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Введение 
По данным ВОЗ аутизм занимает ведущее место среди психических заболеваний у 

детей. До недавнего времени синдром Ретта (RTT) также входил в спектр аутистических 

расстройств. Среди глубоко умственно отсталых женщин заболеваемость синдромом 

составляет не менее 10%. Несмотря на активное изучение RTT, по-прежнему не 

существует критериев для его пренатальной диагностики, что подчеркивает актуальность 

выбранной темы. 

Цель исследования 
Изучение основ дифференциальной молекулярно-цитогенетической диагностики 

RTT. 

Материалы и методы 
В ходе работы были использованы материалы молекулярных и цитогенетических 

исследований, предоставленные Международной ассоциацией синдрома Ретта. Для 

выяснения разнообразия вариантов мутаций в гене MeCP2 при RTT, использовались 

данные международной базы RettBaseIRSA, которая содержит подробную генетическую 

информацию для 4389 случаев классического и атипичного синдрома Ретта. 

Статистическая обработка проводилась в программе Statistica 6.0. 

Результаты 
В настоящее время в клинической практике используют 3 направления 

дифференциальной диагностики RTT: 1.Исследования характера репликации хромосомы 

Х с помощью молекулярных методов и цитогенетического анализа; 2.Установление 

спектра мутаций гена MeCP2, его влияние на нарушение функций одноименного белка; 3. 

Анализ особенностей Х-инактивации у пациентов с RTT и их родителей. На основе 

представленных клинических данных, нами проанализирован спектр видов мутаций гена 

MeCP2: миссенс (38,69%), нонсенс (27,23%), молчащие мутации (6,92%), делеции и 

инсерции рамки считывания (14,68% от всех мутаций, среди них совместные мутации 

5,82%) и иные виды (2,87%). Из них наиболее удобными для идентификации синдрома 

(энзиматический тест) являются восемь рекуррентных мутаций, которые встречаются у 

65% детей с данной патологией. Поэтому, диагностику МеСР2 мутаций у детей с RTT 

предлагают проводить в две стадии: первая — энзиматический тест на наличие 

рекуррентных мутаций; вторая — секвенирование кодирующей области и фланкирующих 

последовательностей гена МеСР2. 

Выводы 
К основным методам, применяемым в цитогенетической диагностике RTT 

относятся ПЦР-рестрикционный анализ и энзиматический тест. Однако исследование 

спектра мутаций гена не является полностью достоверным критерием, поэтому 

перспективно исследование вариантов изменений в белке MeCP2, с целью их 

последующей молекулярной идентификации у пациентов с RTT. 

  


