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Анализ данных научной и учебной литературы, а также статей по вопросам 

патогенеза СМА. 

Результаты 
К возникновению СМА приводят мутации в теломерной копии гена SMN (SMN1), 

кодирующего белок выживаемости мотонейронов. Основным типом мутации в этом гене 

являются делеции экзонов 7 и/или 8, которые выявляются у 90% больных. Ген SMN1 

имеет центромерную копию SMN2. Они демонстрируют беспрецедентный уровень 

гомологии — состоят из 9 экзонов (1, 2a, 2b, 3 - 8) и различаются всего лишь 5 

нуклеотидами: 3 в интронах 6 и 7; 2 в экзонах 7, 8. Ген SMN2 только частично 

функционален и поэтому не может полностью компенсировать отсутствие гена SMN1, У 

больных с делецией экзонов 7 и/или 8 гена SMN1 в гомозиготном состоянии 

экспрессируется малая часть функционального FL-SMN-белка (full-length SMN), 

продуцируемого геном SMN2. 

Выводы 
На уровне аминокислотного состава наблюдается полная гомология между генами 

SMN1 и SMN2. Вследствие различия в нуклеотидной последовательности основной 

транскрипт гена SMN1 является полноценным (full-length SMN) и состоит из всех 9 

экзонов, в то время как транскрипт гена SMN2 не содержит экзона 7 и/или 8. 
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Введение 
В настоящее время наблюдается изменение возрастной структуры рожающих 

женщин: 17% рождѐнных детей приходится на женщин старше 30 лет. С возрастом 

уменьшается запас генеративных клеток (начало полового созревания -300000, 37–38 лет – 

25000), поэтому вспомогательные репродуктивные технологии (ВРТ) порой единственный 

выход для пар, желающих завести ребѐнка. 

Цель исследования 
Оценка эффективности программ ВРТ у пациенток разных возрастных групп в 

Республике Беларусь согласно литературным данным. 

Материалы и методы 
Проведена оценка частоты наступления беременности у 403 пациенток в цикле ВРТ 

в возрасте 19–48 лет по уровню ХГЧ и результатам УЗИ; числа взятых нормальных 

ооцитов и числа полученных эмбрионов у 181 пациентки в возрасте 41-50 лет; 

сравнительная оценка частоты наступления беременности и родов живым плодом у 140 

пациенток со своими яйцеклетками и 41 пациентки с донорскими. 

Результаты 
В ходе исследования установлено, что частота наступления беременности с 

увеличением возраста от 19 до 48 лет снижается в 3,2 раза (с 54% до 17%). Количество 

полученных нормальных эмбрионов у пациенток 41-44 лет в 4 раза меньше числа взятых 

ооцитов, а в возрастной группе 45 лет и больше в 9,7. В возрастной группе 41-50 лет у 

пациенток с собственными яйцеклетками частота наступления беременности и родов 

живым плодом достоверно ниже частоты наступления беременности и родов живым 

плодом у пациенток с донорскими яйцеклетками (16,4% и 56,1%; 8,5% и 39% 

соответственно). 

Выводы 
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Возраст – один из ведущих факторов снижения овариального резерва и бесплодия, 

с возрастом снижается частота нормального оплодотворения и нормального развития 

эмбрионов in vitro. ВРТ с донорскими ооцитами позволит увеличить частоту наступления 

беременности и нормальных родов у пациенток старше 40 лет. 
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Введение 
Влияние генов, определяющих психоэмоциональное состояние людей, 

испытывающих физические и эмоциональные нагрузки (людей экстремальных 

профессий), изучено крайне недостаточно. На роль одного из основных генетических 

маркеров, с помощью которого возможно определение психоэмоционального статуса 

индивида, может претендовать полиморфизм 5-HTTLPR, кодирующего транспортер 

серотонина (5-HTT). 

Цель исследования 
Оценка информативности полиморфизма 5-HTTLPR гена SLC6A4 как 

генетического маркера стрессоустойчивости. 

Материалы и методы 
В качестве биологического материала была использована ДНК, выделенная из 

лейкоцитов цельной венозной крови. Определение аллелей полиморфизма 5-HTTLPR 

проводилось методом полимеразной цепной реакции (ПЦР). Разделение продуктов ПЦР 

проводили с помощью вертикального электрофореза в 8%-ном полиакриламидном геле с 

последующим проявлением бромистым этидием. В результате амплификации 

детектировали фрагменты 420 п.о. и 464 п.о., соответствующие S и L аллелям. 

Результаты 
Экстремальные профессии требуют от человека стрессоустойчивости и 

психоэмоциональной уравновешенности. Эти качества особенно необходимы 

сотрудникам сил специального назначения, которым приходится выполнять задания 

государственного значения в сложных психологических условиях. Поскольку отобранные 

в такие подразделения люди должны отличаться психоэмоциональной устойчивостью, 

представляло интерес сравнить их генотипы с генотипами представителей 

общепопуляционной выборки. Аллельный полиморфизм 5-HTTLPR гена SLC6A4 

представлен длинным (L) и коротким (S) аллелями. Считается, что носители аллеля L 

менее сдержаны, более агрессивны и импульсивны, а также менее склонны к соблюдению 

социальных норм, нежели носители аллеля S. В проведенном нами исследовании на 

уровне тенденции было установлено различие между частотами встречаемости генотипов 

в исследуемых группах. Выявлено, что частота встречаемости генотипа LL в группе 

«экстремалов» в 1,3 раза выше, чем в группе общепопуляционного контроля, а генотип SS 

встречался в 1,2 раза реже у представителей группы экстремальных профессий, чем в 

контрольной группе. 

Выводы 
Показано, что полиморфизм 5-HTTLPR гена SLC6A4 является информативным 

генетическим маркером, с помощью которого можно определять психоэмоциональное 

состояние человека. Полученные результаты позволяют сделать вывод, что отобранные в 

спецподразделения люди отличаются большей психоэмоциональной устойчивостью и 

склонны к проявлять меньший конформизм. 


