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Îñòðûå íàðóøåíèÿ ìîçãîâîãî êðîâîîáðàùå-
íèÿ ÿâëÿþòñÿ ñåðüåçíîé ìåäèêî-ñîöèàëüíîé
ïðîáëåìîé, ïîñêîëüêó óðîâåíü èíâàëèäèçàöèè
ïîñëå ïåðåíåñåííîãî èíñóëüòà, ïî äàííûì ðàç-
íûõ àâòîðîâ, ñîñòàâëÿåò â Ðîññèè îò 76 äî
85% [3, 6].

Ðàçâèòèå çíà÷èìûõ, ñ êëèíè÷åñêîé òî÷êè
çðåíèÿ, ôîðì ñåðäå÷íî-ñîñóäèñòûõ çàáîëåâà-
íèé òàêèõ êàê êîðîíàðíàÿ áîëåçíü ñåðäöà è
èøåìè÷åñêàÿ áîëåçíü ìîçãà, ïî ìíåíèþ ðÿäà
àâòîðîâ [7, 8], îïðåäåëÿåòñÿ ñëîæíûì âçàèìî-
äåéñòâèåì ôàêòîðîâ âíåøíåé ñðåäû ñ ãåíåòè-
÷åñêè îáóñëîâëåííûìè îñîáåííîñòÿìè ìåòàáî-
ëèçìà êîíêðåòíîãî èíäèâèäóóìà. Â ýòîé ñâÿçè
àêòóàëüíîé çàäà÷åé ÿâëÿåòñÿ âíåäðåíèå â ïðàê-
òèêó çäðàâîîõðàíåíèÿ íàóêîåìêèõ ìåòîäîâ äè-
àãíîñòèêè, ïîçâîëÿþùèõ âûÿâëÿòü ïàòîëîãèþ
íà ñòàäèè ïðåäáîëåçíè. Ðàçâèòèå ïðåäèêòèâíîé
ìåäèöèíû, îñíîâó êîòîðîé ñîñòàâëÿåò âûÿâëå-
íèå «ãåíîâ ðèñêà», ïîèñê ëîêóñîâ ãåíîìà,
ôîðìèðóþùèõ ïðåäðàñïîëîæåííîñòü ê ðàçëè÷-
íûì çàáîëåâàíèÿì, â òîì ÷èñëå è íàðóøåíèÿì
ìîçãîâîãî êðîâîîáðàùåíèÿ, ïîçâîëèò ïðîâîäèòü
îòáîð áîëüíûõ, ôîðìèðîâàòü ãðóïïû ðèñêà äëÿ
èñïîëüçîâàíèÿ ïðèíöèïèàëüíî íîâûõ ìåòîäîâ
ëå÷åíèÿ è ïðîôèëàêòèêè. Ýòî ñòàëî âîçìîæíûì
ñ âíåäðåíèåì â ëàáîðàòîðíóþ ïðàêòèêó ìîëå-
êóëÿðíî-áèîëîãè÷åñêèõ ìåòîäîâ äèàãíîñòèêè.

Íà íàø âçãëÿä, êëèíè÷åñêèé èíòåðåñ ïðåä-
ñòàâëÿåò ñëó÷àé èøåìè÷åñêîãî èíñóëüòà ó ðå-
áåíêà. Ïðèâåäåííàÿ èñòîðèÿ áîëåçíè íàãëÿäíî
äåìîíñòðèðóåò îáîñíîâàííîñòü èñïîëüçîâàíèÿ
ãåíåòè÷åñêîãî òåñòèðîâàíèÿ ñ öåëüþ âûÿâëåíèÿ
ãåíîâ ïðåäðàñïîëîæåííîñòè ê ðàçâèòèþ èøåìè-
÷åñêîãî èíñóëüòà è íà÷àëà öåëåíàïðàâëåííîé ïà-
òîãåíåòè÷åñêè îáîñíîâàííîé òåðàïèè, à òàêæå
ïðîôèëàêòèêè ïîâòîðíûõ ýïèçîäîâ áîëåçíè.

Îáñëåäîâàíèå íà ìóòàöèè â ãåíàõ ñèñòåìû
ãåìîñòàçà, ôîëàòíîãî öèêëà, ãåíîâ, ðåãóëèðó-

þùèõ ñîñòîÿíèå ñîñóäèñòîé ñòåíêè, à òàêæå
ãåíîâ, êîíòðîëèðóþùèõ ìåòàáîëèçì ëåêàðñòâåí-
íûõ âåùåñòâ â ïå÷åíè, â ÷àñòíîñòè âàðôàðèíà
(ÑYÐ2Ñ9), ïðîâîäèëîñü ñ öåëüþ îöåíêè ïðåäðàñ-
ïîëîæåííîñòè ê ðàçâèòèþ òðîìáîôèëèè è îïðå-
äåëåíèÿ èíäèâèäóàëüíîé ÷óâñòâèòåëüíîñòè ê
íåïðÿìîìó àíòèêîàãóëÿíòó – âàðôàðèíó.

Ïàöèåíò Ê., 6 ëåò, ïîñòóïèë â íåðâíîå îò-
äåëåíèå êàôåäðû êëèíè÷åñêîé íåâðîëîãèè è
àëãîëîãèè ÍÃÌÓ ñ æàëîáàìè íà ñëàáîñòü â ïðà-
âûõ ðóêå è íîãå, ðå÷åâûå ðàññòðîéñòâà. Ñî ñëîâ
ìàòåðè, 29.11.2007 ã. ðåáåíîê óïàë, áûëà êðàò-
êîâðåìåííàÿ ïîòåðÿ ñîçíàíèÿ, ïîñëå ÷åãî ïîÿâè-
ëàñü ãîëîâíàÿ áîëü, ñîïðîâîæäàþùàÿñÿ òîøíî-
òîé, îäíîêðàòíîé ðâîòîé. ×åðåç 4 ÷ – ïîâòîðíàÿ
ïîòåðÿ ñîçíàíèÿ ñ ðàçâèòèåì ãåíåðàëèçîâàí-
íûõ ñóäîðîã, íàðóøåíèåì äâèãàòåëüíîé ôóíê-
öèè â ïðàâûõ êîíå÷íîñòÿõ, íàðóøåíèåì ðå÷è.

Íåâðîëîãè÷åñêèé ñòàòóñ ïðè ïîñòóïëåíèè â
êëèíèêó: Ñîçíàíèå ÿñíîå. Àäåêâàòåí. Îðèåíòè-
ðîâàí â ïðîñòðàíñòâå è âðåìåíè. Îáîíÿíèå ñî-
õðàíåíî ñ äâóõ ñòîðîí. Ãëàçíûå ùåëè ðàâíûå,
D=S, çðà÷êè îáû÷íîé ôîðìû è ðàçìåðà, D=S,
ôîòîðåàêöèè æèâûå. Äâèæåíèÿ ãëàçíûõ ÿáëîê
â ïîëíîì îáúåìå, áåçáîëåçíåííûå. Íèñòàãìà
íåò. Ãèïåñòåçèÿ ïðàâîé ïîëîâèíû ëèöà. Öåíò-
ðàëüíûé ïàðåç ëèöåâîãî íåðâà ñïðàâà. ßçûê ïî
ñðåäíåé ëèíèè. Ìûøå÷íûé òîíóñ ñíèæåí ñïðà-
âà. Ñèëà â ëåâûõ êîíå÷íîñòÿõ 5 áàëëîâ, â ïðà-
âîé ðóêå 3 áàëëà, â ïðàâîé íîãå 4 áàëà. Ïðà-
âîñòîðîííÿÿ ãèïåñòåçèÿ. Â ïîçå Ðîìáåðãà
íåóñòîé÷èâ. Êîîðäèíàòîðíûå ïðîáû âûïîëíÿåò
ñïðàâà íå òî÷íî èç-çà ïàðåçà. Ïàòîëîãè÷åñêèå
çíàêè –  ñèìïòîì Áàáèíñêîãî ñïðàâà. Ìåíèí-
ãèàëüíûõ çíàêîâ íåò.

Äîïîëíèòåëüíûå ìåòîäû èññëåäîâàíèÿ:
ÌÐÒ ãîëîâíîãî ìîçãà (12.12.07) – èøåìè÷åñêèé
èíñóëüò â ñòàäèè ôîðìèðîâàíèÿ êèñòû â ïîä-
êîðêîâûõ ñòðóêòóðàõ ëåâîãî ïîëóøàðèÿ.
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Òðàíñêðàíèàëüíîå äóïëåêñíîå ñêàíèðîâà-
íèå (19.12.07) – îïðåäåëÿåòñÿ ãåìîäèíàìè÷åñ-
êè çíà÷èìàÿ àñèììåòðèÿ êðîâîòîêà ïî ïåðåäíåé
ìîçãîâîé àðòåðèè (À1) äî 40% çà ñ÷åò óìåðåí-
íîé ãèïåðïåðôóçèè ñëåâà. Êðîâîòîê â ïàðíûõ
àðòåðèÿõ âåðòåáðîáàçèëÿðíîãî áàññåéíà áåç
çíà÷èìîé ìåæïîëóøàðíîé àñèììåòðèè. Öåðåá-
ðîâàñêóëÿðíûé ðåçåðâ â ïðàâîé ãåìèñôåðå ñî-
õðàíåí, â ëåâîé ãåìèñôåðå ñíèæåí.

ÝÊÃ (07.12.07) ìèãðàöèÿ âîäèòåëÿ ðèòìà îò
ñèíóñîâîãî ñ ×ÑÑ 95 â ìèí ê ýêòîïè÷åñêîìó ñ
×ÑÑ 80 â ìèí. Íàðóøåíèå âíóòðèæåëóäî÷êîâîé
ïðîâîäèìîñòè ïî ïåðåäíåé âåòâè ëåâîé íîæêè
ïó÷êà Ãèñà.

Ðåíòãåí îðãàíîâ ãðóäíîé êëåòêè (20.12.07) –
ïíåâìàòèçàöèÿ ëåãî÷íîé òêàíè ñîõðàíåíà. Ëå-
ãî÷íûé ðèñóíîê îáîãàùåí â ïðèêîðíåâîé çîíå
çà ñ÷åò ñîñóäèñòîãî êîìïîíåíòà. Êîðíè ëåã-
êèõ ñòðóêòóðíû. Ñèíóñû ñâîáîäíû. Ãðàíèöû
ñåðäöà â ïðåäåëàõ íîðìû.

ÏÖÐ-äèàãíîñòèêà (20.12.07): ÄÍÊ toxoplasma
gondii, ÄÍÊ Virus Herpes Zoster, ÄÍÊ Human
Herpes Virus 6, ÄÍÊ Human Herpes Virus 8, ÄÍÊ
Herpes simpleks Virus 1,2, ÄÍÊ Citomegalovirus,
ÄÍÊ Åp-stain-Barr virus, ÐÍÊ Rubella íå îáíà-
ðóæåíà. Èììóíîëîãè÷åñêè: àíòèòåëà ê ÖÌÂ IgÌ
-0,187 (íå âûÿâëåíû), ÖÌÂ IgG-3,86 (ñîìíèòåëü-
íî), ÂÏÃ 1 è òèïà 2 IgÌ-0,203 (ñîìíèòåëüíî),
ÂÏÃ 1 è òèïà 2 IgG -0,064 (íå âûÿâëåíû), òîê-
ñîïëàçìà IgÌ è IgG – íå âûÿâëåíû, êðàñíóõà
IgÌ 0.454 (íå âûÿâëåíû), êðàñíóõà IgG 197,5
(òèòð âûñîêèé).

Ãåíåàëîãè÷åñêèé àíàëèç: ìàòü ïðàêòè÷åñêè
çäîðîâà (ãåíåòè÷åñêîå òåñòèðîâàíèå ìàòåðè íå
ïðîâîäèëîñü), ïî ëèíèè ìàòåðè ó áàáóøêè àð-
òåðèàëüíàÿ ãèïåðòîíèÿ â 55 ëåò; ó äåäóøêè –
ðàê ëåãêèõ â 44 ãîäà. Ïî ëèíèè îòöà: îòåö ïðàê-
òè÷åñêè çäîðîâ (ãåíåòè÷åñêîå òåñòèðîâàíèå íå
ïðîâîäèëîñü), áàáóøêà – ðîäèëà ðåáåíêà ñ ñèí-
äðîìîì Äàóíà, äåäóøêà ïðàêòè÷åñêè çäîðîâ.

Ïðè ìîëåêóëÿðíî-ãåíåòè÷åñêîì òåñòèðîâà-
íèè ïàöèåíòà âûÿâëåíû:

I. Ïîëèìîðôíûå âàðèàíòû ãåíîâ, àññîöèè-
ðîâàííûå ñ ïàòîëîãè÷åñêèì ýôôåêòîì: à) ãîìî-
çèãîòû: GpIIIa (T1565C), MTHFD (G1958A),
NOS(e)(VNTR), CYP2C9 × 2(C430T); á) ãåòåðîçè-
ãîòû: FV (G1691A), MTRR (A66G).

II. Ïîëèìîðôíûå âàðèàíòû ãåíîâ, àññîöèè-
ðîâàííûå ñ ïðîòåêòèâíûì ýôôåêòîì:  ãîìî- è
ãåòåðîçèãîòû.

Èíòåðïðåòàöèÿ ãåíåòè÷åñêîãî àíàëèçà: Âû-
ÿâëåíà ãåíåòè÷åñêàÿ ïðåäðàñïîëîæåííîñòü ê
òðîìáîôèëèè íà ôîíå íàðóøåíèÿ òðîìáîöèòàð-
íîãî è êîàãóëÿöèîííîãî çâåíüåâ ãåìîñòàçà –
GpIIIa (T1565C), MTHFD (G1958A), FV (G1691A),
MTRR (A66G).

Ãåí GpIIIa êîäèðóåò àìèíîêèñëîòíóþ ïîñëå-
äîâàòåëüíîñòü ñóáåäèíèöû ðåöåïòîðà òðîìáî-
öèòîâ äëÿ ôèáðèíîãåíà è ôàêòîðà Âèëëåáðàí-
äòà. Âàðèàíò 1565Ñ â ãîìîçèãîòíîì ñîñòîÿíèè
(ìóòàöèÿ/ìóòàöèÿ) ïðèâîäèò ê ïîâûøåííîé
ñêëîííîñòè òðîìáîöèòîâ ê àãðåãàöèè, îáåñïå÷è-
âàåò ïðî÷íóþ ñâÿçü àãðåãàòîâ ñ ôèáðèíîãåíîì
ïëàçìû êðîâè, ÷òî îïðåäåëÿåò ïðåäðàñïîëîæåí-
íîñòü ê òðîìáîôèëèè è ðåçêî óâåëè÷èâàåò ðèñê
ðàçâèòèÿ ðàííèõ èíôàðêòîâ ìèîêàðäà è èøåìè-
÷åñêîãî èíñóëüòà. Ó ïàöèåíòîâ ñ äàííûì âàðè-
àíòîì ÷àñòî îòìå÷àåòñÿ ðåçèñòåíòíîñòü ê àñ-
ïèðèíó. Ôóíêöèÿ êîàãóëÿöèîííîãî ôàêòîðà
Ëåéäåíà çàêëþ÷àåòñÿ â àêòèâèçàöèè ðåàêöèè
îáðàçîâàíèÿ òðîìáèíà èç ïðîòðîìáèíà, à ïî-
ëèìîðôíàÿ çàìåíà FV  (G1691A) àññîöèèðîâà-
íà ñ ïîâûøåííîé ñêëîííîñòüþ ê òðîìáîîáðàçî-
âàíèþ, ðàçâèòèþ ñîñóäèñòûõ òðîìáîçîâ,
èíôàðêòà ìèîêàðäà è èíñóëüòà.

Ïîëèìîðôíûé âàðèàíò ãåíà ìåòèëåíòåòðà-
ãèäðîôîëàò äåãèäðîãåíàçû MTHFD (G1958A) ïî-
íèæàåò óäåëüíóþ àêòèâíîñòü ôåðìåíòà, îäíèì
èç ïðîÿâëåíèé äåôèöèòà MTHFD ÿâëÿåòñÿ íà-
ðóøåíèå â öèêëå ìåòàáîëèçìà ìåòèîíèíà è, êàê
ñëåäñòâèå, ïîâûøåíèå óðîâíÿ ãîìîöèñòåèíà â
êðîâè. Óðîâåíü ãîìîöèñòåèíà â êðîâè íàøåãî
ïàöèåíòà ñîñòàâèë 9 ìêìîëü/ë, ÷òî ñóùåñòâåí-
íî ïðåâûøàåò íîðìàëüíûé óðîâåíü äëÿ äåòåé
â âîçðàñòå äî 12 ëåò. Èçâåñòíî, ÷òî ñîäåðæà-
íèå ãîìîöèñòåèíà â öèðêóëèðóþùåé êðîâè çà-
âèñèò îò ïîëà, âîçðàñòà, è íîðìàëüíûé óðîâåíü
ãîìîöèñòåèíà ó äåòåé ïåðåä ïîëîâîé çðåëîñòüþ
â ñðåäíåì íå ïðåâûøàåò 6 ìêìîëü/ë [4, 10].
Èçáûòî÷íîå íàêîïëåíèå ãîìîöèñòåèíà îêàçû-
âàåò ïàòîëîãè÷åñêîå âîçäåéñòâèå íà ýíäîòåëèé,
íàðóøàÿ êëåòî÷íóþ ïðîíèöàåìîñòü è ñíèæàÿ íà-
ðàáîòêó îêñèäà àçîòà (NÎ), â òî æå âðåìÿ èçâå-
ñòíî, ÷òî NÎ ÿâëÿåòñÿ ìîùíûì âàçîäèëàòàòîðîì,
îáëàäàåò àíòèòðîìáîòè÷åñêèì äåéñòâèåì, èíãè-
áèðóÿ àäãåçèþ è àãðåãàöèþ òðîìáîöèòîâ, àê-
òèâèðóåò òêàíåâîé àêòèâàòîð ïëàçìèíîãåíà è
äðóãèå âàæíûå àíòèòðîìáîòè÷åñêèå ôóíêöèè
êðîâè [1, 9].

Ìíîãèå ôèçèîëîãè÷åñêèå âàçîäèëàòàòîðû
îêàçûâàþò ñâîå ñîñóäîðàñøèðÿþùåå äåéñòâèå
÷åðåç àêòèâàöèþ ñèíòåçà îêñèäà àçîòà, êîòî-
ðûé â ñâîþ î÷åðåäü îáëàäàåò è àíòèòðîìáîòè-
÷åñêèì äåéñòâèåì. Àêòèâíîñòü NO ïðîÿâëÿåòñÿ
íà óðîâíå ãåíåòè÷åñêîãî àïïàðàòà, è íàðóøåíèå
ýêñïðåññèè èëè òðàíñêðèïöèè ýíäîòåëèàëüíîé NO
ñèíòàçû (åNÎS) ïðè ìóòàöèè ãåíà ïðèâîäèò ê
ñíèæåíèþ ñèíòåçà NÎ, ñëåäñòâèåì ÷åãî ÿâëÿ-
åòñÿ óâåëè÷åíèå âàçîêîíñòðèêöèè, ñíèæåíèå
âàçîäèëÿòàöèè è ïîâûøåííàÿ ñêëîííîñòü ê
òðîìáîîáðàçîâàíèþ [8, 9].
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Â ýòîé ñâÿçè ïðåäñòàâëÿëî èíòåðåñ îöåíèòü
ìóòàíòíûå âàðèàíòû ãåíîâ, ðåãóëèðóþùèõ ñî-
ñòîÿíèå ñîñóäèñòîé ñòåíêè è ýíäîòåëèàëüíûõ
ôàêòîðîâ ðàññëàáëåíèÿ ñîñóäîâ.

Ïî äàííûì ãåíåòè÷åñêîãî òåñòèðîâàíèÿ, ó
ðåáåíêà îïðåäåëÿåòñÿ ãåíåòè÷åñêàÿ ïðåäðàñ-
ïîëîæåííîñòü ê ïîâûøåíèþ ñîñóäèñòîãî òîíó-
ñà – ïîëèìîðôíûé âàðèàíò ãåíà â ãîìîçèãîò-
íîì ñîñòîÿíèè ýíäîòåëèàëüíîé NÎ ñèíòàçû –
NOS(e)(VNTR), ãåíîòèï 4R/4R, êîòîðûé ïðèâî-
äèò ê óìåíüøåíèþ êîíöåíòðàöèè îêñèäà àçîòà
â êðîâåíîñíîì ðóñëå, ÷òî, êàê ïðàâèëî, àññî-
öèèðóåòñÿ ñ àðòåðèàëüíûìè ñòåíîçàìè.

 Îïðåäåëåíèå àëëåëüíûõ âàðèàíòîâ ãåíà
ÑYÐ2Ñ9 ó ïàöèåíòîâ ñî ñêëîííîñòüþ ê òðîì-
áîôèëèÿì ñòàíîâèòñÿ àêòóàëüíûì â ñâÿçè ñ íå-
îáõîäèìîñòüþ ïîëèìåäèêàöèè, êîãäà áîëüíîé
âûíóæäåí ïðèíèìàòü íåñêîëüêî ëåêàðñòâ è àí-
òèêîàãóëÿíòû â òîì ÷èñëå. Ãèäðîêñèëèðîâàíèå
íåïðÿìîãî àíòèêîàãóëÿíòà âàðôàðèíà ó ÷åëî-
âåêà êàòàëèçèðóåòñÿ èñêëþ÷èòåëüíî öèòîõðî-
ìîì Ð450 2Ñ9 (ÑYÐ2Ñ9) è êàòàëèòè÷åñêàÿ àê-
òèâíîñòü ÑYÐ2Ñ9 ÿâëÿåòñÿ ðåøàþùèì ôàêòîðîì
â îïðåäåëåíèè êîíöåíòðàöèè âàðôàðèíà â ïëàç-
ìå. Êðîìå òîãî, ÑYÐ2Ñ9 ïîìèìî âàðôàðèíà
ìåòàáîëèçèðóåò öåëûé ðÿä ëåêàðñòâåííûõ ïðå-
ïàðàòîâ ñàìîãî ðàçëè÷íîãî ñïåêòðà äåéñòâèÿ,
îò íåñòåðîèäíûõ ïðîòèâîâîñïàëèòåëüíûõ
ñðåäñòâ äî ïðîòèâîýïèëåïòè÷åñêèõ [5].

Ó ïàöèåíòà âûÿâëåíà ïîâûøåííàÿ ÷óâñòâè-
òåëüíîñòü ê ëåêàðñòâåííûì ïðåïàðàòàì (âàðôà-
ðèí, àöåíîêóìàðîë, òîëáóòàìèä, ëîçàðòàí, ãëè-
ïèçèä, ôåíèòîèí, èáóïðîôåí). Óìåíüøåíèå
àêòèâíîñòè ôåðìåíòà, âûÿâëåííîå ó ðåáåíêà,
îáóñëîâëåííîå íîñèòåëüñòâîì àëëåëÿ ÑYÐ2Ñ9
× 2 â ãîìîçèãîòíîì âàðèàíòå, òðåáóåò èíäèâè-
äóàëüíîãî ïîäáîðà äîç âûøåíàçâàííûõ ïðåïà-
ðàòîâ, òàê êàê ñóùåñòâóåò óãðîçà èõ ïåðåäî-
çèðîâêè ñ ðàçâèòèåì îñëîæíåíèé, â òîì ÷èñëå
êðîâîòå÷åíèÿ, óãðîæàþùåãî æèçíè ïàöèåíòà.

Äèàãíîç ïðè âûïèñêå: Èøåìè÷åñêèé èí-
ñóëüò â ëåâîì êàðîòèäíîì áàññåéíå ñ ôîðìè-
ðîâàíèåì î÷àãà â îáëàñòè ïîäêîðêîâûõ ÿäåð
ñëåâà ñ öåíòðàëüíûì ïàðåçîì ÓÏ ïàðû ×ÌÍ
ñïðàâà, ïðàâîñòîðîííèì ãåìèïàðåçîì (â ðóêå
3 áàëëà, â íîãå 4 áàëëà), ïðàâîñòîðîííåé ãå-
ìèãèïåñòåçèåé, ýëåìåíòàìè ìîòîðíîé àôàçèè.
Ãåìàòîãåííàÿ ãåíåòè÷åñêè äåòåðìèíèðîâàííàÿ
òðîìáîôèëèÿ.

Òàêèì îáðàçîì, ó ðåáåíêà âûÿâëåíû ïîëè-
ìîðôíûå âàðèàíòû ãåíîâ, àññîöèèðîâàííûå ñ
ïàòîëîãè÷åñêèì ýôôåêòîì, èç íèõ ÷åòûðå ãî-
ìîçèãîòíûõ ìóòàöèè, êîòîðûå âíîñÿò îïðåäå-
ëåííûé âêëàä â ðàçâèòèå ãèïåðêîàãóëÿöèîííî-
ãî ñèíäðîìà è ýíäîòåëèàëüíîé äèñôóíêöèè, ÷òî

è ÿâèëîñü, íà íàø âçãëÿä, îäíîé èç îñíîâíûõ
ïðè÷èí ðàçâèòèÿ èøåìè÷åñêîãî èíñóëüòà. Èç-
âåñòíî, ÷òî íàèáîëåå òÿæåëûå ñëó÷àè òðîìáîôè-
ëèé ñ ïîâòîðíûìè èíôàðêòàìè è/èëè èøåìè÷åñ-
êèì èíñóëüòîì èìåþò ìåñòî ïðè ãîìîçèãîòíûõ
âàðèàíòàõ ãåíåòè÷åñêèõ ìóòàöèé.

 Ñëåäóåò ïîä÷åðêíóòü, ÷òî ãåíîòèïèðîâàíèå
ôàêòîðîâ ñèñòåìû ãåìîñòàçà óæå ïðèçíàíî â
êà÷åñòâå êðèòåðèÿ ïðåäðàñïîëîæåííîñòè ê
òðîìáîôèëèè è âûïîëíÿåòñÿ â ðÿäå ëàáîðàòî-
ðèé [2]. Íàø îïûò ïîêàçûâàåò, ÷òî íàðÿäó ñ
âûÿâëåíèåì ìóòàöèé â ãåíàõ, êîäèðóþùèõ
ôåðìåíòû è ãëèêîïðîòåèäû òðîìáîöèòàðíîé, êî-
àãóëÿöèîííîé ñèñòåìû ãåìîñòàçà è ãåíû ôîëàò-
íîãî öèêëà, ïðè ïîäîçðåíèè íà ðàçâèòèå òðîì-
áîôèëèè èëè âûÿñíåíèè ìåõàíèçìîâ ðàçâèòèÿ
èøåìè÷åñêîãî èíñóëüòà, ñåðüåçíîå âíèìàíèå
äîëæíî óäåëÿòüñÿ îöåíêå ýíäîòåëèàëüíûõ ôàê-
òîðîâ, îïðåäåëÿþùèõ ñîñòîÿíèå ñîñóäèñòîãî
òîíóñà (ýíäîòåëèàëüíûå NÎ-ñèíòàçû), à òàêæå
ñîñòîÿíèå ñèñòåìû ôèáðèíîëèçà (òêàíåâîãî
àêòèâàòîðà ïëàçìèíîãåíà, èíãèáèòîðà àêòèâà-
öèè ïëàçìèíîãåíà è äð.).

Ãåíîòèïèðîâàíèå ïàðàìåòðîâ ñèñòåìû ãåìî-
ñòàçà, ñîñóäèñòûõ ôàêòîðîâ êàê êðèòåðèåâ
ïðåäðàñïîëîæåííîñòè ê òðîìáîôèëèè äîëæíî
âõîäèòü â ïðîòîêîë îáñëåäîâàíèÿ áîëüíûõ, ïîä-
âåðæåííûõ êàê íàñëåäñòâåííûì (ñåìåéíûå èí-
ôàðêòû, èíñóëüòû, òðîìáîçû ðàçëè÷íîé ëîêà-
ëèçàöèè), òàê è ïðèîáðåòåííûì ôàêòîðàì ðèñêà.
Ïàöèåíòàì ñ âûÿâëåííûìè ìóòàöèÿìè ãåíîâ
ôîëàòíîãî öèêëà íåîáõîäèì îáÿçàòåëüíûé êîí-
òðîëü óðîâíÿ ãîìîöèñòåèíà â êðîâè, ïîñêîëü-
êó îíè ñîñòàâëÿþò ãðóïïû ðèñêà ðàçâèòèÿ ýí-
äîòåëèàëüíîé äèñôóíêöèè.

Âíåäðåíèå ìîëåêóëÿðíî-áèîëîãè÷åñêèõ ìå-
òîäîâ â ëàáîðàòîðíóþ ïðàêòèêó, ñîçäàíèå ãå-
íåòè÷åñêèõ ïàñïîðòîâ áóäåò ñïîñîáñòâîâàòü îï-
ðåäåëåíèþ òîíêèõ ìåõàíèçìîâ íàðóøåíèé
ñâåðòûâàþùåé è ïðîòèâîñâåðòûâàþùåé ñèñòåì
êðîâè, ðàçâèòèÿ ýíäîòåëèàëüíîé äèñôóíêöèè.
Ýòî â ñâîþ î÷åðåäü ïîçâîëèò îïðåäåëÿòü çíà-
÷èìûå ôàêòîðû, îêàçûâàþùèå âëèÿíèå íà ðàç-
âèòèå ïàòîëîãè÷åñêîãî ïðîöåññà, âûÿâëÿòü ïà-
òîëîãèþ íà ñòàäèè ïðåäáîëåçíè è îñóùåñòâëÿòü
ïîèñê ïàòîãåíåòè÷åñêè îáîñíîâàííûõ ìåòîäîâ
ëå÷åíèÿ.
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Russia according to various data the level of in-
capacitation after a previous stroke amounts to 76 to
85 %. According to a number of authors the develop-
ment of such cardiovascular diseases as coronary
heart disease and brain ischemia is determined by
complex interaction of external factors with genetic
features of an individual’s metabolism. In this con-
nection, practical application of knowledge-intensive
methods of diagnostics, which allow identifying
pathology at the stage of pre-existing disease, is a
really pressing problem. Identifying «risk genes» and
searching for genome loci that create a disposition
to various diseases including cerebral circulation
disorders form the basis for development of predictive
medicine, which allows selecting patients and brea-
king them up into risk groups in order to use brand
new methods of treatment and disease prevention.
The article presents a case of ischemic stroke in a
child. The laboratory study data clearly demonstrate
the relevancy of using genetic testing for the purpose
of identifying genes that are pre-disposed to the
development of ischemic stroke. These data also
demonstrate the feasibility of starting targeted,
pathogenetically justified therapy, as well as pre-
vention of backsets of the disease.




