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ге259067, ге2275848, ге7474896). Выявленные связи могут свиде­
тельствовать о наличии направленного естественного отбора 
по генам, ассоциированным с ожирением, и адаптивным изме­
нениям в генофонде популяций в ходе расселения человека из 
Африки.
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Аниридия (А.) (ОМ1М, 106210) — врождённый аутосом- 
но-доминантный порок развития с полным/частичным отсут­
ствием радужки, обусловлен мутациями в гене РАХ6 (607108).

Цель работы — изучить клинико-генетические особенно­
сти А. у больных из РФ.

Полное офтальмологическое обследование проведено 
31 пациенту с А. без сопутствующей синдромной патологии из 
26 неродственных семей. В 90% случаев определена 
врождённая полная А. обоих глаз. Кодирующий регион гена 
РАХ6 проанализирован методами прямого двунаправленного 
секвенирования и МЬРА (МКС НоИаш! 8АБ8А МЬРА ргоЪгшх 
Р219-В2 РАХ6).

Для российских пациентов с А. характерными являются: 
сопутствующая патология органа зрения в виде врождённых 
катаракт (70%), гипоплазия, дисплазии макуляной области ди­
сков зрительных нервов (47 %) и сопутствующая патологии дру­
гих органов (67%). 15% составили семейные случаи. Выявлен 
спектр мутаций гена РАХ6. У 19 пациентов с А. обнаружены 
точковые изменения: миссенс (р.С1и7Аг§, р.С1п47Аг§), нон­
сенс (р.Аг§103Тег, р.С1п171Тег, р.Аг§203Тег, р.Аг§240Тег,
р. Аг§261Тег), индел (с.449_453бе1АССССш8ССССААС), ин- 
серция (с.295_298 Вир СТТТ), делеции (с.1047_1050с1е1ССАС,
с. 879(1е1С) и нарушения сайта сплайсинга (с.1032+6Т>С,
с.-128-2(1е1А), 6 — впервые обнаруженные дефекты. В 11 случа­
ях определены протяжённые хромосомные делеции, охватыва­
ющие или несколько экзонов гена РАХ6, или весь ген и близле­
жащие области короткого плеча хромосомы 11, или же сосед­
ние с РАХ6регионы. В 3 неродственных семьях обнаружена му­
тация р.Аг§203Тег, у 4 неродственных больных определена об­
ширная делеция 1д§19:с11г11:31307603_31650221с1е1. Больные
с крупными хромосомными перестройками с!е по\о составляют 
половину спорадических случаев А. и треть всей исследован­
ной выборки.
Работа выполнена при частичном финансировании грантов 
РФФИ 14-04-00525 и 15-04-01859.
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Туберозный склероз (ТС) — генетически детерминиро­
ванное заболевание с аутосомно-доминантным типом на­
следования, относится к факомотозам и характеризуется 
специфическим поражением нервной системы, кожи, внут­
ренних органов с формированием доброкачественных опу­
холей. Большинство случаев ТС является следствием мута­
ции с!е по\о. Развитие туберозного склероза определяется 
двумя генами, локализованными на 9 и 16 хромосомах, ко­
дирующих белки гамартин (Т8С1) и туберин (Т8С2), соот­
ветственно. Частота, составляет 1 : 30 000 взрослого населе­
ния и 1 : 6000—10 000 — новорождённых. Частым первым 
проявлением ТС у плодов и новорождённых является пора­
жение сердечно-сосудистой системы в виде рабдомиом, ко­
торые, как правило, локализованы интра/экстрамурально 
в желудочках сердца и составляют 60% случаев ТС. Диагно­
стируются они уже на сроке 22—24 недели беременности ча­
ще у плодов мужского пола.

Клинический случай. Приводим случай поздней диагнос­
тики ТС у женщины 36 лет при наличии развернутой клини­
ческой картины. В родильное отделение был вызван генетик 
для консультации новорождённого мальчика с рабдомиомой 
сердца располающейся на межжелудочковой перегородки и 
пролабированной в правый желудочек, диагностированной 
при УЗИ в 22 недели беременности. Пробанд от 4 беремен­
ности, 4-х родов. Беременность протекала без осложнений. 
Предыдущие беременности закончились родами. При осмот­
ре матери пробанда: ангиокератомы, множественных около- 
ногтевых фибромы, участки «шагреневой кожи», гипопиг- 
ментные пятна и пятна «конфетти», фибромы дёсен. Из се­
мейного анамнеза: подобные кожные изменения наблюда­
ются у бабушки пробанда по материнской линии. Инстру­
ментальные данные: на МРТ — корковые туберсы, субэпен­
димальные узлы, при УЗИ — множественные гемангиомы 
печени, множественные миомы матки, множественные кис­
ты обеих яичников, почек. Учитывая данные осмотра, семей­
ный анамнез, данные инструментальных методов впервые 
был выставлен диагноз туберозный склероз. У двух других её 
детей имеются характерные признаки ТС. Им была оказана 
медико-генетическая помощь.
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Спинальная мышечная атрофия (СМА) — нервно-мышеч­
ное заболевание, характеризующееся дегенерацией спинного 
мозга передних рогов клеток, что приводит к атрофии мышц. 
Заболевание наследуется по аутосомно — рецессивному типу. 
Существует 3 типа СМА в зависимости от возраста начала и 
клинической тяжести: 1 тип — Верднига — Гоффмана, 2 тип — 
промежуточный, 3 тип — Кугельберга — Веландера.

Ген спинальной мышечной атрофии (5МБ!) картирован на 
хромосоме 5д13. Причиной заболевания является делеция по­
следовательности генов 5ММ  и его гомолога (псевдогена 
8М1Чс) в области 7 и/или 8 экзонов.

Цель исследования: оценить эффективность молекуляр­
но-генетической диагностики СМА у пациентов Республики 
Казахстан (РК).

Молекулярный анализ был проведён 19 пациентам с кли­
ническими признаками СМА, методом ПЦР с использованием 
набора праймеров производства ООО «Центр молекулярной 
генетики». Анализ позволяет выявить делеции 7 и/или 8 экзо­
нов гена 5МШ

Проведение молекулярно-генетической диагностики СМА 
в РК было начато в июле 2014 г. У 11 пациентов были выявле-
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