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раза относительной площади сети синусоидных капилляров в промежуточной 
зоне печеночных долек. 
    Заключение. Таким образом, алиментарное ожирение приводит, с одной сто-
роны, к развитию в паренхиме органа жировой дистрофии, а с другой стороны 
– стимулирует функциональную активность гепатоцитов, что можно расцени-
вать как компенсаторную реакцию в ответ на повышенное потребление жиров 
животного происхождения. 
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Синдром Ретта – одно из наиболее частых генетических заболеваний с 
умственной отсталостью у женщин. Встречается с частотой в среднем 1 на 10 
тыс. живорожденных девочек [1]. У мальчиков данный синдром встречается 
крайне редко. Подавляющее большинство случаев являются спорадическими, 
описаны семейные случаи. Основная причина заболевания - мутации в гене 
MECP2, расположенном на Х-хромосоме. Мутации в данном гене являются до-
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минантными и, как правило, летальными для гемизиготных мальчиков. По ми-
ровым данным при классическом варианте синдрома Ретта мутации в гене 
MECP2 при секвенировании обнаруживаются в 60-90% случаев [2,3]. В группах 
пациенток с классическим синдромом, у которых при секвенировании мутации 
в гене MECP2 выявлены не были, приблизительно в 30% случаев обнаружива-
ются делеции целых экзонов или полностью гена MECP2 [4,5]. При атипичных 
вариантах синдрома процент выявления мутаций или делеций MECP2 состав-
ляет 40-50% [3]. Известны 8 мажорных мутаций, которые в сумме составляют 
более 50% от всех выявляемых мутаций в данном гене. 

Цель работы: Поиск и характеристика мутаций гена MECP2 у пациенток с 
синдромом Ретта Северо-западного региона РФ.  

Материал и методы. Обследовано 20 девочек с установленным клиниче-
ским диагнозом синдрома Ретта или с подозрением на данный синдром. Геном-
ную ДНК выделяли из лимфоцитов периферической крови пациенток. На пер-
вом этапе проводилось секвенирование кодирующей части гена MECP2 (3, 4 
экзоны с прилегающими участками интронов). На втором этапе проводился по-
иск протяженных делеций (отдельных экзонов или целого гена) методом муль-
типлексной лигазной цепной реакции (MLPA) с помощью набора зондов MRC-
Holland. Анализ продуктов секвенирования и MLPA проводили с помощью 
системы капиллярного электрофореза CEQ8800 (BeckmanCoulter).  

Результаты исследования. Из 20 девочек склассическим или атипичными 
вариантами синдрома Ретта у 15 (75%) были выявлены патогенные мутации. 
Методом секвенирования мутации выявлены в 13 случаях (65%): c.473C>T 
(р.Т158М) – 3 случая, c.763C>T (p.R255X) – 2 случая, c.502C>T (p.R168X), 
c.808C>T (p.R270X), c.880C>T (p.R294X), c.316C>T (p.R106W), c.401C>G 
(p.S134C), c.55C>T (p.Q19X), c.753delC (p.G252fs), c.1164_1207del44 (p.P388fs). 
Из оставшихся 7 пациенток у 2 (28,6%) были обнаружены протяженные деле-
ции разной длины, захватывающие 3 и 4 экзоны гена MECP2. Все выявленные 
мутации описаны в международных базах данных. Новых мутаций не обнару-
жено. У 9 пациенток обнаружены мутации, относящиеся к мажорным (60% от 
выявленных мутаций). Протяженные делеции составили 13,3% от выявленных 
мутаций. Т.о. выявлено 6 нонсенс-мутаций, 5 миссенс-мутаций, 2 мутации со 
сдвигом рамки считывания и 2 мультиэкзонныеделеции. 

Выводы. Процент выявляемости мутаций в гене MECP2 у пациенок с 
синдромом Ретта и спектр выявляемых мутаций соответствуют мировым дан-
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ным.  
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Все биологические организмы развиваются и живут в условиях повтор-

ных воздействий на них природных ритмов (ритмов Вселенной). Эти ритмиче-
ские возмущающие воздействия внешней среды дестабилизируют состояние 
внутренней среды организмов, следствием чего становится формирование био-
                                                 
1Vinarskaya E.N., Firsov G.I. Adaptive integration of intrauterine biorhythms for purposes of the 
regulation of the states of the homeostasis. 


