
ды». К таким факторам можно отнести: уровень социальных отношений, неблагопри-
ятное де -
ство групп социального и медици нь оказания медицинских услуг 
(лечебных и диагностических) я по данному заболеванию. 

Летальн  области в 
2000–2010 г ем состав-
ляет  заболев  летальности зарегистри-
рова г. Случаи с летальным исходом за этот год составили 50,1 % (163 слу-
чая) 

ти от туберкулеза с бактериовыделением свя-
зано

 с 
бакт

УДК

 образования 

 
ролью 

мит

наследст-
венн

шению  

йствие окружающей среды, большая скученность населения, большее количе
нского риска, урове

, осведомленность населени
ость от бациллярных форм туберкулеза у населения Гомельской
г. продолжает ровне и в средноставаться на довольно высоком у

ших. Наиболее высокие показатели 21% от числа
ны в 2007 
от общего числа заболевших (325 человек). В 2010 г. показатель смертности от ба-

циллярного туберкулеза был равен 9,09 на 100 тыс. населения (в 2009 г. ― 7,7 на 100 
тыс. населения), летальность составила 34 % от общего числа заболевших. 

Увеличение смертности и летальнос
 с особенностями современного отрицательного патоморфоза туберкулеза, харак-

теризующегося острым прогрессирующим течением процесса, преобладанием лекарст-
венно-устойчивых форм, которые плохо поддаются лечению даже современными про-
тивотуберкулезными средствами. 

Заключение 
Территории с высоким и очень высоким уровнем заболеваемости туберкулезом
ериовыделением относятся к территориям повышенного риска распространения 

заболевания и требуют высокого внимания, настороженности, а также высокого уровня 
проведения профилактических и противоэпидемических мероприятий. 
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Введение 
В настоящее время существуют самостоятельные научные направления, такие как

мит  ключевой охондриология и митохондриальная медицина, что обусловлено
охондрий в жизнедеятельности организма и наличием большого числа патологий, 

связанных с дефектами этого органоида. 
Митохондриальные заболевания — гетерогенная группа заболеваний, 
ого и приобретенного генеза, характеризующихся нарушением функций митохон-

дрий. К настоящему времени известно более 200 заболеваний, вызванных мутацией 
митохондриальной ДНК (мтДНК) [1]. Частота митохондриальных болезней варьирует в 
популяциях от 1:5000 до 1:35000 [2]. 

Заболевания митохондриальной природы характеризуются рядом особенностей. 
Полисистемность, полиорганность, «необъяснимость» сочетания симптомов объ-

ясняются поражением органов, имеющих близкий «порог» чувствительности к нару-
 окислительного фосфорилирования. Наличие острых эпизодов обуславливается



срывом баланса между потребностями ткани в энергообеспечении и уровнем анаэроб-
ного дыхания. Сроки манифестации вариабельны (от 1-го до 7-го десятилетия жизни), 
так как количество мутантной мтДНК в тканях может изменяться с течением времени. 
Симптоматика усугубляется с возрастом вследствие нарастания числа мутаций мтДНК 
и ослабления интенсивности окислительного фосфорилирования. Проявления заболе-
вания могут отличаться у разных пациентов, даже при наличии одинакового молеку-
лярного дефекта. Это определяется местом накопления мутантной ДНК и зависимо-
стью органа от аэробного дыхания.  

В наследовании мутаций мтДНК есть свои особенности. 
Гетероплазмия (наличие в ооците мутантных и нормальных копий мтДНК). По-

этому сиблинги могут наследовать от матери мутантную мтДНК, но фенотипически 
отличаться.  

Материнский тип наследования 
Эффект «бутылочного горлышка» (уменьшение количества и неравномерное рас-

пределение митохондрий при формировании ооцитов).  

ондриальных заболеваний. 

ением окисления жирных кислот, карнити-
ново рувата, цикла Кребса, работы дыхательной цепи, сопря-
жен

ых болезней связан с нарушением биохимических про-
цесс

и-
фер

ого энергии: нейроны, мышечные волокна, кардиомио-
циты -
ные ции ради-
кало

крытие этих каналов 
влеч

то-
нам

 фенотипом опре-
деля

Пороговый эффект. Для проявления мутаций в энергозависимых тканях необходи-
ма доля мутантных ДНК выше 60–70 %, в менее энергозависимы — выше 90 %.  

Вариация доли мутантных молекул в разных тканях. 
Для митохондриальных болезней характерно также спорадическое наследование и 

наследование, подчиняющееся менделевским законам [3].  
Существует несколько классификаций митох
Этиологическая классификация (по В. И. Иванову, 2006) включает митохондри-

альные болезни, связанные с дефектами мтДНК, ядерной ДНК, интергеномных взаимо-
действий. Патогенетическая (биохимическая) классификация подразделяет митохонд-
риальные болезни на: обусловленные наруш

го цикла, метаболизма пи
ия окисления и фосфорилирования [4]. 
Патогенез митохондриальн
ов, происходящих в митохондриях. Явление гетероплазмии определяет существо-

вание в одной клетке нормальных митохондрий и митохондрий с нарушенной функци-
ей. За счет первых клетка может функционировать какое-то время. Если продукция 
энергии в ней падает, ниже определенного порога, происходит компенсаторная прол

ация всех митохондрий, включая дефектные. В худшем положении оказываются 
клетки, которые потребляют мн

. Из-за утечки в дыхательной цепи митохондрии постоянно продуцируют свобод
 радикалы на уровне 1–2 % поглощенного кислорода. Количество продук
в зависит от мембранного потенциала митохондрий, на изменения которого влияет 

состояние АТФ-зависимых калиевых каналов митохондрий. От
ет за собой возрастание образования свободных радикалов, повреждение других 

белков митохондриальных мембран и мтДНК. ДНК митохондрий не защищена гис
и и хорошо доступна для радикалов, что проявляется в изменении уровня гетеро-

плазмии. Принято считать, что наличие 10 % митохондрий с измененной ДНК не ока-
зывает влияния на фенотип [1]. 

Отсутствие строгой связи между сайтом мутации и клиническим
ет сложность диагностики митохондриальных болезней. Одна и та же мутация мо-

жет вызывать разные симптомы, а один и тот же клинический фенотип может форми-
ровать разные мутации. Поэтому для постановки диагноза митохондриального заболе-
вания важен комплексный генеалогический, клинический, биохимический, морфологи-
ческий (гистологический), генетический анализ. 



Генеалогический анализ подразумевает изучение семейного анамнеза. Наличие 
синд

ления. 

флексов, инсультоподобные эпизоды, гемианопсия. 

е проводимости. 

ие явления (рвота, диарея), ат-
роф

в энергети-
ческ

уктов перекисного окисления липидов, высокая мо-
чева

овую, элек-
трон

личные виды специальной окраски, в 
том 

ероховатых) красных волокон (RRF – «ragged» red fibres) в 
коли при окраске по Гомори, Альтману напоминает разрыв волокон 
по п

ше-
нием формы и размера крист, наличи дриях паракристаллических включе-
ний

и нормальной мтДНК подтверждает диагноз митохонд-

рома внезапной младенческой смерти, кардиомиопатий, деменций, раннего ин-
сульта, ретинопатий, диабета, задержки развития может указывать на митохондриаль-
ную природу имеющегося заболевания [2]. 

Клинические прояв
Миопатический синдром: слабость и атрофия мышц, мышечные боли, неперено-

симость физической нагрузки. 
ЦНС и органы чувств: летаргия, кома, задержка психомоторного развития, деменция, 

атаксия, дистония, эпилепсия, миоклонические судороги, пигментный ретинит, атрофия 
зрительных нервов, нистагм, катаракта, офтальмоплегия, птоз, гипоакузия, дизартрия, 
снижение глубоких сухожильных ре

Периферическая НС: аксональная нейропатия, нарушение двигательной функции 
гастроинтестинального тракта. 

Сердечно-сосудистая система: кардиомиопатия, аритмия, нарушени
Печень: прогрессирующая печеночная недостаточность, гепатомегалия. 
Почки: тубулопатия (по типу синдрома Де Тони-Дебре-Фанкони: фосфатурия, 

глюкозурия, аминацидурия), нефрит, почечная недостаточность. 
Желудочно-кишечный тракт: частые диспептическ
ия ворсинок кишечника, экзокринная недостаточность поджелудочной железы. 
Эндокринная система: сахарный и несахарный диабет, задержка роста, нарушение 

полового развития, гипотиреоз, гипопаратиреоидизм, гипоталамо-гипофизарная недос-
таточность, гиперальдостеронизм. 

Система кроветворения: панцитопения, макроцитарная анемия. 
Биохимические проявления очень разнообразны: ацидоз, кетоз, увеличение уровня 

лактата, пирувата, аммиака, аминокислот, жирных кислот с разной длиной цепи, повы-
шение содержания миоглобина, снижение активности отдельных ферменто

ого обмена в митохондриях, снижение содержания общего карнитина в крови, уве-
личение содержания в крови прод

я экскреция органических кислот. 
Морфологический анализ (по Л. З. Казанцевой, 2001) включает свет
ную микроскопию и гистохимические методы, выявляющие нарушения количества 

и строения митохондрий, признаки их дисфункций и снижения активности митохонд-
риальных ферментов. 

При световой микроскопии применяют  раз
числе для выявления активности митохондриальных ферментов и выявляют: 
— феномен «рваных» (ш
честве более 5 % (
ериферии и обусловлен скоплением пролиферирующих генетически измененных 

митохондрий под сарколеммой); 
— гистохимические признаки недостаточности митохондриальных ферментов 

(цикла Кребса, респираторной цепи); 
— субсарколемальное накопление гликогена, липидов, кальция. 
При электронной микроскопии определяют: пролиферацию митохондрий, скопле-

ния аномальных митохондрий под сарколеммой, полиморфизм митохондрий с нару
е в митохон

, наличие митохондриально-липидных комплексов. 
Генетический анализ: любой вид митохондриальной мутации с достаточно высо-

ким соотношением аномальной 
риального заболевания или синдрома. Отсутствие митохондриальной мутации позволя-



ет предполагать у пациента наличие патологии, связанной с мутацией ядерной ДНК. 
При проведении генетического анализа необходимо не только определить мутацию, но 
оценить количество мутантных мтДНК. Оценка уровня гетероплазмии включает детек-
цию мутации, но методы обнаружения мутации не всегда учитывают уровень ее гете-

ровня гетероплазмии используют: 
ы (наиболее 

трудоемкий и
—  при 

меньше
— денатурирую атографию — дает 

воспро ковые 
мутации), находящихся в с уровня гетероплазмии бо-
ее точна по сравнению с двумя предыдущими). 

реальном времени — используется для обнаружения и количественной 
оцен

физм

 

атоформными рас-
стро

роплазмии. Для определения мутации и у
— метод клонирования — дает достоверные количественные результат

 продолжительный); 
центной ПЦР — предоставляет более точметод флуорес ные результаты

й трудоемкости (не позволяет выявлять мелкие делеции и вставки); 
щую высокоразрешающую жидкостную хром

изводимые результаты при любых видах мутаций (делеции, вставки, точ
остоянии гетероплазмии (оценка 

л
— ПЦР в 
ки мутаций мтДНК [5].  
Заключение 
Митохондриальные заболевания актуальны в настоящее время не только для невро-

логов, педиатров, кардиологов, но и для врачей других специальностей в силу полимор-
а клинических проявлений, сложности диагностики и лечения. На данном этапе 

развития митохондриальной медицины актуальным является вопрос предотвращения пе-
редачи патогенной мтДНК от матери к детям. С этой целью используют донорские яйце-
клетки, ЭКО, предимплантационную и пренатальную генетическую диагностику. На 
стадии разработки находятся методики цитоплазматического и ядерного транспорта. 
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Введение 
Проблема диагностики и эффективного лечения пациентов с сом
йствами уже много лет является актуальной для врачей различных специальностей, 

так как это пациенты, которые многократно годами посещают различных специалистов, 
предъявляют многочисленные жалобы, обследуются без результата и лечатся без эффекта. 

Главным признаком соматоформных расстройств является повторяющееся возник-
новение физических симптомов, которые якобы обусловлены расстройством соматиче-
ской системы или органа, которые в основном или полностью находятся под контролем 

 


