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Целью представленной работы стало изучение частоты встречаемости полиморфизма С677Т 
гена MTHFR в белорусской популяции. Подобные исследования в Республике Беларусь носят 
фрагментарный характер и не систематизированы, к тому же объективная оценка влияния 
генетических полиморфизмов на функциональные особенности метаболических систем организма 
невозможна без предварительного анализа популяционных частот. 

Ген MTHFR у человека расположен на коротком плече первой хромосомы. Кодирует 
аминокислотную последовательность фермента 5,10-метилентетрагидрофолатредуктазы. Он 
относится к группе флавопротеинов. MTHFR является ключевым ферментом фолатного цикла, 
катализирует восстановление 5,10-метилентетрагидрофолята в 5-метилтетрагидрофолат. 
Последний является активной формой фолиевой кислоты необходимой для образования 
метионина из гомоцистеина и далее  S-аденозилметионина, играющего ключевую роль в 
процессе метилирования ДНК. Дефицит MTHFR  приводит к снижению метилирования ДНК, что 
ведёт к активизации многих клеточных генов, в том числе онкогенов. Кроме того, происходит 
избыточное накопление гомоцистеина  промежуточного продукта синтеза метионина. В случае 
сниженной активности MTHFR во время беременности усиливается влияние тератогенных и 
мутагенных факторов внешней среды. 

Известно несколько вариантов последовательности ДНК (генетический полиморфизм), 
связанной с этим геном. Один из наиболее изученных однонуклеотидных полиморфизма  это 
C677T (вызывает возникновение дефицита метилентетрагидрофолатредуктазы). 

Мутация С677Т характеризуется тем, что нуклеотид цитозин (C) в позиции 677, относящейся к 
4-му экзону, заменен на тимидин (T), что приводит к замене аминокислотного остатка аланина на 
остаток валина в сайте связывания фолата. У лиц, гомозиготных по данной мутации, отмечается 
термолабильность MTHFR и снижение активности фермента примерно до 35% от среднего 
значения. Кроме того, у лиц, гомозиготных по данной мутации, отмечается нарушенное 
распределение фолатов в эритроцитах. Наличие этой мутации сопровождается повышением 
уровня гомоцистеина в крови. 

Была обнаружена корреляция частоты аллеля 677T в популяции с частотой дефектов нервной 
трубки. В настоящее время связь дефектов нервной трубки у плода с гомозиготностью матери по 
аллелю 677T считается доказанной [1]. У лиц с тяжелыми дефицитами MTHFR часто 
обнаруживаются психические нарушения, отвечающие на терапию фолиевой кислотой. Поэтому 
существует гипотеза, что аллель 677T связан с повышенным риском развития шизофрении, 
тяжелых депрессивных нарушений и других психозов [2]. Наличие гомозиготной формы 677Т/Т 
приводит к почти 10-кратному повышению риска гипергомоцистеинемии (ГГ). Коррекцию ГГ 
можно провести дополнительным введением в рацион кофакторов: витаминов В12, В1 и В6 [3]. 
Имеются немногочисленные исследования генотипа MTHFR при онкогинекологических 
заболеваниях. Изучался полиморфизм С677Т гена MTHFR в большой группе еврейских женщин, 
заболевших раком молочной железы и яичника. Женщины с гетерозиготным генотипом С/Т имели 
двойной онкологический риск, а у больных с гомозиготным генотипом Т/Т риск был повышен 
втрое по сравнению с контрольной группой [4]. 

Исследования проводились на базе НИЛ лонгитудинальных исследований УО «Полесский 
государственный университет», в которых приняли участие 482 практически здоровых человека 
(321 мужчины и 161 женщины) в возрасте 7-52 лет. Выделению ДНК из буккального эпителия 
предшествовало получение письменного информированного согласия в соответствии с 
биоэтическими нормами. Молекулярно-генетические исследования проводились по стандартным 
методикам, с использованием высокочувствительных методов: ПЦР (полимеразная цепная 
реакция), ПДРФ (полиморфизм длин рестрикционных фрагментов). Анализ результатов 
генетического типирования полиморфизма С677Т гена MTHFR осуществлялся с использованием 
программного обеспечения STATISTICA 8.0 с целью получения статистических данных с 
помощью точного критерия Фишера. Различия считались значимыми при р<0,05. 
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Распределение частот аллелей гена MTHFR представлено в таблице 1. 
 

Таблица 1. Распределение частот полиморфных вариантов гена MTHFR. 

Аллели и 
генотипы 

Исследуемая группа 
n=482 

n % 
Генотипы 

СС 
СТ 
ТТ 

198 
258 
26 

41,1 
53,5 
5,4 

Аллели 
С 
Т 654 

310 
67,8 
32,2 

 
Анализ распределения генотипов и аллелей по С677Т полиморфизму гена MTHFR показал, что 

частота мутантной аллели в белорусской популяции составляет 32,2%. 
Для сопоставления частот аллелей гена MTHFR в различные популяциях мы воспользовались 

данными Базы данных ALFRED Йельского университета (США). Распределение частот аллелей 
гена MTHFR в европейских популяциях представлено в таблице 2. 

Таблица 2. Распределение частот полиморфных вариантов гена MTHFR в европейских 
популяциях. 

 

Ген MTHFR 
Частота 
аллели С 

Частота 
аллели Т 

Частота 
аллели С, % 

Частота 
аллели Т, % 

Значение p 
(по точному 
критерию 
Фишера) 

Белорусы (данные 
исследования) 

0,678 0,322 68 32 - 

Поляки  0,656 0,344 66 34 p>0,05 

Русские 0,731 0,269 73 27 p>0,05 

Словаки 0,637 0,363 64 36 p>0,05 

Эстонцы 0,724 0,276 72 28 p>0,05 

Венгры 0,663 0,337 66 34 p>0,05 

Хорваты 0,69 0,31 69 31 p>0,05 

Итальянцы 0,54 0,46 54 46 p=0,0296 

Датчане 0,726 0,274 73 27 p>0,05 

Англичане 0,7 0,3 70 30 p>0,05 

Французы 0,648 0,352 65 35 p>0,05 

 
Анализ распределения частот аллелей гена MTHFR методом построения таблиц сопряженности 

выявил достоверные различия в частотах аллелей только в белорусской и итальянской популяциях 
(р<0,05). Частота аллели Т в европейских популяциях колеблется от 27% (русская популяция) до 
46% (итальянская популяция). 

Таким образом, частота мутантной аллели в белорусской популяции составляет 32,2%, что 
сопоставимо с распределением частот в других европейских популяциях, за исключением 
итальянской. Полученные данные имеют прогностическое значение и позволяют определить риск 
развития онкологических и сердечно-сосудистых заболеваний, а также дефектов внутриутробного 
развития во время беременности из-за нарушения обмена фолиевой и кислоты и 
гипергомоцистеинемии, оценить вероятность патологии у потомства. 
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Свиноводство на сегодняшний день является ведущей животноводческой отраслью, 
важность которой проявляется в таком вопросе, как обеспечение населения полноценными 
продуктами питания. В настоящее время селекционные программы стран мира с развитым 
свиноводством предусматривают мероприятия, направленные на повышение показателей 
мясной продуктивности животных. Это можно достичь как традиционными методами, так и 
принципиально новыми подходами в селекции, в частности путем тестирования 
родительских форм по генам-маркерам с последующим отбором особей желательных 
генотипов.  

Практический интерес как для мирового свиноводства, так и для свиноводства Беларуси 
представляют следующие гены гамма-субъединицы протеинкиназы A (PRKAG3), 
гипофизарного транскрипционного фактора (POU1F1), рецептора меланокортина 4 (MC4R), 
инсулиноподобного фактора роста 2 (IGF–2), гормона роста GH, гены семейства MYOD, 
связанных с приростом и качеством мяса, лептина и рецептором лептина (LEP и 
LEPR).Отметим, что среди всех генов сегодня особая роль в селекционных программах 
отводится гену IGF–2.  

Установлено, что интеграция и экспрессия гормона роста (GH) обеспечивают повышение 
скорости роста свиней на 25% по сравнению с животными контрольной группы, что связано 
с лучшим усвоением корма животными подопытной группы на 18%. Также они имели 
меньшую толщину шпика. Установлено, что неконтролируемая экспрессия гена гормона 
роста, приводит к сокращению продолжительности жизни животных по причинам 
паталогических нарушений обмена веществ, развитие акромегации и неустойчивости к 
инфекционным заболеваниям. 

Мутация q → Qв гене инсулиноподобного фактора роста 2существенно влияет на 
скорость роста и развитие мышечной ткани у свиней. Установлено, что животные генотипа 
IGF–2QQотличаются более высокими среднесуточными приростами живой массы и 
мясностью туш в сравнении с животными генотипа IGF–2qq. Известно, что данный ген 
характеризуется патеральным характером наследования. То есть у потомства проявляется 
действие того аллеля, который был унаследован от отца, что дает возможность проводить 
ДНК-тестирование лишь среди хряков-производителей и тем самым снизить затраты на 
диагностику в сравнении с другими генами [2, c. 5.]. 

По гену MC4Rбыло установлено, что животные генотипа MC4RAA имели несколько 
большие значения толщины шпика и длины туши в сравнении с животными генотипа 
MC4RGG[3].  

По гену POU1F1 Г.В. Максимов и другие установили, что гибриды генотипа POU1F1DD 
достоверно превосходили своих аналогов генотипа POU1F1CD по основным показателям 
мясных качеств[4].  

Важным показателем качества мяса, связанным с его вкусовыми качествами, является 
содержание внутримышечного жира – суммы внутриклеточных, межклеточных и 
межволоконных жировых компонентов. Содержание внутримышечного жира определяет 
показатель мраморности мяса. Отметим, что селекция на мясность приводит к снижению 
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