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Введение. Несовершенный остеогенез (НО) это наследственные гетерогенное заболевание соединительной ткани, которое характеризуется повышенной ломкостью костей, и их склонностью к патологическим переломам, и другими симптомами. И в большинстве случаев обусловлен мутациями в генах коллагена I типа – COL1A1 и COL1A2, а также рецессивными мутациями в гене SERPINF1. Частота встречаемости заболевания колеблется от 1/10000 до 1/20000 новорожденных [1]. 
Цель исследования. Ретроспективный анализ случаев несовершенного остеогенеза в Якутии с последующим молекулярно-генетическим профилированием.
Результаты исследования. Было проанализировано 79 индивидов: 56 - с клиническими проявлениями, 23 - родственники без симптомов. У многих пациентов с НО выявлены переломы, низкий рост, сине-серый оттенок склер, несовершенный дентиногенез, прогрессирующий отосклероз, слабость связок, но не выявлены грубые системные нарушения минерального обмена. Географическое распределение случаев заболевания показало наибольшую встречаемость в городе Якутске и Верхневилюйском районе. Не наблюдалось различий в распределении заболевания по полу. Большинство пациентов с НО были саха. По результатам таргетного секвенирования, у 19 пациентов выявлено 20 генетических вариантов. Из них, 70%, были в гене COL1A1, 25% – в COL1A2 и 5% – в гене SERPINF1. Миссенс-мутации - 52.6%, и все из них приводили к замене аминокислоты глицина. При этом глицин чаще всего заменялся на серин – в 55.5% случаев. Также почти половина всех вариантов, 47.4%, приводили к образованию преждевременного стоп-кодона. Нами был обнаружен интронный вариант в гене COL1A1, 5 ранее не описанных вариантов в литературе и базе данных. 
Выводы. Варианты в гене COL1A1 составили 70%, что соответствует литературным данным и гипотезе - COL1A1 более восприимчив к мутациям, поскольку больше альфа-1 цепей внедряется в коллагеновые фибриллы.
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