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In this re vue dif fer ent mi to chon drial cytopathys were char ac ter ized. For each cytopathy we named mu ta tions as so ci ated 
with this type of hu man pa thol ogy. This ar ti cle may be use ful for prac tic ing doc tors who are try ing to find the cause of the
pa tient’s dis ease and for med i cal ge net i cists that are go ing to pro vide re search in area of mi to chon drial cytopathies.
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Ìè òî õîí ä ðèè ÿâ ëÿ þò ñÿ àâ òî íîì íû ìè îð ãà íåë ëà ìè 
— êàæ äàÿ èç íèõ íåñ¸ò â ìàò ðèê ñå ñîá ñò âåí íûé ãå -
íîì, ïðåä ñòàâ ëåí íûé êî ëü öå âîé ìî ëå êó ëîé ÄÍÊ
áàê òå ðè à ëü íî ãî òè ïà. Ìè òî õîí ä ðè à ëü íàÿ ÄÍÊ ÷å ëî -
âå êà ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñî áîé êî ëü öå âóþ äâóõ öå ïî ÷å÷ íóþ
ìî ëå êó ëó, ñî ñòî ÿ ùóþ ïðè áëè çè òå ëü íî èç 16 500 ïàð
íóê ëå î òè äîâ. Îíà ñî äåð æèò 37 ãå íîâ: 22 ãå íà òðàíñ -
ïîð ò íûõ ÐÍÊ, 2 ãå íà ðè áî ñî ìà ëü íûõ ÐÍÊ è
13 ñóáú å äè íèö êîì ï ëåê ñîâ äû õà òå ëü íîé öå ïè: öè òî -
õðî ìà b, ÀÒ Ôà çû, öè òî õðîì-Ñ-îê ñè äà çû,
NADH-äå ãèä ðî ãå íà çû [1]. Êàê ïðà âè ëî, â êàæ äîé
êëåò êå ñî äåð æèò ñÿ íå ñêî ëü êî äå ñÿò êîâ èëè ñî òåí ìè -
òî õîí ä ðèé, à â êàæ äîé ìè òî õîí ä ðèè — íå ñêî ëü êî êî -
ïèé åå ãå íî ìà. Íà ñëå äî âà íèå ìè òî õîí ä ðè à ëü íî ãî ãå -
íî ìà ïðî èñ õî äèò ïî ìà òå ðèí ñêîé ëè íèè, òàê êàê âñþ
öè òî ïëàç ìó ñ ñî äåð æà ùè ìè ñÿ â íåé ìè òî õîí ä ðè ÿ ìè
ïî òîì êè ïî ëó ÷à þò âìå ñ òå ñ ÿé öå êëåò êîé, â òî âðåìÿ
êàê â ñïåð ìà òî çî è äàõ öè òî ïëàç ìà ïðàê òè ÷å ñêè îò ñóò -
ñò âó åò.

Â èäå à ëü íûõ óñëî âè ÿõ âñå ìè òî õîí ä ðèè â êëåò êå
èìå þò îäè íà êî âûå êî ïèè ÄÍÊ, òà êîå ñî ñòî ÿ íèå èìå -
åò íà çâà íèå ãî ìî ïëàç ìèÿ. Íî ìè òî õîí ä ðè à ëü íûé ãå -
íîì îò ëè ÷à åò ñÿ íå ñòà áè ëü íî ñòüþ, âå ðî ÿò íî, èç-çà
ïðî èñ õî äÿ ùå ãî â ìè òî õîí ä ðè ÿõ ïðî öåñ ñà òêà íå âî ãî
äû õà íèÿ, â ñâÿ çè ñ ÷åì â íåì íå ðåä êè ñî ìà òè ÷å ñêèå
ìó òà öèè, âîç íè êà þ ùèå â òå ÷å íèå æèç íè èí äè âè äà.
Êðî ìå òî ãî, ðÿä ìó òà öèé ìè òî õîí ä ðè à ëü íî ãî ãå íî ìà,
ñôîð ìè ðî âàâ øèñü â îð ãà íèç ìå ìà òå ðè, ìî æåò ïå ðå äà -
âà òü ñÿ ðåá¸íêó ïî íà ñëåä ñò âó è äà ëåå óì íî æà òü ñÿ
ïóò¸ì äå ëå íèÿ îð ãà íåëë, ñî äåð æà ùèõ ìó òàí ò íóþ
ÄÍÊ. Âñëåä ñò âèå ïà ðàë ëå ëü íî ãî ñó ùå ñò âî âà íèÿ ìó -
òàí ò íîé è íîð ìà ëü íîé ôîðì ìè òî õîí ä ðè à ëü íîé ÄÍÊ
âîç íè êà åò ÿâ ëå íèå ãå òå ðî ïëàç ìèè. Ìè òî õîí ä ðè à ëü -
íûå ìó òà öèè ìî ãóò ïðî ÿâ ëÿ òü ñÿ â ðàç ëè÷ íîé ñòå ïå íè
ó íå ñó ùå ãî èõ èí äè âè äà â çà âè ñè ìî ñòè îò ìíî ãèõ
ôàê òî ðîâ, íî ãëàâ íûì îá ðà çîì — îò ëî êà ëè çà öèè
ìó òà öèè è óðîâ íÿ ãå òå ðî ïëàç ìèè [51]. Ýòè ñïå öè ôè -
÷å ñêèå õà ðàê òå ðè ñòè êè ìè òî õîí ä ðè àëüíé ÄÍÊ ïî -
çâî ëÿ þò ìó òà öè ÿì íà êàï ëè âà òü ñÿ â òå ÷å íèå æèç íè,
ôîð ìè ðóÿ ôå íî òèï íî ñè òå ëÿ.

Â ëè òå ðà òó ðå ïî êà çà íà àñ ñî öè à öèÿ ðàç ëè÷ íûõ çà -
áî ëå âà íèé ñ íå êî òî ðû ìè ìó òà öè ÿ ìè ìè òî õîí ä ðè à ëü -
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íî ãî ãå íî ìà. Ìè òî õîí ä ðè à ëü íûå áî ëåç íè èëè öè òî ïà -
òèè — ãðóï ïà ñè ñ òåì íûõ ðàñ ñòðîéñòâ, êî òî ðûå ïî ðà -
æà þò â îñíîâ íîì ìû øå÷ íóþ è íåð âíóþ òêà íè, òàê
êàê îñíîâ íàÿ ôóí ê öèÿ ìè òî õîí ä ðèé — ïðî äóê öèÿ
ýíåð ãèè, à êëåò êè âû øå ó ïî ìÿ íó òûõ òêà íåé íóæ äà þò -
ñÿ â íåé â íàè áî ëü øåé ñòå ïå íè. Äå ôåê òîâ ïðî öåñ ñà
îêèñ ëè òå ëü íî ãî ôîñ ôî ðè ëè ðî âà íèÿ ê íà ñòî ÿ ùå ìó âðå -
ìå íè îïè ñà íî ìíî ãî, îíè ìî ãóò áûòü ñâÿ çà íû ñ îä íèì 
èëè íå ñêî ëü êè ìè áåë êî âû ìè êîì ï ëåê ñà ìè, èí ôîð ìà -
öèÿ î êî òî ðûõ ñî äåð æèò ñÿ â ìè òî õîí ä ðè à ëü íîì ãå íî -
ìå. Â îä íîé êëåò êå, êàê áû ëî ñêà çà íî ðà íåå, ìî ãóò
ñî ñó ùå ñò âî âàòü ìè òî õîí ä ðèè íîð ìà ëü íûå è ñ íà ðó -
øåí íîé ôóí ê öèåé. Çà ñ÷åò ïåð âûõ êëåò êà ìî æåò ôóí -
ê öè î íè ðî âàòü äî âî ëü íî äîë ãîå âðå ìÿ. Åñ ëè æå ÷àñòü
ìè òî õîí ä ðèé, íå ñó ùèõ íîð ìà ëü íûé ãå íîì, ïî êà -
êèì-òî ïðè ÷è íàì ýëè ìè íè ðó åò ñÿ è ïðî äóê öèÿ ýíåð ãèè 
â êëåò êå ïà äà åò íè æå îïðå äå ëåí íî ãî ïî ðî ãà, ïðî èñ õî -
äèò êîì ïåí ñà òîð íàÿ ïðî ëè ôå ðà öèÿ âñåõ ìè òî õîí ä ðèé, 
âêëþ ÷àÿ äå ôåê ò íûå, ÷òî êðàé íå íå ãà òèâ íî ñêà çû âà åò -
ñÿ íà ïðî öåñ ñå æèç íå äå ÿ òå ëü íî ñòè âñå ãî îð ãà íèç ìà.
Ïî ýòîé ïðè ÷è íå ÷å ëî âåê, íå ñó ùèé ìó òà öèþ â îä íîé
èç êî ïèé ìè òî õîí ä ðè à ëü íî ãî ãå íî ìà, ìî æåò âî îá ùå
íå èìåòü êëè íè ÷å ñêèõ ïðî ÿâ ëå íèé çà áî ëå âà íèÿ. Íà
ïðàê òè êå ýòî ïðî ÿâ ëÿ åò ñÿ äî âî ëü íî äëè òå ëü íûì áåñ -
ñèì ï òîì íûì ïå ðè î äîì ïðè ìíî ãèõ öè òî ïà òè ÿõ. Îä íà -
êî íà ñòó ïà åò ìî ìåíò, êîã äà äå ôåê ò íûå ôîð ìû ìè òî -
õîí ä ðè à ëü íîé ÄÍÊ íà êàï ëè âà þò ñÿ, è ïà òî ëî ãè ÷å ñêèå 
ïðè çíà êè ïî ñòå ïåí íî íà ÷è íà þò ïðî ÿâ ëÿ òü ñÿ. Ìà íè -
ôå ñòà öèÿ çà áî ëå âà íèÿ íà áëþ äà åò ñÿ ó áî ëü íûõ â ðàç -
ëè÷ íîì âîç ðà ñ òå, íî ÷åì ðà íü øå ïî ñòàâ ëåí äèà ãíîç,
òåì ìå íåå áëà ãî ïðè ÿòåí ïðî ãíîç äëÿ äàí íî ãî ïà öè åí -
òà.

Õà ðàê òåð íûå ïðè çíà êè
ìè òî õîí ä ðè à ëü íûõ öè òî ïà òèé

Õà ðàê òåð íûå ïðè çíà êè öè òî ïà òèé ïðè âå äå íû â
òàáë. 1.

Ìà òå ðè àë, íå îá õî äè ìûé äëÿ çà áî ðà ó ïà öè åí òà
ïðè èçó ÷å íèè ìè òî õîí ä ðè à ëü íûõ ìó òà öèé, — êðîâü,
à òàê æå òêàíü ïî ðàæ¸ííûõ çà áî ëå âà íè åì îð ãà íîâ.

Ñèí ä ðî ìû ìè òî õîí ä ðè à ëü íûõ öè òî ïà òèé

Íå êî òî ðûå ãðóï ïû íàè áî ëåå ÷à ñ òî âñòðå ÷à þ ùèõ ñÿ 
êîì áè íà öèé ñèì ï òî ìîâ ìè òî õîí ä ðè à ëü íûõ öè òî ïà òèé 
îáú å äè íå íû â ñèí ä ðî ìû, âñå îíè ÿâ ëÿ þò ñÿ ñî êðà ùå -
íè ÿ ìè àí ã ëèé ñêèõ íà çâà íèé ñèì ï òî ìîâ.

MELAS — Mi toc hon d ri al My o pat hy, En cep ha lo -
pat hy, Lac tic Aci do sis and Stro ke-li ke epi so des — ìè -
òî õîí ä ðè à ëü íàÿ ìè î ïà òèÿ, ýí öå ôà ëî ïà òèÿ, ëàê -
òàò íûé àöè äîç è èí ñó ëü òî ïî äîá íûå ýïè çî äû.

MELAS — íåé ðî äå ãå íå ðà òèâ íîå çà áî ëå âà íèå,
îáû÷ íî äèà ãíî ñ òè ðó åò ñÿ â âîç ðà ñ òå îò 5 äî 35 ëåò èí -
ñó ëü òî ïî äîá íû ìè ñî ñòî ÿ íè ÿ ìè èëè ìèã ðå íüþ (÷à ùå
âñå ãî 5—15 ëåò). Ïðè ðàç âè òèè çà áî ëå âà íèÿ ïî ñòå -
ïåí íî ãèá íóò íåé ðî íû ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà, äå ìè å ëè íè çè -
ðó þò ñÿ íåð âíûå âî ëîê íà. Èí ñó ëü òî ïî äîá íûå ñî ñòî ÿ -
íèÿ âîç íè êà þò ïî ïðè ÷è íå ìè òî õîí ä ðè à ëü íîé àí ãè î -
ïà òèè (ñëåä ñò âèå ãè ïåð ï ðî ëè ôå ðà öèè ìè òî õîí ä ðèé) è 
íå ñî îò âåò ñò âó þò ëî êà ëè çà öèè ìà ãè ñò ðà ëü íûõ ñî ñó -
äîâ ìîç ãà. ×à ñ òî íà áëþ äà þò ñÿ íåé ðî ñåí ñîð íûå ðàñ -
ñòðîé ñò âà ñëó õà. Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ
MELAS, ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 2.

CPEO/PEO — Ex ter nal Op h t hal mop le gia, Op h -
thal mop le gia plus syn d ro me — îô òà ëü ìîï ëå ãèÿ, ñâÿ -
çàí íàÿ ñ ïî ðà æå íè åì ãëà çîä âè ãà òå ëü íûõ ìûøö.

Ìà íè ôå ñòà öèÿ çà áî ëå âà íèÿ ïðî èñ õî äèò â äåò ñêîì
âîç ðà ñ òå. Ïðè ÷è íà ìè îá ðà ùå íèÿ â ìå äè öèí ñêîå ó÷ -
ðåæ äå íèå, êàê ïðà âè ëî, ÿâ ëÿ þò ñÿ ïî âû øåí íàÿ óòîì -
ëÿ å ìîñòü, ìû øå÷ íàÿ ñëà áîñòü, ïòîç è îò ñòà âà íèå ðî ñ -
òà. Òðè îñíîâ íûõ ñèì ï òî ìà, ïî êî òî ðûì ñòà âèò ñÿ
äèà ãíîç:

1) ìà íè ôå ñòà öèÿ äî 20 ëåò;
2) ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùàÿ íà ðóæ íàÿ îô òà ëü ìîï ëå ãèÿ;
3) ïèã ìåí ò íàÿ ðå òè íî ïà òèÿ.
Äî ïîë íè òå ëü íû ìè ñèì ï òî ìà ìè, âñòðå ÷à þ ùè ìè ñÿ

ïðè äàí íîì çà áî ëå âà íèè ÿâ ëÿ þò ñÿ âû ñî êîå ñî äåð æà -
íèå áåë êà â öå ðåá ðî-ñïè íà ëü íîé æèä êî ñòè, áëî êà äà
ñåð äå÷ íîé ïðî âî äè ìî ñòè, àòàê ñèÿ. Ìó òà öèè, àñ ñî öè è -
ðî âàí íûå ñ CPEO/PEO, ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 3.
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Òàá ëè öà 1

Ïðè çíà êè ìè òî õîí ä ðè à ëü íûõ öè òî ïà òèé

Îð ãàí / ñè ñ òå ìà îð ãà íîâ Ïðî ÿâ ëå íèå öè òî ïà òèé

Ñêå ëåò íûå ìûø öû Íèç êàÿ òî ëå ðàí ò íîñòü ê ôè çè ÷å ñêîé íà ãðóç êå, ãè ïî òî íèÿ, ïðî êñè ìà ëü íàÿ ìè î ïà òèÿ, âêëþ ÷à -
þ ùàÿ ôà öè à ëü íûå è ôà ðèí ãå à ëü íûå ìûø öû, îô òà ëü ìî ïà ðåç, ïòîç

Ñåð ä öå Íà ðó øå íèÿ ñåð äå÷ íî ãî ðèò ìà, ãè ïåð ò ðî ôè ÷å ñêàÿ ìè î êàð äè î ïà òèÿ

Öåí ò ðà ëü íàÿ è ïå ðè ôå ðè ÷å ñêàÿ
íåð âíàÿ ñè ñ òå ìà

Àò ðî ôèÿ çðè òå ëü íî ãî íåð âà, ïèã ìåí ò íàÿ ðå òè íî ïà òèÿ, ìè îê ëî íóñ, äå ìåí öèÿ, èí ñó ëü òî ïî äîá -
íûå ýïè çî äû, ðàñ ñòðîé ñò âà ïñè õè êè

Ýí äîê ðèí íàÿ ñè ñ òå ìà Äèà áåò, ãè ïî ïà ðà òè ðåî è äèçì, íà ðó øå íèå ýê çî êðèí íîé ôóí ê öèè ïîä æå ëó äî÷ íîé æå ëå çû,
íèç êèé ðîñò



MIDD — Ma ter nal ly In he ri ted Di a be tes and De af -
ness — íà ñëå äó å ìûå ïî ìà òå ðèí ñêîé ëè íèè äèà áåò
è ãëó õî òà.

Â îò ëè ÷èå îò âû øå ó ïî ìÿ íó òî ãî ñèí ä ðî ìà MELAS íå
ñî ïðî âîæ äà åò ñÿ íå âðî ëî ãè ÷å ñêîé ñèì ï òî ìà òè êîé. Ìó òà -
öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ MIDD, ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 4.

MERRF — My oc lo nic Epi lep sy as so ci a ted with Rag ged 
Red Fib res — ìè îê ëî íè ÷å ñêàÿ ýïè ëåï ñèÿ ñ îá íà ðó æå íè -
åì RRF — ìû øå÷ íûå âî ëîê íà ñ èç ìå íåí íû ìè ìè òî -
õîí ä ðè ÿ ìè — òàê íà çû âà å ìûå rag ged-red âî ëîê íà.

Ìà íè ôå ñòà öèÿ çà áî ëå âà íèÿ ïðî èñ õî äèò ïî óòîì ëÿ -
å ìî ñòè ïðè ôè çè ÷å ñêîé íà ãðóç êå, áî ëÿõ â èê ðî íîæ íûõ
ìûø öàõ, ñíè æå íèÿ âíè ìà íèÿ. Äà ëåå ýòè ñèì ï òî ìû
ðàç âè âà þò ñÿ â ìè îê ëî íóñ-ýïè ëåï ñèþ, àòàê ñèþ è äå -
ìåí öèþ. Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ MERRF, ïðåä -
ñòàâ ëå íû â òàáë. 5.

NIDDM — Non-In su lin-De pen dent Di a be tes Mel -
li tus — ïðî ÿâ ëå íèÿ èí ñó ëèí-íå çà âè ñè ìî ãî ñà õàð íî ãî 
äèà áå òà.

Ñà õàð íûé äèà áåò õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ ïî âû øå íè åì
óðîâ íÿ ãëþ êî çû â êðî âè, ñíè æå íè åì óòè ëè çà öèè ãëþ -
êî çû è ïî âû øå íè åì ìî áè ëè çà öèè àìè íî êèñ ëîò è
æèð íûõ êèñ ëîò. Ó ïà öè åí òà íà áëþ äà þò ñÿ óñè ëå íèå
æàæ äû, ÷à ñ òîå îáè ëü íîå ìî ÷å îò äå ëå íèå, ñëà áîñòü,
ñó õîñòü âî ðòó, ìè îê ëî íóñ. Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí -
íûå ñ NIDDM, ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 6.

LHON — Le ber He re di ta ry Op tic Ne u ro pat hy —
âðîæ äåí íàÿ íåé ðî ïà òèÿ ãëàç íî ãî íåð âà

Äëÿ çà áî ëå âà íèÿ õà ðàê òåð íà áåç áî ëåç íåí íàÿ ïî òå -
ðÿ çðå íèÿ, âû çâàí íàÿ àò ðî ôèåé çðè òå ëü íî ãî íåð âà.
Âîç ðàñò ìà íè ôå ñòà öèè LHON — îò 8 äî 60 ëåò, êàê 
ïðà âè ëî — â 20—30 ëåò. Êàê ïðà âè ëî, äå ãå íå ðà öèÿ
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Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ MELAS

Ãåí Ìó òà öèÿ Ïî çè öèÿ Ññûë êà íà ïóá ëè êà öèþ

tRNA-Leu 
(êî äîí óç íà âà íèÿ UUR)

A3243G Íóê ëå î òèä 14, âõî äèò â îá ëàñòü òåð ìè íà öèè òðàíñ -
êðèï öèè ïåò ëè DHU

[50]

C3256T Íóê ëå î òèä 25, âõî äèò â îá ëàñòü òåð ìè íà öèè òðàíñ -
êðèï öèè ñòå áå ëü êà ïåò ëè DHU

[20, 59]

T3271C Íóê ëå î òèä 40, âõî äèò â ñî ñòàâ ñòå áå ëü êà ïåò ëè àí -
òè êî äî íà

[43]

ND5, êîì ï ëåêñ1 G13042A Àìè íî êèñ ëî òà 236: çà ìå íà àëà íè íà íà òðå î íèí [33]

Öè òî õðîì Â, êîì ï ëåêñ3 A15533G Àìè íî êèñ ëî òà 263: çà ìå íà àñ ïà ðà ãè íà íà àñ ïà ðà ãè -
íî âóþ êèñ ëî òó

[11]

Òàá ëè öà 3

Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ CPEO/PEO

Ãåí Ìó òà öèÿ Ïî çè öèÿ Ññûë êà íà ïóá ëè êà öèþ

tRNA-Val T1658C Íóê ëå î òèä 61, âõî äèò â ñî ñòàâ ñòå áå ëü êà Ò-ïåò ëè [53]

tRNA-Gly T9997C Íóê ëå î òèä 7, âõî äèò â ñî ñòàâ ñòå áå ëü êà àê öåï òî ðà [48]

Òàá ëè öà 4

Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ MIDD

Ãåí Ìó òà öèÿ Ïî çè öèÿ Ññûë êà íà ïóá ëè êà öèþ

Äå ëå öèÿ ïî çè öèé ìè òî õîí ä ðè à ëü íî ãî ãå íî ìà ñ 4308 ïî 14874

tRNA-Leu 
(êî äîí óç íà âà íèÿ UUR)

A3243G Íóê ëå î òèä 14, âõî äèò â îá ëàñòü òåð ìè íà öèè òðàíñ -
êðèï öèè ïåò ëè DHU

[22, 38]

ND1, êîì ï ëåêñ1 A3421G Àìè íî êèñ ëî òà 39: çà ìå íà âà ëè íà íà èçî ëåé öèí [6]

Òàá ëè öà 5

Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ MERRF

Ãåí Ìó òà öèÿ Ïî çè öèÿ Ññûë êà íà ïóá ëè êà öèþ

tRNA-Lys A8344G Íóê ëå î òèä 55, âõî äèò â ñî ñòàâ Ò-ïåò ëè [8, 50]

T8356C Íóê ëå î òèä 65, âõî äèò â ñî ñòàâ ñòå áå ëü êà Ò-ïåò ëè [8]

G8363A Íóê ëå î òèä 72, âõî äèò â ñî ñòàâ ñòå áå ëü êà àê öåï òî ðà [40]

ND5, êîì ï ëåêñ1 G13042A Àìè íî êèñ ëî òà 236: çà ìå íà àëà íè íà íà òðå î íèí [33]



îä íî ãî èç íåð âîâ îïå ðå æà åò ïà òî ëî ãè ÷å ñêèå èç ìå íå -
íèÿ âî âòî ðîì. Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ LHON,
ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 7.

Àìè íîã ëè êî çèä-èíäó öè ðî âàí íûå ðàñ ñòðîé ñò âà
ñëó õà.

Ïî ñëå ïðè¸ìà àí òè áè î òè êîâ ãðóï ïû àìè íîã ëè êî -
çè äîâ ìî æåò íà áëþ äà òü ñÿ íà ðó øå íèå ñëó õà. Ó ïà öè -
åí òîâ, ïðî ÿ âèâ øèõ òà êóþ íå áëà ãî ïðè ÿò íóþ ðå àê öèþ
íà àìè íîã ëè êî çèä ñî äåð æà ùèå ïðå ïà ðà òû, äå òåê òè ðó -
åò ñÿ ðÿä ìó òà öèé ìè òî õîí ä ðè à ëü íî ãî ãå íî ìà.

Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ àìè íîã ëè êî çèä-èí -
äó öè ðî âàí íû ìè ðàñ ñòðîé ñò âà ìè ñëó õà, ïðåä ñòàâ ëå íû
â òàáë. 8.

NAPR — Ne u ro pat hy, Ata xia and Pig men ta ry Re -
ti no pat hy — íåé ðî ïà òèÿ, àòàê ñèÿ è ïèã ìåí ò íàÿ
ðå òè íî ïà òèÿ.

Ïåð âè÷ íàÿ ìà íè ôå ñòà öèÿ äî 20 ëåò, ÷à ùå âñå ãî â
ìëà äåí ÷å ñêîì âîç ðà ñ òå. Êðî ìå ñèì ï òî ìîâ, âî øåä øåé 
â íà çâà íèå ñèí ä ðî ìà, ó áî ëü íûõ ìî ãóò âñòðå ÷à òü ñÿ
äå ìåí öèÿ, ñó äî ðî ãè, òó ãî ó õîñòü.

Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ NAPR, ïðåä ñòàâ ëå -
íû â òàáë. 9.

KSS — Ke arns-Sa y re Syn d ro me — ðå òè íî ïà -
òèÿ, ñëà áîñòü ïðî êñè ìà ëü íûõ ìûøö, àðèò ìèÿ è
àòàê ñèÿ.

Íà ÷à ëî çà áî ëå âà íèÿ, êàê ïðà âè ëî, õà ðàê òå ðè çó åò -
ñÿ îò ñòà âà íè åì ðî ñ òà, ïî âû øåí íîé óòîì ëÿ å ìî ñòüþ,

118

ÎÁÇÎÐÛ

Òàá ëè öà 6

Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ NIDDM

Ãåí Ìó òà öèÿ Ïî çè öèÿ Ññûë êà íà ïóá ëè êà öèþ

16S rRNA T3200C Íóê ëå î òèä 1529 [54]

tRNA-Leu 
(êî äîí óç íà âà íèÿ UUR)

G3242A Íóê ëå î òèä 13, âõî äèò â îá ëàñòü òåð ìè íà öèè òðàíñ êðèï öèè
ïåò ëè DHU

[10]

A3252C Íóê ëå î òèä 23, âõî äèò â îá ëàñòü òåð ìè íà öèè òðàíñ êðèï öèè
ïåò ëè DHU

[26, 32]

T3264C Íóê ëå î òèä 33, âõî äèò â ñî ñòàâ ïåò ëè àí òè êî äî íà [45]

ND1, êîì ï ëåêñ1 G3316A Àìè íî êèñ ëî òà 4: çà ìå íà àëà íè íà íà òðå î íèí [34]

Ò3336Ñ Àìè íî êèñ ëî òà 10: èçî ëåé öèí, íå èç ìå íÿ åò ñÿ [31, 57]

T3394C Àìè íî êèñ ëî òà 30: çà ìå íà òè ðî çè íà íà ãè ñ òè äèí [16]

ND6, êîì ï ëåêñ1 T14577C Îá ðàò íîå íà ïðàâ ëå íèå ñèí òå çà, àìè íî êèñ ëî òà 33: çà ìå íà
èçî ëåé öè íà íà âà ëèí

[46]

ND2, êîì ï ëåêñ1 A4833G Àìè íî êèñ ëî òà 122: çà ìå íà àëà íè íà íà òðå î íèí [23]

Òàá ëè öà 7

Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ LHON

Ãåí Ìó òà öèÿ Ïî çè öèÿ Ññûë êà íà ïóá ëè êà öèþ

ND1, êîì ï ëåêñ1 G3460A Àìè íî êèñ ëî òà 52: çà ìå íà àëà íè íà íà òðå î íèí [17, 18, 21, 28, 37, 41, 56]

CO3, êîì ï ëåêñ4 G9804A Àìè íî êèñ ëî òà 200: çà ìå íà àëà íè íà íà òðå î íèí [41]

ND4, êîì ï ëåêñ1 G11778A Àìè íî êèñ ëî òà 340: çà ìå íà àð ãè íè íà íà ãè ñ òè äèí [9, 17, 21, 27, 30, 35, 37,
39, 41, 49, 56]

ND6, êîì ï ëåêñ1 G14459A Îá ðàò íîå íà ïðàâ ëå íèå ñèí òå çà — Àìè íî êèñ ëî òà 72: çà ìå íà
àëà íè íà íà âà ëèí

[14, 43]

A14484G Îá ðàò íîå íà ïðàâ ëå íèå ñèí òå çà — Àìè íî êèñ ëî òà 64: çà ìå íà
ìå òè î íè íà íà âà ëèí

[2, 17, 21, 27, 41, 56]

Öè òî õðîìÂ êîì ï ëåêñ3 G15257A Àìè íî êèñ ëî òà 171: çà ìå íà àñ ïà ðà ãè íî âîé êèñ ëî òû íà àñ ïà ðà ãèí [17, 41]

Òàá ëè öà 8

Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ àìè íîã ëè êî çèä-èí äó öè ðî âàí íû ìè ðàñ ñòðîé ñò âà ìè ñëó õà

Ãåí Ìó òà öèÿ Ïî çè öèÿ Ññûë êà íà ïóá ëè êà öèþ

12S rRNA T1095C Íóê ëå î òèä 448 [25]

C1494T Íóê ëå î òèä 847 [55]

A1555G Íóê ëå î òèä 908 [12, 15, 24, 58]

961insC Íóê ëå î òèä 314, äóï ëè êà öèÿ C [24]



ìû øå÷ íîé ñëà áî ñòüþ. Ãëàâ íû ìè äëÿ ïî ñòà íîâ êè äèà -
ãíî çà ÿâ ëÿ þò ñÿ 3 ñèì ï òî ìà:

1) ðàí íÿÿ ìà íè ôå ñòà öèÿ — äî 20 ëåò;
2) ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùèé ïà ðà ëè÷ ãëà çîä âè ãà òå ëü íûõ

ìûøö;
3) ïèã ìåí ò íàÿ äå ãå íå ðà öèÿ ñåò ÷àò êè ñ ïî ñòå ïåí íîé 

ïî òå ðåé çðå íèÿ.
Äî ïîë íè òå ëü íû ìè ìî ãóò áûòü ñèì ï òî ìû: âû ñî êîå

ñî äåð æà íèå áåë êà â öå ðåá ðî-ñïè íà ëü íîé æèä êî ñòè,
àòàê ñèÿ, áëî êà äà ñåð äå÷ íîé ïðî âî äè ìî ñòè.

Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ KSS, ïðåä ñòàâ ëå íû
â òàáë. 10.

Êàð äè î ìè î ïà òèÿ, ýí öå ôà ëî ìè î ïà òèÿ.
Äëÿ äàí íî ãî òè ïà çà áî ëå âà íèé íàè áî ëåå õà ðàê òåð -

íà äè ëà òà öè îí íàÿ êàð äè î ìè î ïà òèÿ — íà ðó øå íèå ñî -
êðà òè òå ëü íîé ôóí ê öèè ìè î êàð äà ñ âû ðà æåí íûì ðàñ -
øè ðå íè åì êà ìåð ñåð ä öà. Ñèì ï òî ìà ìè ÿâ ëÿ þò ñÿ íà ðà -

ñ òà þ ùàÿ ñåð äå÷ íàÿ íå äî ñòà òî÷ íîñòü è ðàç ìåð ïî ëî ñòè 
ëå âî ãî æå ëó äî÷ êà â äèà ñòî ëó áî ëåå 6 ñì íà ÓÇÈ.

Ýí öå ôà ëî ìè î ïà òèÿ, àñ ñî öè è ðî âàí íàÿ ñ ìè òî õîí ä -
ðè à ëü íû ìè ìó òà öè ÿ ìè, ïðî ÿâ ëÿ åò ñÿ â ðàí íåì âîç ðà ñ -
òå. Ýòî çà áî ëå âà íèå öåí ò ðà ëü íîé íåð âíîé ñè ñ òå ìû
õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ ïî ðà æå íè åì ñå ðî ãî âå ùå ñò âà ãî ëîâ -
íî ãî è ñïèí íî ãî ìîç ãà.

Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ êàð äè î ìè î ïà òèåé è
ýí öå ôà ëî ìè î ïà òèåé, ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 11.

Çà êëþ ÷å íèå

Â ìî ìåíò ïî ñòóï ëå íèÿ ïà öè åí òà â ìå äè öèí ñêîå
ó÷ ðåæ äå íèÿ íàè áî ëåå âàæ íûì ÿâ ëÿ åò ñÿ ïî íè ìà íèå
ýòè î ëî ãèè èìå þ ùåé ìåñ òî êëè íè ÷å ñêîé êàð òè íû.
Â ñëó ÷àå ÿâ íûõ ïðè çíà êîâ íà ñëåä ñò âåí íûõ öè òî ïà òèé 
íóæ íî ïðî âî äèòü àíà ëèç ãå íî ìà ìè òî õîí ä ðèé ïà öè åí -
òà íà íà ëè ÷èå è ñòå ïåíü âû ðà æåí íî ñòè ðÿ äà ìó òà öèé,
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Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ NAPR

Ãåí Ìó òà öèÿ Ïî çè öèÿ Ññûë êà íà ïóá ëè êà öèþ

ÀÒÔ-ñèí òà çà, êîì ï ëåêñ5 T8993GC Àìè íî êèñ ëî òà 156: çà ìå íà ëåé öè íà íà àð ãè íèí èëè ïðî ëèí [50]

tRNA-Leu 
(êî äîí óç íà âà íèÿ CUN)

G12315A Íóê ëå î òèä 52, âõî äèò â ñî ñòàâ ñòå áå ëü êà Ò-ïåò ëè [52]

Òàá ëè öà 10

Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ KSS

Ìó òà öèÿ Ññûë êà íà ïóá ëè êà öèþ

Äóï ëè êà öèÿ íóê ëå î òè äîâ (CCCCCTCCCC-òàí äåì íûå ïî âòî ðû â ïî çè öè ÿõ 305—314 è 956—965, ïî -
çâî ëÿ þ ùèå óä âî èòü ó÷à ñ òîê â 652 îñí.)

[29]

Òàá ëè öà 11

Ìó òà öèè, àñ ñî öè è ðî âàí íûå ñ êàð äè î ìè î ïà òèåé è ýí öå ôà ëî ìè î ïà òèåé

Ãåí Ìó òà öèÿ Ïî çè öèÿ Ññûë êà íà ïóá ëè êà öèþ

12S rRNA G1541A Íóê ëå î òèä 894 [19]

tRNA-Val C1634T Íóê ëå î òèä 35, âõî äèò â ñî ñòàâ àí òè êî äî íà [19]

tRNA-Leu
(êî äîí óç íà âà íèÿ UUR)

A3260G Íóê ëå î òèä 29, âõî äèò â ñî ñòàâ ñòå áå ëü êà ïåò ëè àí òè êî äî íà [48]

tRNA-Ile A4269G Íóê ëå î òèä 7, âõî äèò â ñî ñòàâ ñòå áå ëü êà àê öåï òî ðà [48]

CO2, êîì ï ëåêñ4 T 7587C Àìè íî êèñ ëî òà 1: çà ìå íà ìå òè î íè íà íà òðå î íèí [7]

tRNA-Lys A8296G Íóê ëå î òèä 2, âõî äèò â ñî ñòàâ ñòå áå ëü êà àê öåï òî ðà [5]

A8348G Íóê ëå î òèä 59, âõî äèò â ñî ñòàâ Ò-ïåò ëè [47]

G8363A Íóê ëå î òèä 72, âõî äèò â ñî ñòàâ ñòå áå ëü êà àê öåï òî ðà [5, 40]

CO3, êîì ï ëåêñ4 T9957C Àìè íî êèñ ëî òà 251: çà ìå íà ôå íè ëà ëà íè íà íà ëåé öèí [3]

tRNA-Gly T9997C Íóê ëå î òèä 7, âõî äèò â ñî ñòàâ ñòå áå ëü êà àê öåï òî ðà [48]

tRNA-His G12192A Íóê ëå î òèä 59, âõî äèò â ñî ñòàâ Ò-ïåò ëè [42]

tRNA-Leu 
(êî äîí óç íà âà íèÿ CUN)

T12297C Íóê ëå î òèä 33, âõî äèò â ñî ñòàâ ïåò ëè àí òè êî äî íà [13]

ND6, êîì ï ëåêñ1 A14484G Îá ðàò íîå íà ïðàâ ëå íèå ñèí òå çà — Àìè íî êèñ ëî òà 64: çà ìå íà
ìå òè î íè íà íà âà ëèí

[17, 21, 27, 25, 41, 56]

Öè òî õðîì Â, êîì ï ëåêñ3 G15059A Àìèíîêèñëîòà105: çà ìå íà ãëè öè íà íà àð ãè íèí [25]



äëÿ êî òî ðûõ, ïî äàí íûì ëè òå ðà òó ðû, áû ëà îïè ñà íà
àñ ñî öè à öèÿ ñ ïðåä âà ðè òå ëü íî äèà ãíî ñ òè ðî âàí íûì çà -
áî ëå âà íè åì. Â ïî ñëåä íåå âðåìÿ ðàñ ïðî ñòðà íå íà òå î -
ðèÿ, ñî ãëàñ íî êî òî ðîé, ìó òà öèè ìè òî õîí ä ðè à ëü íî ãî
ãå íî ìà íå ÿâ ëÿ þò ñÿ äè ñê ðåò íû ìè ïðè ÷è íà ìè öè òî ïà -
òèé, âàæ íîå çíà ÷å íèå â ðàç âè òèè çà áî ëå âà íèÿ èìå åò
ñêî ðåå îá ùèé ìó òàí ò íûé ôîí, ñôîð ìè ðî âàí íûé âñå -
ìè ìó òàí ò íû ìè àë ëå ëÿ ìè [36, 44]. Ñèì ï òî ìû âîç íè -
êà þò ïî ñëå äî ñòè æå íèÿ ïî ðî ãà ñóì ìàð íîé ìó òà öè îí -
íîé íà ãðóç êè îð ãà íèç ìà.

Èí ôîð ìà öèÿ î ìà æîð íûõ ìó òàí ò íûõ ãàï ëî òè ïàõ,
âû çû âà þ ùèõ êîí ê ðåò íóþ ïà òî ëî ãèþ, ìî æåò áûòü ïî -
ëåç íà êàê äëÿ ìå äè êîâ ïðè ïî ñòà íîâ êå äèà ãíî çà ïà öè -
åí òó, òàê è äëÿ íà ó÷ íûõ ðà áî òíè êîâ, ïëà íè ðó þ ùèõ
èñ ñëå äî âà íèÿ â äàí íîé îá ëà ñ òè ìî ëå êó ëÿð íîé ãå íå òè -
êè. Ïî äàí íîé òå ìà òè êå óæå ñó ùå ñò âó åò ðÿä ëè òå ðà -
òóð íûõ îá çî ðîâ, íî â âè äó äëè òå ëü íî ãî âðå ìå íè, ïðî -
øåä øå ãî ñ ìî ìåí òà èõ ïóá ëè êà öèè, íà ñòî ÿ ùàÿ ðà áî òà
âè äèò ñÿ íå îá õî äè ìûì äî ïîë íå íè åì ê óæå ñî äåð æà -
ùåé ñÿ â ïðå äû äó ùèõ îá çî ðàõ èí ôîð ìà öèè.

Ðà áî òà ïðî âî äè ëàñü ïðè ôè íàí ñî âîé ïîä äåð æ êå
Ìè íè ñòåð ñò âà îá ðà çî âà íèÿ è íà ó êè ÐÔ.
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