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Наследственная моторно-сенсорная нейропатия 6С типа (НМСН6С) — это редкое аутосомно-рецессивное заболевание, поражающее периферические нервы. Патология относится к аксональному типу и характеризуется классической триадой симптомов: прогрессирующей слабостью мышц дистальных отделов конечностей (в первую очередь ног), деформацией стоп (pes cavus, молоткообразная деформация пальцев) и атрофией мелких мышц кистей. Отличительной чертой данного типа нейропатии является присоединение в зрелом возрасте атрофии зрительного нерва, ведущей к ухудшению зрения. Заболевание ассоциирована с патогенным вариантом в гене PDXK. НМСН6С является орфанным заболеванием: к настоящему времени в мире описано лишь 6 пациентов из 3 неродственных семей [1, 2]. За время изучения данной патологии нами выявлено 80 больных из 69 неродственных семей в Республике Саха (Якутия) у которых обнаружили патогенный вариант с. 659G>A в гене PDXK в гомозиготном состоянии. 
Целью исследования является определение частоты гетерозиготного носительства наследственной моторно‑сенсорной нейропатии 6С типа у здоровых якутов, эвенков и русских. 
Материалы и методы. Популяционная выборка из здоровых лиц составила: якуты - 96 человек, эвенки – 50 человек и русские 72 индивида. Использовали метод ПЦР в реальном времени с флуоресцентными зондами на базе научно-исследовательской лаборатории «Молекулярная медицина и генетика человека» МИ СВФУ. 
Результаты. Исследованы образцы ДНК здоровых людей из неродственных семей (якуты, эвенки и русские). В результате проведенного анализа было выявлено гетерозиготное носительство у 3 человек из 96 у якутов, у эвенков и русских не обнаружили гетерозиготного носительства.
Заключение. Частота гетерозиготного носительства в якутской популяции составила 3,1%, что свидетельствует о необходимости проведения профилактических мер посредством популяционного генетического скрининга и пренатальной диагностики в отягощенных якутских семьях.
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