мутация не обнаружена. У беремен-
ных женщин при подозрении при УЗИ 
плода на синдром 3М, если оба супру-
га носители мутации 458insT, состоят 

на учете в МГК и генетический риск у 
плода на синдром 3М 25%, при согла-
сии семьи проводится пренатальная 
диагностика плода. Если плод гомо-
зиготен, с согласия семьи проводит-
ся элиминация плода. Пренатальная 
ДНК-диагностика на носительство му-
тации 3М-синдрома в МГК РБ№1-НЦМ 
до 2013 г. проведена 40 беременным 
женщинам, выявлено 11 случаев го-
мозиготного носительства, у 7 обна-
ружено гетерозиготное носительство 
3М-синдрома. В 8 случаях, когда плод 
гомозиготен по мутации, с согласия 
родителей проведена элиминация.  
В 3 случаях родители решили пролон-
гировать беременность. В 7 случаях, 
когда плод был гетерозиготен, все бе-
ременности сохранены и продолжены 
[12].

Наследственные заболевания с ау-
тосомно-рецессивным типом насле-
дования, частые в других регионах 
РФ (фенилкетонурия, муковисцидоз), 
включены там в список массового 
неонатального скрининга. Фенилке-
тонурия (ФКУ) – группа заболеваний, 
характеризующихся нарушением об-
мена незаменимой аминокислоты фе-
нилаланин, поступающей в организм 
человека с белковой пищей. Разверну-
тая клиническая картина заболевания 
включает умственную отсталость, на-
рушение поведения, дефект пигмента-
ции, судорожный синдром и дермати-
ты. Частота заболевания значительно 
варьирует в зависимости от популя-
ции: от 1:4370 в Турции (Ozalp Y. et 
al., [цит. по 2]), до 1:80500 в Японии 
(Shigematsu Y.et al., [цит. по 2]). Часто-
та ФКУ в РФ 1:7 697, в Краснодарском 
крае – 1: 8 376.

В МГК РБ№1-НЦМ, по данным Рес-
публиканского генетического регистра, 
на учете состоят 12 больных с фенил-
кетонурией из 11 семей со здоровыми 
родителями, чаще славянской и других 
национальностей. Среди якутов боль-
ных с фенилкетонурией не выявлено. 
Из 11 семей 6 проживают в г. Якутске, 5 
семей с 6 больными – в других населен-
ных пунктах республики. У всех семей 
один из родителей является выходцем 
из других регионов РФ. В 2012 г. внед-
рена прямая диагностика на выявле-
ние 8 частых мутаций (IVS10-11G>A, 
R261Q, R252W, R408W, IVS12+1G>A, 
R158Q, P281L, IVS4+5S>T) в гене РАН 
– фенилаланингидроксилазы (ФКУ). 
ДНК-тестирование проведено 53 паци-
ентам, из которых 18 – гетерозиготные 
носители, 3 – больные с мутациями 
R408W, R158Q, R408W/R408W в гомо-
зиготном состоянии.

Муковисцидоз (кистозный фиброз; 
МВ) – частое моногенное аутосомно-
рецессивное заболевание, характери-
зующееся поражением экзокринных 
желез и жизненно важных органов и 
систем и имеющее обычно тяжелое 
течение и прогноз. Распространен-
ность МВ варьирует в разных европей-
ских популяциях от 1:600 до 1:12000  
(в среднем 1:5000) новорожденных. 
Частота муковисцидоза в РФ 1:11 585, 
в Краснодарском крае – 1:11 425 [9]. 

На учете в МГК РБ№1-НЦМ с му-
ковисцидозом состоят 6 больных. В 
2011 г. начата прямая ДНК-диагнос-
тика пробандов и родителей на выяв-
ление 16 частых мутаций (Del 21kb,  
L138ins,3944delTG, delF508, DelI507, 
1677de lTA,  2143de lT,  2184 insA, 
394de lTT,  3821de lT,  604 insA, 
3849+10kbC>T, N1303K, R334W, 
G542X, W1282X) в гене CFTR при му-
ковисцидозе. Из 246 ДНК исследован-
ных мультиплексной ПЦР и визуали-
зацией в 10%-ном полиакриламидном 
геле мутация F508del/N в гетерозигот-
ном состоянии выявлена у 11, del21Kb/
W128X – у 1, F508del/F508del в гомози-
готном состоянии – у 3 больных. 

Цель исследования – выявление 
в популяции Республики Саха (Якутия) 
гетерозиготного носительства генов 
частых наследственных болезней с 
аутосомно-рецессивным типом насле-
дования.

Материалы и методы иссле-
дования. Для ДНК-диагностики на-
следственной энзимопенической 
метгемоглобинемии I типа материа-
лом исследования является венозная 
кровь, для ДНК-диагностики 3М-синд-
рома – венозная кровь и хорион плода. 
Сбор крови у пациентов проводили с 
заполнением анкеты и подписанием 
информированного согласия. ДНК 
выделяли из лейкоцитов перифери-
ческой крови стандартным методом 
с использованием протеиназы К и 
последующей фенол-хлороформной 
экстракцией. Молекулярно-генетичес-
кая диагностика мутации Pro269Leu в 
гене DIA1 проводилась методом ПЦР 
с оригинальными олигопраймерами с 
последующим электрофорезом в 2%-
ном агарозном геле. В норме должны 
образовываться фрагменты 340 и 87 
п.н., в случае носительства в гомози-
готном состоянии (больной) образу-
ются фрагменты длиной 245, 95 и 87 
п.н. В случае гетерозиготного носи-
тельства мутации (здоровый носитель) 
длины фрагментов будут 340, 245, 95 и  
87 п.н. 

Молекулярно-генетическая диагнос-
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тика мутации 4582 insT в гене CUL7 
проводилась также методом ПЦР с 
оригинальными олигопраймерами с 
последующим электрофорезом в 3%-
ном агарозном геле. В норме должны 
образовываться фрагменты 125, 115 
п.н., в случае носительства в гомо-
зиготном состоянии (больной) вмес-
то фрагментов 125 и 115 образуется 
фрагмент длиной 240 п.н. В случае 
гетерозиготного носительства мутации 
(здоровый носитель) длины фрагмен-
тов будут 240, 125, 115 п.н. 

Материалом для исследования пос-
лужила венозная кровь 282 студентов 
в возрасте 21-26 лет. Все студенты из 
случайной выборки в Медицинском 
институте СВФУ им. М.К. Аммосова, 
якутской национальности, доброволь-
но изъявили желание тестироваться, 
с заполнением информированного со-
гласия, после беседы о целях и зада-
чах данного исследования.

Для исследования на фенилкетону-
рию и муковисцидоз взяты результаты 
неонатального скрининга. Охват не-
онатальным скринингом в республике 
за 2006-2013 гг. составляет 99,7%. 

Результаты и обсуждение. Ре-
зультаты анкетирования и анализ 
родословных студентов показали, 
что кровных родственников с НЭМ и 
синдромом 3М не выявлено. Были 
выявлены другие наследственные и 
наследственно предрасположенные 
заболевания у родственников первой 
и второй степени родства: с аутосом-
но-доминантным типом наследова-
ния, сердечно-сосудистая патология, 
сахарный диабет, туберкулез легких, 
бронхиальная астма, гипертоническая 
болезнь и др. Тестирование на гете-
розиготное носительство метгемогло-
бинемии проведено методом ПЦР с 
исследованием мутации Pro269Leu. 
Из 282 студентов выявлено 13 чел., ге-
терозиготных на НЭМ. Частота гетеро-
зиготных носителей НЭМ в популяции 
саха репродуктивного возраста 46 : 
1000 чел., или 1 гетерозиготный носи-
тель НЭМ : 22 чел. 

При исследовании на второе на-
следственное заболевание синдрома 
3М гетерозиготное носительство у сту-
дентов было получено у 9 чел. Часто-
та носительства синдрома 3М у попу-
ляции саха репродуктивного возраста 
– 31,3 на 1000, или 1 гетерозиготный 
носитель синдрома 3М на 32 чел. 

По статистическим данным, в год в 
республике совершается около 8 тыс. 
браков, т.е. 16 тыс. мужчин и женщин 
вступают в брак. Из них представите-
лей якутской национальности около 

50%, т.е. 8 тыс. мужчин и женщин, из 
которых необходимо при генетическом 
тестировании выявить гетерозиготных 
носителей аутосомно-рецессивной па-
тологии [3].

На 8 тыс. чел. якутской националь-
ности ожидается 386 гетерозиготных 
носителей НЭМ и, предположитель-
но, 250 гетерозиготных носителей 
синдрома 3М. При вступлении в брак 
случайным образом встреча 2 гетеро-
зиготных носителей с одинаковым за-
болеванием довольно высока, так как 
у якутов существуют демографические 
особенности брачной структуры, кото-
рые были исследованы в республике 
(рисунок).

Исследования причин накопления 
моногенных болезней в республике 
выявили, что населенные пункты с не-
большой численностью населения и 
на больших расстояниях друг от дру-
га, плохая транспортная сеть, высокий 
уровень рождаемости, брачная ассор-
тативность по национальности повы-
шают условия для вступления в брак 
гетерозиготных носителей одинаковых 
рецессивных заболеваний [6,7]. 

Данные неонатального скрининга за 
2006-2013 гг. исследованы для выявле-
ния частых наследственных болезней, 
в том числе фенилкетонурии и муко-
висцидоза, из-за которых в некоторых 
странах исследования проводятся уже 
при вступлении в брак.

Из 124019 новорожденных, родив-
шихся в республике с 2006 по 2013 г., 
выявлено 5 больных фенилкетонурией, 
среди них больных саха нет. Частота 
фенилкетонурии в республике 1:24803 
[12]. Этническая принадлежность ро-

дителей на бланках не отмечается. По 
данным демографических источников 
[5], в республике около 46% населения 
(т.е. 57 048 новорожденных) относятся 
к славянам и другим национальнос-
тям, у которых частота ФКУ сопоста-
вима с другими регионами РФ. Таким 
образом, предположительно, частота 
ФКУ среди новорожденных, у которых 
встречается заболевание (славяне и 
другие, кроме саха), – 1:11 404. 

За 2006-2013 гг. проведено скринин-
говое обследование на муковисцидоз 
112164 новорожденных, выявлено 4 
больных, все дети славянской нацио-
нальности, больных саха не было. 
Частота муковисцидоза по республике 
1:28041 среди всех новорожденных, 
среди славян и других примерная час-
тота составила 1:14020 [12]. 

Частота фенилкетонурии и муковис-
цидоза в республике меньше 1: 10000, 
высокая степень генетической гетеро-
генности при фенилкетонурии и му-
ковисцидозе затрудняет организацию 
массового исследования на гетерози-
готное носительство данных болезней 
вступающих в брак граждан с целью 
профилактики. Проводится обследова-
ние родителей больных детей с ФКУ и 
муковисцидозом на гетерозиготное но-
сительство, при сложных случаях они 
направляются в федеральные центры 
с целью пренатальной диагностики. 

В связи с тем, что у саха не встреча-
ются муковисцидоз и фенилкетонурия, 
являющиеся частыми наследственны-
ми заболеваниями у других народов 
РФ, необходимо провести исследова-
ния на гетерозиготное носительство в 
будущем. 

Демографические причины накопления моногенных заболеваний



ЯКУТСКИЙ МЕДИЦИНСКИЙ ЖУРНАЛ
44

Заключение. Проведено исследо-
вание гетерозиготного носительства 2 
частых наследственных заболеваний 
в популяции репродуктивного возрас-
та. Частота выявления НЭМ и синдро-
ма 3М сопоставима у студентов саха 
с частотой популяционных исследова-
ний в Республике Саха (Якутия), про-
веденных ранее другими исследовате-
лями.

Выявлено, что:
– Накопление наследственной мет-

гемоглобинемии I типа и синдрома 3М 
в республике связано с мажорными 
мутациями, что облегчает молекуляр-
ную диагностику у гомо- и гетерозигот-
ных носителей саха.

– По предварительным молекуляр-
ным исследованиям родителей и про-
бандов с фенилкетонурией наблюда-
ется высокая степень генетического 
полиморфизма мутации гена PAH, что 
затрудняет планирование дородовой 
диагностики с целью профилактики 
данных тяжелых заболеваний.

– Частота муковисцидоза в респуб-
лике среди славянских и других нацио-
нальностей по предварительным дан-
ным, ниже, чем в других регионах РФ 
и Европы, наблюдается генетическая 
гетерогенность.

– Рекомендуется разработка эф-
фективной диагностической тест-сис-
темы частых моногенных заболева-
ний в Республике Саха (Якутия) для 
определения гомо- и гетерозиготных 
носителей, в том числе НЭМ I типа и 
синдрома 3М.

– Фенилкетонурия и муковисцидоз в 
популяциях Европы, США и РФ явля-
ются частой наследственной патологи-
ей и рекомендованы для генетического 
тестирования с целью профилактики. 
Частота фенилкетонурии и муковис-
цидоза у новорожденных в Республике 
Саха (Якутия) ниже, чем в других реги-
онах РФ и в Европе.

Таким образом, внедрение диагнос-
тики моногенных болезней в практи-
ческую медицину в Республике Саха 
(Якутия) проводится научными сотруд-
никами ЯНЦ КМП СО РАМН, в даль-
нейшем врачи-лаборанты генетики 
МГК по направлению врачей генетиков 
проводят на бюджетной основе ДНК-
диагностику больных, членов семей, 
дородовую диагностику у семей с вы-

соким генетическим риском. Широкое 
применение ДНК-диагностики при 
частых моногенных болезнях имеет 
большое социально-экономическое 
значение для Якутии, столь отдален-
ного региона Российской Федерации.
Разработка эффективных тест-систем 
гетерозиготного и гомозиготного носи-
тельства частых моногенных заболе-
ваний для диагностики у вступающих  
в брак даст возможность снизить груз 
наследственных болезней в респу- 
блике.
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