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1. Наиболее сильная проникающая способность 5% глюкозы наблюдается при 

облучении дозой радиации-2 Гр. 

2. Под воздействием ионизирующей радиации, клетки мишени более интенсивно 

окрашивались гематоксилин- эозином, чем  интактные ткани, вне зависимости от 

дозы облучения. 

 

Заключение. Таким образом, проведенное In vitro исследование отражает, как 

изменение уровня содержания остаточной глюкозы в питательной среде, без активного 

участия белков переносчиков глюкозы и инсулина, так и внутриклеточные изменения под 

воздействием на клетки органов животных повреждающих факторов ионизирующей 

радиации. Данные процессы в тканях можно соотнести и с процессами, происходящими в 

макро организме, где всегда есть определенный уровень глюкозы так и любые другие 

повреждающие факторы, встречающихся в повседневной жизни, такие как биологические 

(вирусы, бактерии), химические, термические и т.д. Данный механизм повреждающего 

воздействия избыточным количеством глюкозы может быть пусковым в канцерогенезе. 
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 АННОТАЦИЯ 

Синдром Мартина-Белла представляет собой одну из наиболее распространенных 

наследуемых форм интеллектуальной недостаточности. Кроме того, является 

распространенной причиной аутизма. Также может привести к синдрому ассоциированного 

с хрупкой X-хромосомой тремора/атаксии у людей старшего возраста (синдром FXTAS) и 

первичной недостаточностью яичников. Еще одна важная характерная особенность 

синдрома Мартина-Белла это возникновение эпилептических приступов у 10-20% 

пациентов с полной мутацией. Сверх этого, у 23% пациентов, у которых на момент 

обследования, не было приступов эпилепсии в анамнезе, выявляются патологические 

паттерны на ЭЭГ [18]  

Заболеваемость составляет примерно 1 на 2000-5000 человек и, встречается среди мужчин 

на 30% чаще, чем у женщин [19]  

Цель: изучить на основании зарубежных и отечественных литературных источников 

клинико-генетические и диагностические критерии синдрома Мартина-Белла. Оценить 

встречаемость данного синдрома в республике Узбекистан. 

Ключевые слова: синдром фрагильной хромосомы, ген FMR1, эпилепсия, тремор/атаксия, 

задержка психического развития. 
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ABSTRACT 

Martin-Bell syndrome is one of the most common inherited forms of intellectual disability. It is 

also a common cause of autism. It can  lead to fragile X-associated tremor / ataxia syndrome in 

older people (FXTAS syndrome) as well and primary ovarian failure. Another important 

characteristic feature of Martin-Bell syndrome is the occurrence of epileptic seizures in 10-20% 

of patients with a complete mutation. In addition, 23% of patients have pathological patterns on 

the EEG , who at the time of examination did not have an epileptic history [18] 

The incidence is approximately 1 in 2000-5000 people and occurs among men 30% more often 

than among women [19] 

Purpose: on the basis of foreign and local literary sources, to study the clinical, genetic and 

diagnostic criteria for Martin-Bell syndrome. To assess the occurrence of this syndrome in the 

Republic of Uzbekistan. 

Keywords: fragile X syndrome, FMR1 gene, epilepsy, tremor / ataxia, mental retardation. 

 

Синдром Мартина-Белла (синонимы Синдром ломкой Х-хромосомы, Frigile X syndrome в 

англоязычной литературе) – Х-сцепленное заболевание с задержкой умственного развития, 

вызванное мутациями в гене FMR1 в Xq27.3. [1] 

Синдром ломкой Х-хромосомы встречается с частотой 16-25 на 100 000 в общей популяции 

среди мужчин и в два раза реже среди женщин. [2] Популяционные исследования 

предполагают большее распространение полной мутации, однако популяционно-

статистические данные в различных популяциях представлены скудно. Совсем нет 

популяционных данных о полной мутации в общей популяции среди женщин. Хотя есть 

достаточные данные для премутационых форм и форм-носителей среди женщин Кавказа, 

которые варируют в пределах от 1/246 до 1/468 в общей популяции. Для мужчин Кавказа 

превалирует премутация в диапазоне 1/1000. [7] По результатам немногих доступных 

исследований можно предположить различное превалирование пре- и мутационных форм 

среди различных популяционных групп. Например, многие данные демонстрируют 

большое количество случаев в Израиле среди Евреев Туниского происхождения, [9]      

приблизительно в 10 раз больше, в сравнении с популяцией Кавказа. Схожая картина 

наблюдается в Стране Басков (Северная часть Испании), где сообщается о малом 

количестве пациентов с синдромом Ломкой Х-хромосомы среди мужчин со сниженным 

интеллектом чисто Северо-Испанского происхождения и кроме того,они имеют меньшее 

количество СGG – повторов [10,11] Исследователи из Новой Шотландии сообщают об 

отсутствии синдрома фрагильной хромосомы среди пациентов с умственной 

недостаточностью Шотландской популяции. [12,21] Популяционные исследования Афро-

Карибской популяции во французской Вестиндии и Афро-Американцев в Атланте, Грузии 

и США показали схожие результаты, приблизительно 1/2500 в общей популяции. [13,14] 

Еще меньше данных получено о полных мутациях среди женщин в общей популяции. 

Среди населения Кавказа полная мутация у мужчин встречается 1/4000 в общей популяции 

и по причине передачи последующему поколению полной мутации женщинами, 

предполагается нахождение приблизительно 1/8000 до 1/9000 женщин с синдромом ломкой 

Х-хромосомы в общей популяции. [7] Одно исследование было проведено в Израиле, где 

среди 8462 женщин, без умственной отсталости в семейном анамнезе, была выявлена одна 
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с полной мутацией гена FMR1. [15] Хотя данное исследование нельзя назвать 

статистически достоверным, оно показывает статистические данные близкие к 

предполагаемым общепопуляционным.  

Состояние пациента зависит от экспансии триплетных повторов (CGG) , которые 

инактивируют ген FMR1 (первый ген по умственной недостаточности , связанной с 

синдромом ломкой Х-хромосомы), в результате чего теряется экспрессия продукта гена 

FMRP1 (Рисунок 1) , известного как ассоциированный с синдромом ломкой Х-хромосомы 

белок умственной недостаточности (FMRP). FMRP является РНК-связывающим 

протеином, который локализуется в основном в рибосомах дендритов. . Последние 

исследования показывают, что синтез FMRP в дендритах увеличивается с синаптической 

активацией и морфологически незрелые синапсы можно найти в ткани головного мозга 

пациентов с Синдромом ломкой Х-хромосомы, а также в головном мозге мышей , у которых 

ломкий участок Х-хромосомы нокаутирован, что доказывает предположение о том,  что 

белок FMRP играет роль в модулировании синтеза синаптического протеина в ответ на 

активацию. Таким образом, FMRP скорее всего играет ключевую роль в процессе 

синаптического ремоделирования , который предположительно требуется для нормального 

процесса обучения и памяти.  [3]  

 

  

                       Рисунок 1. Положение гена «FMR1» на Х-хромосоме 

 

Относительно длины СGG повторов, ген FMR1 делится на 4 типа: индивидуумы с длиной 

повторов 6-44 считаются здоровыми ,  в среднем имеют длину 29-30 копий, CGG копии в 

количестве 45-54 называют  «серой зоной» или промежуточными аллелями; 

премутационные аллели имеют 55-200 CGG повторов; и если количество повторов CGG 

больше 200, это считается полной мутацией. [4]  (Таблица 1,2) 
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Таблица 1. Симптомы при синдроме ломкой Х-хромосоме с полной мутацией, обладающие 

наибольшим диагностическим весом.  [20]   

 

 

 

Таблица 2. Симптомы синдрома ломкой Х-хромосомы, связанные с премутацией FMR1 [20]   

 

Синдром фрагильной хромосомы ассоциирован с задержкой психического развития, 

эпилепсией, [6]  проблемами внимания, гиперактивностью, аутизмом и проблемами с 

поведением. Премутация повышает риск развития первичной недостаточности яичников 

(FXPOI), Тремор/атаксия, ассоциированные с синдромом ломкой Х-хромосомы (FXTAS) и 

другими физическими и эмоциональными последствиями.  [5]   

Физикально, взрослые мужчины имеют длинное узкое лицо, выступающие уши, 

выдающаюся нижнюю челюсть и макроорхизм (Рисунок 2,3,4). Другие общие черты 

физикального осмотра включат в себя высокое нёбо, гиперподвижные суставы пальцев, 

удвоенные суставы больших пальцев, единственная пальмарная складка, мозоли на руках, 

бархатистая кожа, плоскостопие и пролапс митрального клапана  [8]   
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 Рисунок 2. Фенотипические проявления:          Рисунок 3. Фенотипические проявления: 

длинное узкое лицо                                         выступающие уши 

 

                        

 

                         Рисунок 4.  Фенотипические проявления: 

                          Выдающаяся нижняя челюсть 

 

Диагностика Синдрома Мартина-Белла наряду с  клинико-морфологическим, 

дерматоглифическим, генеалогическим методами, включает в себя цитогенетический, 

молекулярно-цитогенетический ( FISH-картирование) (Рисунок 5) и молекулярные методы 

диагностики. К молекулярным методам относятся ПЦР с фланкирующими праймерами и 

Сайзерн блот. ПЦР метод показывает премутацию, формы “серой зоны” и аллели с 

нормальным количеством CGG копий, не дает информацию о статусе метилирования. В 

противовес этому, Сайзерн блог гибридизация позволяет увидеть полную мутацию, а также 

статус метилирования. [16,17]   
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Рисунок 5. Пример FISH картирования при синдроме Мартина-Белла. 

 

В популяции Узбекистана нет популяционно-статистических данных , в связи с 

несовершенством диагностики. Рекомендовано проводить клинико-генетическое 

исследование синдрома ломкой Х-хромосомы у пациентов различных синдромальных 

групп : пациенты с эпилепсией, пациенты с умственной отсталостью, группа пациентов с 

аутизмом, группа пациентов женщин с бесплодием или ранней менопаузой, а также группа 

пациентов с тремор/атаксией с отягощенным наследственным анамнезом.  

Исследование популяции Узбекистана является важным и актульным для понимания 

частоты синдрома Мартина-Белла, у пациентов вышеуказанных групп пациентов. 

Проведение клинико-морфологической дерматоглифической и генеалогической, 

цитогенетической и молекулярно-цитогенетической диагностики поможет некоторым 

семьям поставить точный диагноз заболевания, выявить прогноз, тем самым создать 

реестор и  расширить службу медико-генетического консультирования.  На основании 

модифицированных методов исследования, в будущем, в практику здравоохранения может 

быть внедрен новый протокол диагностики синдрома Мартина-Белла.  
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