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Äî ëÿ ñëó ÷à åâ âðîæ äåí íîé ãëó õî òû ñ X-ñöåï ëåí íûì òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ ñî ñòàâ ëÿ åò íå áî ëåå 1-2%. Âïåð âûå â ÿêóò ñêîé ñå ìüå
ñ àíî ìà ëè ÿ ìè âíóò ðåí íå ãî óõà, õà ðàê òåð íû ìè äëÿ ñèí ä ðî ìà Gus her (DFNX2, OMIM 304400), â ãå ìè çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè âû ÿâ ëå íà ðà -
íåå íå îïè ñàí íàÿ çà ìå íà c.977G>A â ãå íå POU3F4 ó äâóõ ïî ëó ñèá ñîâ ìóæ ñêî ãî ïî ëà (ïî ðà æåí íûå èí äè âè äû), ó èõ ìà òå ðè è ñå ñò ðû — 
â ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè (çäî ðî âûå ÷ëå íû ñå ìüè). Ïî êà çà íî, ÷òî îá íà ðó æåí íàÿ òðàí çè öèÿ c.977G>A ïðè âî äèò ê îá ðà çî âà íèþ
ïðåæ äå âðå ìåí íî ãî ñòîï-êî äî íà (p.Trp325Ter) â êîí ñåð âà òèâ íîì, ôóí ê öè î íà ëü íî çíà ÷è ìîì ãî ìå î äî ìå íå áåë êà POU4 (Bra in 4) è ñåã -
ðå ãè ðó åò ñ ïà òî ëî ãè ÷å ñêè ìè ôå íî òè ïà ìè â èñ ñëå äî âàí íîé ÿêóò ñêîé ñå ìüå ïî Õ-ñöåï ëåí íî ìó ðå öåñ ñèâ íî ìó òè ïó íà ñëå äî âà íèÿ.
Â ñòà òüå òàê æå ïðåä ñòàâ ëå íî äå òà ëü íîå êëè íè êî-ãå íå òè ÷å ñêîå îïè ñà íèå (êîìïü þ òåð íàÿ òî ìîã ðà ôèÿ, àóäè î ëî ãè ÷å ñêèé àíà ëèç, ìàã -
íèò íî-ðå çî íàí ñ íàÿ òî ìîã ðà ôèÿ, êîìïü þ òåð íàÿ ñòà áè ëî ìåò ðèÿ) ÷ëå íîâ äàí íîé ñå ìüè. Ó äâóõ ïðî áàí äîâ ñ ãå ìè çè ãîò íîé ìó òà öèåé
p.Trp325Ter âû ÿâ ëå íî: äâóõ ñòî ðîí íÿÿ äå ôîð ìà öèÿ ôîð ìû è ðàñ øè ðå íèå âíóò ðåí íå ãî ñëó õî âî ãî îò âåð ñòèÿ â ëà òå ðà ëü íîé ÷à ñ òè,
óâå ëè ÷åí íûå ðàç ìå ðû ïî ëó êðóæ íûõ êà íà ëîâ, ôëóê òó è ðó þ ùàÿ è/èëè ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùàÿ äâó ñòî ðîí íÿÿ ñìå øàí íàÿ òó ãî ó õîñòü, à òàê æå
óìå ðåí íîå íà ðó øå íèå êî îð äè íà öèè äâè æå íèé â âè äå âåð òè êà ëü íîé íå ñòà áè ëü íî ñòè â îáå èõ ôà çàõ ïðî áû Ðîì áåð ãà. Ó ìà òå ðè ïðî -
áàí äîâ, ãå òå ðî çè ãîò íîé ïî ìó òà öèè p.Trp325Ter, òàê æå âû ÿâ ëå íû èç ìå íå íèÿ ôîð ìû âíóò ðåí íå ãî ñëó õî âî ãî ïðî õî äà (ñëå âà), óâå ëè -
÷åí íûå ðàç ìå ðû ïî ëó êðóæ íûõ êà íà ëîâ (ñ îáå èõ ñòî ðîí), íå áî ëü øîå äâóõ ñòî ðîí íåå ñíè æå íèå îñò ðî òû ñëó õà ïî ñìå øàí íî ìó òè ïó è
ëåã êèå ïî ñòó ðà ëü íûå íà ðó øå íèÿ. Ðå çó ëü òà òû ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî ñêðè íèí ãà ïî êà çà ëè, ÷òî êðî ìå îá ñëå äî âàí íîé ÿêóò ñêîé
ñå ìüè, ìó òà öèÿ p.Trp325Ter íå áû ëà îá íà ðó æå íà íè â âû áîð êå GJB2-íå ãà òèâ íûõ ïà öè åí òîâ ñ ïî òå ðåé ñëó õà (n = 68), íè â êîí ò ðî ëü -
íîé âû áîð êå èí äè âè äîâ æåí ñêî ãî ïî ëà èç ïî ïó ëÿ öèè ÿêó òîâ (n = 123). Òà êèì îá ðà çîì, íàè áî ëåå âå ðî ÿò íî, ÷òî âû ÿâ ëåí íûé ñëó ÷àé
ñèí ä ðî ìà Gus her îáó ñëîâ ëåí ïðè ñóò ñò âè åì ìó òà öèè p.Trp325Ter â ãå íå POU3F4, âîç íèê øåé â îä íîé ÿêóò ñêîé ñå ìüå de no vo.
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Ââå äå íèå

Âðîæ äåí íàÿ ãëó õî òà ó ÷å ëî âå êà âñòðå ÷à åò ñÿ ïðè ìåð -
íî ó 1 èç 1000 íî âî ðîæ äåí íûõ [9, 11]. Îêî ëî ïî ëî âè íû
âñåõ ýòèõ ñëó ÷à åâ ÿâ ëÿ þò ñÿ íà ñëåä ñò âåí íû ìè è ïå ðå äà -
þò ñÿ â ðÿ äó ïî êî ëå íèé ïî àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íî ìó
(70—80%) èëè àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íî ìó òè ïó (10—20%) 
[12]. Áî ëåå ðåä êè ìè ÿâ ëÿ þò ñÿ ñëó ÷àè ïî òå ðè ñëó õà
ñ X-ñöåï ëåí íûì è ìè òî õîí ä ðè à ëü íûì òè ïà ìè íà ñëå äî -
âà íèÿ (1—2%) [12].

Ïåð âûå ñî îá ùå íèÿ î Õ-ñöåï ëåí íîé ðå öåñ ñèâ íîé
ïî òå ðè ñëó õà, ñî ÷å òàí íîé ñ àíî ìà ëè ÿ ìè âíóò ðåí íå ãî
óõà, äà òè ðó þò ñÿ êîí öîì 1960-õ ãî äîâ, êîã äà ãðóï ïà èñ -
ñëå äî âà òå ëåé ïîä ðó êî âîä ñò âîì I. Shi ne è J.R. Wat son,
1967 [21], ïðè õè ðóð ãè ÷å ñêîé îïå ðà öèè ïî ñòà ïå äîï ëà -
ñòè êå ó ïà öè åí òà èç êè òàé ñêîé ñå ìüè ñ êîí äóê òèâ íîé
ïî òå ðåé ñëó õà îá íà ðó æè ëà «ýô ôåêò ôîí òà íà» — áóð íîå
èç ëè òèå ïå ðè ëèì ôà òè ÷å ñêîé æèä êî ñòè èç âíóò ðåí íå ãî
óõà [21]. Ïðè âñêðû òèè âè ñî÷ íîé êî ñ òè îêà çà ëîñü, ÷òî
âî âíóò ðåí íåì óõå ïà öè åí òà áû ëî î÷åíü âû ñî êîå äàâ ëå -
íèå, è ïå ðè ëèì ôà òè ÷å ñêàÿ æèä êîñòü áóê âà ëü íî «ðàç ëè -
âà ëàñü ôîí òà íîì», ïî ý òî ìó äàí íàÿ ïà òî ëî ãèÿ, âïåð âûå
ñòà ëà èç âå ñò íà îòî õè ðóð ãàì êàê «ñèí ä ðîì Gus her»
(ôîí òàí) [21]. Â ïî ñëå äó þ ùåì ïî äîá íîå, ÿâ ëå íèå
«ôîí òà íà» áû ëî çà ìå ÷å íî W. Na nce [16], ïðè ñòà ïå äîï -
ëà ñòè êå ó åâ ðî ïåé ñêèõ ïà öè åí òîâ ñ êîí äóê òèâ íîé ïî -
òå ðåé ñëó õà [16].

Íå ñìîò ðÿ íà ðåä êîñòü âñòðå ÷à å ìî ñòè Õ-ñöåï ëåí íîé
ðå öåñ ñèâ íîé ôîð ìû ãëó õî òû, ýòî ïåð âîå â ìè ðå çà áî ëå -
âà íèå îð ãà íà ñëó õà, äëÿ êî òî ðî ãî ìå òî äîì ïî çè öè îí íî -
ãî êàð òè ðî âà íèÿ áû ëè èäåí òè ôè öè ðî âà íû ìó òà öèè â ãå -
íå POU3F4 (DFNX2, OMIM 304400), ñåã ðå ãè ðó þ ùèå
ñ ôå íî òè ïîì (ïî òå ðÿ ñëó õà) â èçó ÷åí íûõ ñå ìü ÿõ [5].
Â 1995 ã. Y.J. de Kok è äð. [5] îïóá ëè êî âà ëè ðå çó ëü òà òû
èñ ñëå äî âà íèé ïî èäåí òè ôè êà öèè òî÷ êî âûõ ìó òà öèé è
îä íîé ïðî òÿ æåí íîé äå ëå öèè çà õâà òû âà þ ùåé ãåí
POU3F4, ëî êà ëè çî âàí íîì íà ðàñ ñòî ÿ íèè 500 kB îò ëî êó -
ñà Xq21, â ïÿ òè íå ñâÿ çàí íûõ ìåæ äó ñî áîé ðîä ñò âîì ñå -
ìü ÿõ ñ ïðåä ïî ëî æè òå ëü íî Õ-ñöåï ëåí íûì ðå öåñ ñèâ íûì
òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ çà áî ëå âà íèÿ [5]. Ãåí POU3F4 êî äè -
ðó åò òðàíñ êðèï öè îí íûé ôàê òîð POU4 (Bra in 4), êî òî -
ðûé, êàê áû ëî ïî êà çà íî íà ìî äå ëü íûõ æè âîò íûõ (êðû -
ñà), ýê ñ ï ðåñ ñè ðó åò ñÿ â ãî ëîâ íîì ìîç ãå, íåð âíîé òðóá êå
è ñëó õî âîì ïó çû ðü êå íà ýì á ðè î íà ëü íîé ñòà äèè ðàç âè -
òèÿ (15,5—17,5 äíåé ïî ñëå çà ÷à òèÿ) [5, 6]. Ó áî ëü øèí ñò -
âà îá ñëå äî âàí íûõ ïà öè åí òîâ íà áëþ äà ëèñü âû ðà æåí íûå
àíî ìà ëèè ðàç âè òèÿ âíóò ðåí íå ãî óõà (ðàñ øè ðå íèå âíóò -
ðåí íå ãî ñëó õî âî ãî ïðî õî äà è àíî ìà ëèè óëèò êè), êî òî -
ðûå ê òî ìó âðå ìå íè óæå âîç ìîæ íî áû ëî âè çó à ëè çè ðî -
âàòü ñ ïî ìî ùüþ íå èí âà çèâ íûõ, ðà äèî ëî ãè ÷å ñêèõ ìå òî -
äîâ èñ ñëå äî âà íèÿ [13].

Ïî ñëå äó þ ùèå ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèå èñ ñëå äî -
âà íèÿ, ïðî âå äåí íûå â ðàç ëè÷ íûõ ðå ãè î íàõ ìè ðà, ïîä -
òâåð äè ëè êëþ ÷å âóþ ðîëü ìó òà öèé ãå íà POU3F4 â ðàç âè -
òèè ñèí ä ðî ìà Gus her [2—4, 8, 10, 14, 18, 20—23, 27, 28].
Áû ëî ïî êà çà íî, ÷òî â Ðåñ ïóá ëè êå Ñà õà (ßêó òèÿ) îñíîâ -
íîé ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîé ïðè ÷è íîé âðîæ äåí íîé

ãëó õî òû ó êî ðåí íî ãî íà ñå ëå íèÿ (ôîð ìà àóòî ñîì íî-ðå -
öåñ ñèâ íîé ãëó õî òû 1À òè ïà — DFNB1A) ÿâ ëÿ þò ñÿ ìó òà -
öèè â ãå íå GJB2 (Cõ26) [1], Òåì íå ìå íåå, ïðè áëè çè òå ëü -
íî â 50% ñëó ÷à åâ ýòè î ëî ãèÿ ðàí íåé äåò ñêîé èëè äî ðå ÷å -
âîé òó ãî ó õî ñòè â ïî ïó ëÿ öèè ÿêó òîâ îñòà åò ñÿ íå èç âå ñò -
íîé. Â ñâÿ çè ñ ýòèì, àê òó à ëü íûì ÿâ ëÿ åò ñÿ ïî èñê ìó òà -
öèé â äðó ãèõ ãå íàõ, êî òî ðûå ìî ãóò áûòü ïðè ÷è íîé ïî òå -
ðè ñëó õà. Ó÷è òû âàÿ, ÷òî â ìè ðå îêî ëî 10—20% ñëó ÷à åâ
âðîæ äåí íîé ãëó õî òû ñâÿ çà íû ñ àíî ìà ëè ÿ ìè âíóò ðåí íå -
ãî óõà [13], ìû ïðî âå ëè êîìïü þ òåð íóþ òî ìîã ðà ôèþ ïè -
ðà ìè äû âè ñî÷ íîé êî ñ òè ó GJB2-íå ãà òèâ íûõ ïà öè åí òîâ
(íå èìå þ ùèõ ìó òà öèé â ãå íå GJB2) è îá íà ðó æè ëè àíî -
ìà ëèè âíóò ðåí íå ãî óõà, õà ðàê òåð íûå äëÿ ñèí ä ðî ìà Gus -
her ó äâóõ ïî ëó ñèá ñîâ èç ÿêóò ñêîé ñå ìüè.

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Êëè íè êî-ãå íå òè ÷å ñêîå èñ ñëå äî âà íèå
 ñå ìüè ñ ñèí ä ðî ìîì Gus her

Êëè íè êî-ãå íå òè ÷å ñêîå èñ ñëå äî âà íèå áû ëî ïðî âå äå -
íî ó ÷å òûð¸õ ÷ëå íîâ ÿêóò ñêîé ñå ìüè: ó äâóõ ïðî áàí äîâ
(III:1 è III:2), èõ ìà òå ðè è ó îò öà ïðî áàí äà III:2. Ôðàã -
ìåíò ðî äî ñëîâ íîé ïðåä ñòàâ ëåí íà ðèñ. 1. Èñ ñëå äî âà íèå
âêëþ ÷à ëî â ñå áÿ êîìïü þ òåð íóþ òî ìîã ðà ôèþ, àóäè î ëî -
ãè ÷å ñêèé àíà ëèç, ìàã íèò íî-ðå çî íàí ñ íóþ òî ìîã ðà ôèþ
ìî ñ òî ìîç æå÷ êî âûõ óã ëîâ, à òàê æå êîìïü þ òåð íóþ ñòà áè -
ëî ìåò ðèþ.

Êîìïü þ òåð íàÿ òî ìîã ðà ôèÿ ïè ðà ìè äû âè ñî÷ íîé êî ñ òè

Îöåí êà ñî ñòî ÿ íèÿ ïè ðà ìè äû âè ñî÷ íîé êî ñ òè áû ëà
ïðî âå äå íà íà 4-ñðå çî âîì êîìïü þ òåð íîì òî ìîã ðà ôå «So -
ma tom Sen sa ti on 4» (Si e mens, Ãåð ìà íèÿ) â àê ñè à ëü íîé
ïðî åê öèè ñ òîë ùè íîé òî ìîã ðà ôè ÷å ñêî ãî ñëîÿ 1 ìì, øàã 
ïðî äâè æå íèÿ ñòî ëà 1 ìì, èí ê ðå ìåíò ðå êîí ñò ðóê öèè
1 ìì (ïðî ãðàì ìà In ne rE ar S pi), íà ïðÿ æå íèå 120 êÂ, ñè ëà
òî êà 70 ìÀ. Ïðè âè çó à ëè çà öèè ñòðóê òóð ïè ðà ìè äû âè -
ñî÷ íîé êî ñ òè èñ ïî ëü çî âà ëè 2D èçîá ðà æå íèÿ â íà òèâ íûõ 
àê ñè à ëü íûõ ïëîñ êî ñòÿõ.
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Ðèñ. 1. Ôðàã ìåíò ðî äî ñëîâ íîé ÿêóò ñêîé ñå ìüè ñ Õ-ñöåï ëåí íîé-ðå -
öåñ ñèâ íîé ôîð ìîé ãëó õî òû.
Èí äè âè äû ñ ïî òå ðåé ñëó õà âû äå ëå íû ÷åð íûì öâå òîì, ïðî áàí äû îò -
ìå ÷å íû ñòðåë êà ìè.



Àóäè î ëî ãè ÷å ñêîå èñ ñëå äî âà íèå

Òî íà ëü íàÿ ïî ðî ãî âàÿ àóäè î ìåò ðèÿ ïðî âî äè ëàñü ñ ïî -
ìî ùüþ àóäè î ìåò ðà «MAICO ST 20» (Ãåð ìà íèÿ) ïî âîç -
äóø íî ìó ïðî âå äå íèþ íà ÷à ñ òî òàõ 0,25, 0,5, 1,0, 2,0, 4,0,
8,0 êÃö è ïî êî ñò íî ìó ïðî âå äå íèþ íà ÷à ñ òî òàõ 0,25, 0,5,
1,0, 4,0 êÃö ñ øà ãîì 5,0 äÁ. Èì ïå äàí ñî ìåò ðèÿ ñ èï ñè ëà -
òå ðà ëü íîé ðåô ëåê ñî ìåò ðèåé ïðî âî äè ëàñü ñ èñ ïî ëü çî âà -
íè åì èì ïå äàí ñî ìåò ðà «ÀÀ222» (In te ra co us tics, Äà íèÿ).
Ñòå ïåíü ïî òå ðè ñëó õà îöå íè âà ëàñü ïî êëàñ ñè ôè êà öèè,
ðå êî ìåí äî âàí íîé ÂÎÇ, ïî ïî ðî ãàì ñëó õà â ðå ÷å âîì äèà -
ïà çî íå ÷à ñ òîò 0,5, 1,0, 2,0 è 4,0 êÃö (ÐÄ×0,5, 1,0, 2,0,

4,0 êÃö): I ñòå ïåíü — 20—40 äÁ, II ñòå ïåíü — 41—55 äÁ,
III ñòå ïåíü — 56—70 äÁ, IV ñòå ïåíü — 71—90 äÁ, ãëó õî òà 
>90 äÁ.

Ìàã íèò íî-ðå çî íàí ñ íàÿ òî ìîã ðà ôèÿ
 ìî ñ òî ìîç æå÷ êî âûõ óã ëîâ

Ñî ñòî ÿ íèå ìî ñ òî ìîç æå÷ êî âûõ óã ëîâ áû ëî îöå íå íî
ñ ïî ìî ùüþ ìàã íèò íî-ðå çî íàí ñ íîé òî ìîã ðà ôèè íà ìàã -
íèò íî-ðå çî íàí ñ íîì òî ìîã ðà ôå «Mag ne tom Es p ree» (Si e -
mens, Ãåð ìà íèÿ), ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü 3d ciss, òîë ùè íà
ñðå çà 0,9 ìì. Ïðè îáú åì íîé âè çó à ëè çà öèè îá ëà ñ òè ìî ñ -
òî ìîç æå÷ êî âûõ óã ëîâ áû ëà èñ ïî ëü çî âà íà àê ñè à ëü íàÿ
MIP-ðå ôîð ìà öèÿ ñëý áîì 20 ìì.

Êîìïü þ òåð íàÿ ñòà áè ëî ìåò ðèÿ

Äëÿ ðå ãè ñò ðà öèè àá ñî ëþò íî ãî è îò íî ñè òå ëü íî ãî ïå -
ðå ìå ùå íèÿ ïðî åê öèè îá ùå ãî öåí ò ðà ìàñ ñû òå ëà â ïî ëî -
æå íèè «ñòîÿ» ïà öè åí òàì ñ âû ÿâ ëåí íû ìè àíî ìà ëè ÿ ìè
âíóò ðåí íå ãî óõà è èõ ðî äè òå ëÿì áû ëà ïðî âå äå íà êîìïü -
þ òåð íàÿ ñòà áè ëî ìåò ðèÿ. Èñ ñëå äî âà íèå ôóí ê öèè ðàâ íî -
âå ñèÿ ïðî âî äè ëè ïðè ïî ìî ùè òå ñ òà Ðîì áåð ãà íà ñòà áè -
ëîï ëàò ôîð ìå «ST-150» (Áèî ìå ðà, Ìî ñê âà) â âåð òè êà ëü -
íîé ñòîé êå ñ åâ ðî ïåé ñêîé óñòà íîâ êîé «ñòîï» â ïî ëî æå -
íè ÿõ «ñòîÿ» ñ îò êðû òû ìè è çà êðû òû ìè ãëà çà ìè.

Ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèé àíà ëèç

Ðå ñåê âå íè ðî âà íèå
 áå ëîê-êî äè ðó þ ùåé îá ëà ñ òè ãå íà POU3F4

Äëÿ ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ áû ëè
âçÿ òû îá ðàç öû ÄÍÊ ïÿ òè ÷ëå íîâ ñå ìüè ñ ñèí ä ðî ìîì
Gus her: ó äâóõ ïðî áàí äîâ (III:1 è III:2), èõ ìà òå ðè (II:4),
ñå ñò ðû (III:5) è ó îò öà ïðî áàí äà III:2 (II:6), à òàê æå îá -
ðàç öû ÄÍÊ 68 èí äè âè äîâ ìóæ ñêî ãî ïî ëà èç áàí êà ÄÍÊ
áî ëü íûõ ßÍÖ ÊÌÏ (ã.ßêóòñê), ó êî òî ðûõ íå áû ëî âû -
ÿâ ëå íî ìó òà öèé â ãå íå GJB2. Èñ ñëå äî âà íèå áû ëî ïðî âå -
äå íî íà îñíî âå ïîë íî ãî ðå ñåê âå íè ðî âà íèÿ áå ëîê-êî äè -
ðó þ ùåé îá ëà ñ òè ãå íà POU3F4 (ýê çîí 1). Àì ï ëè ôè êà öèþ 
ôðàã ìåí òîâ, ïå ðå êðû âà þ ùèõ áå ëîê-êî äè ðó þ ùóþ îá -
ëàñòü ãå íà POU3F4 (ýê çîí 1), ïðî âî äè ëè ñ ïî ìî ùüþ
ÏÖÐ íà ïðî ãðàì ìè ðó å ìîì òåð ìî öèê ëå ðå («Bio-Rad»,
USA), ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì îëè ãî íóê ëå î òèä íûõ ïðàé ìå ðîâ 
(òàáë. 1). Ðàç äå ëå íèå ïðî äóê òîâ ÏÖÐ ïðî âî äè ëè â ãî ðè -
çîí òà ëü íûõ ýëåê ò ðî ôî ðåç íûõ êà ìå ðàõ (15 õ 15 ñì)
â 2,5%-íîì àãà ðîç íîì ãå ëå. Âè çó à ëè çà öèþ ýëåê ò ðî ôî -
ðåã ðàìì ïðî âî äè ëè ñ ïî ìî ùüþ ñè ñ òå ìû ãåëü-âè äåî äî -
êó ìåí òà öèè «Bio-Rad» (USA). Îïðå äå ëå íèå íóê ëå î òèä -
íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ãå íà POU3F4 â èñ ñëå äó å ìûõ îá -
ðàç öàõ ïðî âî äè ëè íà àâ òî ìà òè ÷å ñêîì ñåê âå íà òî ðå «ABI
Prism 3130XL» (Ap pli ed Bi o sys tems, USA) ñ ïî ìî ùüþ íà -
áî ðà ðå à ãåí òîâ Big Dye® Ter mi na tor v3.1. Cyc le Se qu en -
cing Kit (Ap pli ed Bi o sys tems, USA). Ïå ðåä ïî ñòà íîâ êîé
ðå àê öèè ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïî Ñýí ãå ðó ïðî äóê òû ÏÖÐ
î÷è ùà ëè îò êîì ïî íåí òîâ ÏÖÐ íà ìàã íèò íûõ ÷à ñ òè öàõ
AM Pu re XP. Íå âêëþ ÷èâ øè å ñÿ ôëþ î ðåñ öåí ò íûå Big Dye
òåð ìè íà òî ðû óäà ëÿ ëè ãåëü-ôè ëü òðà öèåé ÷å ðåç êî ëîí êó
ñ ñîð áåí òîì Sep ha dex G-50 DNA gra de (GE He al t h ca re,
Ger ma ny). Äëÿ ïðî ñìîò ðà è ðàñ øèô ðîâ êè ñåê âå íîã ðàìì 
èñ ïî ëü çî âà ëè ïà êåò êîìïü þ òåð íûõ ïðî ãðàìì Chro mas
(Ver si on 2:0) è Se qu en ce ana ly sis v5.4. Ïî èñê ìó òà öèé
ïðî âî äè ëè, ñðàâ íè âàÿ ïî ëó ÷åí íûå ñåê âå íîã ðàì ìû èñ -
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Òàá ëè öà 1
Ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ïðàé ìå ðîâ, ôëàí êè ðó þ ùèõ îá ëàñòü ãå íà POU3F4

¹ Ïðÿ ìîé ïðàé ìåð (F)
5'---3'

Îá ðàò íûé ïðàé ìåð (R)
5'---3'

Òåì ïå ðà òó ðà
îò æè ãà (°C)

Ðàç ìåð
ïðî äóê òà (ï.í.)

Ïðàé ìå ðû äëÿ ðå ñåê âå íè ðî âà íèÿ áå ëîê-êî äè ðó þ ùå ãî ðàé î íà ãå íà POU3F4

1 F-5'-TCCGGAGCTTCACCAGCCT-3' R5'-GAGGTCCGCTTCTTGCGCT-3' 62 1065

2 F5'-TTGCCAGGATCACTCCGACGA-3' R5'-ATAACCAAGGCGCTGAAAGGT-3' 64 1168

Ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ïðàé ìå ðîâ äëÿ ÏÄÐÔ àíà ëè çà ìó òà öèè ñ.977G>A (p.Trp325Ter) 
ñ ïî ìî ùüþ ýí äî íóê ëå à çû ðå ñò ðèê öèè HinfI (G/ANTC)

3 F5'-CTCCATCGAGGTGAGTGTCA-3' F5'-GGAGCCAGGAATATGAGATCC-3' 58 670

POU3F4-ãå íî òè ïû Æ: c.[=];[=];   Ì: c.[=];[0] 510
161

Æ: c.[977G>A];[=] 510
161
126

Æ: c.[977G>A];[977G>A];   Ì: c.[977G>A];[0] 510
126

Ïðè ìå ÷à íèå. Æ — èí äè âè äû æåí ñêî ãî ïî ëà; Ì — èí äè âè äû ìóæ ñêî ãî ïî ëà.



ñëå äó å ìûõ ôðàã ìåí òîâ ÄÍÊ ñ ðå ôå ðåí ñ íîé ïî ñëå äî âà -
òå ëü íî ñòüþ ãå íà POU3F4 ÷å ëî âå êà èç áà çû äàí íûõ Gen -
bank (NCBI Re fe ren ce Se qu en ce: NG_009936.2).

Ñêðè íèíã ìó òà öèè c.977G>A (p.Trp325Ter) 
â ãå íå POU3F4

Ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèé ñêðè íèíã ìó òà öèè
c.977G>A ïðî âî äè ëè â êîí ò ðî ëü íîé âû áîð êå ëèö æåí -
ñêî ãî ïî ëà ñ íîð ìà ëü íûì ñëó õîì èç ïî ïó ëÿ öèè ÿêó òîâ
(n = 123) ìå òî äîì ÏÄÐÔ, c ïî ìî ùüþ ýí äî íóê ëå à çû ðå -
ñò ðèê öèè HinfI, ïî ïðî òî êî ëó, ðå êî ìåí äî âàí íî ìó ïðî -
èç âî äè òå ëåì (ÎÎÎ «Ñè áÝí çèì», ã.Íî âî ñè áèðñê). Ïðî -
äóê òû ãèä ðî ëè çà ðàç äå ëÿ ëèñü â 3%-íîì àãà ðîç íîì ãå ëå.
Âè çó à ëè çà öèÿ îñó ùå ñò â ëÿ ëàñü â ÓÔ-ñâå òå, ñ ïî ìî ùüþ
ñè ñ òå ìû ãåëü-âè äåî äî êó ìåí òà öèè «Bio-Rad» (USA).

Ýòè ÷å ñêèé êîí ò ðîëü

Îá ñëå äî âà íèÿ, ïðå äó ñìîò ðåí íûå ðàì êà ìè íà ñòî ÿ -
ùåé ðà áî òû, ïðî âî äè ëèñü ïðè ïè ñü ìåí íîì èí ôîð ìè ðî -
âàí íîì ñî ãëà ñèè ó÷à ñò íè êîâ èëè èõ ðî äè òå ëåé. Äàí íàÿ
íà ó÷ íî-èñ ñëå äî âà òå ëü ñêàÿ ðà áî òà áû ëà îäîá ðå íà ëî êà -
ëü íûì êî ìè òå òîì ïî áèî ìå äè öèí ñêîé ýòè êå ïðè ßÍÖ
ÊÌÏ (ã.ßêóòñê, ïðî òî êîë ¹16 îò 16 àï ðå ëÿ 2009 ã.).

Ðå çó ëü òà òû

Îá íà ðó æå íèå ñèí ä ðî ìà Gus her â ÿêóò ñêîé ñå ìüå

Ïðè ïðî âå äå íèè ÊÒ-ñêà íè ðî âà íèÿ ïè ðà ìè äû âè -
ñî÷ íîé êî ñ òè ó äâóõ ãëó õèõ èí äè âè äîâ III:1 è III:2 èç
ÿêóò ñêîé ñå ìüè áû ëè îá íà ðó æå íû èäåí òè÷ íûå àíî ìà -
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Ðèñ. 2. Âè çó à ëè çà öèÿ àíî ìà ëèé ðàç âè òèÿ âíóò ðåí íå ãî óõà ñ ïî ìî ùüþ êîìïü þ òåð íîé òî ìîã ðà ôèè ïè ðà ìè äû âè ñî÷ íîé êî ñ òè («øòî ïî ðî îá -
ðàç íàÿ» óëèò êà: ðàñ øè ðå íèå âíóò ðåí íå ãî ñëó õî âî ãî ïðî õî äà, îò ñóò ñ âèå ìî äè î ëþ ñà) è èäåí òè ôè êà öèÿ íîí ñåíñ-ìó òà öèè c.977G>A
(p.Trp325Ter) â ãå íå POU3F4 ìå òî äîì ïðÿ ìî ãî ðå ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïî Ñåí ãå ðó ó äâóõ ïî ëó ñèá ñîâ èç ÿêóò ñêîé ñå ìüè â ãå ìè çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè 
è ó èõ ìà òå ðè — â ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè:
À — ñå ðèÿ ÊÒ-ñíèì êîâ ïè ðà ìè äû âè ñî÷ íîé êî ñ òè â àê ñè à ëü íîé ïðî åê öèè (òîë ùè íà òî ìîã ðà ôè ÷å ñêî ãî ñëîÿ 1 ìì). Ë — ëå âàÿ âè ñî÷ íàÿ êîñòü,
Ï — ïðà âàÿ âè ñî÷ íàÿ êîñòü. Êî ðîò êàÿ ñòðåë êà — óëèò êà, äëèí íàÿ ñòðåë êà — ìî äè î ëþñ, çâåç äî÷ êà — âíóò ðåí íèé ñëó õî âîé ïðî õîä; Á — ñåê âå -
íîã ðàì ìà ôðàã ìåí òà ãå íà POU3F4 (ñâåðõó âíèç): ãå ìî çè ãî òà ïî íîð ìå — c.[=];[0]; ãå òå ðî çè ãî òà — c.[977G>A];[=]; ãå ìè çè ãî òû ïî ìó òà öèè
c.[977G>A];[0].



ëèè âíóò ðåí íå ãî óõà: äå ôîð ìà öèÿ ôîð ìû âíóò ðåí íå ãî

ñëó õî âî ãî îò âåð ñòèÿ ïî òè ïó öè ëèí ä ðè ÷å ñêî ãî è óìå -

ðåí íîå ðàñ øè ðå íèå âíóò ðåí íå ãî ñëó õî âî ãî ïðî õî äà

â ëà òå ðà ëü íîé ÷à ñ òè (ñïðà âà äî 0,7 ñì., ñëå âà — äî

0,65 ñì) (ðèñ. 2À). Îáà ïà öè åí òà áû ëè ìóæ ñêî ãî ïî ëà è

èìå ëè ñòà òóñ «ðå áå íîê-èí âà ëèä» ñ äèà ãíî çîì «âðîæ äåí -

íàÿ òó ãî ó õîñòü». Ïà öè åí òû III:1 è III:2 ñ èäåí òè÷ íû ìè

àíî ìà ëè ÿ ìè âè ñî÷ íîé êî ñ òè ÿâ ëÿ þò ñÿ ïî ëó ñèá ñà ìè

(èìå þò îá ùóþ ìàòü, íî ðàç íûõ îò öîâ). Ñî ñëîâ èõ ìà òå -

ðè, ó íåå ñà ìîé, åå äî ÷å ðè, åå ðî äè òå ëåé, îáî èõ ìó æåé è

ó âñåõ îñòà ëü íûõ, èç âå ñò íûõ åé, ÷ëå íîâ ñå ìüè äî òðå òüå -

ãî ïî êî ëå íèÿ ñëóõ áûë â ïðå äå ëàõ íîð ìû. Ó÷è òû âàÿ, ÷òî 

ó îáî èõ åå ñû íî âåé îò ðàç íûõ îò öîâ íà áëþ äà åò ñÿ èäåí -

òè÷ íàÿ àíî ìà ëèÿ âè ñî÷ íîé êî ñ òè, ìîæ íî ïðåä ïî ëî -

æèòü, ÷òî â äàí íîé ñå ìüå íàè áî ëåå âå ðî ÿ òåí Õ-ñöåï ëåí -
íûé ðå öåñ ñèâ íûé òèï ïå ðå äà ÷è çà áî ëå âà íèÿ.

Âñåì äî ñòóï íûì íà ìî ìåíò èñ ñëå äî âà íèÿ ÷ëå íàì
ýòîé ñå ìüè (ìàòü è îòåö ïðî áàí äà III:2) òàê æå áû ëà âû -
ïîë íå íà êîìïü þ òåð íàÿ òî ìîã ðà ôèÿ ïè ðà ìè äû âè ñî÷ -
íîé êî ñ òè (ðèñ. 2À). Ó îò öà ïðî áàí äà III:2 ôîð ìà âíóò -
ðåí íèõ ñëó õî âûõ îò âåð ñòèé íîð ìà ëü íàÿ — êî íó ñî îá ðàç -
íàÿ. Èí òå ðåñ íî îò ìå òèòü ÷òî, ó ìà òå ðè ïðî áàí äîâ îò ìå -
÷à åò ñÿ èç ìå íå íèå ôîð ìû âíóò ðåí íå ãî ñëó õî âî ãî ïðî õî -
äà ñëå âà ïî öè ëèí ä ðè ÷å ñêî ìó òè ïó, êàê è ó åå ñû íî âåé,
îä íà êî, ñïðà âà âíóò ðåí íèé ñëó õî âîé ïðî õîä áûë ñî õðà -
íåí, è èìåë êî íó ñî îá ðàç íóþ ôîð ìó (ðèñ. 2À). Ó îáî èõ
ïðî áàí äîâ âè çó à ëè çè ðó åò ñÿ îò ñóò ñò âèå ìî äè î ëþ ñà
(ñòåð æåíü óëèò êè), çà ñ÷åò ÷å ãî îò ìå ÷à åò ñÿ ïðÿ ìîå ñî îá -
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Ðèñ. 3. Íóê ëå î òèä íàÿ ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ãå íà POU3F4 ÷å ëî âå êà (NCBI Re fe ren ce Se qu en ce: NG_009936.2).
Ðè ñó íîê àäàï òè ðî âàí èç ñòà òüè [5]. Àìè íî êèñ ëî òû ïðåä ñòàâ ëå íû ïî îä íî áóê âåí íîé íî ìåí ê ëà òó ðå. Êî äè ðó þ ùàÿ îá ëàñòü ãå íà POU3F4 ïðåä -
ñòàâ ëå íà â âè äå 361 òðèï ëå òà, êî äè ðó þ ùèõ àìè íî êèñ ëîò íóþ ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü áåë êà Bra in 4. Â áëî êàõ âû äå ëå íû ôóí ê öè î íà ëü íî çíà ÷è -
ìûå öåí ò ðû áåë êà: ââåð õó îáî çíà ÷åí POU-ñïå öè ôè÷ íûé äî ìåí, âíè çó — POU-ãî ìå î äî ìåí. Èäåí òè ôè öè ðî âàí íàÿ çà ìå íà c.977G>A â 325 êî -
äî íå ïðè âî äèò ê îá ðà çî âà íèþ ïðåæ äå âðå ìåí íî ãî ñòîï-êî äî íà UGA (Opal) (p.Trp325Ter).



ùå íèå âíóò ðåí íå ãî ñëó õî âî ãî îò âåð ñòèÿ è ñòðóê òóð

âíóò ðåí íå ãî óõà. Ó ìà òå ðè è îò öà ïðî áàí äà III:2 ìî äè î -

ëþñ ñî õðà íåí. Ôîð ìà óëèò êè ó ïðî áàí äîâ äå ôîð ìè ðî âà -

íà çà ñ÷åò áî ëåå óã ëóá ëåí íî ãî êîí òó ðà çà âèò êîâ è óìå -

ðåí íî ãî ðàñ øè ðå íèÿ, íà ðóæ íûé è çàä íèé ïî ëó êðóæ íûå

êà íà ëû óâå ëè ÷å íû â ðàç ìå ðàõ (ðèñ. 2À).

Ïî èñê ìó òà öèé â ãå íå POU3F4 
â ñå ìüå c ñèí ä ðî ìîì Gus her

Ó÷è òû âàÿ, ÷òî âû ÿâ ëåí íûå àíî ìà ëèè âè ñî÷ íîé êî ñ -

òè ÿâ ëÿ þò ñÿ õà ðàê òåð íû ìè äëÿ ñèí ä ðî ìà Gus her è ÷åò êî 

ñåã ðå ãè ðó þò ñ ïî òå ðåé ñëó õà (Õ-ñöåï ëåí íûé ðå öåñ ñèâ -

íûé òèï íà ñëå äî âà íèÿ), ó îáî èõ áðà òü åâ (III:1 è III:2), èõ 

ìà òå ðè è ñå ñò ðû (III:5), à òàê æå ó îò öà ïðî áàí äà III:2,

áûë ïðî âå äåí ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèé ñêðè íèíã ìó -

òà öèé â ãå íå POU3F4, èç âå ñò íîì â àñ ñî öè à öèè ñ Õ-ñöåï -

ëåí íîé ôîð ìîé ãëó õî òû (Xq21.1). Ðå ñåê âå íè ðî âà íèå áå -

ëîê-êî äè ðó þ ùåé îá ëà ñ òè ãå íà POU3F4 (ýê çîí 1) âû ÿ âè -

ëî çà ìå íó c.977G>A â ãå ìè çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè ó îáî èõ

ïðî áàí äîâ (III:1 è III:2), â ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè —

ó èõ ìà òå ðè è ñå ñò ðû (III:5), à ó îò öà ïðî áàí äà III:2 ýòà

ìó òà öèÿ íå áû ëà èäåí òè ôè öè ðî âà íà (ðèñ. 2Á).

Âû ÿâ ëåí íàÿ íà ìè çà ìå íà c.977G>A â 325 êî äî íå

ïðè âî äèò ê îá ðà çî âà íèþ ñòîï-êî äî íà UGA (Opal)

(p.Trp325Ter), ÷òî âû çû âà åò ïðåæ äå âðå ìåí íóþ òåð ìè íà -

öèþ â ôóí ê öè î íà ëü íî çíà ÷è ìîì ãî ìå î äî ìå íå òðàíñ -

êðèï öè îí íî ãî ôàê òî ðà POU4 (Bra in 4) (ðèñ. 3). Âû ðàâ -

íè âà íèå â îá ëà ñ òè 321—329 àìè íî êèñ ëîò íîé ïî ñëå äî âà -
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Ðèñ. 4. Ñòðóê òó ðà áåë êà POU4 (Bra in 4):
A — ñõå ìà òè ÷å ñêîå ïðåä ñòàâ ëå íèå ñòðóê òó ðû áåë êà POU4; Á — âû ðàâ íè âà íèå àìè íî êèñ ëîò íûõ ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòåé â ïî çè öè ÿõ 321—329
ó÷à ñò êà POU-ãî ìå î äî ìå íà áåë êà Bra in 4, êî äè ðó å ìî ãî ãå íîì POU3F4, ó 19 ïî çâî íî÷ íûõ îð ãà íèç ìîâ (NCBI, Gen Bank). Àìè íî êèñ ëî òû ïðåä -
ñòàâ ëå íû ïî îä íî áóê âåí íîé íî ìåí ê ëà òó ðå.



òå ëü íî ñòè ó ãî ìî ëî ãîâ áåë êà POU ïî êà çà ëî ýâî ëþ öè îí -
íóþ êîí ñåð âà òèâ íîñòü ýòî ãî ó÷à ñò êà ïî ëè ïåï òèä íîé öå -
ïè ñðå äè ïî çâî íî÷ íûõ îð ãà íèç ìîâ (îò êè ñ òå ïå ðîé ðû áû 
äî ÷å ëî âå êà), ïðåä ñòàâ ëåí íûõ â áà çå äàí íûõ Gen Bank,
NCBI (ðèñ. 4).

Ðå çó ëü òà òû êëè íè ÷å ñêî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ
 ÷å òûð¸õ ÷ëå íîâ ñå ìüè ñ ñèí ä ðî ìîì Gus her

Àóäè î ëî ãè ÷å ñêèé àíà ëèç

Ïî ðî ãî âàÿ òî íà ëü íàÿ àóäè î ìåò ðèÿ ïðî âî äè ëàñü
ó âñåõ îá ñëå äî âàí íûõ äâó êðàò íî ñ èí òåð âà ëîì 12 ìåñ.
(ðèñ. 5). Ó ïðî áàí äà III:1 â âîç ðà ñ òå 11 ëåò áû ëà âû ÿâ ëå -
íà äâó ñòî ðîí íÿÿ ñåí ñî íåâ ðà ëü íàÿ òó ãî ó õîñòü: ñïðà âà III

ñòå ïå íè (65,0 äÁ), ñëå âà IV ñòå ïå íè (72,5 äÁ), à â âîç ðà ñ -

òå 12 ëåò — äâó ñòî ðîí íÿÿ ãëó õî òà ñ êîí äóê òèâ íûì êîì -

ïî íåí òîì. Ó ïðî áàí äà III:2 â âîç ðà ñ òå 9 ëåò áû ëà âû ÿâ -

ëå íà äâó ñòî ðîí íÿÿ ñìå øàí íàÿ òó ãî ó õîñòü III ñòå ïå íè

(70,0 äÁ), à â âîç ðà ñ òå 10 ëåò — äâó ñòî ðîí íÿÿ ñìå øàí íàÿ 

òó ãî ó õîñòü IV ñòå ïå íè (ñïðà âà 78,0 äÁ, ñëå âà 75,0 äÁ).

Ó îò öà ïðî áàí äà III:2 â âîç ðà ñ òå 32 ãî äà è 33 ãî äà áûë çà -

ðå ãè ñò ðè ðî âàí íîð ìà ëü íûé ñëóõ. Ó ìà òå ðè ïðî áàí äîâ I

è II â âîç ðà ñ òå 31 ãîä è 32 ãî äà áû ëè çà ðå ãè ñò ðè ðî âà íû

íîð ìà ëü íûå ïî ðî ãè ñëó õà ñ íå êî òî ðûì îò êëî íå íè åì ïî

ñìå øàí íî ìó òè ïó: ñïðà âà íà ÷à ñ òî òàõ 0,25—0,5 êÃö —

20,0 äÁ, íà 6,0—8,0 êÃö — 25,0 äÁ, ñëå âà íà 0,25—2,0 êÃö 

— 20,0 äÁ, íà 6,0—8,0 êÃö — 35,0—50,0 äÁ (ðèñ. 5Á).

Â öå ëîì, äâå àóäè î ìåò ðè ÷å ñêèå ñåñ ñèè ñ èí òåð âà ëîì
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Ðèñ. 5. Ðå çó ëü òà òû àóäè î ëî ãè ÷å ñêî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ ñî ñòî ÿ íèÿ ñëó õà ó îá ñëå äî âàí íûõ èí äè âè äîâ:
À — îòåö ïðî áàí äà III:2 (ãå íî òèï c.[=];[0]), Á — ìàòü ïðî áàí äîâ III:1 è III:2 (ãå íî òèï c.[977G>A];[=]), Â — ïðî áàí äû III:1 è III:2 (ãå íî òèï
c.[977G>A];[0]); I — äàí íûå àóäè îã ðàì ìû (AD — ïðà âîå óõî, AS — ëå âîå óõî), II — àóäè îã ðàì ìû ÷å ðåç 1 ãîä (AD — ïðà âîå óõî, AS — ëå âîå óõî),
III — òèì ïà íîã ðàì ìû (Right — ïðà âîå óõî, Left — ëå âîå óõî).



12 ìåñ. ïî êà çà ëè çíà ÷è òå ëü íóþ îò ðè öà òå ëü íóþ äè íà ìè -

êó îñò ðî òû ñëó õà çà ñ÷åò êî ñò íî ãî è âîç äóø íî ãî ïðî âå -

äå íèÿ ó ïðî áàí äà III:1 è íå çíà ÷è òå ëü íóþ çà ñ÷åò êî ñò íî -

ãî ïðî âå äå íèÿ — ó ïðî áàí äà III:2, ñòà òè÷ íûå ïî ðî ãè

ñëó õà ó îò öà ïðî áàí äà III:2 è ìà òå ðè ïðî áàí äîâ. Ïðè

ýòîì ó âñåõ îá ñëå äî âàí íûõ íà áëþ äà ëàñü íîð ìà ëü íàÿ

îòî ñêî ïè ÷å ñêàÿ êàð òè íà, îä íà êî, íîð ìà ëü íûé òèï «À»

òèì ïà íîã ðàì ìû áûë çà ðå ãè ñò ðè ðî âàí òî ëü êî ó îò öà

ïðî áàí äà III:2, à ó ìà òå ðè è äâóõ åå ñû íî âåé ðå ãè ñò ðè ðî -

âàë ñÿ òèï «As» òèì ïà íîã ðàì ìû (ïî âû øå íèå àêó ñ òè ÷å -

ñêî ãî èì ïå äàí ñà).

ÌÐÒ ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà

Äëÿ ïî ëó ÷å íèÿ áî ëåå ïî äðîá íîé èí ôîð ìà öèè î õà -
ðàê òå ðå âû ÿâ ëåí íîé àíî ìà ëèè âè ñî÷ íîé êî ñ òè ó ÷ëå íîâ
íà áëþ äà å ìîé ñå ìüè áû ëà âû ïîë íå íà ìàã íèò íî-ðå çî -
íàí ñ íàÿ òî ìîã ðà ôèÿ (ÌÐÒ) îá ëà ñ òè ìî ñ òî-ìîç æå÷ êî -
âûõ óã ëîâ. Íà ÌÐÒ-ñíèì êàõ òàê æå ïîä òâåð æ äà åò ñÿ
«øòî ïî ðî îá ðàç íàÿ» ôîð ìà óëèò êè ó îáî èõ ïðî áàí äîâ
(ðèñ. 6, I.B). Êðî ìå òî ãî, áëà ãî äà ðÿ ïî ëó ÷åí íûì
ÌÐÒ-ñíèì êàì ñòà ëî î÷å âèä íûì, ÷òî ó îáî èõ ïðî áàí äîâ
ïî ëó êðóæ íûå êà íà ëû óâå ëè ÷å íû â ðàç ìå ðàõ ñ îáå èõ ñòî -
ðîí. Ó ìà òå ðè ïðî áàí äîâ ðàç ìå ðû ïî ëó êðóæ íûõ êà íà ëîâ 
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Ðèñ. 6. Âè çó à ëè çà öèÿ îá ëà ñ òè ìî ñ òî ìîç æå÷ êî âûõ óã ëîâ ñ ïî ìî ùüþ ìàã íèò íî-ðå çî íàí ñ íîé òî ìîã ðà ôèè ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà (ïî ëó êðóæ íûõ êà íà -
ëîâ) è ðå çó ëü òà òû êîìïü þ òåð íîé ñòà áè ëî ìåò ðèè.
Ñïðà âà (I) — ñå ðèÿ ñíèì êîâ ìàã íèò íî-ðå çî íàí ñ íîé òî ìîã ðà ôèè, MIP-ðå ôîð ìà öèÿ îá ëà ñ òè ìî ñ òî ìîç æå÷ êî âûõ óã ëîâ. À — ïî ëó êðóæ íûå êà íà -
ëû ó îò öà ïðî áàí äà III:2 èìå þò íîð ìà ëü íûå ðàç ìå ðû (íå óâå ëè ÷è íû â äèà ìåò ðå); Á — ïî ëó êðóæ íûå êà íà ëû ìà òå ðè ïðî î áàí äîâ III:1 è III:2 (ïî
ñðàâ íå íèþ ñ îò öîì ïðî áàí äà III:2 óâå ëè ÷è íû â äèà ìåò ðå); B — ïî ëó êðóæ íûå êà íà ëû ó ïðî áàí äîâ III:1 è III:2 (óâå ëè ÷åí íûå â äèà ìåò ðå). Ñëå âà
(II) — ðå çó ëü òà òû ñòà áè ëî ìåò ðèè. Ó ïðî áàí äîâ III:1 è III:2 âû ÿâ ëå íî óìå ðåí íîå ñíè æå íèå ýíåð ãî ýô ôåê òèâ íî ñòè ñòðà òå ãèè ïîä äåð æà íèÿ
îñíîâ íîé ñòîé êè â ïî ëî æå íè ÿõ ñ îò êðû òû ìè è çà êðû òû ìè ãëà çà ìè (EiÎÃ = 4,67 Äæ; EiÇÃ = 7,48 Äæ). Ïðî ïðè î öåï òèâ íûé êîí ò ðîëü áà ëàí ñà ëåã êî 
ïðå âû øà åò çðè òå ëü íûé (QR = 74,8).



òàê æå èìå þò îò íî ñè òå ëü íî áî ëü øèå ðàç ìå ðû
(ðèñ. 6 I.Á), ÷åì ó îò öà ïðî áàí äà III:2 (ðèñ. 6 IA), íî ñó -
ùå ñò âåí íî ìå íü øå, ÷åì ó ñà ìèõ ïðî áàí äîâ (ðèñ. 6B).

Êîìïü þ òåð íàÿ ñòà áè ëî ìåò ðèÿ

Ó÷è òû âàÿ àíî ìà ëü íî êðóï íûå ðàç ìå ðû ïî ëó êðóæ -
íûõ êà íà ëîâ ó ïðî áàí äîâ, íà ìè äî ïîë íè òå ëü íî áû ëà
ïðî âå äå íà êîìïü þ òåð íàÿ ñòà áè ëî ìåò ðèÿ ó âñåõ ÷ëå íîâ
èñ ñëå äó å ìîé ñå ìüè. Ðå ãè ñò ðà öèÿ àá ñî ëþò íî ãî è îò íî ñè -
òå ëü íî ãî ïå ðå ìå ùå íèÿ ïðî åê öèè îá ùå ãî öåí ò ðà ìàñ ñû
òå ëà â ïî ëî æå íèè «ñòîÿ» ïî êà çà ëà, ÷òî îáà èñ ñëå äó å ìûõ
ïðî áàí äà, âïðî ÷åì, òàê æå êàê è èõ ìàòü, ïî êà çà ëè õóä -
øèå ðå çó ëü òà òû, ÷åì îòåö ïðî áàí äà III:2, êî òî ðûé ïðî -
äå ìîí ñò ðè ðî âàë íàè ëó÷ øèé ðå çó ëü òàò óñòîé ÷è âî ñòè
â ïî ëî æå íèè «ñòîÿ» (ðèñ. 6, II). Ó ìà òå ðè ïðî áàí äîâ âû -
ÿâ ëå íû ëåã êèå ïî ñòó ðà ëü íûå íà ðó øå íèÿ (ðèñ. 6, II.Á).
Ó ïðî áàí äîâ III:1 è III:2 ñ àíî ìà ëèåé ðàç âè òèÿ âíóò ðåí -
íå ãî óõà âû ÿâ ëå íû ïî ñòó ðà ëü íûå íà ðó øå íèÿ â âè äå óìå -
ðåí íîé âåð òè êà ëü íîé íå ñòà áè ëü íî ñòè â îáå èõ ôà çàõ
ïðî áû Ðîì áåð ãà (ðèñ. 6 II.B). Ó îáî èõ ïðî áàí äîâ áû ëà
ïî âû øå íà ñêî ðîñòü ïå ðå ìå ùå íèÿ öåí ò ðà äàâ ëå íèÿ, óâå -
ëè ÷å íà ïëî ùàäü ñòà òî êè íå çè îã ðàì ìû, ñíè æå íà ýíåð ãî -
ýô ôåê òèâ íîñòü áà ëàí ñà â ïî ëî æå íè ÿõ ñ îò êðû òû ìè è
çà êðû òû ìè ãëà çà ìè.

Ðå ñåê âå íè ðî âà íèå ãå íà POU3F4 ó 68 GJB2-íå ãà òèâ íûõ
ïà öè åí òîâ ñ âðîæ äåí íîé ãëó õî òîé

Ïðÿ ìîå ðå ñåê âå íè ðî âà íèå áå ëîê-êî äè ðó þ ùåé îá ëà -
ñ òè ãå íà POU3F4 ó 68 GJB2-íå ãà òèâ íûõ ãëó õèõ ïà öè åí -
òîâ ìóæ ñêî ãî ïî ëà íå âû ÿ âè ëî ìó òà öèé â ãå íå POU3F4
íè ó îä íî ãî èç èñ ñëå äî âàí íûõ ïà öè åí òîâ.

Ñêðè íèíã íà ãå òå ðî çè ãîò íîå íî ñè òå ëü ñò âî 
ìó òà öèè c.977G>A (p.Trp325Ter) â ãå íå POU3F4 

â ïî ïó ëÿ öèè ÿêó òîâ

Äëÿ îïðå äå ëå íèÿ ÷à ñ òî òû ãå òå ðî çè ãîò íî ãî íî ñè òå ëü -
ñò âà èäåí òè ôè öè ðî âàí íîé ìó òà öèè c.977G>A â ïî ïó ëÿ -
öèè ÿêó òîâ íà ìè áûë âû ïîë íåí ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å -
ñêèé ñêðè íèíã ýòîé ìó òà öèè â êîí ò ðî ëü íîé âû áîð êå
ëèö æåí ñêî ãî ïî ëà ñ íîð ìà ëü íûì ñëó õîì (n = 123).
Ýëåê ò ðî ôî ðåã ðàì ìà äå òåê öèè ìó òà öèè c.977G>A
â 3%-íîì àãà ðîç íîì ãå ëå ñ ïðè ìå íå íè åì ÏÖÐ-ÏÄÐÔ
àíà ëè çà (ãèä ðî ëèç ñ ïî ìî ùüþ ýí äî íóê ëå à çû ðå ñò ðèê -
öèè Hin fI) ïðåä ñòàâ ëå íà íà ðèñ. 7. Ìó òà öèÿ c.977G>A íå 
áû ëà îá íà ðó æå íà â ïî ïó ëÿ öèè ÿêó òîâ (0/123).

Îá ñóæ äå íèå

Âïåð âûå â ÿêóò ñêîé ñå ìüå ñ àíî ìà ëè ÿ ìè âíóò ðåí íå -
ãî óõà, õà ðàê òåð íû ìè äëÿ ñèí ä ðî ìà Gus her (DFNX2,
OMIM 304400), â ãå ìè çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè âû ÿâ ëå íà ðà -
íåå íå îïè ñàí íàÿ çà ìå íà c.977G>A â ãå íå POU3F4 ó äâóõ 
ïî ëó ñèá ñîâ (ïî ðà æåí íûå èí äè âè äû), ó èõ ìà òå ðè è ñå -
ñò ðû — â ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè (çäî ðî âûå ÷ëå íû
ñå ìüè). Ðà íåå â äî ñòóï íîé ëè òå ðà òó ðå î òðàí çè öèè
c.977G>A íå ñî îá ùà ëîñü. Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ â ãå íå

POU3F4 èç âå ñò íî áî ëåå 40 èç ìå íå íèé íóê ëå î òèä íîé ïî -
ñëå äî âà òå ëü íî ñòè: 20 òî÷ êî âûõ ìèñ ñåíñ- è íîí ñåíñ-ìó -
òà öèé, 8 âíóò ðè ãåí íûõ äå ëå öèé, 1 äóï ëè êà öèÿ, à òàê æå
áî ëåå 10 êîì ï ëåê ñ íûõ ïå ðå ñòðî åê è ïðî òÿ æåí íûõ äå ëå -
öèé (The Hu man Ge ne Mu ta ti on Da ta ba se —
http://www.hgmd.cf.ac.uk/ac/in dex.php), àñ ñî öè è ðî âàí -
íûõ ñî ñìå øàí íîé è/èëè ñåí ñî íåâ ðà ëü íîé ïî òå ðåé ñëó -
õà è àíî ìà ëè ÿ ìè ðàç âè òèÿ âíóò ðåí íå ãî óõà (òàáë. 2).
Â íà ñòî ÿ ùåì èñ ñëå äî âà íèè ïî êà çà íî, ÷òî îá íà ðó æåí íàÿ 
òðàí çè öèÿ c.977G>A ïðè âî äèò ê îá ðà çî âà íèþ ïðåæ äå -
âðå ìåí íî ãî ñòîï-êî äî íà (p.Trp325Ter) â ýâî ëþ öè îí -
íî-êîí ñåð âà òèâ íîì, ôóí ê öè î íà ëü íî çíà ÷è ìîì ãî ìå î -
äî ìå íå áåë êà POU4 (Bra in 4) è ñåã ðå ãè ðó åò ñ ïà òî ëî ãè -
÷å ñêè ìè ôå íî òè ïà ìè â èñ ñëå äî âàí íîé ÿêóò ñêîé ñå ìüå
ïî Õ-ñöåï ëåí íî ìó ðå öåñ ñèâ íî ìó òè ïó íà ñëå äî âà íèÿ.

Ïî ñêî ëü êó ìó òà öèÿ c.977G>A áû ëà âû ÿâ ëå íà âïåð -
âûå, íà ìè áû ëî ïðî âå äå íî êîì ï ëåê ñ íîå êëè íè êî-ãå íå -
òè ÷å ñêîå îá ñëå äî âà íèå ÷å òû ðåõ ÷ëå íîâ ýòîé ñå ìüè,
âêëþ ÷àÿ èñ ñëå äî âà íèÿ, íå îá õî äè ìûå äëÿ äèà ãíî ñ òè êè
àíî ìà ëèé âíóò ðåí íå ãî óõà, à òàê æå äî ïîë íè òå ëü íûå èñ -
ñëå äî âà íèÿ, òà êèå êàê ìàã íèò íî-ðå çî íàí ñ íàÿ òî ìîã ðà -
ôèÿ è êîìïü þ òåð íàÿ ñòà áè ëî ìåò ðèÿ. Ðå çó ëü òà òû êîì ï -
ëåê ñ íî ãî êëè íè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî îá ñëå äî âà íèÿ ó äâóõ
ïðî áàí äîâ ñ ãå ìè çè ãîò íîé ìó òà öèåé p.Trp325Ter ñâè äå -
òå ëü ñò âó þò î äâó ñòî ðîí íåì ñìå øàí íîì õà ðàê òå ðå ïî òå -
ðè ñëó õà, ôëóê òó è ðó þ ùåì è/èëè ïðî ãðåñ ñè ðó þ ùåì çà
ñ÷åò êîí äóê òèâ íî ãî êîì ïî íåí òà. Ïðè èì ïå äàí ñî ìåò ðèè 
ó îáî èõ ïðî áàí äîâ òèì ïà íîã ðàì ìà èìå ëà òèï As — ïî -
âû øå íèå àêó ñ òè ÷å ñêî ãî èì ïå äàí ñà, âå ðî ÿò íî, çà ñ÷åò
ïî âû øå íèÿ ñî ïðî òèâ ëå íèÿ ýí äî ëèì ôû óëèò êè.
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Ðèñ. 7. Äå òåê öèÿ ìó òà öèè c.977G>A (p.Trp325Ter) ìå òî äîì ÏÄÐÔ
(ýí äî íóê ëå à çà ðå ñò ðèê öèè HinfI, 3%-íûé àãà ðîç íûé ãåëü):
Ma — ìàð êåð ìî ëå êó ëÿð íî ãî âå ñà PUC19/Kzo9I, K — êîí ò ðî ëü íûé
îá ðà çåö (ÏÖÐ-ïðî äóêò, íå îá ðà áî òàí íûé ýí äî íóê ëå à çîé ðå ñò ðèê -
öèè HinfI) — 670 ï.í.; F — îòåö ïðî áàí äà III:2 (ãå íî òèï ñ.[=];[0]) — 510 
è 161 ï.í.; Ì — ìàòü ïðî áàí äîâ III:1 è III:2 (ãå íî òèï c.[977G>A];[=]) — 
510 ï.í.,161 ï.í. è 126 ï.í.; P1 è P2 — ïðî áàí äû III:1 è III:2 (ãå íî òèï
c.[977G>A];[0]) — 510 ï.í. è 126 ï.í.; S — ñå ñò ðà ïðî áàí äîâ III:1 è
III:2 (ãå íî òèï c.[977G>A];[=]) — 510 ï.í., 161 ï.í. è 126 ï.í.
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Òàá ëè öà 2
Ìó òà öèè â ãå íå POU3F4

Ìèñ ñåíñ/íîí ñåíñ-ìó òà öèè

¹ Êî äîí Àìè íî êèñ ëî òà Íî ìåð êî äî íà Ëè òå ðà òó ðà

1 TGG-TAG Trp-Stop 67 [3]

2 TCG-TAG Ser-Stop 98 [10]

3 CGA-TGA Arg-Stop 167 [22]

4 AAA-TAA Lys-Stop 202 [5]

5 TTG-TAG Leu-Stop 208 [18]

6 GGG-GAG Gly-Glu 216 [19]

7 TCG-TTG Ser-Leu 228 [27]

8 ACC-ATC Thr-Ile 230 [8]

9 CCT-TCT Pro-Ser 303 [3]

10 ATC-AAC Ile-Asn 308 [10]

11 TCC-CCC Ser-Pro 309 [28]

12 GCA-GTA Ala-Val 312 [2]

13 TTG-TGG Leu-Trp 317 [5]

14 CGT-GGT Arg-Gly 323 [3]

15 TGG-AGG Trp-Arg 325 [20]

TGG-TGA Trp-Stop 325 Äàí íàÿ ðà áî òà

16 AAT-ACT Asn-Thr 328 [3]

17 CGA-CCA Arg-Pro 329 [18]

18 CGA-GGA Arg-Gly 329 [8]

19 AGA-AGT Arg-Ser 330 [7]

20 AAA-GAA Lys-Glu 334 [5]

Äå ëå öèè

1 CGCCTGG^(115)GGGgCCAGCCCGGC [18]

2 ACGTCA^(127)AG CG gC CA ACCCCTC [18]

3 CCAAA^(200)CA AT Tcaa a CAA A GA A GAA [5]

4 CGCCAAA^(200)CA At tcaa a CAA A GA A GAA [14]

5 AGGCC^(214)GACGTgGGGTTGGCGC [5]

6 CATCGAG^(287)GTGag t g T CA AGGGCGT [2]

7 GCATTTC^(298)CTCa AG T G TCCCAA [5]

8 AGGAG^(388)AT C TC c t c G C TG GCA GAC [18]

Ïå ðå êðå ñò íûå èí ñåð öèè/äóï ëè êà öèè

1 Äóï ëè êà öèÿ 150 kb, 170 kb ïå ðåä ãå íîì (des c ri bed at ge no mic DNA le vel) [5]

Êîì ï ëåê ñ íûå ïå ðå ñòðîé êè

1 100-300 kb 5' ge ne + 1 Mb pro xi mal [26]

2 6 äå ëå öèé: 2.6 kb, 6.5 kb, 2.7 kb, 6.5 kb, 7 kb, 4.4kb [6]

Ïå ðå êðå ñò íûå äå ëå öèè

1 ~650 kb incl. en ti re ge ne (des c ri bed at ge no mic DNA le vel) [27]

2 1-1.5Mb lo ca ted 90kb upstre am of ge ne (des c ri bed at ge no mic DNA le vel) [23]

3 120 kb, upstre am of ge ne (des c ri bed at ge no mic DNA le vel) [6]

4 15-17Mb incl en ti re ge ne, RSK4 & se ve ral ot hers (des c ri bed at ge no mic DNA le vel) [23]

5 200 kb, upstre am of ge ne (des c ri bed at ge no mic DNA le vel) [6]

6 220 kb, upstre am of ge ne (des c ri bed at ge no mic DNA le vel) [6]

7 30 kb, upstre am of ge ne (des c ri bed at ge no mic DNA le vel) [6]

8 3902 bp, upstre am of ge ne (des c ri bed at ge no mic DNA le vel) [15]

9 5.6Mb incl en ti re ge ne (des c ri bed at ge no mic DNA le vel) [10]

10 8 kb, upstre am of ge ne (des c ri bed at ge no mic DNA le vel) [6]

11 en ti re ge ne (des c ri bed at ge no mic DNA le vel) [6]

Ïðè ìå ÷à íèå. Îðè ãè íà ëü íàÿ íî ìåí ê ëà òó ðà ìó òà öèé äà íà â ñî îò âåò ñò âèè ñ The Hu man Ge ne Mu ta ti on Da ta ba se —
http://www.hgmd.cf.ac.uk/ac/in dex.php



Êðî ìå òî ãî, ó îáî èõ áðà òü åâ âû ÿâ ëå íû ïî ñòó ðà ëü íûå 
íà ðó øå íèÿ â âè äå óìå ðåí íîé âåð òè êà ëü íîé íå ñòà áè ëü -
íî ñòè â îáå èõ ôà çàõ ïðî áû Ðîì áåð ãà. Ïî ëó ÷åí íûå äàí -
íûå ñòà áè ëî ìåò ðèè ñâè äå òå ëü ñò âó þò î íà ðó øå íè ÿõ êî -
îð äè íà öèè äâè æå íèé è, âå ðî ÿò íî, îáú ÿñ íÿ þò ñÿ àíî ìà -
ëè ÿ ìè ïî ëó êðóæ íûõ êà íà ëîâ, êî òî ðûå áû ëè çà ðå ãè ñò ðè -
ðî âà íû íà ÊÒ è ÌÐÒ-ñíèì êàõ.

Ó ìà òå ðè ïðî áàí äîâ, ãå òå ðî çè ãîò íîé ïî ìó òà öèè
p.Trp325Ter, òàê æå âû ÿâ ëå íû èç ìå íå íèÿ ôîð ìû âíóò -
ðåí íå ãî ñëó õî âî ãî ïðî õî äà: ñëå âà — öè ëèí ä ðè ÷å ñêàÿ
ôîð ìà (ñïðà âà êî íó ñî îá ðàç íàÿ ôîð ìà); õóä øèå ïî ðî ãè
ñëó õà ïî ñìå øàí íî ìó òè ïó (íà ëó÷ øå ñëû øà ùåå óõî —
äî 20,0 äÁ íà íèç êèõ ÷à ñ òî òàõ è äî 25,0 äÁ — íà âû ñî êèõ
÷à ñ òî òàõ); ðàç ìå ðû ïî ëó êðóæ íûõ êà íà ëîâ èìå ëè îò íî -
ñè òå ëü íî áî ëü øèå ðàç ìå ðû, ÷åì, íà ïðè ìåð, ó îò öà ïðî -
áàí äà III:2, ó êî òî ðî ãî ìó òà öèÿ p.Trp325Ter íå áû ëî âû -
ÿâ ëå íà. Êðî ìå òî ãî, ó ìà òå ðè, òàê æå êàê è ó ïî ðà æåí íûõ 
ñû íî âåé, èìå ëèñü ëåã êèå ïî ñòó ðà ëü íûå íà ðó øå íèÿ
â îáå èõ ôà çàõ ïðî áû Ðîì áåð ãà è ðå ãè ñò ðè ðî âàë ñÿ òèï
òèì ïà íîã ðàì ìû As. Ïî ëó ÷åí íûå êëè íè êî-ãå íå òè ÷å ñêèå 
õà ðàê òå ðè ñòè êè ïîä òâåð æ äà þò ðå çó ëü òà òû ðà íåå ïðî âå -
äåí íûõ èñ ñëå äî âà íèé î òîì, ÷òî êëè íè ÷å ñêèå ïðè çíà êè
ñèí ä ðî ìà Gus her ìî ãóò ïðî ÿâ ëÿ òü ñÿ è ó ãå òå ðî çè ãîò ïî
ìó òà öè ÿì ãå íà POU3F4 [2, 17].

Ó÷è òû âàÿ, ÷òî äëÿ ïî ïó ëÿ öèè ÿêó òîâ, â öå ëîì, õà -
ðàê òå ðåí ýô ôåêò îñíî âà òå ëÿ â ðàñ ïðî ñòðà íå íèè ìíî ãèõ
ìî íî ãåí íûõ çà áî ëå âà íèé, è â ïðåä ïî ëî æå íèè, ÷òî ñèí -
ä ðîì Gus her ìî æåò ïðè ñóò ñò âî âàòü è ó äðó ãèõ ÿêóò ñêèõ
ïà öè åí òîâ ñ âðîæ äåí íîé ãëó õî òîé, íà ìè áû ëî ïðî âå äå -
íî ïðÿ ìîå ðå ñåê âå íè ðî âà íèå ãå íà POU3F4 ó GJB2-íå ãà -
òèâ íûõ ïà öè åí òîâ (íå èìå þ ùèõ ìó òà öèé â ãå íå GJB2)
ìóæ ñêî ãî ïî ëà è ñêðè íèíã îá íà ðó æåí íîé ìó òà öèè
p.Trp325Ter (ìå òî äîì ÏÖÐ-ÏÄÐÔ) â êîí ò ðî ëü íîé âû -
áîð êå èç ïî ïó ëÿ öèè ÿêó òîâ. Ðå çó ëü òà òû ýòî ãî ìî ëå êó -
ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà ïî êà çà ëè, ÷òî êðî ìå îá -
ñëå äî âàí íîé ÿêóò ñêîé ñå ìüè, ìó òà öèÿ p.Trp325Ter íå
áû ëà îá íà ðó æå íà íè â âû áîð êå GJB2-íå ãà òèâ íûõ ïà öè -
åí òîâ ñ ïî òå ðåé ñëó õà (n = 68), íè â êîí ò ðî ëü íîé âû áîð -
êå èí äè âè äîâ æåí ñêî ãî ïî ëà èç ïî ïó ëÿ öèè ÿêó òîâ
(n = 123). Òà êèì îá ðà çîì, íàè áî ëåå âå ðî ÿò íî, ÷òî âû ÿâ -
ëåí íûé ñëó ÷àé ñèí ä ðî ìà Gus her â îä íîé ÿêóò ñêîé ñå ìüå 
îáó ñëîâ ëåí ïðè ñóò ñò âè åì ìó òà öèè p.Trp325Ter â ãå íå
POU3F4, âîç íèê øåé â ýòîé ñå ìüå de no vo.
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(East ern Si be ria) with perilymphatic Gusher-deafness syn drome (DFNX2)
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The pro por tion of ge netic deaf ness with X-linked mode of in her i tance (DFNX) is not more than 1-2%. For the first time, we re vealed novel
tran si tion c.977G>A in the POU3F4 gene in hemizygous state in two deaf half-brothers from Yakut fam ily with iden ti cal ab nor mal i ties of in ner
ear spe cific for the perilymphatic Gusher-deafness syn drome (DFNX2, MIM304400), and in het ero zy gous state in their healthy mother and sis -
ter. Tran si tion c.977G>A leads to stop codon (p.Trp325Ter) in the POU-homeodomain of hu man tran scrip tion fac tor (Brain 4) and seg re gates
with hear ing loss in stud ied Yakut fam ily ac cord ing to re ces sive X-linked pat tern of in her i tance. Com puted to mog ra phy ex am i na tion of both
half-brothers dem on strated an ab nor mal di la ta tion of the in ter nal acous tic ca nal (IAC) as well as an ab nor mally wide com mu ni ca tion be tween
the IAC and the in ner ear com part ment. Seg re ga tion of in ner ear mal for ma tions and novel mu ta tion c.977G>A (p.Trp325Ter) in the POU3F4
gene with deaf ness in stud ied Yakut fam ily con firmed as so ci a tion of the POU3F4 gene with clin i cal phe no type of the Gusher syn drome. Mo lec -
u lar ge netic screen ing showed that mu ta tion p.Trp325Ter was not de tected in other GJB2-neg a tive pa tients with hear ing loss (n = 68) nor in
the con trol sam ple of fe males from the Yakut pop u la tion (n = 123). Most likely that the Gusher syn drome in stud ied Yakut fam ily was caused by 
novel de novo mu ta tion p.Trp325Ter in the POU3F4 gene.
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