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Íà ñåãîäíÿøíèé äåíü ïðîáëåìà îñòðîãî íà-
ðóøåíèÿ ìîçãîâîãî êðîâîîáðàùåíèÿ äîñòàòî÷íî
àêòóàëüíà äëÿ áóðÿòñêîé ïîïóëÿöèè èç-çà îòíîñè-
òåëüíî âûñîêîé è ïîñòîÿííî ðàñòóùåé çàáîëåâà-
åìîñòè (175,9 â 2004 ãîäó äî 200, 4 íà 100 òûñ.
íàñåëåíèÿ â 2008 ãîäó) è ñìåðòíîñòè (ñ 48,1 â 2004
ãîäó äî 62,6 íà 100 òûñ. íàñåëåíèÿ â 2008 ãîäó)
èç-çà ýòîé ïàòîëîãèè. Â ñâÿçè ñ ýòèì îñîáåííî
îñòðî âñòàåò âîïðîñ ïðîôèëàêòèêè, çàêëþ÷àþ-
ùèéñÿ, ïðåæäå âñåãî, â âûÿâëåíèè ôàêòîðîâ ðèñ-
êà, ëå÷åíèè ëèö ïðåäðàñïîëîæåííûõ ê öåðåáðî-
âàñêóëÿðíûì áîëåçíÿì è îáíàðóæåíèè ýòíîãåíå-
òè÷åñêîé ïîäîïëåêè. Íàèáîëåå ðàñïðîñòðàíåííû-
ìè è õîðîøî èçó÷åííûìè ôàêòîðàìè ðèñêà îñò-
ðûõ íàðóøåíèé ìîçãîâîãî êðîâîîáðàùåíèÿ
(ÎÍÌÊ) ïî èøåìè÷åñêîìó òèïó, êîòîðûå ñîñòàâ-
ëÿþò áîëåå 70% âñåõ îñòðûõ ñîñóäèñòûõ ìîçãî-
âûõ ýïèçîäîâ, ÿâëÿþòñÿ àðòåðèàëüíàÿ ãèïåðòî-
íèÿ, ïàòîëîãèÿ ñåðäöà è ìàãèñòðàëüíûõ àðòåðèé
ãîëîâû, êóðåíèå, íàðóøåíèå ëèïèäíîãî îáìåíà,
ñàõàðíûé äèàáåò, ãèïîäèíàìèÿ, îæèðåíèå, ïîë,
âîçðàñò [3,4] Îäíàêî â ïîñëåäíåå äåñÿòèëåòèå
èíòåíñèâíî èçó÷àþòñÿ è ãåíåòè÷åñêàÿ ïðåäðàñ-
ïîëîæåííîñòü ê èøåìè÷åñêîìó èíñóëüòó, íî ïî-
ëó÷åííûå äàííûå î âêëàäå ðàçíûõ àëëåëåé ãåíîâ
â ðàçâèòèå èøåìè÷åñêîãî íàðóøåíèÿ ìîçãîâîãî
êðîâîîáðàùåíèÿ îñòàþòñÿ ïðîòèâîðå÷èâûìè [6].
Ïåðñïåêòèâíîé ãðóïïîé ãåíîâ-êàíäèäàòîâ, êîòî-
ðûå ïîòåíöèàëüíî ìîãóò áûòü ñâÿçàíû ñ ôîðìè-
ðîâàíèåì ðèñêà èíôàðêòà ìîçãà, ÿâëÿþòñÿ ãåíû
ñèñòåìû ãåìîñòàçà è îáìåíà ãîìîöèñòåèíà, ñðàâ-
íèòåëüíîå èññëåäîâàíèå êîòîðûõ â ðàçíûõ ïîïó-
ëÿöèÿõ ìèðà ïðèçíàåòñÿ âåñüìà àêòóàëüíîé çà-
äà÷åé àíãèîíåâðîëîãèè [6,8,16,19]. Â íàñòîÿùåå
âðåìÿ èçâåñòíî íåñêîëüêî äåñÿòêîâ íàñëåäñòâåí-
íî àññîöèèðîâàííûõ òðîìáîôèëèé, êîòîðûå
îáúÿñíÿþò ðàçâèòèå òðîìáîçà, â òîì ÷èñëå è àð-
òåðèàëüíîãî, â áîëüøèíñòâå ñëó÷àåâ åãî ðåãèñò-
ðàöèè. Ðåçèñòåíòíîñòü FV ê àêòèâèðîâàííîìó
ïðîòåèíó Ñ (ÐÀÏÑ èëè APC-R), àíîìàëèÿ â ãåíå
ïðîòðîìáèíà (G20210A), ìóòàöèÿ â ãåíå ôåðìåí-
òà ìåòèëåíòåòðàãèäðîôîëàòðåäóêòàçû (Ñ677Ò) -
îäíè èç ñàìûõ ðàñïðîñòðàíåííûõ ãðóïï ãåíåòè-

÷åñêèõ àíîìàëèé, ïðèâîäÿùèõ ê äåôåêòàì â ìå-
õàíèçìàõ îáðàçîâàíèÿ, ðåãóëÿöèè è ðàñòâîðåíèÿ
âíóòðèñîñóäèñòûõ êðîâÿíûõ ñãóñòêîâ, êîòîðûå
ñî÷åòàþòñÿ ñ ïîâûøåííûì òðîìáîîáðàçîâàíè-
åì.

Îñíîâíîé öåëüþ íàøåãî èññëåäîâàíèÿ ÿâè-
ëîñü èçó÷åíèå ÷àñòîòû ïðîêîàãóëÿíòíûõ àëëåëü-
íûõ âàðèàíòîâ FVL, FII(G20210A),
MTGFR(Ñ677Ò) è îöåíêà èõ êëèíèêî-ïðîãíîñòè-
÷åñêîãî çíà÷åíèÿ ñðåäè ëèö, áîëüíûõ èøåìè÷åñ-
êèì èíñóëüòîì ðàçíûõ ýòíè÷åñêèõ ãðóïï ãîðîäà
Óëàí-Óäý.

Ìàòåðèàëû è ìåòîäû èññëåäîâàíèÿ. Ìå-
òîäîì ñïëîøíîé âûáîðêè â èññëåäîâàíèå áûëè
âêëþ÷åíû 210 (98 æåíùèí, 112 ìóæ÷èí) áîëüíûõ
èøåìè÷åñêèì èíñóëüòîì. Äèàãíîç èøåìè÷åñêî-
ãî èíñóëüòà âûñòàâëåí íà îñíîâàíèèæàëîá, àíàì-
íåçà çàáîëåâàíèÿ, äàííûõ êëèíè÷åñêîãî è íåâðî-
ëîãè÷åñêîãî îáñëåäîâàíèÿ è ïîäòâåðæäåí íåéðî-
âèçóëèçàöèîííûìèìåòîäàìè èññëåäîâàíèÿ (ÌÐÒ
èëè ÊÒ ãîëîâíîãî ìîçãà). Âîçðàñò íàáëþäàåìûõ
ïàöèåíòîâ êîëåáàëñÿ îò 19 äî 86 ëåò, â ñðåäíåì
ñîñòàâèë - 63,3±11,7. Âñå áîëüíûå ðàçäåëåíû íà
2 ýòíè÷åñêèå ãðóïïû: ðóññêèå - 147 ïàöèåíòîâ
(63,3±10,6 ëåò), áóðÿòû - 63 (60,1±13,4 ëåò).

Â êà÷åñòâå êîíòðîëüíîé ãðóïïû íàìè îáñëå-
äîâàíî 100 ÷åëîâåê (58æåíùèí, 42 ìóæ÷èí), ïðî-
æèâàþùèõ â ãîðîäå Óëàí-Óäý â âîçðàñòå îò 17
äî 75 ëåò, íå èìåþùèõ íà ìîìåíò èññëåäîâàíèÿ
îñòðûõ èëè îáîñòðåíèÿ õðîíè÷åñêèõ çàáîëåâàíèé
è ñ÷èòàþùèõ ñåáÿ îòíîñèòåëüíî çäîðîâûìè.

Âñåì îáñëåäîâàííûì (310 ÷åëîâåê) ïðîâî-
äèëñÿ òåñò äëÿ âûÿâëåíèÿ êîñâåííûõ ïðèçíàêîâ
òðîìáîôèëèè (òåñò Manucñi P.M., 1997) [19].

ÏÖÐ-èññëåäîâàíèå îñóùåñòâëÿëîñü íà ÄÍÊ
ëåéêîöèòîâ âåíîçíîé êðîâè, ïîëó÷åííîéìåòîäîì
ôåíîëüíîé ýêñòðàêöèè. Äëÿ ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè-
÷åñêîãî èññëåäîâàíèÿ âûáðàíû 3 òî÷êîâûå ìó-
òàöèè: FVL, FII(G20210A), MTGFR(Ñ677Ò). Óñ-
ëîâèÿ àìïëèôèêàöèè ó÷àñòêîâ ãåíîâ â ïîëèìåðàç-
íîé öåïíîé ðåàêöèè ñîîòâåòñòâîâàëè ñòàíäàðò-
íûì ïðîòîêîëàì, ðàçðàáîòàííûì Ðîññèéñêèì
íàó÷íî-èññëåäîâàòåëüñêèì èíñòèòóòîì ãåìàòî-
ëîãèè è òðàíñôóçèîëîãèè ã. Ñàíêò-Ïåòåðáóðãà.
Äëÿ äèàãíîñòèêè èññëåäóåìûõ ìóòàöèé èñïîëü-
çîâàëè ñàéò-ñïåöèôè÷åñêèé ðåñòðèêöèîííûé àíà-
ëèç àìïëèêîíîâ ñ ñîîòâåòñòâóþùèìè ýíäîíóêëå-
àçàìè - HinfI, HindIII. Âèçóàëèçàöèÿ ïðîäóêòîâ
îñóùåñòâëÿëàñü ñ ïîìîùüþ ýëåêòðîôîðåçà â 2%
àãàðîçíîì ñïîñëåäóþùèìîêðàøèâàíèåìïðîäóê-
òîâ áðîìèñòûì ýòèäèåì è àíàëèçîì ôðàãìåíòîâ
ïóòåì ñðàâíåíèÿ èõ äëèí ñî ñòàíäàðòíûì ìàð-
êåðîì - ÄÍÊ ïëàçìèäû pUC19, ðåñòðèöèðîâàí-



íîé ôðàãìåíòîì Msp 1. Ïîëó÷åííûå äàííûå îá-
ðàáîòàíû ìåòîäîì âàðèàöèîííîé ñòàòèñòèêè äëÿ
ñâÿçàííûõ è íå ñâÿçàííûõ ìåæäó ñîáîé íàáëþ-
äåíèé ñ ïîìîùüþ ïàêåòîâ ïðîãðàìì Microsoft
Excel 2003, STATISTICA6,0 (StatSoft Inc., ÑØÀ),
ñ îïðåäåëåíèåì äîñòîâåðíîñòè ðàçëè÷èé ïðè äî-
ñòèãíóòîì óðîâíå çíà÷èìîñòè p<0,05. Äëÿ ñðàâ-
íåíèÿ ÷àñòîò ïðèìåíÿëèñü: êðèòåðèé Ñòüþäåíòà
(t-òåñò), êðèòåðèé Ìàííà - Óèòíè (U-òåñò). Äëÿ
ñðàâíåíèÿ ãðóïï ïî êà÷åñòâåííîìó áèíàðíîìó
ïðèçíàêó ïðèìåíÿëñÿ êðèòåðèé�2 (Ïèðñîíà). Âû-
÷èñëÿëàñü îòíîñèòåëüíàÿ âåðîÿòíîñòü ñîáûòèÿ
(ÎÐ).

Ðåçóëüòàòû èññëåäîâàíèÿ è èõ îáñóæäå-
íèå. Ðàñïðîñòðàíåííîñòü èññëåäóåìûõ àíî-
ìàëèé ñðåäè æèòåëåé ãîðîäà Óëàí-Óäý:

Ïîñëå ïðîâåäåííîãî ïîïóëÿöèîííîãî àíàëè-
çà ÷àñòîòû ãåííûõ ìóòàöèé FVL èëè FV(R506Q),
FII(G20210A),MTGFR(Ñ677Ò) ñðåäè îòíîñèòåëü-
íî çäîðîâûõ ðåçèäåíòîâ óñòàíîâëåíî, ÷òî îáùàÿ
âñòðå÷àåìîñòü ýòèõ ìàæîðíûõ àëëåëåé ñîñòàâ-
ëÿåò 17%. Ñðåäè íîñèòåëåé èçó÷àåìûõ ïîëèìîð-
ôèçìîâ âñòðåòèëîñü 12 æåíùèí (21,1% îò èññëå-
äóåìûõ ëèö æåíñêîãî ïîëà) è 5 ìóæ÷èí (11,6%).
Ïðè àíàëèçå ïî ýòíè÷åñêîìó ïðèçíàêó îáíàðóæå-
íî, ÷òî ìóòàöèè âûÿâëÿëèñü ó 6 áóðÿò (15,8% â
ñóáïîïóëÿöèè) è 11 ðóññêèõ (17,7%).

Àíîìàëèÿ Ëåéäåí âûÿâëåíà â 4 (4%) ñëó÷à-
ÿõ â ãåòåðîçèãîòíîì ñîñòîÿíèè ó äâóõ ìóæ÷èí è
äâóõ æåíùèí, Â ýòíè÷åñêèõ ãðóïïàõ: ó åâðîïåé-
öåâ ýòà ìóòàöèÿ îáíàðóæåíà ó 2 ëèö (3,2%), ó áó-
ðÿò - 2 (5,3%). Ïðåîáëàäàíèå íîñèòåëüñòâà FVL
àëëåëÿ ó áóðÿò íà òåððèòîðèè Çàáàéêàëüÿ òàêæå
áûëî âûÿâëåíî À.Ñ. Áîãäàíîâîé, Í.À. Ìèðîìà-
íîâîé [2,7]. Ïî äàííûì ëèòåðàòóðû ÷àñòîòà ýòî-
ãî ïîëèìîðôèçìà ñîñòàâëÿåò îò 3 äî 7% â ïîïó-
ëÿöèè [1,2,7,8,11,18,20]

Àíîìàëèÿ â ãåíå ïðîòðîìáèíà FII(G20210A)
â ãåòåðîçèãîòíîì ñîñòîÿíèè, ïî ëèòåðàòóðíûì
äàííûì, âñòðå÷àåòñÿ ó 2,3 % ëþäåé â îáùåé ïî-
ïóëÿöèè [8] Ïî äàííûì Junker R. e. a., [17], ÷àñ-

òîòà ýòîé ìóòàöèè ó åâðîïåéöåâ âàðüèðóåò îò 0-
4%. Îòìå÷åíî, ÷òî ýòà ìóòàöèÿ ÷àùå âñòðå÷à-
åòñÿ ó åâðîïåéöåâ, è ðåäêî ó àçèàò [11]. Â íàøåì
èññëåäîâàíèè ãåòåðîçèãîòíàÿ ôîðìà àëëåëÿ îá-
íàðóæåíà â îäíîì ñëó÷àå (1%) ó ðóññêîé æåíùè-
íû 21 ãîäà, êîòîðàÿ íå èìåëà â àíàìíåçå àðòåðè-
àëüíûõ èëè âåíîçíûõ òðîìáîçîâ, íî îòìå÷àëà èõ
íàëè÷èå ó áëèæàéøèõ ðîäñòâåííèêîâ (èøåìè÷åñ-
êèé èíñóëüò). Ïðèìå÷àòåëüíî, ÷òî åäèíñòâåííàÿ
åå áåðåìåííîñòü çàêîí÷èëàñü âûêèäûøåì íà
ðàííåì ñðîêå (8 íåäåëü).

ÀíîìàëèÿMTGFR(Ñ677Ò) èç èçó÷àåìûõíàè-
áîëåå ðàñïðîñòðàíåííàÿ (50% â ïîïóëÿöèè, à ãî-
ìîçèãîòíîå íîñèòåëüñòâî äàííîé ìóòàöèè ñðåäè
áåëîãî íàñåëåíèÿ ïëàíåòû ñîñòàâëÿåò îò 5 äî 12
% [10,13,14]) âûÿâëåíà íàìè ó 12 ÷åëîâåê (12%):
10 èìåëè ãåòåðîçèãîòíóþ ôîðìó, ó 2 îòìå÷àëàñü
ãîìîçèãîòíîå ñîñòîÿíèå àëëåëÿ. Ðàñïðåäåëåíèå
íîñèòåëåé â ñóáïîïóëÿöèÿõ ñîñòàâèëî: áóðÿòû - 4
÷åëîâåê (10,5%), èç íèõ - 2 æåíùèíû è 2 ìóæ÷èí;
åâðîïåéöû - 8 ÷åëîâåê (12,9%), èç íèõ - 1 ìóæ÷è-
íà è 7 æåíùèí.

Òàêèì îáðàçîì, âûÿâëåíî, ÷òî â ýòíè÷åñêèõ
ñóáïîïóëÿöèÿõ îòìå÷àåòñÿ íåçíà÷èòåëüíîå ïðå-
îáëàäàíèå ëèö-íîñèòåëåé àíîìàëèè Ëåéäåí ñðå-
äè ìîíãîëîèäîâ, òîãäà êàê ñðåäè åâðîïåéñêîãî
íàñåëåíèÿ â íåñêîëüêî áîëüøåé ìåðå âûÿâëåíî
íîñèòåëüñòâî òåðìîëàáèëüíîé ÌÒÃÔÐ. Òàêæå
îòìå÷åíî ïðåîáëàäàíèå ìàæîðíûõ ïðîêîàãóëÿí-
òíûõ ìóòàöèé â ïîïóëÿöèè ñðåäè æåíùèí, ÷åì
ñðåäè ìóæ÷èí. Íàñòîÿùèå ðåçóëüòàòû íè â êîåé
ìåðå íå ïîïóëÿöèîííûå, íî äàþùèå âîçìîæíîñòü
â äàëüíåéøåì ïðîâåñòè ñðàâíèòåëüíûé ÷àñòîò-
íûé àíàëèç. Êîíå÷íî, äëÿ äîñòîâåðíûõ âûâîäîâ
íåîáõîäèìîïðîâåñòèìàñøòàáíîå ïîïóëÿöèîííîå
èññëåäîâàíèå, â äàííîì ñëó÷àå â Áóðÿòèè, è ñðàâ-
íèòü åãî ðåçóëüòàòû ñ ðåçóëüòàòàìè, ïîëó÷åííû-
ìè íà äðóãèõ ïîïóëÿöèîííûõ ãðóïïàõ, â òîì ÷èñ-
ëå è àçèàòñêèõ.

Ðàñïðîñòðàíåííîñòü èññëåäóåìûõ àíîìà-
ëèé ñðåäè áîëüíûõ èøåìè÷åñêèì èíñóëüòîì:
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Ðèñ. 1. ×àñòîòà èññëåäóåìûõ àíîìàëèé â ýòíè÷åñêèõ ñóáïîïóëÿöèÿõ ãðóïïû êîíòðîëÿ, n=100



Ïîïûòêà óñòàíîâèòü ñâÿçü ìåæäó ðàçâèòè-
åì èøåìèè ìîçãà è íàñëåäñòâåííûìè èçìåíåíè-
åì â ñèñòåìå ñâåðòûâàíèÿ êðîâè áûëà ïðåäïðè-
íÿòà åùå â 1975 ãîäó Òóíÿê Þ. Ñ. ,à çàòåì Äàâè-
äåíêîâîé Å. Ô. (1981). Ïåðåä íàìè æå âñòàë âîï-
ðîñ î ôåíîòèïè÷åñêîé ýêñïðåññèè è ïåíåòðàíòíî-
ñòè ãåííûõ âàðèàíòîâ (R506Q (FVL),
FII(G20210A),MTGFR(Ñ677Ò)) ó áîëüíûõÈÍÌÊ
â ïîïóëÿöèè ãîðîäà Óëàí-Óäý ñ ó÷åòîì êëèìàòî-
ãåîãðàô÷åñêèõ îñîáåííîñòåé ðåãèîíà, ãäå ïðîæè-
âàþò äâå áîëüøèå ýòíè÷åñêèå ñóáïîïóëÿöèè.
ÏðóøåíîâîéÑ.À. [9], èçó÷àþùåé ýïèäåìèîëîãèþ
ìîçãîâîãî èíñóëüòà â îòêðûòîé ïîïóëÿöèè 20 - 59
ëåò ãîðîäà Óëàí-Óäý îòìå÷åíà çíà÷èòåëüíî áî-
ëåå âûñîêàÿ ðàñïðîñòðàíåííîñòü ýòîé ïàòîëîãèè
â Áóðÿòèè ïî ñðàâíåíèþ ñ çàïàäíî-åâðîïåéñêèìè
ðåãèîíàìè Ðîññèéñêîé Ôåäåðàöèè è âûÿâëåíî,
÷òî ó ðóññêèõìóæ÷èíðàñïðîñòðàíåííîñòüÎÍÌÊ
áûëà ïî÷òè â 1,5 ðàçà áîëüøå, ÷åì ó ìóæ÷èí áó-
ðÿò.

Ïðè ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîì èññëåäîâà-
íèè ó áîëüíûõ èøåìè÷åñêèì èíñóëüòîì, (n=210)
áûëî âûÿâëåíî 60 ñëó÷àåâ èñêîìûõìóòàöèé, ïðè-
÷åì 2 ïàöèåíòà èìåëè êîìáèíàöèþ èç äâóõ àëëå-
ëåé "íåáëàãîïðèÿòíîãî" òèïà. Ðàñïðîñòðàíåííîñòü
ìóòàöèé ñðåäè âñåõ áîëüíûõ ñîñòàâèëà - 28,4%,
÷òî ïðåâûøàåò àíàëîãè÷íûé ïîêàçàòåëü â ïîïó-
ëÿöèè îòíîñèòåëüíî çäîðîâûõ ëèö. Ïàöèåíòû áåç
èññëåäóåìûõ ìóòàöèé ñîñòàâèëè 150 ÷åëîâåê.
Âîçðàñò íîñèòåëåé ìóòàöèé êîëåáàëñÿ îò 19 äî
75 ëåò, â ñðåäíåì ñîñòàâèë 55,8+10,9 ëåò, ÷òî
ìåíüøå ÷åì ñðåäè âñåõ áîëüíûõ èíñóëüòîì -
63,3+11,1 (t�, ð<0,001).

Ñ àíîìàëèåé Ëåéäåí âûÿâëåíî 10 ïàöèåíòîâ
(4,7%). Ìóòàöèÿ â ãåíå ïðîòðîìáèíà G20210À â
ãåòåðîçèãîòíîì ñîñòîÿíèè âûÿâëåíà ó 7 (3,3%)
áîëüíûõ, äåôåêòMTGFR(Ñ677Ò) îáíàðóæåí â 45
(21,3%) ñëó÷àÿõ, èç íèõ ó 6 ÷åëîâåê - â ãîìîçè-
ãîòíîé ôîðìå (�2, ð>0,05).

Åñëè ðàññìàòðèâàòü ñðåäíèé âîçðàñò ïî ãðóï-
ïàì áîëüíûõ íîñèòåëåé, òî íàèáîëåå "ìîëîäûå"
ïàöèåíòû 46+8,5 ëåò èìåëè ñî÷åòàííûé ïîëèìîð-
ôèçì èññëåäóåìûõ àíîìàëèé (FV(R506Q)
+MTGFR(Ñ677Ò)) - 2 ÷åëîâåêà.

Èç 60 áîëüíûõ ÎÍÌÊ, ó êîòîðûõ, âûÿâëåíû
àíîìàëüíûå ãåíû, ìóæ÷èíû ñîñòàâèëè 38 ÷åëî-
âåê (63,3%), à æåíùèíû - 22(36,7%). Âûðàæåí-
íîå ôåíîòèïè÷åñêîå ïðîÿâëåíèå ó ìóæ÷èí, âåðî-
ÿòíî, ñâÿçàíî ñ ãîðìîíàëüíûìôîíîìè çíà÷èòåëü-
íî áîëüøèì âëèÿíèåì òàêèõ êîððèãèðóåìûõôàê-
òîðîâ ðèñêà èíñóëüòà êàê êóðåíèå, ïðèåì àëêîãî-
ëÿ; òî åñòü, çäåñü ïðèåìëåìà òåîðèÿ "äâóõ óäà-
ðîâ", ñîãëàñíî êîòîðîé ïåðâûé òðîìáîôèëè÷åñ-

êèé ôàêòîð ("ïåðâûé óäàð") ìîæåò ðåàëèçîâàòü-
ñÿ ïðè ïðèñîåäèíåíèè äîïîëíèòåëüíûõôàêòîðîâ
ðèñêà ("âòîðîé óäàð"), ïîñëå ÷åãî ïðîèñõîäèòôîð-
ìèðîâàíèå òðîìáîçîâ â îïðåäåëåííîì ìåñòå ñî-
ñóäèñòîãî ðóñëà [15].

Ïðè ðàñïðåäåëåíèè ïî ðàñîâîé ïðèíàäëåæ-
íîñòè âûÿâëåíî, ÷òî áóðÿò íàñ÷èòûâàëîñü 17 ÷å-
ëîâåê, ÷òî ñîñòàâèëî 27,9% â ñóáïîïóëÿöèè (18
ñëó÷àåâ, ñðåäè êîòîðûõ 1 ÷åëîâåê ñî÷åòàë 2 ìó-
òàöèè). Ñðåäè ðóññêèõ ó 43 áîëüíûõ îáíàðóæåíî
44 ñëó÷àÿ ìóòàöèé (1 ïàöèåíò èìåë 2 ìóòàöèè),
÷òî ñîñòàâèëî 29,3% â ñóáïîïóëÿöèè. Ïîëó÷åí-
íûå äàííûå ñîïîñòàâèìû ñ äàííûìè â ãðóïïå
êîíòðîëÿ.

ÀíîìàëèÿËåéäåí ñðàâíèòåëüíî "ìÿãêàÿ" äëÿ
ðàçâèòèÿ àðòåðèàëüíîãî òðîìáîçà è ñðåäè ïàöè-
åíòîâ ñ ÎÍÌÊ ÷àùå âñòðå÷àþòñÿ áîëüíûå, èìå-
þùèå íå òîëüêîAPC-R, íî è äðóãóþ íàñëåäñòâåí-
íóþ ïàòîëîãèþ ãåìîñòàçà ñîïðîâîæäàþùóþñÿ
ïðîêîàãóëÿíòíîé àêòèâíîñòüþ [16]. Ñðåäè íîñè-
òåëåé àíîìàëèè Ëåéäåí 3 èç 10 ÷åëîâåê, ñòðàäà-
þùèõÎÍÌÊ,ïðèíàäëåæàëèêìîíãîëîèäíîéðàñå
(R=0,3), êîòîðûå ñîñòàâèëè 17,6% èç âñåõ áîëü-
íûõ-àçèàò, èìåþùèõ èññëåäóåìûå ìóòàöèè. Ñðå-
äè ðóññêèõ ïàöèåíòîâ ñ ÎÍÌÊ ýòîò àëëåëü
âñòðå÷àëñÿ â 16,3% îò ÷èñëà âñåõ íîñèòåëåé-åâ-
ðîïåéöåâ àíîìàëüíûõ ãåíîâ. Ñðåäè âñåõ áîëüíûõ
èøåìè÷åñêèì èíñóëüòîì áóðÿò íîñèòåëè FVL
ñîñòàâèëè 4,9%, òîãäà êàê ñðåäè ðóññêèõ ïàöèåí-
òîâ - 4,8%.

Ñðåäè áîëüíûõ ÎÍÌÊ, èìåþùèõ òî÷å÷íóþ
ìóòàöèþ â ãåíå ïðîòðîìáèíà, 2 èç 7 ÷åëîâåê ïðè-
íàäëåæàëè ê ìîíãîëîèäíîé, à 5 ÷åëîâåê - ê åâðî-
ïåéñêîé ðàñå, ÷òî ñîñòàâèëî 11,8% è 11,6% ñîîò-
âåòñòâåííî â ñóáïîïóëÿöèÿõ íîñèòåëåé áîëüíûõ
èøåìè÷åñêèì èíñóëüòîì, è 3,3% è 3,4% â ñóáïî-
ïóëÿöèÿõ ñðåäè âñåõ áîëüíûõ ÎÍÌÊ.Ìóòàöèÿ â
ãåíå ïðîòðîìáèíà äîñòàòî÷íî ýêñïðåññèâíà è â
ìîëîäîì è äåòñêîì âîçðàñòå ïðèâîäèò ê ðàçâè-
òèþ èíôàðêòà ìîçãà, à òàêæå ñèíóñ-òðîìáîçó è
îñòðîé îêêëþçèè öåðåáðàëüíûõ âåí [11,17,21] Â
èññëåäîâàíèè, âûïîëíåííîì íà áîëüíûõ èíñóëü-
òîì â ïîïóëÿöèè ãîðîäà Óëàí-Óäý "ñàìûìè ìî-
ëîäûìè" áûëè áîëüíûå-íîñèòåëè G20210A-àíî-
ìàëèè 49,6+18,1 ëåò (FVL - 54,6+9,4 ëåò, Ñ677Ò -
56,6+11,5 ëåò).

Àíîìàëüíûé ãåí ÌÒÃÔÐ âûÿâëÿëñÿ ÷àùå,
÷åì îñòàëüíûå - â 45 ñëó÷àÿõ. Ñðåäè áóðÿò 13
÷åëîâåê îáëàäàëè ýòîé ìóòàöèåé, ÷òî ñîñòàâèëî
21,3% îò âñåõ áîëüíûõ ÎÍÌÊ â ýòîé ýòíè÷åñêîé
ñóáïîïóëÿöèè, à ñðåäè ðóññêèõ - 32 ÷åëîâåê -
28,6% îò âñåõ åâðîïåéöåâ, ïàöèåíòîâ ÎÍÌÊ.
Ñëåäóåò îòìåòèòü, ÷òî ãîìîçèãîòíîå ñîñòîÿíèå



íàáëþäàëîñü ó 4 åâðîïåéöåâ (2,7%) è 2 àçèàò
(3,3%). Íàñëåäñòâåííàÿ ãèïåðãîìîöèñòåèíåìèÿ,
êîòîðàÿ íàáëþäàåòñÿ, â òîì ÷èñëå è ïðè íîñè-
òåëüñòâå MTGFR(Ñ677Ò), âûçûâàåò â áîëüøèí-
ñòâå ñëó÷àåâ àðòåðèàëüíûå òðîìáîçû è ÿâëÿåò-
ñÿ âûñîêèì ôàêòîðîì ðèñêà â ðàçâèòèè èøåìè-
÷åñêîãî èíñóëüòà è áîëåçíè Àëüöãåéìåðà [16].
Âåðîÿòíî, ýòî ñâÿçàíî ñ óâåëè÷åííûì ðèñêîì
ðàçâèòèÿ àòåðîñêëåðîçà, ïîäòâåðæäåííîå ìíîãî-
÷èñëåííûìè èññëåäîâàíèÿìè [5,6,10,13,14].

Ó÷èòûâàÿ, ÷òî îñíîâíîé ìåõàíèçì âîçäåé-
ñòâèÿ ÃÃÖ ýòî óñêîðåíèå àòåðîãåíåçà, è êàê ñëåä-
ñòâèå ðàçâèòèå àòåðîñêëåðîçà ýêñòðà- è èíòðàê-
ðàíèàëüíûõ àðòåðèé ñ ïîñëåäóþùèì ðàçâèòèåì
ÎÍÌÊ, ìîæíî ïðåäïîëîæèòü, ÷òî íîñèòåëåé ìó-
òàöèè Ñ677Ò ñðåäè áîëüíûõ èøåìè÷åñêèì èí-
ñóëüòîì äîëæíî áûòü çíà÷èòåëüíî áîëüøå, ÷åì
íîñèòåëåé äðóãèõ ìóòàöèé (FVL, FII(G20210A)),
÷òî ìû è íàáëþäàëè ó ïàöèåíòîâ ñ èøåìè÷åñ-
êèì èíñóëüòîì, îñîáåííî ìîëîæå 50 ëåò: 12,5% â
ïîïóëÿöèè çäîðîâûõ ïðîòèâ 47,8% ñðåäè áîëüíûõ
ÎÍÌÊ.

Ó÷èòûâàÿ ïîëó÷åííûå íàìè äàííûå, ðèñê
ðàçâèòèÿ èøåìè÷åñêîãî íàðóøåíèÿ ìîçãîâîãî
êðîâîîáðàùåíèÿ ó íîñèòåëåé "íåáëàãîïðèÿòíûõ"
àëëåëåé â ñðåäíåì â 1,6 ðàçà âûøå, ÷åì ó ëèö, íå
èìåþùèõ èçó÷àåìûå ìóòàöèè (òàáëèöà 2).

Èíòåðåñíî, ÷òî ïî äàííûì àíàìíåçà (òåñò
Manucñi P.M.) ÷àñòîòà ïåðåíåñåííûõ èíôàðêòà
ìèîêàðäà èëè, â îñîáåííîñòè, èøåìè÷åñêîãî èí-
ñóëüòà ñðåäè íîñèòåëåé ïðîêîàãóëÿíòíûõ àíîìà-
ëèé âûøå, ÷åì â èññëåäóåìîé ïîïóëÿöèè áîëü-
íûõÎÍÌÊ (�2, ð<0,05). Åñëè ðàññìàòðèâàòü êàæ-
äóþ ìóòàöèþ â îòäåëüíîñòè, òî ñðåäè íîñèòåëåé
àíîìàëüíîãî ïðîòðîìáèíà âûÿâëÿåòñÿ áîëüøå
ëèö, ïåðåíåñøèõ èíôàðêò ìèîêàðäà, à ñðåäè ïà-
öèåíòîâ, èìåþùèõ òåðìîëàáèëüíóþÌÒÃÔÐ çíà-

÷èòåëüíî áîëüøå ëþäåé, ïåðåíåñøèõ êàê èíôàðêò
ìèîêàðäà (�2, ð<0,05), òàê è èíôàðêò ìîçãà (�2,
ð<0,005). Ïðè÷åì ÷àñòîòà ýòèõ ïîâòîðíûõ ñîñó-
äèñòûõ êàòàñòðîô çíà÷èòåëüíî âûøå ó íîñèòå-
ëåé MTGFR(Ñ677Ò), ÷åì ñðåäè äðóãèõ íîñèòå-
ëåé ìóòàöèé è â ïîïóëÿöèè áîëüíûõ â öåëîì. Òàê-
æå îòìå÷àåòñÿ ñóùåñòâåííî áîëüøàÿ ÷àñòîòà
ðàçâèòèÿ ôëåáîòðîìáîçà â îñòðîì ïåðèîäå èøå-
ìè÷åñêîãî èíñóëüòà, ïðåèìóùåñòâåííî â ïàðåòè÷-
íûõ êîíå÷íîñòÿõ, â ãðóïïå íîñèòåëåé ìóòàöèé,
íåæåëè ÷åì â ãðóïïå áåç ïåðâè÷íîé òðîìáîôè-
ëèè.

Ïðè ïðîâåäåíèè íåéðîâèçóàëèçàöèîííûõìå-
òîäîâ èññëåäîâàíèÿ î÷àã èøåìèè îáíàðóæåí â
68,4% ñëó÷àåâ ó ëèö-íîñèòåëåé ìóòàöèé (â ïîïó-
ëÿöèè â 59,9%) ñ ïðåîáëàäàíèåì ó íèõ êîëè÷å-
ñòâà èíôàðêòîâ îáúåìîì áîëåå 50 ñì3 (�2,
ð<0,05). Â îñòðûé ïåðèîä èøåìè÷åñêîãî èíñóëü-
òà ó ïàöèåíòîâ íîñèòåëåé ïðîêîàãóëÿíòíûõ ãåíîâ
ïî÷òè â 3 ðàçà ÷àùå âûÿâëÿëàñü ãîñïèòàëüíàÿ
ïíåâìîíèÿ (�2, ð<0,05), 2,5 ðàçà ÷àùå ðåãèñòðè-
ðîâàëñÿ ðåñïèðàòîðíûé äèññòðåññ-ñèíäðîì è îñ-
òðûé èíôàðêò ìèîêàðäà, ïðîëåæíè ðàçâèâàëèñü
÷àùå â 1,8 ðàçà. Îò÷àñòè ýòî îáúÿñíÿåòñÿ ðåçóëü-
òàòàìè èññëåäîâàíèé, êîòîðûå ïîêàçûâàþò, ÷òî
íàëè÷èå ãåíåòè÷åñêèõ èëè ïðèîáðåòåííûõ òðîì-
áîôèëèé ïðåäïîëàãàåò áîëåå âûðàæåííûå ñäâè-
ãè â èììóíèòåòå (èììóíîãðàììà õàðàêòåðèçóåò-
ñÿ áîëåå âûðàæåííûì óìåíüøåíèåì êîíöåíòðà-
öèè îáùåãî IgG, äèñãàììàãëîáóëèíåìèåé çà ñ÷åò
ñíèæåíèÿ ñîäåðæàíèÿ ïîäêëàññîâ IgG1 è IgG3,
çíà÷èòåëüíî áîëåå ðåçêèì ñíèæåíèåì êîëè÷åñòâà
ëèìôîöèòàðíî-òðîìáîöèòàðíûõ êîàãðåãàòîâ) ÷òî,
â êîíå÷íîì èòîãå, îòðàæàåòñÿ íà òå÷åíèè çàáî-
ëåâàíèÿ [2,7].

Çàêëþ÷åíèå: Âûÿâëåííûå â ðåçóëüòàòå èñ-
ñëåäîâàíèÿ äàííûå íàñòðàèâàþò, â ïåðâóþ î÷å-
ðåäü, íà ñêðèíèíãîâîì èçó÷åíèè òðîìáîôèëè÷åñ-
êîãî àíàìíåçà ó áîëüíûõ èøåìè÷åñêèì íàðóøå-
íèåì ìîçãîâîãî êðîâîîáðàùåíèÿ è ïðè âûÿâëå-
íèè ïîñëåäíåãî, ïðîâåäåíèè ãåíîòèïèðîâàíèÿ ñ
âûÿâëåíèåì ìóòàöèé â ãåíàõ ôàêòîðîâ ñâåðòû-
âàíèÿ êðîâè è îáìåíà ãîìîöèñòåèíà, à òàêæå íà
îñóùåñòâëåíèè ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî êîíñóëüòè-
ðîâàíèÿ ëèö èç ãðóïïû ðèñêà â îòÿãîùåííîé ñåð-
äå÷íî-ñîñóäèñòûìè ýïèçîäàìè ñåìüå. Ýòîò àíà-
ëèç ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêèõ ìàðêåðîâ, àññîöè-
èðîâàííûõ ñ ïîâûøåííûì ðèñêîì çàáîëåâàíèÿ,
äà¸ò âîçìîæíîñòü ðåêîìåíäîâàòü èõ íîñèòåëÿì
ìåðûïðîôèëàêòèêè çàäîëãî äî ïîÿâëåíèÿ ïåðâûõ
ñèìïòîìîâ çàáîëåâàíèÿ è, òàêèì îáðàçîì, åñëè
íå ïðåäîòâðàòèòü åãî ðàçâèòèå, òî õîòÿ áû ñóùå-
ñòâåííî îòîäâèíóòü ñðîê åãî íà÷àëà èëè óìåíü-

Òàáëèöà 1
Îòíîñèòåëüíàÿ âåðîÿòíîñòü âûÿâëåíèÿ ïðîêîà-
ãóëÿíòíûõ àíîìàëèé (FVL, G20210A,ÌÒÃÔÐ
(C677T)) ó áîëüíûõ èøåìè÷åñêèì èíñóëüòîì â
ã. Óëàí-Óäý, à òàêæå ðèñê ðàçâèòèÿ èøåìè÷åñ-
êîãî èíñóëüòà ó íîñèòåëåé òî÷êîâûõ ìóòàöèé

Ïðèìå÷àíèå: ñðàâíåíèå áèíàðíîãî ïðèçíàêà â äâóõ
íåçàâèñèìûõ ãðóïïàõ.
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õûíòíÿëóãàîêîðï)ÐÎ(
õûíüëîáóéèëàìîíà

KÌÍÈ

ÿèòèâçàðêñèÐ
îãîêñå÷èìåøè
óàòüëóñíè
éåëåòèñîí

éèöàòóìõûâîê÷îò
)Ò776Ñ(RFGTM 8,1 6,1

LVF 3,1 2,1
)A01202G(IIF 3,3 7,2



øèòü òÿæåñòü êëèíè÷åñêèõ ïðîÿâëåíèé.
Ïîëó÷åííûå íàìè ðåçóëüòàòû ñîçäàþò ïðåä-

ïîñûëêè äëÿ ïðîäîëæåíèÿ äàííîãî èññëåäîâàíèÿ
â ïëàíå óâåëè÷åíèÿ îáúåìà âûáîðêè, ÷òî ïîçâî-
ëèò áîëåå äåòàëüíî è äîñòîâåðíî îöåíèòü âêëàä
ãåíåòè÷åñêèõ ôàêòîðîâ íå òîëüêî èçó÷àåìûõ àë-
ëåëüíûõ âàðèàíòîâ, íî è èõ êîìáèíàöèé â ðàçâè-
òèå èøåìè÷åñêîãî íàðóøåíèÿ ìîçãîâîãî êðîâî-
îáðàùåíèÿ è â äàëüíåéøåì ïîìîæåò ðàçðàáîòàòü
ïðîãðàììûïîïðîôèëàêòèêå öåðåáðîâàñêóëÿðíûõ
çàáîëåâàíèé íà îñíîâå ôîðìèðîâàíèÿ ãðóïï ïî-
âûøåííîãî ðèñêà.
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