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деформаций (сразу после постановки 
диагноза). Исходя из изученной до-
ступной нам литературы, позднее на-
чало лечения прямо пропорционально 
частоте рецидивов и длительности ле-
чения [2]. 

Заключение. Исходя из получен-
ных данных, для предупреждения ре-
цидивов и обеспечения полной кор-
рекции деформации мы рекомендуем 
лечить pes  equino-varus как можно 
раньше после рождения (3-5 мес.). 
Для предупреждения рецидивов необ-
ходимо строгое соблюдение протокола 
Понсети.

Консервативная коррекция vertical 
talus в комплексе с малоинвазивными 
оперативными техниками позволяет 
предупредить развитие осложнений, 
наблюдавшихся ранее при выполне-
нии обширных хирургических проце-
дур.

Используемый нами способ коррек-
ции по Доббсу более прост и эффек-
тивен у детей раннего возраста. Наши 
данные согласуются с сообщениями о 
превосходных результатах других ав-
торов. Способ коррекции по Доббсу 
является менее инвазивным, он по-
зволяет избежать рисков, связанных с 
более обширными операциями [11]. 

Нами не было выявлено достовер-

ных отличий по выбору амбулаторного 
или стационарного способа лечения. 
Учитывая экономический фактор, в 
условиях статистически достоверных 
одинаковых клинических исходов ам-
булаторный режим лечения наиболее 
предпочтителен. 
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глухота по сенсоневральному типу, у остальных - двусторонняя тугоухость различной сте-
пени тяжести. Сегрегационный анализ, проведенный в бурятских и русских семьях, позво-
лил предположить наследственный характер случаев нарушения слуха, сегрегирующих по 
аутосомно-рецессивному типу наследования только в русских семьях.
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наследственная отягощенность, нарушение слуха, Республика Бурятия 

In this paper we present for the first time the results of the clinical-audiological and genealog-
ical analysis of cases of hearing impairment in the Republic of Buryatia. As a result of the clini-
cal-audiological analysis of the survey sample, the majority of individuals had bilateral deafness 
of the sensorineural type, the rest had bilateral hearing loss of varying severity. The segregation 
analysis carried out in Buryat and Russian families made it possible to assume the hereditary 
nature of cases of hearing impairment, segregating according to an autosomal recessive type of 
inheritance only in Russian families.

Keywords: clinical-audiological analysis, clinical-genealogical analysis, hereditary burden, 
hearing impairment, Republic of Buryatia.

Введение. Для большинства на-
следственных заболеваний, связан-
ных с органами слуха, идентифици-

ровано большое число генов со зна-
чительным разнообразием мутаций, 
обусловливающих их развитие [6, 
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9-11; 13, 14, 18, 22, 25-29, 31], а также 
показаны региональные и этнические 
различия по спектру и частоте выяв-
ленных мутаций [3, 7, 15, 19-23, 30, 
36]. Наследственные нарушения слуха 
генетически гетерогенны и проявляют-
ся с различной пенетрантностью, что 
требует особого подхода к разработке 
методов молекулярной диагностики 
генетически различных форм глухоты 
[12, 24]. В последнее время опубли-
ковано значительное число работ по 
успешной идентификации (с использо-
ванием различных стратегий WES - эк-
зомного секвенирования) генетических 
факторов, приводящих к потере слуха, 
и список генов, ассоциированных с по-
терей слуха, непрерывно расширяет-
ся (Hereditary Hearing loss Homepage: 
http://hereditaryhearingloss.org). Для 
поиска молекулярно-генетических при-
чин редких форм глухоты у человека 
на первом этапе исследований необ-
ходим тщательный клинико-генеалоги-
ческий анализ семей глухих с больши-
ми родословными.

Известно, что накопление какого-
либо редкого генетического заболева-
ния вследствие эффекта основателя 
может происходить в малочисленных 
изолированных популяциях человека. 
Большая часть генов, ассоциирован-
ных с тем или иным редким генетиче-
ским заболеванием, в том числе свя-
занных с нарушениями слуха, впервые 
были идентифицированы в семьях с 
большими разветвленными родослов-
ными, с многочисленными поражен-
ными индивидами в изолированных 
популяциях с высоким индексом эндо-
гамии (евреи-ашкенази, финны, саа-
мы, а также инбредные семьи из стран 
Ближнего Востока и Южной Азии) [4, 8, 
11]. В таких популяциях высока веро-
ятность выявления новых генов мен-
делирующих заболеваний человека. 
В России изучение фундаментальных 
основ редких (моногенных) болезней 
человека возможно осуществить на 
примере эндогамных популяций на-
родов Кавказа, Волго-Уральского реги-
она, Сибири и коренных малочислен-
ных народов Севера.

Вследствие этого особенно акту-
альны исследования врожденных 
форм глухоты (как одной из наиболее 
частых менделирующих болезней че-
ловека) в малоизученных регионах 
мира, таких как территория Сибири. 
Ранее по вкладу мутаций гена GJB2 
(Cx26) среди выборок пациентов с на-
рушениями слуха из регионов Сибири 
подробно были охарактеризованы Ре-
спублика Алтай [16], Республика Саха 
(Якутия) [5, 33] и Республика Тыва [2, 

34, 37]. Изучение наследственной глу-
хоты в Республике Бурятия является 
логическим продолжением исследова-
ний популяций Сибири, что позволяет 
закрыть множество «белых пятен», 
касающихся вопросов генетической 
эпидемиологии наследственных форм 
глухоты.

Целью настоящего исследования 
является проведение аудиологиче-
ского и клинико-генеалогического ана-
лиза случаев нарушений слуха в Ре-
спублике Бурятия, что будет являться 
основой для дальнейшего изучения 
молекулярно-генетической этиологии 
нарушений слуха у народов Восточной 
Сибири.

Материалы и методы исследова-
ния. В ходе экспедиционной работы 
в Республике Бурятия сотрудниками 
Якутского научного центра комплекс-
ных медицинских проблем (г. Якутск) 
было проведено первичное обсле-
дование 165 (n=160 неродственных) 
глухих человек в г. Улан-Удэ. Из них 
лица мужского пола составили 41,2% 
(n=68), женского - 58,8% (n=97). Сред-
ний возраст - 48,7±14,9 года. Этниче-
ский состав выборки: буряты - 79 чел. 
(47,9%), русские - 76 (46,1) и предста-
вители других национальностей - 10 
чел. (6%) (метисы (бурят/русский) - 2, 
монголы - 3, нанаец - 1, немец - 1, уз-
бек -1, чуваш -1, эвенк - 1) (табл. 1).

Клинико-аудиологическое иссле-
дование. С помощью опроса выясня-
ли жалобы на состояние слуха, нали-
чие отделяемого из уха, шума в ушах, 
головокружения. Для каждого паци-
ента были выяснены: анамнез жизни, 
анамнез заболевания (включая пере-
несенные заболевания), аллергологи-
ческий анамнез, сведения о травмах 
и/или операциях, применении ототок-

сичных препаратов, контакт с произ-
водственным шумом. Отологический 
осмотр проводили с применением ото-
скопа KaWe Комбилайт по унифици-
рованным алгоритмам. Полное ауди-
ологическое обследование проводили 
с использованием тимпанометра и ау-
диометра «АА222» («Interacoustics», 
Дания). Пороги слышимости измеряли 
по воздушному проведению на часто-
тах 0.25, 0.5, 1.0, 2.0, 4.0, 8.0 кГц и 
по костному проведению на частотах 
0.25, 0.5, 1.0, 4.0 кГц шагом 5,0 дБ. 
Степень потери слуха оценивали по 
порогам слышимости лучше слыша-
щего уха в речевом диапазоне частот 
(РДЧ) по международной классифика-
ции, согласно которой I степень соот-
ветствует 26-40 дБ в РДЧ, II - 41-55, III 
- 56-70 и IV степень - 71-90 дБ, глухота 
>90 дБ.

Клинико-генеалогический метод. 
На каждого участника исследования 
была заполнена разработанная нами 
индивидуальная карта, включающая 
следующие сведения: фамилия, имя, 
отчество самого участника, а также 
его родителей; возраст; этническая 
принадлежность до трех поколений; 
место рождения и проживания; про-
фессия. В индивидуальной карте 
были отражены сведения об основном 
ЛОР-диагнозе, вероятная причина по-
тери слуха, возраст на момент начала 
потери слуха, наличие или отсутствие 
наследственной отягощенности и со-
путствующих заболеваний. После сбо-
ра необходимой информации (семей-
ного анамнеза) на каждого пробанда 
была составлена родословная для 
проведения клинико-генеалогического 
анализа.

Для подтверждения наследствен-
ного характера глухоты/тугоухости и 

Таблица 1

Характеристика выборки исследуемых, n (%)

Выборка
исследуемых

Количество
родственных

Количество
неродственных

Пол Средний
возрастМужчины Женщины

Общая
выборка 165 (100) 160 (100) 68 (41,2) 97 (58,8) 48,7±14,9

Э
тн

ич
ес

ка
я

пр
ин

ад
ле

ж
но

ст
ь

Буряты 79 (47,9) 74 (46,2) 31 (39,2) 48 (60,8) 44,2±13,9

Русские 76 (46,1) 76 (47,6) 32 (42,1) 44 (57,9) 54,7±14,0

Другие* 10 (6) 10 (6,2) 5 (50) 5 (50) 39,5±12,1

* Представители других национальностей, а также потомки от межэтнических браков 
(метисы).
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уточнения типа наследования был 
проведен сегрегационный анализ. Для 
учета возможных искажений, связан-
ных с особенностями сбора материала 
(недостаточная информированность 
пробанда о близких/дальних родствен-
никах и их здоровье), ожидаемую се-
грегационную частоту (SF) рассчиты-
вали с помощью пробандового метода 
[17, 32, 39]. Для расчетов были приме-
нены следующие формулы:

для расчета вероятности регистра-
ции признака в семьях: 

π = ∑n/∑r ,                                         (1)
где π - вероятность регистрации, 

n - число всех пробандов во всех сиб-
ствах, r - число пораженных во всех 
сибствах;

для расчета ожидаемой сегрегаци-
онной частоты признака в семьях:

SF = ∑r - n/∑s – n,                                      (2)
где SF - ожидаемая сегрегационная 

частота, r - число пораженных во всех 
сибствах, n - число всех пробандов во 
всех сибствах, s - общее число сибсов 
в сибствах;

для расчета стандартного отклоне-
ния:

σ = √SF (1 - SF)/∑s – n,                                       (3)

где σ - стандартное оклонение, SF 
- ожидаемая сегрегационная частота, 
s - общее число сибсов в сибствах, n 
- число всех пробандов во всех сиб-
ствах;

для проверки гипотезы о типе на-
следования: 

t = SF0 - SF/σ,                                                (4)
где t - t-критерий Стьюдента, SF0 

- теретически ожидаемая сегрегаци-
онная частота, SF - ожидаемая сегре-
гационная частота, σ - стандартное 
оклонение.

Этический контроль. Обследо-
вания, предусмотренные рамками 
данной научно-исследовательской ра-
боты, проводились после информиро-
ванного письменного согласия участ-
ников. Научно-исследовательская ра-
бота одобрена локальным комитетом 
по биомедицинской этике при ЯНЦ 
КМП в 2019 г.  (г. Якутск, протокол №7 
от 27 августа 2019 г.).

Результаты и обсуждение. По ре-
зультатам клинико-аудиологического 
анализа выборка обследованных была 
подразделена на две группы - глухота 
и тугоухость различной степени тяже-
сти, критерием разграничения которых 

является разная степень потери слу-
ха. Из 165 обследованных индивидов 
глухота была диагностирована у 116 
(70,3%) чел., у остальных 49 (29,7%) 
индивидов – тугоухость (рисунок).

У всех 116 глухих индивидов была 
установлена двусторонняя стойкая 
потеря слуха по сенсоневральному 
типу. Из них 62 индивида считают, что 
потеря слуха у них с рождения/мла-
денчества (врожденная). Доречевую 
форму потери слуха (период до фор-
мирования речи, до 2-3 лет) отмечают 
30 чел., послеречевую или постлинг-
вальную форму (после формирования 
речи) - 24, из которых 17 начали терять 
слух в дошкольном возрасте (от 3 до 7 
лет), остальные 7 чел. - в школьном. 
Основными причинами нарушения 
слуха субъективно у себя считают: на-
следственность - 26 чел., перенесен-
ные инфекционные заболевания - 10, 
перенесенные воспаления органов/
тканей - 25, возможно полученные в 
детстве травмы - 11, возможно токси-
ческое воздействие антибиотиков - 1, 
затруднился ответить - 1, ни с чем не 
связывают - 40 чел. Объективно, при 
отологическом осмотре у большинства 

Результаты клинико-аудиологического анализа. *у одного индивида возможно несколько сопутствующих ЛОР-заболеваний
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обследуемых среди сопутствующих 
ЛОР-заболеваний отмечаются: отиты - 
26 чел., тинииты - 32, головокружение 
- 25 чел. (рисунок).

В группе обследованных с тугоу-
хостью (n=49) у 37 индивидов было 
обнаружено двустороннее стойкое по-
нижение слуха по сенсоневральному 
типу, у 11 - по смешанному (кондуктив-
ный и сенсоневральный) и у 1 - по кон-
дуктивному типу. Из них 14 индивидов 
имеют врожденную форму нарушения 
слуха, 33 - ювенильную (у 15 чел. - до-
речевая, у 18 - послеречевая) и 2 чел. 
заметили снижение слуха в зрелом 
возрасте. Субъективно, из основных 
причин нарушения слуха отмечают: 
наследственность - 13 чел., перене-
сенные инфекционные заболевания - 
6, перенесенные воспаления органов/
тканей - 15 чел. Среди сопутствующих 

ЛОР-заболеваний у большинства об-
следуемых также отмечаются тинииты 
(n=11) и головокружение (n=9) (рису-
нок).

Для подтверждения наследствен-
ного характера глухоты/тугоухости и 
уточнения типа наследования был 
проведен сегрегационный анализ.

Эмпирические данные родослов-
ных 160 пробандов позволили нам 
предположить вероятность передачи 
заболевания по аутосомно-рецессив-
ному типу, поскольку 97% (n=155) про-
бандов имели слышащих родителей, 
не предъявляющих жалобы на нару-
шение слуха. У остальных пробандов 
(3%, n=5), имеющих глухих родителей 
(поражены оба родителя  у 3 пробан-
дов, один - у 2), в роду имелись слы-
шащие сибсы и/или близкие родствен-
ники. С учетом того, что глухота/туго-

ухость крайне гетерогенна и частота/
вероятность проявления данных генов 
имеет отличия в этнических популяци-
ях, сегрегационный анализ был прове-
ден отдельно для бурятских и русских 
семей, в которых отмечалось наследо-
вание патологического признака среди 
родственников пробанда (повторные 
случаи передачи признака - отягощен-
ные). В анализе учитывались только 
сибсы в каждой ядерной семье, без 
учета полусибсов и косвенно (со слов 
родственников) зарегистрированных 
пораженных. При проведении ана-
лиза из материала были исключены 
ядерные семьи с одним ребенком, а 
также единичные случаи в трех поко-
лениях (неотягощенные), поскольку в 
данных семьях (оба родителя слыша-
щие) проверить сегрегацию признака 
не представляется возможным. Таким 
образом, сегрегационный анализ был 
проведен в 17 бурятских (табл. 2) и 18 
русских семьях (табл. 3) с двумя и бо-
лее детьми со слышащими родителя-
ми. Как правило, для расчета сегрега-
ционной частоты (SF) чаще всего при-
меняют «пробандовый» метод Вайн-
берга [1, 38]. Сущность метода состоит 
в подсчете отношения суммарного 
количества пораженных сибсов (без 
пробандов) к общему количеству всех 
сибсов (без пробандов).

При установлении наследствен-
ного характера патологического при-
знака (глухота/тугоухость) в бурятских 
семьях  вероятность регистрации (π) 
признака (полнота вероятности) по ме-
тоду Фишера составила: 

π = ∑n/∑r = 17/44 = 0,38.
Полученная вероятность регистра-

ции признака (π = 0,38) указывает на 
его наследственный характер и соот-
ветствует множественной неполной 
регистрации, где 0 < π ≤ 1 [32, 39].

Сегрегационная частота (SF) или 
ожидаемая доля пораженных для всех 
сибств составила:

SF = ∑r - n/∑s - n = 44 - 17/94 - 17 = 
27/77 = 0,35.

σ = √SF (1 - SF)/∑s - n = √0,35(1 - 
0,35)/94 - 17 = 0,05.

Вычисленная сегрегационная ча-
стота (SF = 0,35) оказалась выше 
теоретически ожидаемой при ауто-
сомно-рецессивном наследовании 
(SF0 = 0,25). Далее было проведено 
сравнение полученной частоты с те-
оретически ожидаемой при разных 
типах наследования (SF0 = 0,25 - ау-
тосомно-рецессивный (АР), SF0 = 
0,50 - аутосомно-доминантный (АД)) с 
помощью t-критерия Стьюдента. В ре-
зультате были получены отрицатель-
ные значения (t = SF0 - SF/σ: tАР =0,25 

Данные для сегрегационного анализа в бурятских семьях
с признаками глухоты/тугоухости

Размер
сибства

Число ядерных семей/
пробандов

(n)

Число сибсов с 
пораженными детьми

Общее число
детей

2 3 4 5

П
ор

аж
ен

ны
е

Зд
ор

ов
ы

е

В
се

го

(r) - (s)
2 3 3 6 3 6
3 2 2 4 2 6
4 2 2 6 2 8
6 3 1 1 1 9 9 18
7 2 1 1 5 9 14
8 4 3 1 11 21 32
10 1 1 3 7 10

Всего 17 10 5 1 1 44 53 94

Таблица 2

Данные для сегрегационного анализа в русских семьях с признаками глухоты/
тугоухости

Размер
сибства

Число ядерных семей/
пробандов

(n)

Число сибсов с 
пораженными детьми

Общее число
детей

2 3

П
ор

аж
ен

ны
е

Зд
ор

ов
ы

е

В
се

го

(r) - (s)
2 10 5 10 10 20
3 2 1 1 5 2 6
4 2 2 4 2 8
5 3 2 1 5 10 15
8 1 2 4 7 8

Всего 18 12 2 28 31 57

Таблица 3



ЯКУТСКИЙ МЕДИЦИНСКИЙ ЖУРНАЛ
48

- √0,35/0,05, tАД = 0,50 - √0,35/0,05), 
которые опровергли данные типы на-
следования, где tАР >2,58, tАД <2,58.

При установлении наследственного 
характера патологического признака в 
русских семьях вероятность регистра-
ции (π) признака по методу Фишера 
составила: 

π = ∑n/∑r = 68/74 = 0,64.
Полученная вероятность регистра-

ции признака (π = 0,64) указывает на 
его наследственный характер и соот-
ветствует множественной неполной 
регистрации, где 0 < π ≤ 1.

Оценка сегрегационной частоты с 
учетом вероятности регистрации (π = 
0,64) составила SF=0,25:

SF = ∑r - n/∑s - n = 28 - 18/57 - 18 = 
10/39 = 0,25.

Полученные значения сегрегаци-
онной частоты оказались равны при 
ожидаемом АР наследовании (SF0 = 
0.25) и доказывают корректность уста-
новки типа наследования заболевания 
в анализируемых 18 русских семьях.

Заключение. Таким образом, в 
результате клинико-аудиологическо-
го анализа выборки исследуемых 
(n=165), у большинства индивидов 
(92,7%) установлено стойкое двусто-
роннее нарушение звуковосприятия по 
сенсоневральному типу (n=116 - глухо-
та и 37 - тугоухость). В общей слож-
ности 52% обследуемых (n=87) имели 
ювенильную потерю слуха, 46% (76) - 
врожденную форму, 1,2% (2) заметили 
нарушение слуха только в зрелом воз-
расте (в 30 и 37 лет соответственно). 
Сегрегационный анализ, проведенный 
в 17 бурятских и 18 русских семьях, по-
зволил предположить наследственный 
характер случаев нарушения слуха, 
сегрегирующих по АР типу наследо-
вания, только в русских семьях (SF 
= 0,25, при t = 0,64). Полученная се-
грегационная частота (SF = 0,35, при 
t = 0,38) патологического признака в 
бурятских семьях оказалась выше те-
оретически ожидаемой для АР типа 
наследования (SF0 = 0,25), что свиде-
тельствует о наличии других типов на-
следования и иных форм тугоуохости. 
Следует отметить, что при тестирова-
нии той или иной гипотезы наследо-
вания оценка сегрегационной частоты 
была усложнена не только единичны-
ми случаями в семье, но и поздним ха-
рактером проявления заболевания (в 
нашей выборке они составляют 52%, 
n=87). Сложность заключается в том, 
что при составлении родословных в 
таких семьях могут быть не учтены 
сибсы, у которых признак еще не про-
явился или степень потери слуха име-
ет легкую форму (слабослышащие, до 

начала прогрессирования). При таких 
обстоятельствах частота здоровых в 
выборке семей с больными детьми не-
избежно окажется завышенной. Другая 
проблема может быть связана с нали-
чием в отдельных родословных с на-
следственной отягощенностью других 
типов наследования и иных форм ту-
гоухости, вызванных ненаследствен-
ными причинами.

Мы надеемся, что результаты, по-
лученные в ходе данной работы, по-
зволят в дальнейшем разработать 
наиболее оптимальный подход к моле-
кулярно-генетическому исследованию 
наследственных нарушений слуха в 
Республике Бурятия, результаты кото-
рого дополнят сведения о генетиче-
ской этиологии глухоты/тугоухости в 
популяциях Восточной Сибири.
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С.И. Софронова, А.Н. Романова, В.М. Николаев 

ВЛИЯНИЕ КУРЕНИЯ
НА МЕТАБОЛИЧЕСКИЕ НАРУШЕНИЯ
И ВЗАИМОСВЯЗЬ МЕЖДУ НИМИ
У КОРЕННОГО НАСЕЛЕНИЯ АРКТИЧЕ-
СКОЙ ТЕРРИТОРИИ ЯКУТИИ

 Исследовалось влияние курения на метаболические нарушения и определение ассоциации между ними у коренного населения 
северной территории Якутии. Выявлена высокая частота факторов риска развития сердечно-сосудистой патологии, таких как 
избыточная масса тела, ожирение и курение. Подтверждены данные зарубежных ученых о подавлении уровня секреции инсулина под 
воздействием никотина. Получена одинаковая ассоциация уровня глюкозы с артериальным давлением как у курящих, так и некурящих 
лиц. Метаболические нарушения у коренного населения северной территории Якутии обусловлены изменением традиционного уклада 
жизни со снижением двигательной активности, характера питания, несоблюдением здорового образа жизни. 

Ключевые слова: курение, избыточная масса тела, ожирение, инсулин, глюкоза, систолическое артериальное давление, коренное 
население, Якутия.

The study of the effect of smoking on metabolic disorders and determination of the association between them in the indigenous population of 
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ЗДОРОВЫЙ ОБРАЗ ЖИЗНИ. ПРОФИЛАКТИКА

the northern territory of Yakutia was carried out. A high frequency of risk factors for the develop-
ment of cardiovascular pathology, such as overweight, obesity and smoking, was revealed. We 
have confirmed the data of foreign scientists on the suppression of the level of insulin secretion 
under the influence of nicotine. The same association of glucose level with blood pressure was 
obtained in both smokers and non-smokers. Metabolic disorders in the indigenous population 
of the northern territory of Yakutia are caused by a change in the traditional way of life with a 
decrease in physical activity, diet, and non-observance of a healthy lifestyle.

Key words: smoking, overweight, obesity, insulin, glucose, systolic blood pressure, indige-
nous population, Yakutia.

Введение. Распространенность 
избыточной массы тела и ожирения 
является глобальной эпидемией, по-

ражающей как развитые страны, так и 
развивающиеся [13,21,26]. Многочис-
ленными исследователями доказана 


