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Введение. Лейкодистрофия и приобретенная микроцефалия с или без дистонии (LDAMD, OMIM #616763) является тяжелым аутосомно-рецессивным нейродегенеративным расстройством, впервые описанным в 2016 году. На сегодняшний день в мировой литературе описано лишь ограниченное число случаев – это пациенты с выраженной неврологической симптоматикой. С помощью секвенирования экзома и генома, у некоторых пациентов обратившихся к врачу-генетику были обнаружены гетерозиготные носительства варианта c.610C>T (p.Arg204Trp) в гене PLEKHG2, который отвечал за развитие LDAMD [1, 2].
Цель работы. Определить частоту патогенного варианта c.610C>T (p.Arg204Trp) в гене PLEKHG2 среди якутcкой популяции.
Материалы и методы. Анализ частоты патогенного варианта был проведен с помощью ПЦР-ПДРФ исследования. Для выборки здоровой якутской популяции использовались 100 ДНК из Банка ДНК (НИЛ «Молекулярная медицина и генетика человека» МИ СВФУ). Визуализация результатов на 2% агарозном геле. 
Результат. На данном этапе был проведен анализ ДНК у 73 здоровых индивидов. Из них было выявлено 13 (17,8%) носительств гетерозиготного варианта c.610C>T (p.Arg204Trp) в гене PLEKHG2 и гомозиготного – 4 (5,5%). Частота гетерозиготного носительства c.610C>T (p.Arg204Trp) в гене PLEKHG2 составляет 1:5,6.
Заключение. Выявленные результаты дают основания для дальнейшего изучения данного патологического варианта в гене PLEKHG2. Необходимо сопоставить полученные результаты с клиническими проявлениями у индивидов с гомозиготным носительством варианта. 
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