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Ãå íå òè ÷å ñêàÿ ïðåä ðàñ ïî ëî æåí íîñòü èìå åò áî ëü øîå çíà ÷å íèå ñðå äè ïðî ÷èõ ôàê òî ðîâ ðè ñ êà íå êî òî ðûõ ñî öè -
à ëü íî çíà ÷è ìûõ õðî íè ÷å ñêèõ çà áî ëå âà íèé íå âîñ ïà ëè òå ëü íî ãî ãå íå çà. Ïðè ýòîì ðîëü â ðàç âè òèè ýòèõ çà áî ëå âà -
íèé ìî ãóò èã ðàòü èç ìå íå íèÿ êàê â ÿäåð íîì, òàê è â ìè òî õîí ä ðè à ëü íîì ãå íî ìå ÷å ëî âå êà. Èñ ñëå äî âà íèÿ ïî ñëåä -
íèõ ëåò ïî êà çà ëè, ÷òî ìó òà öèè ìè òî õîí ä ðè à ëü íî ãî ãå íî ìà àñ ñî öè è ðî âà íû ñ òà êè ìè çà áî ëå âà íè ÿ ìè, êàê ñà -
õàð íûé äèà áåò 2-ãî òè ïà, àð òå ðè à ëü íàÿ ãè ïåð òî íèÿ, è ðàç ëè÷ íûå âè äû êàð äè î ìè î ïà òèè. Ìà òå ðèí ñêîå íà ñëå -
äî âà íèå â ðÿ äå ñëó ÷à åâ çà áî ëå âà íèé ïî çâî ëÿ åò ïðåä ïî ëî æèòü, ÷òî èõ ïðè ÷è íîé ìî ãóò ÿâ ëÿ òü ñÿ èìåí íî äå -
ôåê òû ìè òî õîí ä ðè à ëü íîé ÄÍÊ.
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As so ci a tion of the mu ta tions in the hu man mi to chon drial ge nome 
with chronic non-inflammatory dis eases: type 2 di a be tes, hy per ten sion 
and dif fer ent types of cardiomyopathy
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Ge netic pre dis po si tion is of great im por tance among other risk fac tors of cer tain so cially sig nif i cant chronic
non-inflammatory dis eases. Changes in both nu clear and mi to chon drial hu man ge nome may play a role in the de vel op -
ment of these dis eases. Re cent stud ies have shown that mu ta tions in the mi to chon drial ge nome are as so ci ated with some
dis eases, such as type 2 di a be tes, hy per ten sion, and var i ous types of cardiomyopathy. Ma ter nal in her i tance in some cases
sug gests that their cause may be pre cisely the de fects of mi to chon drial DNA.
    Key words: mi to chon drial ge nome, type 2 di a be tes, hy per ten sion, cardiomyopathy

Õðî íè ÷å ñêèå çà áî ëå âà íèÿ íå âîñ ïà ëè òå ëü íî ãî ãå -
íå çà â XXI âå êå çà íè ìà þò ëè äè ðó þ ùèå ïî çè öèè â
ñòðóê òó ðå çà áî ëå âà å ìî ñòè è ñìåð ò íî ñòè íà ñå ëå íèÿ
Ðîñ ñèè è ðàç âè òûõ ñòðàí. Íàè áî ëåå çíà ÷è ìû ìè ñðå -
äè íèõ ÿâ ëÿ þò ñÿ òà êèå çà áî ëå âà íèÿ, êàê àð òå ðè à ëü íàÿ 
ãè ïåð òî íèÿ, èøå ìè ÷å ñêàÿ áî ëåçíü ñåð ä öà, íà ðó øå íèå
ìîç ãî âî ãî êðî âî îá ðà ùå íèÿ, ñà õàð íûé äèà áåò 2-ãî òè -
ïà. Àð òå ðè à ëü íàÿ ãè ïåð òî íèÿ íà íî ñèò îãðîì íûé
óùåðá çäî ðî âüþ íà ñå ëå íèÿ, áó äó ÷è íàè áî ëåå ñè ëü íûì 

ôàê òî ðîì ðè ñ êà çà áî ëå âà å ìî ñòè è ñìåð ò íî ñòè îò ñåð -
äå÷ íî-ñî ñó äè ñòûõ çà áî ëå âà íèé. Íà ëè ÷èå àð òå ðè àëü -
íîé ãè ïåð òî íèè âëèÿ åò íà ñìåð ò íîñòü îò èøå ìè ÷å ñêîé 
áî ëåç íè ñåð ä öà è ìîç ãî âûõ èí ñó ëü òîâ. Ïî ïðè ÷è íå
èøå ìè ÷å ñêîé áî ëåç íè ñåð ä öà ïðî èñ õî äèò íàè áîëü øåå
êî ëè ÷å ñò âî ñìåð òåé â ìè ðå (îêî ëî 13% îò îá ùåé
ñìåð ò íî ñòè íà ñå ëå íèÿ, è äî 28% â íå êî òî ðûõ ðàç âè -
òûõ ñòðà íàõ). Ëå òà ëü íûå èñ õî äû âñëåä ñò âèå èí ôàð ê -
òîâ ìè î êàð äà è èí ñó ëü òîâ ñî ñòàâ ëÿ þò îêî ëî 10% îò
îá ùåé ñìåð ò íî ñòè â ìè ðå. Ñà õàð íûé äèà áåò ÿâ ëÿ åò ñÿ
îä íèì èç íàè áî ëåå ðàñ ïðî ñòðà íåí íûõ õðî íè ÷å ñêèõ
çà áî ëå âà íèé. ×èñ ëî ëèö, ñòðà äà þ ùèõ ñà õàð íûì äèà -
áå òîì, óâå ëè ÷è âà åò ñÿ èç ãî äà â ãîä, è, ïî äàí íûì
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Ìåæ äó íà ðîä íîé äèà áå òè ÷å ñêîé ôå äå ðà öèè, â 2010 ã.
â äî ñòèã ëî îêî ëî 285 ìëí, ÷òî ñî ñòàâ ëÿ åò 6,6% îò
îá ùå ãî íà ñå ëå íèÿ ïëà íå òû [3, 29].

Ãå íå òè ÷å ñêàÿ ïðåä ðàñ ïî ëî æåí íîñòü èìå åò áî ëü øîå
çíà ÷å íèå ñðå äè ïðî ÷èõ ôàê òî ðîâ ðè ñ êà äàí íûõ çà áî ëå -
âà íèé, ïðè ýòîì íà ðàç âè òèå ïà òî ëî ãèé ìî ãóò âëè ÿòü
èç ìå íå íèÿ êàê â ÿäåð íîì, òàê è â ìè òî õîí ä ðè à ëü íîì
ãå íî ìå ÷å ëî âå êà. Íî åñ ëè ê íà ñòî ÿ ùå ìó ìî ìåí òó àñ ñî -
öè à öèÿ ÿäåð íî ãî ãå íî ìà ñ ðàñ ñìàò ðè âà å ìû ìè ïà òî ëî -
ãè ÿ ìè â äî ñòà òî÷ íîé ñòå ïå íè èçó ÷å íà, òî ðîëü ìó òà öèé
ìè òî õîí ä ðè à ëü íîé ÄÍÊ (ìòÄÍÊ) â ðàç âè òèè ýòèõ
çà áî ëå âà íèé äî ñèõ ïîð ðàñ êðû òà íå ïîë íî ñòüþ.

Àñ ñî öè à öèÿ ìó òà öèé ìè òî õîí ä ðè à ëü íî ãî ãå íî ìà
ñ çà áî ëå âà íè ÿ ìè ÷å ëî âå êà

Ìè òî õîí ä ðè à ëü íûé ãå íîì îò ëè ÷à åò ñÿ âû ðà æåí íîé 
íå ñòà áè ëü íî ñòüþ, è â òå ÷å íèå æèç íè èí äè âè äà â íåì
íå ðåä êî âîç íè êà þò ìó òà öèè. Ýòî ñâÿ çà íî ñ ïðî õîæ -
äå íè åì â ìè òî õîí ä ðè ÿõ ïðî öåñ ñîâ äû õà íèÿ è, ñî îò -
âåò ñò âåí íî, ñ ïî âû øåí íûì êî ëè ÷å ñò âîì àê òèâ íûõ
ôîðì êèñ ëî ðî äà. Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ èç âå ñò íî áî ëåå
100 òî ÷å÷ íûõ ìó òà öèé è íå ñêî ëü êî ñîò ñòðóê òóð íûõ
ïå ðå ñòðî åê ìòÄÍÊ, àñ ñî öè è ðî âàí íûõ ñ õà ðàê òåð íû -
ìè íåé ðî ìû øå÷ íû ìè è äðó ãè ìè ìè òî õîí ä ðè à ëü íû ìè
ñèí ä ðî ìà ìè — îò ëå òà ëü íûõ â íåî íà òà ëü íîì ïå ðè î äå 
æèç íè äî çà áî ëå âà íèé ñ ïîçä íèì íà ÷à ëîì. Íàè áî ëåå
çíà ÷è ìû ìè ñðå äè íèõ ÿâ ëÿ þò ñÿ: ìè òî õîí ä ðè à ëü íûå
ìè î ïà òèè è ýí öå ôà ëî ìè î ïà òèè, îáó ñëîâ ëåí íûå ìó òà -
öè ÿ ìè â ãå íàõ òðàíñ ïîð ò íûõ ÐÍÊ; íà ñëåä ñò âåí íàÿ
îï òè ÷å ñêàÿ íåé ðî ïà òèÿ Ëå áå ðà (LHON), ñèí ä ðîì
MELAS (ìè òî õîí ä ðè à ëü íàÿ ìè î ïà òèÿ, ýí öå ôà ëî ïà -
òèÿ, ìî ëî÷ íî êèñ ëûé àöè äîç, èí ñó ëü òî ïî äîá íûå ñî -
ñòî ÿ íèÿ); ñèí ä ðîì MERRF (ìè îê ëî íè ÷å ñêàÿ ýïè -
ëåï ñèÿ â ñî ÷å òà íèè ñ «ðâà íû ìè êðàñ íû ìè» ìû øå÷ íû -
ìè âî ëîê íà ìè); ñèí ä ðîì Áàð òà, ñèí ä ðîì Êèð í ñà— -
Ñåé ðà. Ó ëèö, ñòðà äà þ ùèõ ðàç ëè÷ íû ìè òè ïà ìè êàð -
äè î ìè î ïà òèé, íà ñëå äó å ìûõ ïî ìà òå ðèí ñêîé ëè íèè,
âû ÿâ ëå íû ìó òà öèè â ãå íàõ, êî äè ðó þ ùèõ ìè òî õîí ä -
ðèàëü íûå òÐÍÊ [5].

Îä íà êî ñïè ñîê áî ëåç íåé, àñ ñî öè è ðî âàí íûõ ñ èç -
ìå íå íè ÿ ìè â ìòÄÍÊ, îò íþäü íå îãðà íè ÷è âà åò ñÿ ýòè -
ìè «ïåð âè÷ íû ìè» ìè òî õîí ä ðè à ëü íû ìè çà áî ëå âà íè ÿ -
ìè. Ãðî ìàä íîå êî ëè ÷å ñò âî áî ëåç íåé âêëþ ÷à åò â ñå áÿ
íà ðó øå íèÿ êëå òî÷ íî ãî ýíåð ãî îá ìå íà â êà ÷å ñò âå «âòî -
ðè÷ íûõ» çâå íü åâ ïà òî ãå íå çà.

Ìè òî õîí ä ðè à ëü íûå ìó òà öèè ïðè õðî íè ÷å ñêèõ
çàáî ëå âà íè ÿõ íå âîñ ïà ëè òå ëü íî ãî ãå íå çà

Èñ ñëå äî âà íèÿ ïî ñëåä íèõ ëåò ïî êà çû âà þò, ÷òî ìó -
òà öèè ìè òî õîí ä ðè à ëü íî ãî ãå íî ìà àñ ñî öè è ðî âà íû ñ òà -
êè ìè õðî íè ÷å ñêè ìè çà áî ëå âà íè ÿ ìè íå âîñ ïà ëè òå ëü íî ãî
ãå íå çà, êàê ñà õàð íûé äèà áåò 2-ãî òè ïà, àð òå ðè àëü íàÿ
ãè ïåð òî íèÿ, è ðàç ëè÷ íûå âè äû êàð äè î ìè î ïà òèè.

Ñà õàð íûé äèà áåò 2-ãî òè ïà õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ íà -
ðó øå íè åì âçàè ìî äåé ñò âèÿ èí ñó ëè íà ñ êëåò êà ìè òêà íåé
îð ãà íèç ìà (èí ñó ëè íî ðå çè ñòåí ò íîñòü) êàê ñëåä ñò âè åì
èç ìå íå íèÿ ñòðóê òó ðû èëè óìå íü øå íèÿ êî ëè ÷å ñò âà ñïå -
öè ôè ÷å ñêèõ ðå öåï òî ðîâ äëÿ èí ñó ëè íà, èç ìå íå íèÿ
ñòðóê òó ðû ñà ìî ãî èí ñó ëè íà èëè íà ðó øå íèÿ âíóò ðè êëå -
òî÷ íûõ ìå õà íèç ìîâ ïå ðå äà ÷è ñèã íà ëà îò ðå öåï òî ðîâ ê
îð ãà íåë ëàì êëåò êè [1]. Ñà õàð íûé äèà áåò ÿâ ëÿ åò ñÿ
ìîù íûì ôàê òî ðîì ðè ñ êà ñåð äå÷ íî-ñî ñó äè ñòûõ çà áî ëå -
âà íèé. Íà ñå ãîä íÿø íèé äåíü áî ëü øèí ñò âî ñìåð òåé îò
ñà õàð íî ãî äèà áå òà îáó ñëîâ ëå íî ñî ñó äè ñòîé ïà òî ëî ãèåé, 
÷à ñ òî ÿâ ëÿ þ ùåé ñÿ ñëåä ñò âè åì äèà áå òà [10].

Îäèí èç ïðåä ëà ãà å ìûõ ãå íå òè ÷å ñêèõ ôàê òî ðîâ ñà -
õàð íî ãî äèà áå òà 2-ãî òè ïà — ýòî ìó òà öèè ìè òî õîí ä -
ðè à ëü íî ãî ãå íî ìà. Âîç ìîæ íàÿ ïðè ÷è íà ñâÿ çè ìè òî -
õîí ä ðè à ëü íûõ ìó òà öèé ñ ðàç âè òè åì ýòî ãî çà áî ëå âà -
íèÿ çà êëþ ÷à åò ñÿ â òîì, ÷òî ìè òî õîí ä ðèè èã ðà þò âàæ -
íóþ ðîëü â ãëþ êî çî-èí äó öè ðî âàí íîé ñåê ðå öèè èí ñó -
ëè íà â b-êëåò êè ïîä æå ëó äî÷ íîé æå ëå çû. Ìà òå ðèí -
ñêîå íà ñëå äî âà íèå â ðÿ äå ñëó ÷à åâ ñà õàð íî ãî äèà áå òà
2-ãî òè ïà ïî çâî ëÿ åò ïðåä ïî ëî æèòü, ÷òî èìåí íî äå -
ôåê òû ìòÄÍÊ ìî ãóò ÿâ ëÿ òü ñÿ ïðè ÷è íîé çà áî ëå âà íèÿ. 
Èç âå ñò íî, ÷òî tRNALeu(UUR) è ñìåæ íàÿ ñ íåé îá -
ëàñòü ñóáú å äè íè öû 1 NADH-äå ãèä ðî ãå íà çû (ND1)
â ðàì êàõ ìè òî õîí ä ðè à ëü íî ãî ãå íî ìà ñâÿ çà íû ñ âû ñî -
êèì ðè ñ êîì ñà õàð íî ãî äèà áå òà [33, 34].

Íè æå ïðè âå äå íû îïè ñà íèÿ èñ ñëå äî âà íèé àñ ñî öè à -
öèè ìó òà öèé ìòÄÍÊ ñ ñà õàð íûì äèà áå òîì 2-ãî òè ïà.

Íóê ëå î òèä íûå çà ìå íû 3316G®A, 3394T®C,
3426A®G (ND1). Ìó òà öèÿ 3316G®A ìå íÿ åò íå -
ïî ëÿð íûé àëà íèí íà ïî ëÿð íûé òðå î íèí
(GCC®ÀÊÊ), 3394T®C ïðå îá ðà çó åò òè ðî çèí â ãè -
ñ òè äèí (ÒÀÒ®CAT). 3426A®G — ýòî ìó òà öèÿ,
íà õî äÿ ùà ÿ ñÿ â òðèï ëå òå, êî äè ðó þ ùåì âà ëèí, íà ëè ÷èå
êî òî ðîé èç ìå íÿ åò êîí ôè ãó ðà öèþ ìòÄÍÊ. Â ðå çó ëü òà -
òå èç ìå íÿ åò ñÿ êîí ôè ãó ðà öèÿ ïðî äóê òà ãå íà ND1 —
áåë êî âîé ñóáú å äè íè öû 1 NADH-äå ãèä ðî ãå íà çû, êî -
òî ðàÿ îêà çû âà åò âëè ÿ íèå íà ôåð ìåí òà òèâ íóþ àê òèâ -
íîñòü äû õà òå ëü íî ãî êîì ï ëåê ñà, ÷òî, â ñâîþ î÷å ðåäü,
ìî æåò ïðè âå ñ òè ê íà ðó øå íèþ îêèñ ëè òå ëü íî ãî ôîñ ôî -
ðè ëè ðî âà íèÿ â ñè ñ òå ìå ìè òî õîí ä ðèé. Ýòî ìî æåò óìå -
íü øèòü âîç ìîæ íîñòü ñåê ðå öèè èí ñó ëè íà b-êëåò êà ìè
ïîä æå ëó äî÷ íîé æå ëå çû, è âíåñ òè âêëàä â ïà òî ãå íåç ñà -
õàð íî ãî äèà áå òà. Èñ ñëå äî âà íèå ïî êà çà ëî çíà ÷è ìûå
ðàç ëè ÷èÿ ïî ÷à ñ òî òå âñòðå ÷à å ìî ñòè ýòèõ òðåõ ìó òà öèé
ìåæ äó ãðóï ïîé äèà áå òè êîâ è ãðóï ïîé êîí ò ðî ëü íûõ ïà -
öè åí òîâ. Â ãðóï ïå áî ëü íûõ äèà áå òîì ó ëèö, íå ñó ùèõ
ìè òî õîí ä ðè à ëü íûå ìó òà öèè ãå íà ND1, ÷à ùå îá íà ðó -
æè âà ëîñü ñå ìåé íîå íà ñëå äî âà íèå äèà áå òà ïî ìà òå ðèí -
ñêîé ëè íèè ïî ñðàâ íå íèþ ñ ëè öà ìè, ó êî òî ðûõ ýòè ìó -
òà öèè îò ñóò ñò âî âà ëè. Äëÿ îä íî ãî èç ïà öè åí òîâ ñ ìó òà -
öèåé 3426A®G áû ëà ïðî à íà ëè çè ðî âà íà ðî äî ñëîâ íàÿ, 
è áû ëè íàé äå íû åùå 12 ÷ëå íîâ ñå ìüè ïî ìà òå ðèí ñêîé
ëè íèè, íå ñó ùèõ ýòó ìó òà öèþ [34].
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3421A®G (ND1). Ìó òà öèÿ áû ëà îá íà ðó æå íà â
ñå ìüå ñ íà ñëå äî âà íè åì ñà õàð íî ãî äèà áå òà 2-ãî òè ïà
ïî ìà òå ðèí ñêîé ëè íèè, íî íå ïðè ñóò ñò âî âà ëà íè ó
1350 íå ñâÿ çàí íûõ äðóã ñ äðó ãîì áî ëü íûõ, íè ó 50 íå
ñòðà äà þ ùèõ äèà áå òîì ëþ äåé. Áû ëî îá íà ðó æå íî, ÷òî
ó âñåõ ÷ëå íîâ ñå ìüè ñ äèà áå òîì áî ëåçíü íà ÷è íà ëàñü â
ïå ðè îä 35—42 ëåò, è ñî ïðî âîæ äà ëàñü ãëó õî òîé ðàç -
ëè÷ íîé ñòå ïå íè [9].

3243A®G (tRNA-Leu). Çà ìå íà A íà G â ïî -
çè öèè A3243G â tRNALeu(UUR) ãå íà ÿâ ëÿ åò ñÿ íàè -
áî ëåå ÷à ñ òî âñòðå ÷à þ ùèì ñÿ äå ôåê òîì, ñâÿ çàí íûì ñ
ñà õàð íûì äèà áå òîì. Ýòà ìó òà öèÿ áû ëà âïåð âûå îïè -
ñà íà â ñâÿ çè ñ íåð âíî-ìû øå÷ íûì ìå òà áî ëè ÷å ñêèì
ñèí ä ðî ìîì MELAS, â êî òî ðûõ äèà áåò ÿâ ëÿ åò ñÿ îá -
ùèì ïðè çíà êîì, à íå äàâ íî áû ëà ïðè çíà íà â êà ÷å ñò âå
ïðè ÷è íû äèà áå òè ÷å ñêî ãî ïîä òè ïà ìà òå ðèí ñêè óíà ñëå -
äî âàí íî ãî äèà áå òà è ãëó õî òû (MIDD) [21]. Ïî äðó -
ãèì äàí íûì, ýòà ìó òà öèÿ ÿâ ëÿ åò ñÿ ñî ìà òè ÷å ñêîé è åå
ïðè ÷è íîé ÿâ ëÿ åò ñÿ îêèñ ëè òå ëü íûé ñòðåññ. Ïî ñêî ëü êó
äèà áåò ìî æåò ïðè âå ñ òè ê îêèñ ëè òå ëü íî ìó ñòðåñ ñó,
ìîæ íî ïðåä ïî ëà ãàòü, ÷òî íà êîï ëå íèå ñî ìà òè ÷å ñêèõ
ìó òà öèé A3243G â ìè òî õîí ä ðè à ëü íîé ÄÍÊ ìî æåò
áûòü óñêî ðå íî äèà áå òîì [30].

14577T®C (ND6). Ïðî âå äå íî èñ ñëå äî âà íèå
69-ëåò íåé æåí ùè íû ñ ñà õàð íûì äèà áå òîì òè ïà 2 èç
ñå ìüè ñ 16-þ áî ëü íû ìè ñà õàð íûì äèà áå òîì ñ òè ïè÷ -
íûì íà ñëå äî âà íè åì ïî ìà òå ðèí ñêîé ëè íèè. Ó ïðî áàí äà 
íå îá íà ðó æå íî íè êà êèõ ñå ðü åç íûõ äå ëå öèé â ìè òî õîí -
ä ðè à ëü íîé ÄÍÊ. Òàê æå áû ëè ïðî âå äå íû èñ ñëå äî âà -
íèÿ íà öèá ðèä íûõ êëåò êàõ: ýê çî ãåí íûå ìè òî õîí ä ðè -
àëü íûå ÄÍÊ, âçÿ òûå ó ïðî áàí äà è êîí ò ðî ëü íûõ ïà öè -
åí òîâ, áû ëè ïå ðå íå ñå íû â êëåò êè He La (ëè íèÿ ðà êî -
âûõ êëå òîê, èñ ïî ëü çó å ìûõ äëÿ íà ó÷ íûõ èñ ñëå äî âà íèé)
ñ ïî ñëå äó þ ùåé èõ êó ëü òè âà öèåé è êëî íè ðî âà íè åì. Ïî
ñðàâ íå íèþ ñ öèá ðèä íû ìè êëåò êà ìè êîí ò ðî ëÿ, â öèá -
ðèä íûõ êëåò êàõ ïðî áàí äà áû ëè îá íà ðó æå íû 6 çà ìåí
íóê ëå î òè äîâ. Ñðå äè íèõ 14577T®C, ñî ñòå ïå íüþ ãå -
òå ðî ïëàç ìèè 98,9%, ÿâ ëÿ åò ñÿ íî âûì ìèñ ñåíñ-çà ìå ùå -
íè åì â ãå íå äå ãèä ðî ãå íà çû NADH 6. Ìó òà öèÿ
14577T®C, âå ðî ÿò íî, ÿâ ëÿ åò ñÿ îñíîâ íîé ïà òî ãåí íîé
ìó òà öèåé äëÿ äèà áå òà òè ïà 2 â ýòîé ñå ìüå [27].

3200T®C (16S rRNA). Äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ áû -
ëè ïðè âëå ÷å íû â îá ùåé ñëîæ íî ñòè 277 áî ëü íûõ ñà -
õàð íûì äèà áå òîì 2-ãî òè ïà è 241 çäî ðî âûõ ëèö. Áû -
ëè èñ ñëå äî âà íû ÷å òû ðå ãî ìî ïëàç ìè ÷å ñêèå íóê ëå î òèä -
íûå çà ìå íû, 3200T®C, 3206C®T, 3290T®C è
3316G®À. Òî ëü êî ìó òà öèÿ 3200T®C ïðè ñóò ñò âî -
âà ëà ó äèà áå òè êîâ è îò ñóò ñò âî âà ëà ó çäî ðî âûõ ëþ äåé. 
Ìåæ äó òðå ìÿ äðó ãè ìè âà ðè àí òà ìè ìó òà öèé è äèà áå -
òîì 2-ãî òè ïà íå áû ëî âû ÿâ ëå íî ñòà òè ñòè ÷å ñêè çíà ÷è -
ìûõ ñâÿ çåé [33].

8296A®G (tRNA-Lys). Ïðî âå äåí àíà ëèç 1216
ïà öè åí òîâ ñ ñà õàð íûì äèà áå òîì, 44 ïà öè åí òîâ ñ íåé -
ðî ñåí ñîð íîé ãëó õî òîé è êîí ò ðî ëü íàÿ ãðóï ïà èç

300 ÷åë., íå ñòðà äà þ ùèõ äèà áå òîì. Ìó òà öèÿ áû ëà
âû ÿâ ëå íà ó 11 íå ðîä ñò âåí íûõ äèà áå òè êîâ (0,90%),
îä íî ãî áî ëü íî ãî ñ ãëó õî òîé (2,3%) è îò ñóò ñò âî âà ëà â 
êîí ò ðî ëü íîé ãðóï ïå. Ñåìü èç ýòèõ 12 èñ ïû òó å ìûõ
óíà ñëå äî âà ëè çà áî ëå âà íèå ïî ìà òå ðèí ñêîé ëè íèè.
Ãëó õî òà áû ëà âû ÿâ ëå íà ó 7 èç 12 ïðî áàí äîâ. Â ðî äî -
ñëîâ íûõ ÷å òû ðåõ ñå ìåé ñà õàð íûé äèà áåò íà ñëå äî âàë -
ñÿ ïî ìà òå ðèí ñêîé ëè íèè íà ïðî òÿ æå íèè äâóõ èëè
òðåõ ïî êî ëå íèé. Ýòà ìó òà öèÿ ìî æåò îáú ÿñ íèòü íå áî -
ëåå ÷åì 1% ïðè ÷èí ñà õàð íî ãî äèà áå òà [13].

3264T®C (tRNA-Leu). Ìó òà öèÿ îá íà ðó æå íà
ó ïðî áàí äà, áî ëü íî ãî ñà õàð íûì äèà áå òîì (0,5% ìó -
òàí ò íîé ÄÍÊ â ëåé êî öè òàõ è 30% â ìûø öàõ), íî íå
îá íà ðó æå íà ñðå äè âû áîð êè èç 201 çäî ðî âûõ ëþ äåé.
Ãå òå ðî ïëàç ìèÿ ìó òà öèè, ìà òå ðèí ñêîå íà ñëå äî âà íèå
ñà õàð íî ãî äèà áå òà è ñèì ï òî ìû, ñâÿ çàí íûå ñ ìè òî õîí -
ä ðè à ëü íîé äèñ ôóí ê öèåé ãî âî ðÿò î ïà òî ãåí íî ñòè äàí -
íîé ìó òà öèè [26].

Àð òå ðè à ëü íàÿ ãè ïåð òî íèÿ — ýòî çà áî ëå âà íèå,
õà ðàê òå ðè çó þ ùå å ñÿ ñòîé êèì, õðî íè ÷å ñêèì ïî âû øå -
íè åì ñè ñ òî ëè ÷å ñêî ãî (áî ëåå 140 ìì ðò. ñò.) è äèà ñòî -
ëè ÷å ñêî ãî (áî ëåå 90 ìì ðò. ñò.) àð òå ðè à ëü íî ãî äàâ ëå -
íèÿ. Àð òå ðè à ëü íàÿ ãè ïåð òåí çèÿ ÿâ ëÿ åò ñÿ îä íèì èç
îñíîâ íûõ ôàê òî ðîâ ñìåð ò íî ñòè ïðè ñåð äå÷ íî-ñî ñó äè -
ñòûõ çà áî ëå âà íè ÿõ. Ïðè ÷è íà ìè ëå òà ëü íî ãî èñ õî äà àð -
òå ðè à ëü íîé ãè ïåð òî íèè ÷à ùå âñå ãî ÿâ ëÿ þò ñÿ èøå ìè -
÷å ñêàÿ áî ëåçíü ñåð ä öà ñ ïî ñëå äó þ ùè ìè èí ôàð ê òîì
ìè î êàð äà, õðî íè ÷å ñêîé ñåð äå÷ íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòüþ,
èí ñó ëü òîì, ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùåé ïî ÷å÷ íîé íå äî ñòà òî÷ íî -
ñòüþ.

Â ðàç âè òèè ýñ ñåí öè à ëü íîé àð òå ðè à ëü íîé ãè ïåð òî -
íèè îä íèì èç îñíîâ íûõ ôàê òî ðîâ ÿâ ëÿ åò ñÿ ãå íå òè ÷å -
ñêèé. Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ ó÷å íûå èñ ñëå äó þò ãå íå òè ÷å -
ñêèå ôàê òî ðû, êî òî ðûå ïî ðà æà þò ðå íèí-àí ãè î òåí çè -
íî âóþ ñè ñ òå ìó, çà íè ìà þ ùóþ öåí ò ðà ëü íîå ìåñ òî â ðå -
ãó ëÿ öèè ñî ëå âî ãî è æèä êî ñò íî ãî ãî ìå îñòà çà è ïîä äåð -
æà íèè ñî ñó äè ñòî ãî òî íó ñà. Ñòè ìó ëÿ öèÿ èëè èí ãè áè -
ðî âà íèå ýòîé ñè ñ òå ìû, ñî îò âåò ñò âåí íî, ïî âû øà åò èëè
ïî íè æà åò êðî âÿ íîå äàâ ëå íèå. Â ÷à ñò íî ñòè, èñ ñëå äî -
âà íèÿ ãå íà àí ãè î òåí çè íî ãå íà ïî êà çà ëè âçàè ìî ñâÿçü
åãî ïî ëè ìîð ôèç ìîâ M235T è T174M ñ ðàç âè òè åì
àð òå ðè à ëü íîé ãè ïåð òî íèè [22].

Ó áî ëü íûõ ñ ñå ìåé íû ìè è ñïî ðà äè ÷å ñêè ìè ôîð ìà -
ìè èäè î ïà òè ÷å ñêîé ëå ãî÷ íîé àð òå ðè à ëü íîé ãè ïåð òî -
íèè (ÈËÀÃ) áû ëè îá íà ðó æå íû ìó òà öèè ãå íà
BMPR2 (bo ne mor p ho ge ne tic pro te in re cep tor, ty pe 2). 
Ïî-âè äè ìî ìó, ïðè ìó òà öèè ýòî ãî ãå íà èëè âû õî äå åãî 
èç ñòðîÿ ñî ñó äè ñòûå êëåò êè â ìà ëîé ëå ãî÷ íîé àð òå ðèè 
ìî ãóò íå ðå ãó ëè ðó å ìî ðàñ òè è áëî êè ðî âàòü êðî âå íîñ -
íûå ñî ñó äû [32].

Â ïî ñëåä íåå âðåìÿ áûë ïðî âå äåí ðÿä èñ ñëå äî âà -
íèé, íà ïðàâ ëåí íûõ íà èçó ÷å íèå àñ ñî öè à öèè ìó òà öèé
ìè òî õîí ä ðè à ëü íî ãî ãå íî ìà ñ àð òå ðè à ëü íîé ãè ïåð òî -
íèåé. Îïè ñà íèÿ ýòèõ èñ ñëå äî âà íèé ïðè âå äå íû íè æå.
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4295A®G (tRNA-Ile). Ïðî à íà ëè çè ðî âà íû
êëè íè ÷å ñêèå, ãå íå òè ÷å ñêèå è ìî ëå êó ëÿð íûå õà ðàê òå -
ðè ñòè êè êè òàé ñêîé ñå ìüè, âêëþ ÷à þ ùåé 3 ïî êî ëå íèÿ,
ñ ìà òå ðèí ñêè íà ñëå äó å ìîé ãè ïåð òî íèåé. Ó âñåõ ðîä ñò -
âåí íè êîâ ñî ñòî ðî íû ìà òå ðè â ýòîé ñå ìüå ãè ïåð òî íèÿ
ïðî ÿâ ëÿ ëàñü â ðàç ëè÷ íîé ñòå ïå íè ñ âîç ðà ñ òà îò 36 äî
56 ëåò. Àíà ëèç ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòåé ìè òî õîí ä ðè à ëü -
íîé ÄÍÊ â ýòîé ðî äî ñëîâ íîé ïî êà çàë íà ëè ÷èå ìó òà -
öèè òÐÍÊ-Ile 4295A®G, ðà íåå èç âå ñò íîé êàê àñ ñî -
öè è ðî âàí íîé ñ êàð äè î ìè î ïà òèåé, è 33 äðó ãèõ âà ðè àí -
òîâ, ïðè íàä ëå æà ùèõ ê àçè àò ñêîé ãàï ëîã ðóï ïå D4j.
Íà ëè ÷èå ìó òà öèè 4295A®G â íå ñêî ëü êèõ ãå íå òè ÷å -
ñêè íå ñâÿ çàí íûõ ñå ìü ÿõ, ñòðà äà þ ùèõ ñåð äå÷ íî-ñî ñó -
äè ñòû ìè çà áî ëå âà íè ÿ ìè, è ïðè ýòîì îò ñóò ñò âèå åå ó
242 ïà öè åí òîâ êîí ò ðî ëÿ, óáå äè òå ëü íî ñâè äå òå ëü ñò âó -
åò î òîì, ÷òî ýòà ìó òà öèÿ àñ ñî öè è ðî âà íà ñ ïà òî ãå íå -
çîì ñåð äå÷ íî-ñî ñó äè ñòûõ çà áî ëå âà íèé [16].

4401A®G (tRNA-Gln è tRNA-Met). Áû ëè
èñ ñëå äî âà íû êëè íè ÷å ñêèå, ãå íå òè ÷å ñêèå è ìî ëå êó ëÿð -
íûå õà ðàê òå ðè ñòè êè êè òàé ñêîé ñå ìüè ñ ìà òå ðèí ñêè
íà ñëå äó å ìîé ãè ïåð òî íèåé. Òðè èç ñå ìè ðîä ñò âåí íè -
êîâ ïî ìà òå ðèí ñêîé ëè íèè â ýòîé ñå ìüå, èìå þ ùåé ÷å -
òû ðå ïî êî ëå íèÿ, â ðàç ëè÷ íîé ñòå ïå íè áû ëè ïîä âåð -
æå íû ãè ïåð òî íè ÷å ñêîé áî ëåç íè, êî òî ðàÿ íà ÷è íà ëà
ðàç âè âà òü ñÿ â âîç ðà ñ òå îò 35 äî 60 ëåò. Àíà ëèç ìè òî -
õîí ä ðè à ëü íîé ÄÍÊ â ýòîé ðî äî ñëîâ íîé âû ÿ âèë íî -
âóþ ãî ìî ïëàç ìè ÷å ñêóþ ìó òà öèþ 4401A®G. Ýòà ìó -
òà öèÿ îò ñóò ñò âî âà ëà ó 242 êîí ò ðî ëü íûõ ïà öè åí òîâ.
Ãî ìî ïëàç ìè ÷å ñêàÿ ôîð ìà, ñëà áîå áèî õè ìè ÷å ñêîå ïðî -
ÿâ ëå íèå, ïîçä íåå íà ÷à ëî, è íå ïîë íàÿ ïå íåò ðàí ò íîñòü
àð òå ðè à ëü íîé ãè ïåð òî íèè â ýòîé ñå ìüå ïî çâî ëÿ þò
ïðåä ïî ëî æèòü, ÷òî ìó òà öèè 4401A®G íå äî ñòà òî÷ íî
äëÿ ïî ëó ÷å íèÿ êëè íè ÷å ñêî ãî ôå íî òè ïà. Òà êèì îá ðà -
çîì, äðó ãèå ôàê òî ðû, íà ïðè ìåð, ãå íû-ìî äè ôè êà òî ðû, 
âëè ÿ íèå îêðó æà þ ùåé ñðå äû è ëè÷ íî ñò íûå îñî áåí íî -
ñòè, òàê æå ìî ãóò ñïî ñîá ñò âî âàòü ðàç âè òèþ ãè ïåð òî -
íèè ó ëþ äåé, íå ñó ùèõ ýòó ìó òà öèþ [23].

4435A®G(tRNA-Met). Ïðî à íà ëè çè ðî âà íû
êëè íè ÷å ñêèå, ãå íå òè ÷å ñêèå è ìî ëå êó ëÿð íûå õà ðàê òå -
ðè ñòè êè êè òàé ñêîé ñå ìüè ñ ìà òå ðèí ñêè íà ñëå äó å ìîé
ãè ïåð òî íèåé. Â ýòîé ñå ìüå ðîä ñò âåí íè êè ïî ìà òå -
ðèí ñêîé ëè íèè ïðåä ñòàâ ëå íû ëþ äü ìè, â ðàç ëè÷ íîé
ñòå ïå íè ïîä âåð æåí íû ìè àð òå ðè à ëü íîé ãè ïåð òî íèè,
íà ÷è íà þ ùåé ïðî ÿâ ëÿ òü ñÿ â âîç ðà ñ òå îò 44 äî 55 ëåò. 
Àíà ëèç ìè òî õîí ä ðè à ëü íîé ÄÍÊ â ýòîé ðî äî ñëîâ íîé 
âû ÿ âèë íî âóþ ãî ìî ïëàç ìè ÷å ñêóþ ìó òà öèþ
4435A®G [35].

Êàð äè î ìè î ïà òèè — ýòî ïåð âè÷ íûå íå âîñ ïà ëè -
òåëü íûå ïî ðà æå íèÿ ìè î êàð äà íå âû ÿñ íåí íîé ýòè î ëî -
ãèè, íå ñâÿ çàí íûå ñ êëà ïàí íû ìè ïî ðî êà ìè èëè âíóò -
ðè ñåð äå÷ íû ìè øóí òà ìè, àð òå ðè à ëü íîé èëè ëå ãî÷ íîé
ãè ïåð òî íèåé, èøå ìè ÷å ñêîé áî ëåçíüþ ñåð ä öà èëè ñè ñ -
òåì íû ìè çà áî ëå âà íè ÿ ìè (êîë ëà ãå íî çû, àìè ëî è äîç,
ãå ìî õðî ìà òîç è äð.). Îñíîâ íûå ôîð ìû êàð äè î ìè î ïà -

òèè: ãè ïåð ò ðî ôè ÷å ñêàÿ (îá ñòðóê òèâ íàÿ è íå îá ñò ðóê -
òèâ íàÿ), çà ñòîé íàÿ (äè ëà òà öè îí íàÿ) è ðå ñò ðèê òèâ íàÿ
(âñòðå ÷à åò ñÿ ðåä êî).

Ãè ïåð ò ðî ôè ÷å ñêàÿ êàð äè î ìè î ïà òèÿ (ÃÊÌÏ) —
ýòî óâå ëè ÷å íèå ðàç ìå ðîâ ñåð ä öà âñëåä ñò âèå äèô ôóç -
íîé ãè ïåð ò ðî ôèè ñòå íîê ëå âî ãî æå ëó äî÷ êà, ðå æå
òîëü êî âåð õóø êè ñåð ä öà. ×à ñ òî òà ÃÊÌÏ ñî ñòàâ ëÿ åò
0,2%, ñìåð ò íîñòü ïðè ýòîì çà áî ëå âà íèè 2—4%.
Äî êà çà íà íà ñëåä ñò âåí íàÿ ïðè ðî äà ÃÊÌÏ. Ýòî òàê
íà çû âà å ìàÿ «ñå ìåé íàÿ ãè ïåð ò ðî ôè ÷å ñêàÿ êàð äè î ìè î -
ïà òèÿ».

Çà ñòîé íàÿ (äè ëà òà öè îí íàÿ) êàð äè î ìè î ïà òèÿ
(ÄÊÌÏ) — ýòî ðåç êîå ðàñ øè ðå íèå âñåõ êà ìåð ñåð -
ä öà â ñî ÷å òà íèè ñ íå çíà ÷è òå ëü íîé èõ ãè ïåð ò ðî ôèåé è
íå óê ëîí íî ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùåé, ðåô ðàê òîð íîé ê òå ðà -
ïèè ñåð äå÷ íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòüþ, ðàç âè òè åì òðîì áî -
çîâ è òðîì áî ýì áî ëèè. ÄÊÌÏ ñî ñòàâ ëÿ þò 9% îò
âñåõ ñëó ÷à åâ ñåð äå÷ íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòè.

Â ïî ñëåä íèå ãî äû áû ëî ïðî âå äå íî áî ëü øîå êî ëè -
÷å ñò âî ãå íå òè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî âà íèé ïî èäåí òè ôè êà öèè
ãå íîâ, îò âåò ñò âåí íûõ çà ðàç âè òèå ãè ïåð ò ðî ôè ÷å ñêîé
êàð äè î ìè î ïà òèè. Áî ëü øèí ñò âî âû ÿâ ëåí íûõ ìó òà öèé
îá íà ðó æå íû â ãå íàõ, êî äè ðó þ ùèõ ñî êðà òè òå ëü íûå,
ðå ãó ëÿ òîð íûå è ñòðóê òóð íûå áåë êè ñàð êî ìå ðà (ñòðóê -
òóð íîé åäè íè öû ìè î ôè ëà ìåí òîâ êàð äè î ìè î öè òà).
Âû ÿâ ëå íà ñâÿçü çà áî ëå âà íèÿ ñ ìó òà öè ÿ ìè b-ìè î çè íà
òÿ æå ëûõ öå ïåé [4, 15], ìè î çèí-ñâÿ çû âà þ ùå ãî áåë êà
Ñ [14], ñåð äå÷ íî ãî òðî ïî íè íà Ò [31], ñåð äå÷ íî ãî òðî -
ïî íè íà I [6], ñåð äå÷ íî ãî òðî ïî íè íà Ñ, a-òðî ïî ìè î çè -
íà [11], ëåã êèõ öå ïåé ìè î çè íà îáÿ çà òå ëü íûõ è ðå ãó ëÿ -
òîð íûõ [12], ñåð äå÷ íî ãî a-àê òè íà [20], a-ìè î çè íà òÿ -
æå ëûõ öå ïåé [7], òàé òè íà [2, 24].

Ìà òå ðèí ñêè íà ñëå äó å ìûå êàð äè î ìè î ïà òèè îáó -
ñëîâ ëå íû ìó òà öè ÿ ìè â ìè òî õîí ä ðè à ëü íîé ÄÍÊ. Íè -
æå ïðè âå äå íî îïè ñà íèå èñ ñëå äî âà íèé ìó òà öèé ìè òî -
õîí ä ðè à ëü íî ãî ãå íî ìà, àñ ñî öè è ðî âàí íûõ ñ ðàç âè òè åì
ðàç ëè÷ íûõ âè äîâ êàð äè î ìè î ïà òèè.

m.4322dupC(tRNA-Ile). Îá íà ðó æå íà íî âàÿ
ãå òå ðî ïëàç ìè ÷å ñêàÿ ìó òà öèÿ ìè òî õîí ä ðè à ëü íîé
ÄÍÊ (m.4322dupC) â ãå íå òÐÍÊ, ñâÿ çàí íàÿ ñ èçî -
ëè ðî âàí íîé äè ëà òà öè îí íîé êàð äè î ìè î ïà òèåé. Áû ëà
ïðî èç âå äå íà îöåí êà ãå òå ðî ïëàç ìèè ó ïðî áàí äà ñå ìüè 
ñ çà áî ëå âà íè åì è ó çäî ðî âûõ êîí ò ðî ëü íûõ ñó áü åê -
òîâ. Âñå èñ ñëå äî âàí íûå ÷ëå íû ñå ìüè èìå ëè äàí íóþ
ìó òà öèþ. Êðî ìå òî ãî, íà íà ëè ÷èå ìó òà öèè áû ëè
ïðî âå ðå íû 350 çäî ðî âûõ èí äè âè äîâ, ñðå äè êî òî ðûõ
íå áû ëî îá íà ðó æå íî íè êà êèõ äî êà çà òåëüñòâ ãå òå ðî -
ïëàç ìèè [17].

4300A®G (tRNA-Ile). Áî ëü øàÿ ñå ìüÿ ñ ìà òå -
ðèí ñêè íà ñëå äó å ìîé êàð äè î ìè î ïà òèåé áû ëà èñ ñëå äî -
âà íà ñ öå ëüþ îïè ñà íèÿ åå êëè íè ÷å ñêèõ è ìî ëå êó ëÿð -
íûõ îñî áåí íî ñòåé. Ýõî êàð äè îã ðà ôèÿ ïî êà çà ëà, â
îñíîâ íîì, ñèì ìåò ðè÷ íóþ ãè ïåð ò ðî ôè ÷å ñêóþ êàð äè î -
ìè î ïà òèþ ó 10 ÷ëå íîâ ñå ìüè. Áî ëåçíü èìå ëà íå áëà ãî -
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ïðè ÿò íîå òå ÷å íèå. Òÿ æå ëàÿ ñåð äå÷ íàÿ íå äî ñòà òî÷ -
íîñòü ñ ïî ñëå äó þ ùèì ëå òà ëü íûì èñ õî äîì âîç íèê ëà ó
òðåõ ÷å ëî âåê; îäèí ÷å ëî âåê ïå ðå íåñ òðàíñ ïëàí òà öèþ
ñåð ä öà. Ýëåê ò ðî êàð äè îã ðà ôè ÷å ñêèå èëè ýõî êàð äè -
îãðà ôè ÷å ñêèå ïðè çíà êè ãè ïåð ò ðî ôèè ñåð ä öà ïðè îò -
ñóò ñò âèè ñå ðü åç íûõ êëè íè ÷å ñêèõ æà ëîá áû ëè îá íà ðó -
æå íû ó 5 ÷åë. Ìó òà öèÿ A4300G áû ëà îá íà ðó æå íà â
êðî âè âñåõ îá ñëå äî âàí íûõ ïà öè åí òîâ. Ïðî öåíò ìó òè -
ðî âàâ øèõ ìòÄÍÊ âà ðü è ðî âàë îò 13 äî 100% îò îá -
ùå ãî ÷èñ ëà ãå íî ìîâ [8].

Â èñ ñëå äî âà íèè, ïðî âå äåí íîì äðó ãè ìè ó÷å íû ìè, â 
ñåð äå÷ íîé òêà íè áî ëü íî ãî ðå áåí êà, óìåð øå ãî â âîç ðà -
ñ òå 5 ëåò, èç ñå ìüè ñ íà ñëå äó å ìîé ãè ïåð ò ðî ôè ÷å ñêîé
êàð äè î ìè î ïà òèåé, áû ëè âû ÿâ ëå íû ñå ðü åç íûå íå äî -
ñòàò êè ìè òî õîí ä ðè à ëü íûõ ôåð ìåí òîâ äû õà òå ëü íîé
öå ïè, â òî âðå ìÿ êàê ãè ñ òî õè ìè ÷å ñêèå è áèî õè ìè ÷å -
ñêèå èñ ñëå äî âà íèÿ ñêå ëåò íûõ ìûøö ïî êà çà ëè íîð -
ìàëü íûå ðå çó ëü òà òû. Îïðå äå ëå íèå íóê ëå î òèä íîé ïî -
ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ìòÄÍÊ âû ÿ âè ëî ìó òà öèþ A4300G 
â ãå íå, êî äè ðó þ ùåì òÐÍÊ èçî ëåé öè íà, ïðè ýòîì îíà 
áû ëà ãî ìî ïëàç ìè ÷å ñêîé ó âñåõ ëèö, ñòðà äà þ ùèõ áî -
ëåçíüþ, è ó äðó ãèõ ðîä ñò âåí íè êîâ ïî ìà òå ðèí ñêîé ëè -
íèè. Ïà òî ãåí íàÿ ðîëü ýòîé ìó òà öèè áû ëà ïîä òâåð æ -
äå íà âû ÿâ ëå íè åì î÷åíü íèç êî ãî ñòà öè î íàð íî ãî óðîâ íÿ 
çðå ëîé ìè òî õîí ä ðè à ëü íîé òÐÍÊ èçî ëåé öè íà â ñåð -
äå÷ íîé òêà íè ëèö èç äâóõ ñå ìåé, ñòðà äà þ ùèõ çà áî ëå -
âà íè åì [28].

9997T®C (tRNA-Gly). Â ìè òî õîí ä ðè à ëü íîì
ãå íî ìå ñå ìüè, ó ÷ëå íîâ êî òî ðîé ïðî ÿâ ëÿ ëàñü íå îá ñò -
ðóê òèâ íàÿ êàð äè î ìè î ïà òèÿ, áû ëà îá íà ðó æå íà çà ìå íà
Ò íà C â ïî ëî æå íèè 9997 â ãå íå, êî äè ðó þ ùåì
tRNA(gly ci ne). Ýòà ìó òà öèÿ íà ñëå äî âà ëàñü ñòðî ãî ïî 
ìà òå ðèí ñêîé ëè íèè è ïðè ñóò ñò âî âà ëà òî ëü êî ó ÷ëå íîâ
ñå ìüè ñ êëè íè ÷å ñêè ìè ïðè çíà êà ìè çà áî ëå âà íèÿ; ïðè
ýòîì îíà íå áû ëà îá íà ðó æå íà ñðå äè êîí ò ðî ëü íûõ ïà -
öè åí òîâ ðàç ëè÷ íûõ ýò íè ÷å ñêèõ ãðóïï. Ñòå ïåíü ãå òå -
ðî ïëàç ìèè ìòÄÍÊ êîð ðå ëè ðî âà ëà ñ òÿ æå ñòüþ ñèì ï -
òî ìîâ. Ó áðà òà ïðî áàí äà (ïðî áàíä óìåð â âîç ðà ñ òå
8,5 ëåò îò ãè ïåð ò ðî ôè ÷å ñêîé êàð äè î ìè î ïà òèè) óðî -
âåíü ãå òå ðî ïëàç ìèè ïî äàí íîé ìó òà öèè â òêà íÿõ ñåð -
äå÷ íîé ìûø öû ñî ñòàâ ëÿë îêî ëî 88%, ó ñå ñò ðû ïðî -
áàí äà — 72%, ó åãî ìà òå ðè — 82%, ó áà áóø êè —
43% [19].

3303Ñ®T (tRNA-Leu). Ó ñå ìè ÷ëå íîâ ñå ìüè ñ
êàð äè î ìè î ïà òèåé è ìè î ïà òèåé áû ëà îá íà ðó æå íà íî -
âàÿ ìó òà öèÿ, çà ìå íà Ñ íà T â ïî çè öèè 3303 ìòÄÍÊ.
Ïðî áàíä, äâîå åãî áðà òü åâ è ñå ñ òåð èìå ëè ôà òà ëü íóþ
èí ôàí òè ëü íóþ êàð äè î ìè î ïà òèþ, â òî âðå ìÿ êàê ó
òðåõ ðîä ñò âåí íè êîâ ïî ìà òå ðèí ñêîé ëè íèè áî ëåçíü
ïðî ÿâ ëÿ ëàñü â áî ëåå ïîçä íåì âîç ðà ñ òå, êàê âíå çàï íàÿ
îñòà íîâ êà ñåð ä öà èëè êàê ìè òî õîí ä ðè à ëü íàÿ ìè î ïà -
òèÿ ñ êàð äè î ìè î ïà òèåé. Ìó òà öèÿ áû ëà ãî ìî ïëàç ìè -
÷å ñêîé âî âñåõ òêà íÿõ (â òîì ÷èñ ëå êðî âè) ó ïðî áàí äà 
è åå áðà òà, íî ãå òå ðî ïëàç ìè ÷å ñêîé â êðî âè ïÿ òè ìà ëî -

ñèì ï òîì íûõ èëè áåñ ñèì ï òîì íûõ ðîä ñò âåí íè êîâ ïî
ìà òå ðèí ñêîé ëè íèè. Íè îäèí èç 70 çäî ðî âûõ äî íî ðîâ 
íå áûë íî ñè òå ëåì ìó òà öèè. [25].

3260A®G (tRNA-Leu). Îá íà ðó æå íî, ÷òî ãå -
òå ðî ïëàç ìè ÷å ñêàÿ òî ÷å÷ íàÿ ìó òà öèÿ 3260A®G ìè -
òî õîí ä ðè à ëü íîé ÄÍÊ ñâÿ çà íà ñ ìà òå ðèí ñêè íà ñëå äó -
å ìîé ìè î ïà òèåé è êàð äè î ìè î ïà òèåé [18, 36].

Òà êèì îá ðà çîì, àíà ëèç ñëó ÷à åâ ñå ìåé íî ãî íà ñëå -
äî âà íèÿ ïà òî ëî ãè ÷å ñêèõ ïðè çíà êîâ ïî ìà òå ðèí ñêîé
ëè íèè ïî êà çû âà åò, ÷òî ñðå äè çà áî ëå âà íèé, àñ ñî öè è ðî -
âàí íûõ ñ ìó òà öè ÿ ìè ìè òî õîí ä ðè à ëü íî ãî ãå íî ìà, ïðè -
ñóò ñò âó þò òà êèå ñî öè à ëü íî çíà ÷è ìûå ïà òî ëî ãèè, êàê
àð òå ðè à ëü íàÿ ãè ïåð òî íèÿ, ñà õàð íûé äèà áåò 2-ãî òè ïà
è ðàç ëè÷ íûå âè äû êàð äè î ìè î ïà òèè. Ïðè ýòîì ôå íî -
òè ïè ÷å ñêèå ïðî ÿâ ëå íèÿ äå ôåê òîâ ìè òî õîí ä ðè à ëü íî ãî
ãå íî ìà çà âè ñÿò íå òî ëü êî îò íà ëè ÷èÿ èëè îò ñóò ñò âèÿ
ìó òà öèè, à òàê æå îò êî ëè ÷å ñò âåí íî ãî ñî îò íî øå íèÿ
ìó òàí ò íîé è íîð ìà ëü íîé ìòÄÍÊ â êëåò êàõ (ïðî öåí òà 
ãå òå ðî ïëàç ìèè).

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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