
Дисплазии соединительной ткани (ДСТ) – 

наследственные нарушения соединительной ткани 

(СТ) мультифакторной природы, объединенные в 

синдромы и фенотипы на основе общности внеш-

них и/или висцеральных признаков и характери-

зующиеся многообразием клинических проявле-

ний от доброкачественных субклинических форм 

до полиорганной и полисистемной патологии с 

прогредиентным течением [1].

Для этих заболеваний в педиатрической прак-

тике характерны высокая частота, выраженный 

клинический полиморфизм, сложность диагно-

стики и лечения [2]. В настоящее время в Рос-

сийской Федерации сформировалось несколько 

центров и школ по изучению различных аспектов 

проблемы ДСТ: Москва (В.Ф. Демин, А.Н. Се-

мячкина), Санкт-Петербург (Э.В. Земцовский, 

Т.И. Кадурина), Тверь (С.Ф Гнусаев), Иваново 

(В.В. Чемоданов, Е.Е. Краснова), Омск (Г.И. Не-

чаева, И.А. Викторова), Барнаул (З.С. Баркаган, 

А.В. Суворова). Недостаточно изучена взаимо-

связь между внешними фенотипическими призна-
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Genetic polymorphism (GP) of collagen I type α1 (COL1A1 rs 1800012), Taq1 gene of vitamin D recep-
tor (VDR rs 731236), plasmionogen activator inhibitor type 1 (PAI1) and rate of genotypes of xenobitics 
detoxication – glutathione transferases (GST T1, GST M1) and arilamine-N actetyl transferase (NAT2) 
were determined in 76 children with complex of connective tissue dysplasia (CTD) signs. Functionally 
unfavourable alleles (genes COL1A1 and VDR, alleles s and t correspondingly) and also genes GST M1 
«zero» genotype 0/0), NAT2 («slow» s-alleles) and gene PAI1 («rapid» genotype 4G/4G) do not play sig-
nificant role in CTD pathogenesis. Rate of «zero» genotype of GST T1 gene in children with CTD is more 
than in population (44,1% vs 19,3%). Rate of genotype TT Taq1 GP VDR gene (rs 731236) in children with 
CTD is less than in population, but rate of heterozygosity (Tt genotype) was more than in control group. 
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жительных значений гена GST T1 среди детей 1-й 

группы значимо выше популяционных данных 

(44,1 и 19,3%; p<0,01). Различий в частоте нуле-

вых и положительных значений генов GST М1 не 

выявлено (57,4 и 65,9%). Результаты определения 

данных генотипов представлены на рис. 2.

Частота гомозигот n/n по мутантному гену 

NAT2 и частота мутантных аллелей s в 1-й груп-

пе не отличается от популяционных данных. 

Частотное распределение аллелей гена PAI1 в 1-й 

группе не отличается от популяционного. У детей 

с марфаноподобным фенотипом частота «нуле-

вых» генотипов по гену GST T1 выше, чем в попу-

ляции (40,0 и 19,3%; p<0,005). 

Выводы

1. Функционально неблагоприятные аллели, 

важные для ремоделирования костной ткани (ген 

коллагена COL1A1 и ген рецептора витамина D 

– VDR: аллели s и t соответственно), а также 

гены системы детоксикации ксенобиотиков GST 

М1 («нулевой» генотип 0/0), NAT2 («медленные» 

s-аллели) и ген ингибитора активатора плазми-

ногена PAI1 (быстрый генотип 4G/4G) не играют 

существенной роли в патогенезе ДСТ. 

2. Частота «нулевого» генотипа по гену систе-

мы детоксикации GST T1 у детей с ДСТ более, чем 

вдвое превышает таковую для данного полимор-

физма в популяции (44,1 и 19,3%) и положитель-

но коррелирует с развитием ДСТ.

3. В группе детей с ДСТ при снижении МПКТ 

генотип SS полиморфизма +1245 гена COL1А1 (rs 

1800012) выявляется чаще, а генотип Ss – реже, 

чем в группе сравнения. При нормальной МПКТ 

в группе детей с ДСТ такой закономерности не 

отмечается; у детей с ДСТ генотип TT Taq1 поли-

морфизма гена VDR (rs 731236) встречается реже, 

а гетерозиготный вариант (генотип Tt) – чаще, чем 

в группе сравнения. 

4. В подгруппе детей с марфаноподобным фено-

типом генотипы SS гена COL1А1 и Tt гена VDR 

встречаются чаще, чем в группе сравнения (53,8 и 

33,3%; 54,6 и 33,3% соответственно). 
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Рис. 2. Частота генотипов генов GST М1 и GST T1 у 
детей 1-й группы и в популяции Северо-Западного 
региона РФ.
*p<0,01; **p<0,02.
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