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введение

Наиболее распространёнными генетически-
ми причинами поражения печени являются 
альфа-1 антитрипсин недостаточность, наслед-
ственный гемохроматоз, а также болезнь виль-
сона-коновалова. в связи с частным отсутстви-
ем специфических проявлений и размытой 
симптоматикой данные синдромы остаются 
не подтвержденными, что ведет к необрати-
мым клиническим последствиям.

цель исследования

разработка комплексного генетического об-
следования на генетические причины пораже-
ния печени.

Материалы и Методы

для определения патологических аллелей 
piZ и piS гена SERPINA1, c282y и h63d гена 
HFE и h1069Q гена ATP7B была разработана 
система пцр реального времени с использова-
нием taqman проб (thermofisherScientific, 
сша). для разработки комплексного метода 
лабораторного обследования на генетические 
причины поражения печени были собраны две 
группы пациентов. в первую группу входило 
30 больных с недифференцированным пораже-
нием печени, у которых были исключены ви-

русные, токсические и аутоиммунные причины 
заболевания. во вторую группу входили доно-
ры крови отрицательные на носительство ви-
русов гепатита в и гепатита с, у которых не на-
блюдалось лабораторных и клинических про-
явлений поражения печени. с использованием 
разработанного комплексного протокола было 
проведено обследование в двух группах.

результаты

проведённая валидация и стандартизация 
методов пцр в реальном времени для иденти-
фикации мутаций в генах SERPINA1, HFE, 
ATP7B показала высокую лабораторную чув-
ствительность тестов и их робастность. во вто-
рой группе пациентов ни у одного из доноров 
не было обнаружено патологических измене-
ний. в первой группе пациентов у 55% пациен-
тов были выявлены генетические аберрации 
в одном из исследуемых генов.

заклЮчение

распространённость генетических синдро-
мов, ассоциированных с поражением печени, от-
носительно высока у пациентов, у которых были 
исключены вирусные, токсические и аутоим-
мунные заболевания печени. комплексное гене-
тическое обследование позволяет подтвердить 
основные наследственные заболевания печени.


