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Введение
Термин «врожденная ушная атре-

зия» (ВУА) обычно используют для 
описания сочетанных мальформаций 
наружного и среднего уха. Клиничес-
кие проявления ВУА разнообразны, 
от легкой аномалии в виде сужения 
до полного отсутствия наружного слу-
хового прохода. Аномалии наружного 
слухового прохода часто сочетаются с 
деформацией или отсутствием ушной 
раковины, в таких случаях они извес-
тны как «синдром микротии/атрезии». 
Тяжесть патологии обусловлена кос-
метическим дефектом и снижением 
слуха, а при двустороннем процессе – 
потерей слуховой и речевой функции.

Микротия с атрезией среди европео-
идов встречается от 0,3 до 1,3 случаев 
на 10 000 новорожденных [6,14,16], в 
странах Азии несколько больше – 2,0-
3,0 [5,18]. Значительно чаще – 4,8-7,6 
на 10 тыс. родившихся – эта патология 
отмечена в странах Латинской Амери-
ки [9,11]. Медико-демографические по-
казатели врожденной ушной атрезии в 
Российской Федерации освещены еди-
ничными сообщениями [4]. 

Проблема ВУА достаточно разра-
ботана с позиций хирургических мето-
дов реабилитации больных [1-3,10,17]. 
Новые технологии исследования уха и 
слуха, новые методы хирургического 
лечения и аппаратного слухопротези-
рования открыли перспективные воз-
можности реабилитации пациентов с 
врожденными пороками наружного и 
среднего уха. 

Материалы и методы
Проведены клинико-эпидемиоло-

гическое исследование, включающее 

про- и ретроспективный анализ меди-
цинской документации Республикан-
ского сурдологопедического центра 
РБ№1-НЦМ с 1994-2007 гг., выездной 
осмотр детского населения на терри-
тории 16 районов и обобщение дан-
ных медицинского обследования бри-
гадных экспедиций с личным участием 
автора в период 1997-2007 гг., изуче-
ние материалов Комитета государс-
твенной статистики Республики Саха 
(Якутия).

По климато-географическим и со-
циально-экономическим критериям 35 
административно-территориальных 
районов Якутии объединены в 5 групп: 
арктическую, вилюйскую, централь-
ную, юго-западную и г. Якутск.

Для расчета показателей заболева-
емости ВУА ежегодное число выявлен-
ных случаев рождения больных детей 
относили к количеству всех живых но-
ворожденных по Якутии за год и выра-
жали в пересчете на 10 тыс. родивших-
ся. Заболеваемость изучена в течение 
21 года – с 1984 по 2004.

Объектом клинического исследо-
вания явились выявленные в детской 
популяции Якутии 118 больных с врож-
денной ушной атрезией. Критерии 
включения в исследование: наличие 
у ребенка врожденной ушной атрезии, 
рождение и проживание в Республике 
Саха (Якутия). Для сравнительного 
анализа заболеваемости, клинических 
проявлений ВУА выделены 2 группы по 
национальному (этническому) призна-
ку – якуты (93) и русские (25). При этом 
8 метисов с ВУА: дети от смешанных 
браков 5 матерей-якуток, 3 матерей-
русских – отнесены по национальнос-
ти матери.

Программа обследования паци-
ентов с ВУА включала следующие 
разделы: анамнестические данные с 
заполнением разработанной нами кар-
ты-анкеты, общеклиническое обследо-
вание, осмотр ЛОР-органов, аудиоло-
гическое обследование, консультации 

сурдопедагога, логопеда, психоневро-
лога. 

Статистическую обработку дан-
ных проводили с применением пакета 
прикладных программ SPSS (версия 
13.0). 

Результаты и обсуждение
За 21 год наблюдения (1984-2004 гг.) 

средняя заболеваемость ВУА в Якутии 
составила 3,17 (2,64-3,70 95%ДИ) слу-
чаев на 10 тыс. родившихся, с преде-
лами от 1,5 до 6,2 случаев в отдельные 
годы (табл. 1). 

При изучении динамики показате-
лей заболеваемости ВУА выявлены 
два периода увеличения рождения 
больных детей, «всплески»: первый 
– 1986-1991 гг. (3,8-3,0 случаев), вто-
рой – 1995-1999 гг. (5,1-3,9 случаев на 
10 тыс. родившихся). Усредненный по-
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Заболеваемость врожденной ушной атрезии
в Республике Саха (Якутия) за 1984-2004 гг.

Год
Кол-во
новых 

случаев

Число родив-
шихся (по дан-

ным Госкомстата 
РС(Я)

на 
10000
родив-
шихся

1984 6 23175 2,6
1985 5 22823 2,2
1986 9 23775 3,8
1987 9 25372 3,5
1988 8 25451 3,1
1989 7 23034 3,0
1990 7 21662 3,2
1991 6 19805 3,0
1992 3 17796 1,7
1993 3 16771 1,8
1994 4 16434 2,4
1995 8 15731 5,1
1996 9 14584 6,2
1997 6 13909 4,3
1998 6 13640 4,4
1999 5 12724 3,9
2000 2 13147 1,5
2001 4 13262 3,0
2002 4 13887 2,9
2003 3 14224 2,1
2004 4 14716 2,7
Всего 118 375922 3,1
Средний показатель заболеваемости – 3,17       
95%ДИ   2,64-3,70

Таблица 1
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казатель второго «всплеска» - 4,8±0,89 
статистически значимо выше обще-
го среднего значения (р<0,01). Этот 
«всплеск» можно объяснить снижени-
ем рождаемости в 2 раза при несни-
жающемся количестве новых случаев 
ВУА, отчего выросли относительные 
показатели. 

Наши показатели (3,17 на 10 тыс.) 
в 3 раза превышают сводные дан-
ные европейского регистра 20 стран 
EUROCAT за 1996-2001 гг. – 0,77 
(микротия)+0,08 (Тричера-Коллинза) 
+0,24 (Гольденхара) на 10 тыс. родов. 
По данным ICBDMS среди 14 стран 
Европы наибольший показатель ано-
тии/микротии зарегистрирован в Ис-
пании ECEMC – 2,51 за 20 лет (1984- 
2003 гг.), на Украине – 2,18 за 5 лет 
(1999-2003 гг.). 

Близкая к нашим результатам забо-
леваемость ВУА за 10 лет отмечена в 
Китае, в популяциях отдельных групп 
провинций она составила 2,68 и 3,00 
случаев на 10 тыс. родившихся [16], в 
Корее – 2,7 [5].

По отчетам ECLAMC за 20 лет в 12 
странах Латинской Америки заболе-
ваемость микротии составила 4,2 на 
10 тыс. родившихся, что превышает 
показатели по Якутии. Более высокая 
заболеваемость, чем в нашем иссле-
довании, зарегистрирована в Венесуэ-
ле (3,8) и Бразилии (3,9).

При распределении случаев ВУА по 
этническому признаку якуты состави-
ли преобладающее большинство – 93 
чел. (78,8%), русские – 25 (21,2%). 

Средний показатель заболеваемос-
ти ВУА за 1984-2004 гг. составил у яку-
тов – 5,06 (3,77-6,34 95%ДИ) на 10 тыс., 
с колебаниями от отсутствия рождения 
ребенка с пороком уха в 2000 г. до 11,4 
случаев в 1996 г. Отмечается увели-
чение количества рождения якутов с 
ВУА в обозначенные годы «всплесков». 
Единственный год (2000 г.) отсутствия 
рождения детей якутов с ВУА отличал-
ся наименьшей заболеваемостью за 
21 год наблюдения по Якутии – 1,5 на 
10 тыс. 

Средний показатель заболеваемос-
ти ВУА у русских составил 1,80 (1,02-
2,57  95%ДИ) на 10 тыс. родившихся, 
при этом в отдельные 8 лет (1989, 
1990, 1995-1998, 2001, 2004 гг.) не 
было зарегистрировано рождение де-
тей с ВУА. Заболеваемость ВУА у яку-
тов достоверно выше в 2,8 раза, чем у 
русских.

Заболеваемость ВУА выше, чем у 
якутского этноса (5,06), была зарегис-
трирована в Чили (5,2), Мексике (6,6), 
Колумбии (7,60) и Боливии (14,1) [11].

В литературе приведены данные о 

высокой заболеваемости ВУА среди 
населения испанского происхождения, 
проживающего на разных континентах. 
Так, у новорожденных испанского про-
исхождения в США показатели заболе-
ваемости анотии/микротии колеблют-
ся очень широко – от 3,37 в Аризоне 
до 12,71 в Кентукки, что значительно 
превышает рождаемость с ВУА среди 
других европеоидов, проживающих на 
этих территориях [9,12] и созвучно с 
наибольшей заболеваемостью ВУА в 
Испании (2,51) по данным европейско-
го регистра [14].

При анализе распространенности 
ВУА по группам районов Якутии выяв-
лены значительные различия в частоте 
рождаемости детей с микротией/атре-
зией на территориях, заселенных ко-
ренными якутами и пришлым русским 
населением. Показатели распростра-
ненности ВУА оказались выше в райо-
нах, заселенных якутами (табл. 2).

В среднем за 7 лет (1998-2004 гг.) 
распространенность ВУА по Якутии у 
детского населения составила 3,6 на 
10 тыс. Наибольшая распространен-
ность ВУА выявлена в арктической 
группе – 6,9 случаев, пределы от 3 (в 
Оймяконском районе) до 19,5 (в Эве-
но-Бытантайском) на 10 тыс. населе-
ния. Из 15 районов данного региона 
в 2 (Булунский, Нижнеколымский) не 
отмечены случаи рождения детей с по-
роком уха. В вилюйской группе распро-
страненность ВУА составила 5,5 (от 1,8 
случая в Сунтарском до 10,4 случаев в 
Верхневилюйском) на 10 тыс. детского 
населения. Далее по убывающей от-
мечена центральная группа – 4,3 слу-
чая (пределы от 1,6 до 6,7) и г. Якутск 
– 3,7 на 10 тыс. детского населения. 
Наименьшая распространенность ВУА 
отмечается в юго-западной группе – 
0,24 случая на 10 тыс. населения, где 
родилось по 1 ребенку в Мирнинском и 
Нерюнгринском районах.

Распространенность ВУА в детских 
популяциях арктической (6,9), вилюй-
ской (5,5), центральной (4,3) группах 
районов превышала показатели стран 
Европы [14, 16], Азии [16,18], Север-
ной Америки [6] и приближалась к по-
казателям стран Латинской Америки 
[8, 9, 11, 13, 15]. Распространенность 
микротии в юго-западной группе, за-
селенной преимущественно пришлым 
русским населением, была наимень-
шей по Якутии (0,24 на 10 тыс.) и со-
ответствовала показателям популяций 
большинства стран Западной Европы 
[14, 16]. 

При распределении 118 пациентов 
по полу выявлено незначительное пре-
обладание мальчиков – 64 к 54. При 

этом у якутов с ВУА выявлено одина-
ковое количество мальчиков и девочек 
(47 к 46), как и в популяционных рабо-
тах по странам Латинской Америки [8, 
9, 19], где зарегистрирована высокая 
заболеваемость анотии/микротии. У 
русских с ВУА мальчиков было в два 
раза больше, чем девочек (17 к 8, 
р<0,05), что свойственно европейским 
популяциям [7]. В Якутии значительно 
чаще у пациентов было односторон-
нее поражение (106 чел., 90%), чем в 
популяции Чили (70%) [19] и Венесуэ-
лы (81%) [9]. У якутов достоверно чаще 
страдало правое ухо (66%, поражения 
левого уха 21%), чем у русских (56 и 
40%).

Преобладающее большинство – 95 
(73,1%) наблюдений ВУА была полной 
(в кожно-хрящевом и костном отде-
лах), при этом у якутов этот вид пато-
логии встретился чаще, чем у русских 
(78% против 54%). Частичная атрезия 
(14 ушей, 10,8%) и стенотичный слухо-
вой проход (21 ухо, 16,1%) составили 
меньшее количество случаев в иссле-
дуемых группах.

При сравнении степени микротии 
(классификация Marx, Meurmann, 
1957) выраженная гипогенезия ушной 
раковины в виде кожно-хрящевого ва-
лика с развитой мочкой (II степень - 93 
уха, 71,5%) достоверно преобладала 
над легкой (16 ушей, 12,3%) и тяжелой 
степенью (11 ушей, 8,5%) в обеих груп-
пах пациентов. При этом в 10 (7,7%) 
случаях ВУА ушная раковина была без 
патологии. 

Выводы
1. Заболеваемость ВУА в Респуб-

лике Саха (Якутия) в течение 21 года 
(1984-2004 гг.) составила 3,17 на 10 
тыс. родившихся, с колебаниями от 1,5 
до 6,2 случаев в отдельные годы, что 

Таблица 2
Распределение случаев ВУА 

по национальности в группах районов 
Якутии на 01.01.2005 г.

Группа районов

Число 
случаев
(абс.)

Состав на-
селения (%, 

перепись 
2002)

якуты рус. якуты рус.
Арктическая
15 районов 20 7 44 33
Вилюйская
5 районов 27 - 89 7

Центральная
9 районов 35 - 81 14

Юго-Западная
5 районов - 2 5 74
г. Якутск 11 16 42 46

Всего по РС (Я) 93 25 45 41
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превышает последние сводные дан-
ные по EUROCAT в 3 раза. При этом 
отмечено увеличение в 2,8 раза забо-
леваемости ВУА среди якутского эт-
носа в сравнении с русским пришлым 
населением – 5,06 против 1,80 на 10 
тыс. родившихся.

2. Распространенность ВУА среди 
детей в разных группах районов Яку-
тии оставалась стабильной, отличаясь 
увеличением в районах, заселенных 
якутами (арктическая – 6,9, вилюйская 
– 5,5, центральная – 4,3 на 10 тыс. де-
тского населения), и отсутствием или 
низкой распространенностью в райо-
нах с преимущественно пришлым на-
селением (юго-западная – 0,24 случая 
на 10 тыс. детского населения). 

3. Особенностями клинических 
проявлений ВУА в популяции Якутии 
являются: преимущественно односто-
роннее поражение (90%), выраженная 
микротия (80%), высокая частота со-
пряженной врожденной патологии дру-
гих органов (40%). При этом у якутов 
отсутствует разница встречаемости 
по полу, правое ухо страдает в 3 раза 
чаще, чем левое и выше частота пол-

ной атрезии, чем у русских (78% про-
тив 54%).
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Введение
Ухудшение слуха – это наиболее 

распространенное сенсорное рас-
стройство во всем мире. Частота врож-
денной тугоухости, по данным ряда ис-

следователей, составляет 1:650-1000 
новорожденных [6, 51]. Её появление 
в детском возрасте может иметь дра-
матические последствия для освоения 
языка, дальнейшего образования и 
адаптации в обществе. 

Причины нарушений слуха много-
численны (табл.1), среди них как гене-
тической природы (более 50%), так и 
негенетической. Вклад экологических 
причин (социальные факторы, инфек-
ционный контроль и иммунизация, а 
также перинатальное медицинское на-
блюдение) существенен и составляет 
около 50% [5]. 

Наследственные нарушения слу-
ха объединяют довольно обширную 
группу заболеваний, включающих 
как изолированные состояния, так и 
наследственные синдромы, в клини-
ческой картине которых наблюдаются 
различные формы слуховых наруше-
ний. Среди всех случаев врожденной 
тугоухости и/или глухоты синдромаль-
ная патология составляет 20-30%, не-
синдромальная до 70-80% [1,3]. Не-
синдромальная тугоухость в 75-80% 
случаев передается по аутосомно-ре-
цессивному типу наследования. На 
изолированную тугоухость, имеющую 

Е.И. Шаронова, А.А. Осетрова, Р.А. Зинченко
Наследственные нарушения слуха в Кировской 
областиУДК 575:595

Мы провели анализ наиболее частых мутаций, ответственных за несиндромальную аутосомно-рецессивную форму нейросенсорной 
тугоухости, в генах GJB2 (мутация 35delG), GJB6 (мутации: del(GJB6-d13S1830) и del(GJB6-d13S1854)) и TMC1 (мутация R34X). Моле-
кулярно-генетическое тестирование проведено у 125 пробандов Кировской области с несиндромальной нейросенсорной тугоухостью, 
имеющих нарушения слуха различной этиологии. Мутация 35delG в гене GJB2 была обнаружена нами у 36 пробандов. В исследуемой вы-
борке больных мутации del(GJB6-d13S1830) и del(GJB6-d13S1854) в гене GJB6, а также мутация R34X в гене TMC1 обнаружены не были. 
Таким образом, при проведении медико-генетического консультирования больных нейросенсорной тугоухостью русской национальности 
поиск мутации 35delG в гене GJB2 является наиболее значимым, так же как и в европейских популяциях. 

Ключевые слова: GJB2, GJB6, TMC1, наследственные нарушения слуха, тугоухость. 
The most frequent mutations responsible for non-syndromic autosomal-recessive form of neurosensory hearing loss in genes GJB2 (35delG), 

GJB6 (del (GJB6-d13S1830) and del (GJB6-d13S1854)) and TMC1 (R34X) were analyzed. Molecular-genetic testing was performed in Kirov 
region on 125 probands with non-syndromic neurosensory hearing loss, having hearing disorders of different etiology. 35delG mutation in GJB2 
gene was found in 36 probands. There were no del(GJB6-d13S1830) and del(GJB6-d13S1854) mutations in GJB6 gene or R34X mutation in 
TMC1 gene found in analyzed samples. Thus, during genetic consultation of neurosensory hearing loss patients of russian nationality searching 
for 35delG mutation in GJB2 gene is most crucial as in European populations. Recent results and our previous research on Russia etnical groups 
show that the development of region-specific examination protocols for non-syndromic neurosensory hearing loss patients is needed.

Ключевые слова: GJB2, GJB6, TMC1, hereditary hearing disorders, hearing loss.
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