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Актуальность. в настоящее время отсут-
ствует единая универсальная модель «ген-ген-
ных комбинаций» генов фолатного цикла, ас-
социированных с риском развития Звур у пло-
да в узбекской популяции. выявление 
прогностической модели, включающей в себя 
панель генетических маркеров участвующих в 
одном ферментативном каскаде реакций, пред-
сказывает риск развития патологии лучше, чем 
любая моногенная модель. 

Цель исследования. провести анализ эпи-
статических (ген-генных) взаимодействий гено 
фолатного обмена у новорожденных детей с 
Звур. 

пациенты и методы. объектом генетическо-
го исследования была периферическая 
кровь148 новорожденных детей с Звур и 151 
ребенка без Звур. Генетические маркеры фо-
латного обмена определяли методом пцр.

Результаты. одновременное носительство 
двух функционально-неблагоприятных геноти-
пов полиморфных маркеров генов 
MTHFR+MTRR наблюдалось в 1,9 раза досто-
верно чаще среди новорожденных детей с 
Звур основной группы, по сравнению с груп-
пой контроля (31,1% против 19,2% соответ-
ственно; χ2=5,6; р=0,02; or=1,9; 95% ci 1,11- 
3,24). 

при сравнении с частотой распределения 
функционально-неблагоприятного сочетания 

трех генотипов (MTR+MTRR+MTHFR) в 
группе новорожденных детей с Звур, в по-
пуляционной выборке также были выявле-
ны достоверные различия. Среди новоро-
жденных детей с Звур была выявлена зна-
чимая тенденция к накоплению комбинаций 
генотипов содержащих функционально не-
благоприятные аллели, по сравнению с 
группой контроля. частота обнаружения 
данного гаплотипа в основной группе де-
тей оказалась более чем в 7,2 раза выше, 
чем в контрольной группе (23,0% и 4,0%, 
соответственно). Согласно рассчитанному 
коэффициенту соотношения шансов носи-
тельства комбинации трех неблагоприят-
ных генотипов генов MTR (a2756g), MTRR 
(ile22met) и MTHFR (c677t) достоверно 
увеличивался риск развития тяжелой фор-
мы более, чем в 4,5 раз (χ2=8,0; р=0,004; 
or=4,6; 95% ci 1,468–14,16), по сравне-
нию с носителями других комбинаций этих 
генов. 

Выводы. определение полиморфизмов 
С677т гена MTHFR, a919g гена MTR, i22m 
гена MTRR может являться дополнитель-
ным критерием диагностики задержки вну-
триутробного развития плода, ее клиниче-
ского типа, обоснования патогенетических 
подходов в проведении превентивных и ле-
чебных мероприятий.




