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Введение. В настоящее время ак-
тивно изучается вклад генов кластера 
FADS, связанных с синтезом длинно-
цепочечных полиненасыщенных жир-
ных кислот (ДЦ-ПНЖК), в развитие ме-
таболических нарушений, повышение 
риска сердечно-сосудистых заболева-
ний (ССЗ) и сахарного диабета 2 типа 
(СД2). ДЦ-ПНЖК участвуют во многих 
физиологических процессах: входят 
в состав клеточных мембран, служат 
субстратом для синтеза воспалитель-
ных эйкозаноидов (лейкотриенов и 
простагландинов), действуют как сиг-
нальные молекулы и регулируют экс-
прессию генов [42]. Одними из основ-
ных ДЦ-ПНЖК являются эйкозапентае-
новая (ЭПК), докозагексаеновая (ДГК) 
и арахидоновая (АК) кислоты, послед-
ние две необходимы для полноцен-
ного функционирования центральной 

нервной системы [43]. Данные жирные 
кислоты не синтезируются в организме 
de novo, поэтому должны поступать с 
пищей, либо в виде их 18-углеродных 
субстратов для эндогенного биосин-
теза (это омега-6 линолевая (ЛК) и 
омега-3 альфа-линоленовая кислоты 
(АЛК)), источником которых служат 
растительные жиры [42]. Содержание 
ДЦ-ПНЖК и их предшественников в 
традиционном рационе питания раз-
личных мировых популяций сильно 
варьирует в зависимости от географии 
и вида хозяйственной деятельности. 
ЭПК и ДГК, содержащиеся в морепро-
дуктах и рыбе, являются важным ком-
понентом рациона питания населения 
прибрежных районов, особенно цир-
кумполярных областей. 

Ключевую роль в метаболизме ДЦ-
ПНЖК играют ферменты десатуразы, 
катализирующие превращение оди-
нарной связи между атомами углеро-
да (С-С) жирной кислоты-субстрата в 
двойные связи (С=С), и кодируемые 
генами семейства FADS [38]. Гены 
FADS регулируют многочисленные фи-
зиологические процессы, связанные с 
метаболическим обменом: обогащают 
мембранные фосфолипиды ПНЖК, 
влияют на метаболизм липопротеинов 
и липогенез, воспалительные процес-
сы, уровни циркулирующих моноцитов 
и Т-клеток, регулируют функции ма-
крофагов, жирных кислот и холестери-
на [13, 38, 42, 50]. Показано, что гены 
FADS относятся к генам, участвующим 

в адаптации к холодному климату, что 
связано с энергетическим обменом и 
содержанием ДЦ-ПНЖК в продуктах 
питания [18, 29, 30]. Так, показан отбор 
некоторых полиморфных вариантов в 
кластере генов FADS у гренландских 
инуитов, наиболее сильный сигнал 
связан с rs7115739 T > G в гене FADS3 
и rs174570 C > T в гене FADS2 [30].

Одним из примеров популяций, 
адаптированных к суровым климати-
ческим условиям, являются якуты, в 
традиционном питании которых преоб-
ладают продукты, характеризующиеся 
высоким содержанием белков и жиров. 
Население Арктической зоны облада-
ет чертами так называемого северно-
го адаптивного типа, для которого ха-
рактерны: плотный тип телосложения, 
высокая скорость основного обмена, 
высокое содержание холестерина ли-
попротеинов высокой плотности (ХС 
ЛПВП), низкое содержание триглице-
ридов (ТГ) и индекса атерогенности 
[2, 4, 44]. В настоящее время рацион 
питания коренного населения Севера, 
как и во всем мире, подвергается гло-
бальной вестернизации с увеличением 
доли углеводов в питании и изменени-
ем соотношения жирных кислот, что 
предполагает дисбаланс ДЦ-ПНЖК. 
В связи с этим вызывает интерес воз-
можное влияние активности генов де-
сатураз на метаболическое здоровье 
циркумполярных народов, в том числе 
и Якутии. 

Цель исследования – на основе 

Обзор посвящен обобщению исследований, связанных с изучением роли генов FADS в обмене полиненасыщенных жирных кислот 
как одного из механизмов адаптации организма человека к влиянию факторов окружающей среды, в частности, холодного климата. Про-
веден сравнительный анализ распространенности наиболее значимых для циркумполярных этносов полиморфных вариантов rs7115739, 
rs174570 генов FADS 2-3 у различных этнических групп, в том числе инуитов и якутов. Систематизированы результаты исследований вли-
яния полиморфных маркеров генов FADS на показатели липидного обмена, риск сердечно-сосудистых заболеваний и сахарного диабета 
2-го типа в разных мировых популяциях. 
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The review summarizes the studies of the role of the FADS genes in the metabolism of polyunsaturated fatty acids, as one of the mechanisms 
of human adaptation to the environmental conditions, in particular, a cold climate. A comparative analysis of the distribution of the most significant 
for circumpolar ethnic groups polymorphic variants rs7115739, rs174570 of the FADS 2-3 genes in various ethnic groups, including the Inuits and 
Yakuts, was carried out. The results of studies of the FADS polymorphic markers effect on lipid metabolism, the risk of cardiovascular diseases and 
type 2 diabetes mellitus in different world populations are systematized.
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обзора литературных данных оценить 
возможную связь полиморфных вари-
антов генов FADS 1-2-3 с адаптацией 
к экстремальным условиям Севера и 
развитием метаболических нарушений 
в современных условиях. 

Материалы и методы исследова-
ния. Структура систематического об-
зора и алгоритм поиска информации 
по теме исследования составлены по 
международному стандарту PRISMA. 

Стратегия поиска и отбора 
исследований. Поиск источников, 
используя ключевые слова, проводи-
ли в следующих базах данных: науч-
ная электронная библиотека elibrary.
ru (https://www.elibrary.ru), Pubmed 
(https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/) , 
Google scholar (https://scholar.google.
com/). Ключевыми словами для ис-
точников на русском языке являлись: 
ген* FADS*; на английском языке для 
базы Pubmed: (FADS) AND (gene) с 
фильтрами: species – human, language 
– English; для поиска в Google scholar: 
human FADS gene, metabolism. В си-
стематический обзор были включены 
исследования связи полиморфных 
вариантов генов FADS с адаптацией 
и развитием метаболических наруше-
ний. Авторы независимо друг от друга 
изучали заголовки и аннотации пу-
бликаций на соответствие критериям 
включения, возникшие разногласия 
решали путем переговоров. Также был 
проведен ручной поиск в списках ли-
тературы найденных статей для выяв-
ления дополнительных источников по 
теме. Последний поиск осуществлялся 
15 августа 2022 г.

Критерии включения. Критери-
ями включения источников в систе-
матический обзор были: 1) язык: рус-
ский, английский; 2) тип исследования: 
кросс-секционные и случай-контроль; 
3) возраст исследуемых старше 18 лет; 
4) в исследованиях случай-контроль в 
качестве случаев принимались лица с 
сахарным диабетом 2-го типа (СД2), 
метаболическим синдромом (МС) и 
сердечно-сосудистыми заболевани-
ями (ишемической болезнью сердца 
(ИБС), ишемическим инсультом (ИИ)). 

Извлечение и синтез данных ис-
следований. При первичном отборе 
с использованием вышеописанных 
поисковых запросов были получе-
ны 241 публикация из базы данных 
PubMed и 24100 результатов в базе 
данных Google Scholar. После анали-
за заголовков и анннотаций были ис-
ключены повторяющиеся публикации 
и публикации, не соответствующие 
теме поиска. После фильтрации оста-
лось 160 источников, соответствую-

щих цели обзора. После оценки пол-
ных тесктов статей было выделено 11 
кросс-секционных исследований и 12 
исследований случай-контроль, по-
священных анализу метаболических 
нарушений.

Поиск в русскоязычных базах по 
ключевым словам «ген* FADS*» най-
дено 8 статей, из которых были ото-
браны 3 публикации по теме исследо-
вания. 

Результаты систематического об-
зора. География распространения 
полиморфных маркеров генов FADS 
в различных мировых популяциях.
Исследования генетических вариантов 
региона генов десатураз длинноцепо-
чечных ненасыщенных жирных кис-
лот выявили эволюционную историю 
региона генов FADS. В разных чело-
веческих популяциях выявлено два 
общих и очень разных гаплотипа (А и 
D), охватывающих регион генов FADS 
и тесно связанных с уровнем синте-
за ДЦ-ПНЖК. Предковым гаплотипом 
считается гаплотип А, а гаплотип D 
специфичен только для человека и 
появился после разделения общего 
предка человека и неандертальца [22]. 
В настоящее время гаплотип D наибо-
лее распространен в Африке и тесно 
связан с низкими уровнями линолевой 
и альфа-линоленовой кислот, выступа-
ющих в качестве субстратов для син-
теза жирных кислот, и более высокими 
уровнями продукции АК, ЭПК, ДГК и 
гамма-линоленовой кислот [7]. Лица, 
гомозиготные по гаплотипу D, имели 
в крови на 24% более высокие уровни 
ДГК и на 43% более высокие уровни 
АК, чем гомозиготные по древнему 
гаплотипу А [22]. Предполагается, что 
современный гаплотип D сформиро-
вался примерно 85000 лет назад, в 
ходе освоения континентальной части 
Африканского континента, как один из 
способов выживания, в период недо-
ступности продуктов питания, богатых 
арахидоновой и докозогексагеновой 
кислотами, необходимыми для разви-
тия головного мозга [7, 22]. 

Предковый гаплотип А в настоящее 
время в целом менее распространен и 
сохранился с наибольшей частотой в 
популяциях, традиционным рационом 
питания которых являются морские 
млекопитающие и рыба с высоким 
содержанием ДЦ-ПНЖК, при этом он 
ассоциирован с более низкой актив-
ностью десатураз. У аборигенов Аме-
рики наблюдается наиболее низкая 
частота гаплотипа D, до 0,01%, что 
указывает на то, что этот гаплотип 
мог быть утерян из-за эффекта буты-
лочного горлышка при колонизации 

американского континента [22], и со-
хранен гаплотип А в условиях пита-
ния с богатым содержанием основных 
ДЦ-ПНЖК. Восточно-азиатские попу-
ляции, в рационе которых значитель-
ную роль играют морепродукты, также 
имеют повышенную частоту полимор-
физмов, определяющих меньшую ак-
тивность десатураз, по сравнению с 
европейскими и африканскими. Ярким 
примером влияния рациона с высоким 
содержанием ДЦ-ПНЖК на сохране-
ние гаплотипа А является популяция 
гренландских инуитов, в которой его 
частота достигает 99,9% [30]. В сохра-
нении гаплотипа А могли играть роль 
и климатические условия, требующие 
эффективного энергетического балан-
са в условиях доступных пищевых ре-
сурсов. В 2018 г. были проведены ис-
следования распределения вариантов 
двух полиморфизмов (rs174546 FADS1 
и rs174568 FADS2) в сибирских попу-
ляциях. Было показано более широкое 
распространение вариантов, относя-
щихся к гаплотипу А, с частотой от 57% 
в южно-сибирских популяциях и 97% в 
западно-сибирских и северо-восточ-
ных популяциях [3].

В работе M. Fumagalli с соавт. пока-
зано, что наибольшему отбору у грен-
ландских инуитов в кластере генов 
FADS подверглись 6 SNP, из которых 
наибольшее влияние на фенотип (рост, 
масса тела, показатели липидного про-
филя и нарушений углеводного обме-
на) оказывали полиморфные маркеры 
rs7115739 (G/T) гена FADS3, rs174570 
(C/T) гена FADS2 [30]. В результате 
проведения мета-анализа с включе-
нием 10 крупнейших исследований 
среди двух этнических групп (грен-
ландские инуиты n= 4584 и европейцы 
n=207300) была выявлена ассоциа-
тивная связь этих полиморфных вари-
антов с индексом массы тела, с инсу-
лином, с ЛПНП. Также интересно, что у 
европеоидов, носителей T аллелей по-
лиморфизмов rs7115739 и rs174570 (n 
= 263451), обнаружена статистически 
значимая ассоциация с низким 
ростом, и напротив, не обнаружено 
связи с массой тела. Возможная 
связь этих полиморфных вариантов 
с метаболическими нарушениями 
и адаптацией к холодному климату 
отпределила наш интерес к ним. 

Анализ распределения rs7115739 
гена FADS3 показывает частоту от 0,03 
у европейцев, в том числе и русских, 
до 0,33 у северных народностей Китая 
и 0,98 у гренландских инуитов [8, 28, 
30, 47]. У якутов частота минорного 
аллеля, считающегося связанным с 
адаптацией к холоду, вопреки ожида-
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ниям, составляет 0,14, что сравнимо 
с южно-азиатскими популяциями [28]. 
Более логично выглядит распределе-
ние частоты полиморфизма rs174570 
гена FADS2 от 0,03 у африканцев до 
0,38 у восточных азиатов, например, 
китайцев хань, и 0,99 у гренландских 
инуитов. У некоторых китайских попу-
ляций частота минорного аллеля до-
ходит до 0,44 (дауры), 0,49 (эвенки) 
и 0,77 (дайьцы Южного Китая) [47]. У 
якутов минорный аллель встречается 
с частотой 0,43 [28]. Предполагает-
ся, что гаплотип, связанный с низкой 
активностью десатураз в сочетании с 
традиционным питанием, богатым ДЦ-
ПНЖК, играет защитную роль в сниже-
нии риска метаболического синдрома 
и ССЗ. Этот вопрос является актуаль-
ным в современных условиях измене-
ния питания и образа жизни и вызыва-
ет большой интерес исследователей.

Роль полиморфных маркеров 
генов кластера FADS в развитии 
метаболических нарушений в раз-
ных этнических популяциях. Систе-
матический обзор результатов кросс-
секционных исследований и исследо-
ваний случай-контроль, посвященных 
анализу влияния генотипа FADS и 
активности десатураз на показатели 
липидного обмена и связанные с ними 
метаболические нарушения, выявил 
несколько публикаций с неоднознач-
ными результатами. Генетические по-
лиморфизмы в кластере генов FADS 
1-2-3 находятся в основном в интрон-
ных областях и связаны неравновес-
ным сцеплением. Основные аллели 
относятся условно к гаплотипу D, а 
минорные к гаплотипу А. Наиболее 
изученной является связь полиморф-
ных вариантов гена FADS1 с уровнем 
жирных кислот (ЖК) в плазме крови, 
мембранах эритроцитов, общего холе-
стерина (ОХ), липопротеинов низкой 
плотности (ЛПНП) и высокой плотно-
сти (ЛПВП), триглицеридов (ТГ) и дру-
гих показателей метаболического здо-
ровья [5, 6, 12, 15, 16, 19, 20, 25, 27, 32, 
33, 45]. Большинство авторов указыва-
ют, что минорные аллели генов FADS 
связаны с низкой активностью деса-
тураз, определяемой соотношением 
продуктов ферментов к субстратам. 
Единственное обнаруженное нами 
исследование, в котором минорные 
аллели генов FADS показали связь с 
повышенной активностью ферментов 
десатураз, – это исследование эски-
мосов Аляски [48]. В отношении пока-
зателей липидного обмена не просле-
живается столь явного единообразия 
в результатах исследований. Тем не 
менее большинство исследователей 

выявили более низкий уровень ОХ, 
ЛПНП, чуть реже ЛПВП, у носителей 
минорных аллелей [16, 19, 25, 27, 30, 
33, 45]. Наиболее противоречивые 
данные получены в отношении уровня 
триглицеридов, у обладателей минор-
ных аллелей он может быть как повы-
шен, так и снижен [5, 6, 32, 34, 45]. 

Предприняты попытки оценить риск 
развития ССЗ, ишемической болез-
ни сердца, ишемического инсульта и 
СД2 в зависимости от генотипа FADS 
в исследованиях случай-контроль (та-
блица). Такие работы проводились в 
китайской, индийской, иранской и не-
которых европейских популяциях. В 
ряде публикаций ассоциации генотипа 
FADS с заболеванием ССЗ и СД2 не 
выявляется или выявляется не со все-
ми исследованными полиморфными 
вариантами FADS [1, 10, 17, 24, 26, 37, 
40, 41]. Некоторыми китайскими иссле-
дователями выявлено снижение риска 
заболевания ИБС и СД2 у носителей 
минорных аллелей, сопровождающе-
еся пониженным уровнем ОХ [10, 40]. 
Другие данные, также полученные в 
Китае, показывают повышенный риск 
ИБС и ИИ у носителей считающего-
ся минорным аллеля Т rs174546 гена 
FADS1 и rs174601 гена FADS2 [11]. При 
этом частота минорного аллеля Т этих 
обоих SNP была выше частоты алле-
ля С как в контрольной группе, так и 
у больных. Аллель T в этом исследо-
вании был связан со снижением уров-
ня ЛПВП и ApoAI в сыворотке крови в 
группах пациентов ИБС и ИИ [11]. Так-
же в китайской популяции выявлен по-
вышенный риск ИБС у носителей ми-
норных аллелей rs174547 в FADS1 при 
принятии рецессивной модели [21]. В 
другом исследовании, напротив, носи-
тели основного аллеля rs174537 - па-
циенты с СД2 имели повышенные ри-
ски развития ИБС (отношение шансов 
(OR) 1,763; 95 % ДИ 1,143-2,718; p = 
0,010) [41]. При этом генотип с повы-
шенным риском был ассоциирован с 
повышенным уровнем плазменного 
холестерина ЛПНП. 

Гораздо реже выявляется ассоци-
ация генотипа FADS c СД2. Так, дру-
гими китайскими авторами в иссле-
дованиях нескольких SNP показана 
ассоциация минорного аллеля только 
rs174616 гена FADS2 со снижением 
риска СД2 как в кодоминантных, так 
и в доминантных моделях после кор-
ректировки на возраст, пол и ИМТ [40]. 
Подробные исследования rs174575 
гена FADS2 проведены в индийской 
популяции. В этих работах минорная 
аллель rs174575 ассоциирована с 
более высоким уровнем глюкозы на-

тощак в крови и HOMA-IR, тогда как 
HOMA-β была ниже [9]. В рецессивной 
модели носители минорного аллеля 
rs174575 также имели статистически 
значимые повышенные уровни обще-
го холестерина, ТГ, ЛПНП, ЛПОНП 
[46]. Многомерные модели генотипа 
rs174575 (носители минорного алле-
ля) с инсулином и генотипа rs174575 с 
инсулином и ТГ показали связь между 
генотипом и риском диабета 2-го типа 
[46]. В других исследованиях ассо-
циации полиморфизмов FADS не вы-
явлено [24, 37, 41]. В исследованиях, 
выполненных О. В. Кочетовой с соавт. 
у башкирских и татарских женщин, не 
выявлено ассоциации полиморфного 
варианта rs174550 (Т/С) гена FADS1 
с метаболическим синдромом, но по-
казан статистически значимо понижен-
ный уровень ТГ у носителей минорного 
аллеля в рецессивной модели (р=0,02) 
только в группе женщин башкирской 
этнической принадлежности [1].

Анализ данных кросс-секционных 
исследований генотипов FADS1-2 в 
разных популяциях показывает, что 
минорные аллели неравновесно сце-
пленных SNP этого кластера ассоции-
рованы с низкой активностью десату-
раз и, вероятно, более благоприятным 
липидным профилем. Такой вывод 
подтверждается менделевским ран-
домизированным исследованием для 
изучения связей между уровнями ЖК 
фосфолипидов плазмы и 15 сердечно-
сосудистыми заболеваниями, которое 
показало, что носители минорного ал-
леля FADS1 rs174547 (Т/С) имеют по-
ниженный риск ишемического инсуль-
та, инсульта крупной артерии и веноз-
ной тромбоэмболии, и доказательства 
обратной связи с ишемической бо-
лезнью сердца, аневризмой брюшной 
аорты и стенозом аортального клапа-
на [39]. 

В некоторых случаях генотип FADS 
оказывается не связан с заболевани-
ем, но при этом активность десатураз 
имеет статистически значимую ассо-
циацию с СД2. Так, в работе J. Kroger с 
соавт. показаны положительная связь 
активности D6D, кодируемой FADS2, и 
четкое обратное отношение активно-
сти D5D (FADS1) к риску диабета, при 
этом связь с генотипом не доказана 
[17]. Недавнее менделевское рандо-
мизированное исследование выявило 
общие эффекты повышенной активно-
сти как D6D, так и D5D, на риск СД2 и 
эффект активности D6D на риск ИБС 
[14]. По мнению авторов, влияние ак-
тивности десатуразы на риск диабета, 
вероятно, опосредовано изменениями 
в составе ЖК фосфолипидов клеточ-
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ных мембран, которые влияют на кле-
точную функцию, включая передачу 
сигналов инсулина и сродство связы-
вания рецепторов. [14, 17]. Кроме того, 
длинноцепочечные ПНЖК могут дей-
ствовать как биологические лиганды 
для PPAR-γ, который связан с адипо-
генезом и липогенезом. Также ПНЖК 
блокируют NF-kappa B, уменьшая вос-
паление. Вместе все факторы могут 
повышать чувствительность к инсу-
лину, а при изменении активности де-
сатураз приводить к метаболическим 
нарушениям. В другом менделевском 
рандомизированном исследовании 
показано, что снижение синтеза оме-
га-6 ДЦ-ПНЖК незначительно связано 
с риском развития СД2, тем не менее 
авторы пришли к выводу, что у преи-
мущественно белого европейского на-
селения синтез омега-6 ДЦ-ПНЖК не 
является основным фактором риска 
развития СД2 [49].

Обсуждение. Анализ распростра-
нённости в мировых популяциях га-
плотипов, охватывающих регион генов 
FADS и тесно связанных с уровнем 
синтеза ДЦ-ПНЖК, отражает как исто-
рические процессы миграции совре-
менного человека, так и влияние до-
ступных источников пищи и процессов 
адаптации к климатическим условиям 
на отбор наиболее выгодных с энер-
гетической точки зрения полиморфиз-
мов. Распространение производного 
гаплотипа D с высокой десатуразной 
активностью связывают с развитием 
сельского хозяйства и земледелия и 
увеличением доли растительной пищи 
в рационе, что способствовало освое-
нию новых материковых территорий. 

Фиксация предкового гаплотипа А у 
современных коренных американцев и 
циркумполярных народов была интер-
претирована как свидетельство отбора 
у их сибирских или берингийских пред-
ков [23, 31]. Однако не исключается, 
что предковый гаплотип сохранился 
от палеолитических евразийцев, у ко-
торых производные аллели, вероятно, 
еще не получили распространение до 
времени разделения предков корен-
ных жителей Америки и евразийцев 
[35]. В северных популяциях этот га-
плотип, ответственный за более низ-
кий уровень биосинтеза ДЦ-ПНЖК, 
адаптирован к доступности ДЦ-ПНЖК 
в пищевом рационе и, соответственно, 
более высоким уровням накопления 
в организме 18-углеродных предше-
ственников и других жиров, способных 
к активному отложению в жировых тка-
нях организма, как источник энергии, 
обеспечивающий термогенез организ-
ма в условиях холода и расход энергии 

при традиционно активной физической 
деятельности. 

Следует отметить недостаточное 
количество исследований генов FADS 
в российских популяциях, тогда как 
многообразие климатических условий 
и этнических групп России могло бы 
внести значительный вклад в освеще-
ние данной темы. В рамках проекта 
по исследованию полного генома рос-
сийских популяций был проведен ана-
лиз частоты двух наиболее значимых 
полиморфных вариантов rs7115739 
(G/T) гена FADS3 и rs174570 (C/T) гена 
FADS2, участвующих в адаптации к хо-
лодному климату, у якутов и русских. 
Показано, что частота минорных ал-
лелей rs7115739 и rs174570 у якутов 
выше (14% и 43% соответственно), 
чем у русских (3-4% и 7-23%), и близка 
к таковой у восточноазиатских наро-
дов [28]. Можно предположить, что на 
это влияет общность происхождения с 
восточно-азиатскими народами, но по-
лученная частота ставит под сомнение 
селективный отбор по этим вариантам 
в якутской популяции. Тем не менее 
около половины якутского населения 
имеют генетически предопределенную 
низкую десатуразную активность по 
гену FADS2. 

Систематический обзор результа-
тов исследований связи полиморфных 
вариантов генов FADS с метаболиче-
скими нарушениями в разных мировых 
популяциях не дал однозначного от-
вета, насколько благоприятен эффект 
предкового гаплотипа А на показате-
ли липидного обмена и риск развития 
СД2 и ССЗ. Этот гаплотип с низкой 
десатуразной активностью может быть 
связан как с благоприятным липидным 
профилем, так и неблагоприятным. 
Вероятно, взаимосвязь генотипа FADS 
и риска метаболических нарушений 
имеет сложный характер и в него вно-
сят коррективы диета, образ жизни, со-
стояние иммунной системы человека. 
В целом складывается впечатление, 
что носители минорных аллелей, т.е. 
предкового гаплотипа А, более чув-
ствительны к нарушениям липидного 
обмена и связанного с ними риска ИБС 
и ИИ. Гаплотип, обуславливающий 
низкую активность десатураз, который 
компенсируется поступлением ДЦ-
ПНЖК с традиционными продуктами 
питания, оказывает защитный эффект 
в отношении ССЗ, но в условиях ве-
стернизации диеты и низкой физиче-
ской активности оказывает негативное 
влияние на метаболическое здоровье. 

Заключение. У циркумполярных 
этносов показано распространение 
предкового гаплотипа с низкой десату-

разной активностью. Хотя в целом этот 
гаплотип считается благоприятным 
для липидного обмена, обзор исследо-
ваний показывает, что его обладатели 
могут быть более уязвимы для ССЗ. 
Вероятно, это связано с тем, что в со-
временных условиях при глобальном 
смещении рациона питания в сторону 
западной диеты и снижением уровня 
потребляемых ДЦ-ПНЖК низкая де-
затуразная активность в сочетании 
со снижением физической активности 
также приводит к нарушениям жирово-
го обмена. При разработке профилак-
тических мероприятий и технологий 
персонифицированной медицины для 
снижения распространенности факто-
ров риска сердечно-сосудистых забо-
леваний и алиментарно-зависимой па-
тологии следует учитывать генетиче-
ски детерминированную десатуразную 
активность. Как показывает пример 
якутской популяции, распространен-
ность того или иного гаплотипа опре-
деляется не только географическими 
факторами и условиями среды, поэто-
му более оправданы разработка и вне-
дрение персонифицированных подхо-
дов к каждой популяции. 
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М.С. Саввина, Т.И. Нелунова, Т.Е. Бурцева, Т.М. Климова, 
В.Б. Егорова, В.Г. Часнык

РОЛЬ СОЦИАЛЬНЫХ ФАКТОРОВ
В ФОРМИРОВАНИИ ВРОЖДЕННЫХ
ПОРОКОВ СЕРДЦА У ДЕТЕЙ
В РЕСПУБЛИКЕ САХА (ЯКУТИЯ)

Представлены результаты исследования связи некоторых социально-демографических факторов с риском развития врожденных по-
роков сердца (ВПС) у детей в Республике Саха (Якутия). В исследование включены все случаи ВПС среди новорожденных, родившихся 
живыми за два временных периода – в 2001-2003 гг. и 2011-2013 гг. 

По результатам исследования, социальными факторами, оказывающими влияние на риск рождения детей с врожденными пороками 
сердца, явились: неполная семья без признака брачности (зарегистрированный и незарегистрированный брак), уровень образования 
матери в случае простых пороков сердца, при сложных пороках – количество родов и социальный статус матери. 

Ключевые слова: врожденный порок сердца, социальные факторы, родители, статистический анализ.

The results of a study of the relationship of some socio-demographic factors with the risk of developing congenital heart defects (CHD) in 
children in the Republic of Sakha (Yakutia) are presented. The study included all cases of congenital heart disease among newborns born alive 
for two time periods - in 2001-2003 and 2011–2013. According to the results of the study, social factors influencing the risk of having children with 
congenital heart defects are: a single-parent family without a sign of marriage (registered and unregistered marriage), a level of education of a 
mother in case of simple heart defects, a number of births and social status of the mother in case of complex defects. 

Keywords: congenital heart disease, social factors, parents, statistical analysis.
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Введение. Здоровье детей форми-
руется под влиянием взаимодействия 
эндогенных и внешних факторов. Ве-
дущее место среди эндогенных зани-
мают генетические факторы, здоровье 
родителей, течение антенатального и 
перинатального периодов. А внешние 
факторы среды могут повышать веро-
ятность возникновения заболеваний 
[4-6].

Врожденные пороки сердца (ВПС) 
являются одной из глобальных про-
блем современной неонатологии и 
педиатрии. Большинство факторов ри-
ска, влияющих на формирование ВПС 
у плода, могут быть управляемыми, о 
чем говорят многочисленные много-
центровые исследования, что усили-
вает значение профилактических мер, 
направленных на предотвращение 
дальнейшего роста распространенно-
сти ВПС [2, 8]. 

Этиология врожденных пороков 
сердца до сих пор неясна. Кроме ген-
ных или хромосомных нарушений, 
развитию ВПС могут способствовать 
такие факторы со стороны матери, как 
прием лекарств во время беремен-
ности, вирусные инфекции в первом 
триместре беременности, курение, 
злоупотребление алкоголем и др. [1, 7, 
9-11]. Имеются данные о повышенном 
риске возникновения пороков сердца у 
детей матерей с сахарным диабетом 
или ожирением [12, 14]. В некоторых 

исследованиях было показано, что 
семейный социально-экономический 
статус, возраст родителей являются 
фактором риска развития врожденных 
пороков сердца [1, 11, 13]. 

Цель исследования: оценка свя-
зи некоторых социально-демографи-
ческих факторов с риском развития 
врожденных пороков сердца у детей в 
Республике Саха (Якутия).

Материал и методы исследова-
ния. Ретроспективное исследование 
проведено на базе Перинатального 
центра Республиканской больницы 
№1 – Национального центра медици-
ны (ПЦ РБ №1-НЦМ). В анализ были 
включены все случаи ВПС среди но-
ворожденных, родившихся живыми 
за периоды 2001-2003 гг. (период А) 
и 2011-2013 гг. (период В). В период А 
было зарегистрировано 697 случаев, 
В - 1127 случаев ВПС. 

В 1-ю группу (n=1008) включены 
новорожденные с персистирующими 
фетальными коммуникациями без 
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