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Актуальность. Различия исходов у больных с сопоставимой тяжестью 

повреждения частично объясняются генетически детерминированными 

особенностями реализации вторичного повреждения (Weaver S.M. и соавт., 2014; 

Zeiler F.A. и соавт., 2021). Функциональная значимость отдельных 

полиморфизмов установлена: замена в промоторе гена интерлейкина-6 изменяет 

уровень транскрипции и продукции цитокина (Fishman D. и соавт., 1998), замена 

Ala16Val нарушает митохондриальный транспорт супероксиддисмутазы (Broz 

M. и соавт., 2022), вариант C677T гена метилентетрагидрофолатредуктазы 

сопряжён с гипергомоцистеинемией (Kumar A. и соавт., 2015). Клиническое и 

прогностическое значение генетических маркёров при черепно-мозговой травме 

обсуждалось и в отечественной литературе (Александрова Е.В. и соавт., 2014). 

Вместе с тем частоты этих вариантов существенно различаются между 

популяциями, а данные для населения Центральной Азии отсутствуют. Проверка 

соответствия распределения генотипов равновесию Харди-Вайнберга признана 

обязательным условием достоверности ассоциативных исследований (Salanti G. 

и соавт., 2005; Saadat M., 2024). 

Цель исследования. Определить частоты минорных аллелей шести 

полиморфизмов генов воспаления, антиоксидантной защиты, эндотелиальной 

функции и фолатного обмена у больных с открытой черепно-мозговой травмой 

и у практически здоровых лиц, а также оценить соответствие распределения 

генотипов равновесию Харди-Вайнберга. 

Материал и методы. Генотипированы 101 больной с открытой черепно-

мозговой травмой и 80 практически здоровых лиц, сопоставимых по полу, 

возрасту и этнической принадлежности. Геномную ДНК выделяли на 

силикагелевой мембране (QIAamp DNA Blood Mini Kit, QIAGEN, Германия), 

чистоту оценивали на спектрофотометре NanoDrop 2000 (Thermo Fisher 

Scientific, США). Генотипирование выполняли методом полимеразной цепной 

реакции в реальном времени с аллельной дискриминацией (TaqMan SNP 

Genotyping Assays) на амплификаторе CFX96 Touch (Bio-Rad Laboratories, 

США); 10% образцов генотипировали повторно. Исследованы полиморфизмы 
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APOE rs769452, IL-6 rs1800795, TNF-α rs1800629, SOD2 rs4880, eNOS rs1799983 

и MTHFR rs1801133. Соответствие равновесию Харди-Вайнберга проверяли 

критерием хи-квадрат согласия, частоты сравнивали критерием хи-квадрат с 

поправкой Йейтса. 

Результаты. Частота минорного аллеля в основной и контрольной группах 

соответственно составила: APOE (Pro) 16,8% и 10,6%, IL-6 (C) 34,7% и 23,8%, 

TNF-α (A) 18,8% и 12,5%, SOD2 (Val) 38,6% и 27,5%, eNOS (T) 26,7% и 20,0%, 

MTHFR (T) 28,7% и 22,5%. По всем шести локусам направление различия 

совпадало: минорный аллель чаще встречался у больных. 

Статистической значимости различие достигло для двух полиморфизмов: 

IL-6 rs1800795 (хи-квадрат 4,56; p=0,03; отношение шансов 1,69; 95% 

доверительный интервал 1,07-2,69) и SOD2 rs4880 (хи-квадрат 4,45; p=0,03; 

отношение шансов 1,65; 95% доверительный интервал 1,06-2,58). Для остальных 

четырёх локусов значения p находились в пределах 0,13-0,22, что связано с 

меньшей частотой минорных аллелей и соответствующим ограничением 

статистической мощности при данном объёме выборок. 

Распределение генотипов всех шести полиморфизмов в обеих группах не 

отклонялось от равновесия Харди-Вайнберга: в основной группе значения p 

составили от 0,13 (APOE) до 0,98 (SOD2), в контрольной от 0,20 (APOE) до 0,98 

(SOD2). Наблюдаемая гетерозиготность у больных превышала контрольные 

значения по всем локусам, наибольшей она была для SOD2 rs4880 (0,48 против 

0,40) и IL-6 rs1800795 (0,42 против 0,33). Наименьшая частота минорного аллеля 

установлена для APOE rs769452, что ограничивает интерпретацию результатов 

по данному маркёру и требует его рассмотрения как разведочного. 

Выводы. 1. Впервые определены частоты минорных аллелей шести 

полиморфизмов у больных с открытой черепно-мозговой травмой и у 

практически здоровых лиц изученной популяции; по всем локусам минорный 

аллель чаще встречается у больных. 

2. Различия достигают статистической значимости для полиморфизмов IL-

6 rs1800795 (34,7% против 23,8%; p=0,03) и SOD2 rs4880 (38,6% против 27,5%; 

p=0,03). 

3. Распределение генотипов всех шести полиморфизмов в обеих группах 

соответствует равновесию Харди-Вайнберга, что подтверждает 

репрезентативность выборок и корректность процедуры генотипирования. 
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