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Актуальность исследования: мутации в гене BCS1L являются причиной синдромов, свя-
занных с нарушениями процессов клеточного дыхания, а также дефицитами дыхательных ком-
плексов митохондрий. одним из следствий мутаций в BCS1L является синдром Бьёрнстада, 
характеризующийся сенсоневральной тугоухостью у новорождённых, изменением структуры 
волос, а также задержкой в психомоторном развитии.

Цели исследования: провести анализ и систематизировать современные литературные дан-
ные об исследованиях структуры гена BCS1L в норме и патологии, продуктах его экспрессии, 
приводящих к развитию синдрома Бьёрнстада.

Материалы и методы: Анализ научной литературы, систематизация и сопоставление дан-
ных научных статей.

Результаты: BCS1L — ген ядерной ДНК, который расположен во второй хромосоме (локус 
2q35). Этот ген кодирует одноимённый белок-шаперон, который участвует в сборке комплекса III 
(убихинол-цитохром-с-редуктаза) дыхательной цепи внутренней мембраны митохондрий [3].

мутация в гене BCS1L, приводящая к замене гистидина на аргинин в белке BCs1l, вызывает 
нарушение встраивания субъединицы Rieske/Fes в дыхательный комплекс III. такие изменения 
вызывают нарушения процессов фосфорилирования, а также накопление в тканях продуктов окис-
ления, что вызывает повреждение клеток вследствие воздействия активных форм кислорода [1].

В связи с тем, что ген BCS1L активно функционирует в нервной ткани, в клетках внутрен-
него уха, а также в волосяных фолликулах и коже, вышеописанные нарушения приводят к 
развитию синдрома Бьёрнстада.

Известно, что BCS1L начинает экспрессироваться в клетках нервной трубки в пренатальном 
периоде [1]. По этой причине с рождения наблюдаются задержки в развитии.

Для диагностики данного заболевания, необходимо провести ряд обследований биохимиче-
ского профиля: при проведении иммуногистохимического анализа наличие BCs1l обнаружи-
вается в коже и волосяных фолликулах, о возможности повреждения этих тканей при мутации 
данного гена; показано, что у пациентов с синдромом Бьёрнстада она снижена до 62 %; анализ 
на наличие активных форм кислорода у пациентов с синдромом показывает, что кол-во выра-
батываемых активных форм кислорода комплексом III снижено на 61 %, а выработка их ком-
плексом I была в 30 раз выше нормы [2].

Выводы: мутации в BCS1L приводят к ряду синдромов, причём синдром Бьёрнстада в 
меньшей степени приводит к повреждению тканей организма. По этой причине имеет смысл 
ранняя диагностика данного заболевания. Наиболее точным методом определения наличия 
данного синдрома будет секвенирование ДНК и определение наличия точечной мутации.
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