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Результаты молекулярно-генетической 
диагностики наследственных 
спиноцеребеллярных атаксий 
в Беларуси 

Введение. Спиноцеребеллярные атаксии (СЦА) - группа наследствен-
ных заболеваний нервной системы, характеризующихся прогрессирующим 
нарушением координаторных функций, а также широким клиническим по-
лиморфизмом. Эти особенности обуславливают сложности клинической диа-
гностики и определение конкретных типов СЦА. Молекулярно-генетическое 
тестирование является незаменимым методом в точной идентификации СЦА, 
а также при проведении дифференциальной диагностики в сложных случаях. 

Цель исследования: изучение результатов молекулярно-генетической 
диагностики пациентов с наличием СЦА. 

Материалы и методы. Было обследовано 43 пациента с клинически ди-
агностированными СЦА, которые находились на стационарном лечении 
в РНПЦ неврологии и нейрохирургии в 2013-2015 гг. Проводили клинико-не-
врологическое обследование, степень выраженности координаторных нару-
шений оценивали при помощи шкал САРА и ИКАР. Молекулярно-генетический 
анализ СЦА 1 -го и 2-го типов - определение количества CAG-повторов в генах 
ATXN1 (6р23) и ATXN2 (12q24) - осуществляли методом ПЦР с последующим 
полихромным лазерным сканированием. 

Результаты и обсуждение. Группу обследованных пациентов с СЦА со-
ставили 43 человека (19 мужчин и 24 женщины) в возрасте от 25 до 66 лет 
(43,3±6,1), возраст начала заболевания - от 5 до 64 лет (35,3±7,4). Отягощен-
ный наследственный анамнез выявлен у 20 (47%) человек. У обследованных 
пациентов в клинической картине отмечалось прогрессирующее расстрой-
ство координаторных функций, а также симптомы вовлечения других отделов 
нервной системы. Степень выраженности координаторных нарушений с уче-
том шкалы ИКАР составила 44,3±6,5, по шкале САРА - 15,4±3,1. 

Заключение. В результате проведенной молекулярно-генетической 
диагностики мутации в генах СЦА 1-го и 2-го типов были обнаружены всего 
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у 7 (16%) человек. Мутации СЦА 1-го типа определены у 3 (7%) пациентов; ко-
личество CAG-повторов в мутантном аллеле составило от 38 до 41 (нормаль-
ные аллели - меньше 37 повторов). Мутации СЦА-го типа определены у 4 (9%) 
пациентов с количеством CAG-повторов от 34 до 40 (нормальные аллели -
меньше 32 повторов). 

Пациенты с обнаруженными мутациями: 7 человек в возрасте 28-62 лет 
(42,6±7,1); возраст начала заболевания 16-52 (35,6±4,2) года. Отягощенный 
наследственный анамнез определен у 6 (14%). Степень выраженности коор-
динаторных нарушений у этих пациентов с учетом шкалы ИКАР составила 
43±5,7, по шкале САРА - 14,1 ±2,8. При сравнении полученных данных с резуль-
татами исследования основной группы различия статистически не значимы, 
р>0,05. 

Таким образом, в результате проведенного обследования 43 пациентов 
с наличием СЦА у 7 (16%) человек установлены мутации СЦА 1 -го и 2-го типов. 
Степень выраженности координаторных нарушений у этих пациентов при ис-
следовании по шкалам САРА и ИКАР не отличалась от аналогичных показате-
лей основной группы (р>0,05). 

Проведенное исследование подтвердило известную обратную зависи-
мость возраста начала заболевания от величины экспансии CAG-повторов 
в генах ATXN1 и ATXN2 у обследованных пациентов. 
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Биомаркеры атеросклероза 
у пациентов с «асимптомными» 
стенозами брахиоцефальных артерий 

Введение. Атеросклероз - мультифакториальный и распространенный 
процесс, лежащий в основе развития сердечно-сосудистых и цереброваску-
лярных заболеваний. Частое возникновение инвалидизирующих осложнений 
этого состояния (инсульт, инфаркт миокарда) диктует необходимость ранней 
диагностики указанной патологии и, возможно, поиска методов ее таргетной 
коррекции. Особый интерес в этом направлении представляет идентифика-
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