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Известно,  что  ряд  генов  митохондриального  генома  принимает  участие  в  процессе
звуковосприятия у человека.  Наиболее значимыми из  этих  генов являются отвечающие за
различные рРНК и тРНК - 12S rRNA, tRNASER мутации в которых могут приводить к потери
слуха,  после  приема  некоторых  антибиотиков  аминогликозидового  ряда  (канамицин,
гентамицин,  стрептомицин  и т.д.)  [2].   Считается,  что  мутация  A1555G в гене 12S rRNA
ответственна за  15% чувствительности к  антибиотикотерапии и встречается с  частотой от
0,02% до 0,6% среди больных с нейросенсорной глухотой в различных этнических группах
[1,2,3,4].  Поскольку  применение  антибиотиков  аминогликозидового  ряда,  широко
распространено в  нашей стране,  целью исследования  явилось  изучение частоты  мутации
A1555G в гене 12S rRNA у больных с нейросенсорной тугоухостью и глухотой из Республики
Саха (Якутия). Методом полимеразной цепной реакции с использованием праймеров  [1], с
последующей  HaeIII-рестрикцией  и  прямым  секвенированием,  проведен  молекулярно-
генетический  анализ  на  наличие  мутации А1555G в  гене  12S rRNA у больных  из  РС(Я).
Материалом для исследования послужили образцы ДНК 84 индивидов из 64 неродственных
семей с диагнозом двухсторонняя нейросенсорная тугоухость III-IV, а также 120 практически
здоровых доноров без признаков снижения  слуха из  популяции якутов. ДНК выделяли из
периферической крови методом фенол-хлороформной экстракции с применением протеиназы
К.  Секвенирование  участка  гена  12S rRNA проводили  с  помощью  набора  реагентов  Big
DYEnamictm ET terminator cycle sequencing premix kit (Amersham Pharmacia Biotech, Sweden) на
автоматическом анализаторе  ABI PRIZM 310  DNA automated sequencer. Мутация A1555G в
состоянии гомоплазмии выявлена у 1 пациента, якута по этнической принадлежности и не
зарегистрирована среди больных русских, эвенов, эвенков,  ингушей, украинцев и метисов.
Частота мутации А1555G в общей выборке больных составила 1,6% (среди пациентов якутов
2%). В популяции якутов (N=120) данная мутация регистрировалась с частотой 0,8%. Таким
образом, на основании полученных результатов, в Республике Саха (Якутия) целесообразно
проводить  скрининг  на  чувствительность  к  антибиотикам  аминогликозидового  ряда,  для
профилактики нарушений процесса звуковосприятия.  
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