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Результаты эпидемиологических исследований позволяют предполагать, что генетические фак-
торы могут обуславливать до 15-20% вариабельности сердечно-сосудистых заболеваний атеросклероти-
ческого генеза *1+. При этом все известные полиморфизмы ядерного генома объясняют около 5% случа-
ев клинических проявлений атеросклероза *2+. В последние годы значительное внимание уделяется ро-
ли повреждений митохондриальной ДНК (мтДНК) в патогенезе атеросклероза *3+. Гипотетический меха-
низм атерогенного действия мутаций мтДНК заключается в усиленной продукции активных форм кисло-
рода, увеличении окислительного стресса, развитии митохондриальной дисфункции, нарушении мета-
болизма клеток, развитии воспалительной реакции, и, наконец, клеточной смерти *4+. Нами были полу-
чены доказательства связи мутаций мтДНК с атеросклерозом. По меньшей мере 10 митохондриальных 
мутаций в 8 генах, кодирующих 12S субъединицу рибосомальной РНК, транспортную РНК лейцина, цито-
хром B и 1, 2, 5 и 6 субъединицы NADH-дегидрогеназы, достоверно ассоциированы с атеросклеротиче-
скими поражениями *5-7+. Более того, выявлены ассоциации данных мутаций со степенью выраженно-
сти субклинического атеросклероза сонных артерий, оцениваемой по толщине интимо-медиального 
комплекса *8-10+. В наших последних исследованиях, в том числе, с использованием полногеномного 
секвенирования мтДНК из клеток крови участников исследований, также выявлена высокая сопряжен-
ность мутаций митохондриального генома с ИБС и инфарктом миокарда. Выявлены наиболее распро-
страненные проатерогенные и антиатерогенные гаплотипы мутаций мтДНК. Получена панель из 25 ва-
риантов мтДНК, ассоциированных с атеросклерозом. В заключение, мы можем утверждать, что мутации 
митохондриального генома являются механистическими биомаркерами как сердечно-сосудистых, так и 
метаболических заболеваний, хотя сходство клинических фенотипов и общность факторов риска заболе-
ваний не означает сходства генетического фона. В настоящее время наши исследования направлены на 
создание клеточных линий – цитоплазматических гибридов, воспроизводящих патогенный митохондри-
альный генотип, для изучения клеточных механизмов атерогенеза, обусловленных повреждением 
мтДНК и митохондриальной дисфункцией.  

Исследование выполнено за счет гранта Российского научного фонда (проект №14-14-01038). 
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