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СЛУХОСОХРАНЯЮЩАЯ ТЕРАПИЯ ПРИ МУТАЦИИ 35DELG ГЕНА
КОННЕКСИНА 26 (GJB2): ВОЗМОЖНЫЕ НАПРАВЛЕНИЯ ПОИСКА
С. Г. Журавский

Государственный медицинский университет им. акад. И. П. Павлова,
г. Санкт'Петербург
(Ректор – проф. М. Д. Дидур)

Молекулярные, и в частности молекулярно>генетические, условия патологических процес>
сов сегодня являются не только объектом выявления этиологии, изучения патогенеза, но и ста>
новятся основой для разработки мер первичной профилактики, лечения и своевременной реа>
билитации. В ЛОР патологии в первую очередь это относится к наследственной доречевой
рецессивной сенсоневральной тугоухости (СНТ) при мутациях гена белка щелевых контактов
коннексина 26 (GJB2), в частности 35delG.

Мутация 35delG является мажорной для европейского населения, представляя 50–70%
случаев всех известных мутаций гена GJB2 [8]. В связи с этим во всем мире мутацию 35delG
считают первостепенным объектом для исследования при подозрении на генетическую приро>
ду доречевой СНТ у белого населения, что также правомерно и для территорий России, исто>
рически населяемых народами европеоидной расы [3; 4; 5; 6; 7].

Учитывая известные представления о молекулярном патогенезе мутации 35delG, есть ос>
нования считать, что дети>носители рождаются с сохранным слухом. Это подтверждают как
клинические данные отсутствия глухоты при рождении, поскольку в том случае аудиотест
и исследование отоакустической эмиссии не выявляют признаков слуховой дисфункции, так
и экспериментальные исследования. У новорожденных мутантных мышей с нокаутным геном
Cx26 при морфологическом анализе внутреннего уха выявляют нормально развитый спираль>
ный орган. Признаки клеточной смерти волоскового нейроэпителия в этом случае начинают
отмечаться с 14 дня постнатального развития – с момента начала слышания [15].

При коннексиновых мутациях быстро прогрессирующее угнетение слуха клинически уже
может быть заметным к 6–8 месяцу – 1 году. Однако подозрения на нарушение слуха возника>
ют, как правило, значительно позже по причине невнимательности медицинского персонала,
осуществляющего патронаж и родителей. Эти фенотипические особенности стали основани>
ем для внедрения в странах, где имеется значительное распространение гетерозиготных носи>
телей 35delG, например в Греции, ДНК>скрининга всех новорожденных с целью раннего
(а именно, еще на доклиническом этапе) выявления носительства 35delG, со временем обли>
гатно приводящего к развитию глубокой утраты слуха [13].

Этапом, следующим за выявлением доречевой тугоухости, становится последовательность
реабилитационных мероприятий, направленных на предотвращение, в период отсутствия им>
пульсации от слухового рецептора, невосполнимого в последующих периодах жизни ребенка
и взрослого, недоразвития центрального звена слухового анализатора, речедвигательной коры
[2]. Стратегия реабилитации пациентов с глубокими нарушениями слуха коннексиновой при>
роды сегодня считается разработанной (двухстороннее слухопротезирование, кохлеарная им>
плантация, ранние сурдопедагогические занятия). Проблема остается только в ранней диагно>
стике, что позволяет оперативно получить слуховые аппараты, своевременно определить
показания для операции кохлеарной имплантации, выполнить ее и начать профессиональные
сурдопедагогические занятия. Сегодня, когда внедрение государственной программы аудио>
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