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Комментарий к статье С.И. Поляковой 
«Семейный анамнез детей с мутациями 
наследственного гемохроматоза»

Генетика в педиатрии. Комментарий

А.Ю. Асанов 

Московская медицинская академия им. И.М. Сеченова 

Уважаемые коллеги, мы 
продолжаем знакомить 
вас с генетическими ас-
пектами детских бо лез -
ней. В эру стремительно 
развивающейся науки о 
генетике  человека ста-
новится понятным про-
исхождение многих про-
грессирующих болезней, 
 инвалидизирующих де-
тей, с ранее неизвестной 
этиологией. Кроме того, 
для целого ряда нозо-
логий стала возмож ной 
эффективная терапия.
Известно, что наслед-
ственный гемохроматоз 
является одним из наи-
более частых моноген-
ных наследственных за- 
бо леваний человека; 
частота гетерозиготных 
носителей гена может 

достигать в некоторых популяциях 30 %. Проблемы, 
связанные с оценкой вклада генов гемохроматоза 
в структуру предрасположенности к ряду других заболе-
ваний, представляют не только теоретический интерес, 
но имеют большое практическое значение. Как и в слу-
чае большинства генетически обусловленных болез-
ней, прогноз для  пациентов определяется временем 
установления диагноза — ранняя диагностика позво-
ляет контролировать поступление железа в организм, 
замедляя формирование гемохроматоза. Выявление 

болезни на поздней стадии ухудшает прогноз, так как 
многие патологические процессы (цирроз  печени, атро-
фия  гонад и островков Лангерганса и т. д.) становятся 
необратимыми, и происходит неуклонное прогресси-
рование болезни. В связи с вышеуказанным, работа 
Поляковой С. И.  актуальна не только для генетиков, 
но и для педиатров, которые наблюдают таких детей.
Предлагаемое вашему вниманию исследование носит 
по существу феноменологический характер, в кото-
ром предпринята попытка косвенно оценить влияние 
 частых генов гемохроматоза 1-го типа на наслед-
ственную отягощенность по заболеваниям, ассоци-
ированным с  перегрузкой железа у родственников 
детей с молекулярно-генетической верификацией 
диагноза. Автором показано, что в семьях детей с ге-
мохроматозом значимо чаще встречаются сахарный 
диабет и цирроз печени. Однако следует заметить, 
что было бы интересно при переходе от описатель-
ной системы аргументации к содержательной про-
демонстрировать данные по  частоте мутаций генов 
гемохроматоза у больных с каждой из перечисленных 
нозологий. Для анализа причин смерти родственников 
детей необходимы данные по частотам и структуре 
смертности, характерные для каждой возрастной груп-
пы  родственников.
Тем не менее, результаты, представленные в данной 
публикации, подчеркивают значение семейного анам-
неза для постановки вопроса о необходимости моле-
ку лярно-генетического исследования детей, в родо-
словных которых отмечается отягощенность по желе-
зо-ассоциированным заболеваниям. Своевременное 
выявление болезни позволит замедлить нарушение 
функции многих органов и улучшить качество жизни 
детей.
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