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Товч утга:
Үндэслэл: Эрдэмтдийн судалгааны таамаглалаар дэлхийн нийт 
хүн амын 5-8% нь мэдрэл-мэдрэхүйн сонсгол бууралттай байх 
магадлалтай бөгөөд мэдрэл-мэдрэхүйн сонсгол бууралтын 50 хувь 
нь удамшлын шалтгаантай гэж үзэж байна. Удамшлын шалтгаантай 
сонсгол бууралтын 75-80% нь аутосоммын рециссив хэлбэрээр 
удамшдаг байна.
Зорилго: Дунгийн үүдэвчний цоргын өргөсөл (Е^А) болон Мондини 
гаж хөгжилтэй мэдрэл-мэдрэхүйн сонсгол бууралтай Монгол хүнд 
З^С26А4 ген, түүний хувилбаруудын онцлогийг илрүүлэх зорилго 
тавив.
Арга, аргачлал: Бид 2022-2024 оны хооронд шалтгаан тодорхойгүй 
хүнд хэлбэрийн сонсголын бууралттай 500 хүний чамархай ясны 
КТГ шинжилгээгээр Дунгийн үүдэвчний цоргын өргөсөл(Е^А)-тэй, 
дунгийн эргэлтийн дутуу хөгжил (1.5 1итз о  ̂ сосЫеа шМ сузйс 
арех- тсотр1е1е рагМюп 1уре М)-тэй, Мондинийн хам шинжтэй, 
мэдрэл-мэдрэхүйн шалтгаан тодорхойгүй сонсгол бууралт бүхий 
нийт 13 хүнийг сонгон авч, бүрэн-экзомын-дараалал МЕЗ (МПо1е 
ехоте зе^иепстд) шинжилгээг Тайваны үндэсний их сургуулийн 
ЧХХ-н клиникийн удам зүйн лабораторид хийв.
Үр дүн: Молекул генетикийн шинжилгээгээр судалгаанд
хамрагдсан 13 хүнээс би-аллель З^С26А4 генийн 8 өөр төрлийн 
26-н батлагдсан эмгэг төрүүлэгч хувилбар илэрсэн ба аллелийн 
давтамжаар с.919-2А>С хувилбар 46% (12/26)-тай давамгайлан 
илэрч, с.2027Т>А (р^676^) хувилбар 19% (5/26), с.1318А>Т(р. 
К440Х) хувилбар 11% (3/26), с.1229С>Т (р.Т410М) хувилбар 
8%(2/26), с.716Т>А (р^239^), с.281С>Т (р.Т941), с.1546с1ирС, 
с.1975С>С (р^659^) хувилбарууд нь тус бүр 4% (1/26)- тай илрэв. 
Судалгаанд хамрагдсан 11 нас (З^С26А4: с.919-2А>С)-тай болон 
7 нас (З^С26А4: с.919-2А>С:, З^С26А4: с.2027Т>А (р±676^)-тай 
хоёр эрэгтэй хүүхэд эрүүл сонсголын төрсөн бөгөөд давшингуй 
явцтайгаар сонсгол буурсан байлаа.
Дүгнэлт: Дунгийн үүдэвчний цоргын өргөсөл (Е^А) болон Мондини 
гаж хөгжил бүхий Монгол хүнд би-аллель З^С26А4 генийн 
мутациийн 26 хувилбар илэрсэн бөгөөд аллелийн давтамжаар 
с.919-2А>С хувилбар нь хамгийн их бол с.716Т>А(р^239^), 
с.1546СирС зэрэг ховор хувилбарууд илрэв. Бүрэн-экзомын- 
дараалал (МЕЗ) нь Полимераз гинжин урвал(РСР)ын болон ^С З 
шинжилгээгээр илрээгүй генийн мутацийг тогтоох боломжтойг 
манай судалгаагаар нотлогдож байна.



Үндэслэл: Эрдэмтдийн судалгааны таамаглалаар 
дэлхий нийт хүн амын 5-8% нь мэдрэл-мэдрэхүйн 
хэлбэрийн сонсгол бууралттай байх магадлалтай 
бөгөөд мэдрэл-мэдрэхүйн сонсгол бууралтын 50 
хувь нь генетикийн шалтгаантай гэж үзэж байна1-3. 
Удамшлын шалтгаант сонсгол бууралтын 75-80% 
нь аутосоммын рециссив хэлбэрээр удамшдаг 
бөгөөд эрдэмтдийн судалгаагаар үндэстэн 
харгалзахгүй хамгийн нийтлэг тохиолдож байгаа 
эмгэг төрүүлэгч ген нь С^В2 болон З^С26А4 болж 
байна4. Олон эрдэмтдийн өөрийн үндэстнүүдийн 
дунд хийсэн тархалтын судалгаагаар З^С26А4 
генийн эмгэгтөрүүлэгч хувилбарууд нь удамшлын 
шалтгаант сонсгол бууралтын хамгийн нийтлэг 
тохиолдох байдлаар С^В2 генийн мутацийн 
дараа орж байгаа бөгөөд З^С26А4 ген нь 7-р 
хромосом дээр байрлаж пендрин хэмээх эсийн 
дотор болон гадна орон зайн хооронд анион 
солилцох боломжийг олгодог олон дамжлагат 
трансмембраны уургийг кодолдог байна5-8. 
Пендрин нь ихэвчлэн дотор чих, бамбай 
булчирхай, бөөрний эдэд илэрдэг ба З^С26А4 
генийн хувилбарууд нь сонсгол бууралтыг үүсгэж, 
улмаар аутосомын рецессив хам шинжийн бус 
сонсгол бууралт бүхий р р ^В 4 , ОМ1М #600791) 
дунгийн үүдэвчний цоргын өргөсөл (Е^А) эсвэл 
Пендредын хам шинж (Репдгед, ОМ1М #605646)- 
ийн үндсэн шалтгаан болдог байна9-14. ^Р^В4 
нь мэдрэл-мэдрэхүй сонсголын бууралт, дунгийн 
үүдэвчний цоргын өргөсөл (Е^А) болон дунгийн 
гажиг (Мондинийн гаж хөгжил)-тай хавсарсан 
шинжээр илэрдэг бол Пендредийн хам шинж нь 
дунгийн үүдэвчний цоргын өргөсөл (Е^А) болон 
хоёр талын мэдрэл-мэдрэхүй сонсгол бууралт, 
иодын солилцооны алдагдал бүхий бамбай 
булчирхайн зангилаагаар илэрдэг байна15-17. 
Эрдэмтдийн судалгаагаар дунгийн үүдэвчийн 
өргөсөлтэй(Е^А) болон дунгийн гажиг (Мондинийн 
гаж хөгжил) бүхий сонсгол бууралт нь З^С26А4 
генийн хувилбаруудтай холбоотой нь тодорхой 
болсон ч мөн З^С26А4 ба ЕРНА2 генийн аль 
хувилбарууд нь Репйгей хам шинжийг үүсгэж 
байгааг, мөн ховор тохиолдож байгаа КСШ10 
болон РОХ11 гэсэн өөр хоёр ген нь аль дунгийн 
үүдэвчийн өргөсөлтэй холбоотой нь маргаантай 
хэвээр байна 617'20.

З^С26А4 ген нь сайтар судлагдаж байгаа 
бөгөөд, кодлох бүсийг бүхэлд нь хамарсан 100 
гаруй эмгэг төрүүлэгч хувилбарууд бүртгэгдсэн 
байна 11.

Судалгаагаар сонсгол хамааралт генийн 
мутацийн зонхилон илрэх хувилбарууд нь 
үндэстэн, ястнуудын хооронд ихээхэн ялгаатай 
байгаа ба жишээлбэл: З^С26А4 генийн мутацийн 
хувилбарууд нь Кавказ үндэстний дунд р.Т416Р 
ба с.1001С>А мутаци, Япон болон Солонгос 
үндэстний дунд р.Н723Р мутаци, Тайваны хан 
үндэстний дунд с.919-2А>С мутацийн хувилбар

илүү түгээмэл илэрч байна21-29.
Удамшлын сонсголын бууралтыг оношлоход 

өвчний түүх, үзлэг, сонсголын шинжилгээ, дүрс 
оношилгоо (жишээ нь, чамархай ясны компьютер 
томографын шинжилгээ), молекул генетикийн 
шинжилгээ шаардлагатай бөгөөд эдгээрийг 
хам шинжийн болон хам шинжийн бус сонсгол 
бууралтыг ялган оношлоход ашиглаж байна21. 
З^С26А4 генийн нийтлэг хувилбар илрүүлэхэд 
молекул скрининг шинжилгээ (РСР) нь өртөг 
хямд боловч шинэ хувилбар илрүүлэхэд учир 
дутагдалтай ба дараагийн үеийн дараалал 
тогтоох (^СЗ-№х1-депега1юп зе^иепстд) аргыг 
З^С26А4 ген зэрэг бусад сонсгол бууралттай 
хамааралтай өмнө нь судлагдсан хувилбарууд 
болон шинэ эмгэг төрүүлэгч генийн хувилбаруудыг 
илрүүлэх зорилгоор оношилгоонд илүү өргөн 
ашиглаж байна62223. Сүүлийн жилүүдэд генетик 
судлал шинжлэх ухаан Бүрэн экзомын дараалал 
(МЕЗ) шинжилгээний арга нь оношлогооны 
үйл явцыг сайжруулах, Менделийн өвчний 
молекулын оношийг тодорхойлоход чухал үүрэг 
гүйцэтгэж эхэллээ. Тиймээс МЕЗ шинжилгээ нь 
молекул скрининг болон ^С З  шинжилгээгээр 
шийдэгдээгүй тохиолдлуудын оношилгооны үр 
ашгийг дээшлүүлэхэд илүү ач холбогдолтой болж 
байна24.

Монгол улсад 2016-2017 онд хийсэн сонсгол 
бууралттай 188 хүнд хийсэн кохорт судалгаагаар 
монгол туургатнуудын генетикийн онцлог нь 
Европ, Азийн бусад хүн амтай харьцуулахад 
ялгаатай байгаа нь тодорхой болсон бөгөөд 
мэдрэл-мэдрэхүйн сонсгол бууралт(З^Н1)-тэй 
нийт 188 хүмүүст З^С26А4 аллелийн 3 өөр мутаци 
хувилбарыг илрүүлж үүнээс с.919-2А>С(1.8%) 
хувилбарын давтамж хамгийн өндөр байв. 
Харин Зүүн Азийн хүн амд түгээмэл тохиолддог 
с.2168А>С хувилбар нь энэ судалгаанд монгол 
хүнд илрээгүй боловч дунгийн үүдэвчийн 
өргөсөлтэй холбоотой сонсгол бууралтыг 
судлаагүй тул судалгааг үргэлжлүүлэн судлах 
үндэслэл боллоо25-31.
Зорилго. Дунгийн үүдэвчний цоргын өргөсөл 
(Е^А) болон Мондини гаж хөгжилтэй мэдрэл- 
мэдрэхүйн сонсгол бууралтай Монгол хүнд 
З^С26А4 ген, түүний хувилбаруудын онцлогийг 
илрүүлэх зорилго тавив.
Арга, аргачлал: Бид судалгааг 2022-2024 оны 
хооронд хийж гүйцэтгэсэн бөгөөд чамархай ясны 
КТГ шинжилгээгээр дунгийн үүдэвчний цоргын 
өргөсөл (Е^А) дангаар болон дунгийн эргэлтийн 
дутуу хөгжил(1.5 1итз о] сосЫеа сузйс арех-
тсотр1е1е рагМюп 1уре М)-тэй хавсран илэрсэн 
Мондини гаж хөгжилтэй, шалтгаан тодорхойгүй 
сонсгол бууралт бүхий нийт 13 хүнийг сонгон 
авч зөвхөн бүрэн-экзомын-дарааллын МЕЗ 
(МПо1е ехоте зе^иепстд) шинжилгээг дараах 
дарааллаар хийж гүйцэтгэлээ.

]



Цусан толбо гарган авах арга зүй: Энэхүү 
судалгаанд хатаасан цусны толбо ашиглан 
геномын ДНХ гарган авч Тайваны Үндэсний Их 
сургуулийн генетикийн лабораторид шинжилгээг 
хийж гүйцэтгэсэн ба ДНХ-г ялгах үйл явцыг 
автомат цэвэршүүлэх (МадРипх® 123, Са1 
N0. 2Р01016) машин, бүрдэл урвалж(Са1 N0. 
2Р02010)-г ашиглан гүйцэтгэв

МЕ5 үнэлгээ, дата боловсруулалт 
хийсэн арга зүй: ДНХ-ийн №Е3 шинжилгээг 
Тайваны Үндэсний их сургуулийн ^ Т ^ Н ) Чих 
хамар хоолойн тасгийн боловсруулсан Ы- 
1гатег® Иллюмина платформ М^Зе^ ашиглан 
гүйцэтгэв [39].Иллюмина платформоос үүсгэсэн 
бүх хосолсон уншилтуудыг 50йшаге 1оо1з 
ашиглан зэрэгцүүлж, ангилж, хөрвүүлсэн ба 
нэг нуклеотидын орлуулах хувилбарууд болон 
бага хэмжээний делеци/инсерци хувилбаруудыг 
тэмдэглэж, Ро1уРПеп-2(Нит^аг), 31РТ, ^РТ, 
Ми1а1юпТа51ег, Ми1а1юпА55е550Г, РАТНММ, 
М е ^ Р  зэрэг хэд хэдэн хэрэгслийг ашиглан 
эмгэг төрүүлэгчийн үнэлгээг хийв. Хүн ам дахь 
хувилбарын аллелийн давтамжийг олон-хүн 
амын мэдээллийн сан болох А^^О ^АР-с (жишээ 
нь дпотА ^ [42] ба ЕхАС) болон Тайваний хүн ам 
дахь аллелийн давтамжийг Тайваний Биобанкны 
мэдээллийн сангаас гаргаж авав40-

Мэдээллийг боловсруулсны дараа эмгэг 
төрүүлэгч хувилбаруудыг механикаар үнэлэв. 
Бусад хүн амын мэдээллийн санд аллелийн 
давтамж 1%-иас их байгаа түгээмэл тархсан эмгэг 
төрүүлэгч хувилбарууд (жишээ нь, С^В2 генийн 
с.35де1С, р^371, с.235де1С ба р.М34Т мутаци ) 
бүхий хүмүүсийг хассан бөгөөд кодлох бүс эсвэл 
сплайсинг хэсгүүдэд байршилтай хувилбаруудыг 
өвчин үүсгэх магадлал өндөр гэж үзээд цаашдын 
шинжилгээнд зориулж хадгалав. Шүүгдсэн 
хувилбаруудын эмгэг төрүүлэгч шинжийг ^агеоте

ашиглан баталгаажуулав 45. Дүлийрэлт үүсгэх 
генийн удамших хэлбэрүүд нь (е.д. А^, АР апй 
Х-Ппкед) “ОпПпе МепдеПап 1пМегПапсө т  Мап” 
(ОМ1М, ПНр5://шшш.отлт.огд/) мэдээллийн санд 
бүртгэгдсэн байдаг[46], уг удамших хэлбэр болон 
пробанд дахь генотип ба фенотипийн хоорондын 
хамаарал, нөлөөлөлд өртсөн гэр бүл дэх со5ед- 
гедайоп хувилбаруудын хамаарлыг харгалзан 
шүүв. Шүүгдсэн бүх хувилбаруудыг Ше Атепсап 
Со11еде о  ̂ Медюа1 Сепе1ю5 апй Сепотю5 (АС- 
МС)-с гаргасан удирдамжийн дагуу ангилсан 
бөгөөд зөвхөн “Эмгэг төрүүлэгч/эмгэг төрүүлэх 
магадлалтай” гэж ангилсан хувилбаруудыг өвчин 
үүсгэгч гэж үзэв47.
Үр дүн: Судалгаанд чамархай ясны КТГ
шинжилгээгээр дунгийн үүдэвчний цоргын 
өргөсөл (Е^А) дангаар болон дунгийн эргэлтийн 
дутуу хөгжил (1.5 1игп5 о  ̂ сосЫеа су5йс
арех- тсотр1е1е раг1Шоп 1уре М)-тэй хавсран, 
дунгийн гажиг (Мондини хам шинж)-тэй шалтгаан 
тодорхойгүй сонсгол бууралт бүхий 13 хүнийг 
сонгон авч судалгааг хийлээ. Судалгаанд 
хамрагдсан хүмүүсийг хүйсээр ангилахад эрэгтэй 
6(46%), эмэгтэй 7(54%) байв. Насны ангиллаар 
авч үзэхэд нийт 2-18 нас хооронд байсан ба 
дундаж нас 8 жил байв. Судалгаанд хамрагдсан 
13 хүний 3 (23%)-д дунгийн эргэлт хэвийн ч 
дунгийн үүдэвчний цоргын өргөсөл (Е^А) дангаар 
илэрсэн бол 10 (77%)-д дунгийн дутуу эргэлт 
болон дунгийн үүдэвчний цоргын өргөсөл (Е^А), 
Мондини гаж хөгжил хавсарч, бүх хүнд 2 талын 
чихэнд мэдрэл мэдрэхүйн сонсгол бууралттай 
байв. Бидний судалгаанд оролцсон 13 хүний 
5 (38.5%) нь хүнд зэргийн мэдрэл-мэдэрхүйн, 
8(61.5%) нь маш хүнд зэргийн мэдрэл мэдэрхүйн 
сонсгол бууралттай байсан ба 2 хүн давшингуй 
хэлбэрээр сонсгол буурсан өгүүлэмжтэй байлаа.

Хүснэгт 1. Мондини хам шинжтэй хүмүүсийн сонсгол бууралтын түвшинг тодорхойлсон дүн

Үзүүлэлт Iзэрэг 
п=0 (дБ)

11зэрэг Шзэрэг п=5(дБ) 1Узэрэг п=8(дБ)
п=0(дБ)

Ясан дамжуулалт /Гц/ 500 55.1 ±1.0 75.0+1.0
1000 69.2±1.1 81.1+1.2
2000 79.0+1.2 90.2+1.2
4000 86.2+1.5 91.1+1.5

Агаарын дамжуулалт /Гц/ 500 60.1+1.0 79.0+1.0
1000 75.2+1.1 81.1+1.2
2000 82.0+1.2 92.2+1.2
4000 96.2+1.5 101.1+1.5

Дундаж тоо 77.4дБ 84.3дБ



Судалгаанд хамрагдсан 11 нас (З^С26А4: 
с.919-2А>С)-тай болон 7 нас(З^С26А4: с.919- 
2А>С, З^С26А4: с.2027Т>А (рС676^)-тай хоёр 
эрэгтэй хүүхдүүд эрүүл сонсголтой төрсөн 
бөгөөд давшингуй явцтайгаар сонсгол буурсан 
асуумжтай байлаа.

МЕЗ шинжилгээгээр нийт 13 (100%) хүнд 
би-аллель З^С26А4 генийн мутаци хувилбарууд 
илрэв. Үүнд 8 өөр төрлийн 26 батлагдсан/ 
эмгэг төрүүлэгч хувилбар илэрсэн ба аллелийн 
давтамжаар с.919-2А>С хувилбар 46% (12/26)- 
тай давамгайлан илэрч, с.2027Т>А (рС676^)

хувилбар 19% (5/26), с.1318А>Т(р.К440Х)
хувилбар 11% (3/26), с.1229С>Т (р.Т410М)
хувилбар 8% (2/26), с.716Т>А (р^239^), с.281С>Т 
(р.Т941), с.1546йирС, с.1975С>С (р^659^)
хувилбарууд нь тус бүр 4% (1/26)-тай илрэв.

Судалгаагаар нийт 13 хүний 2 хүн(МС0295, 
МС0499)-д З^С26А4 генийн с.919-2А>С гомозигот 
хувилбар(Иото2удоиз ^апеп1з), 1 хүн(МС0309)-д 
З^С26А4 генийн с.2027Т>А (рС676^) гомозигот 
хувилбар (Потогудоиз ^апеп1з), 10 хүнд З^С26А4 
генийн хувилбарууд хавсарсан гетерозигот 
байдлаар илрэв. (Хүснэгт 2)

Хүснэгт 2. З^С26Д4 генийн мутацийн давтамж

Ген Илэрсэн хүний № Илэрсэн хувилбарууд
Мутаци хувилбарууд Давтамж

З1Х26А4 МС0295
МС0389

МС0499; МС0370; МС0293; 
МС0419; МС0527; МС0572

МС0338;
с.919-2А>С 12

0) о со о со МС0338; МС0527; МС0626 с.2027Т>А (р.1_6760) 5

0) о со 4^ со МС0349; МС0419 с.1318А>Т(р.К440Х) 3

0) о со 4^ со 0) о со 4^ со с.1229С>Т (р.Т410М) 2
МС0293 с.716Т>А (р.У239Э) 1
МС0370 с.281С>Т (р.Т941) 1
МС0389 с.1546йирС 1
МС0626 с.1975С>С(р.Ү659Ь) 1

Чамархай ясны КТГ шинжилгээгээр дунгийн 
үүдэвчний цоргын өргөсөл (Е^А)-тэй 13 хүний 
8-д нь З^С26А4 аллелийн с.919-2А>С мутаци 
дангаараа илэрсэн бөгөөд давшингуй сонсгол 
бууралтын өгүүлэмжтэй 2 хүнд З^С26А4 генийн 
гомозигот генийн мутаци тодорхойлогдлоо. 
Хэлцэмж: Эрдэмтдийн таамаглалаар дунгийн 
эргэлт хэвийн, дунгийн үүдэвчний цоргын 
өргөсөл (Е^А) болон дунгийн Мондини гаж хөгжил 
нь хоёр талын чихний маш хүнд зэргийн мэдрэл 
мэдрэхүйн сонсгол бууралтыг үүсгэж байна. 
Бидний судалгаанд оролцсон дунгийн үүдэвчний 
цоргын өргөсөл(Е^А), дунгийн Мондини гаж 
хөгжилтэй нийт 13 хүний сонсгол бууралт нь 2 
талын чихэнд илрэв. Мөн нийт 13 хүний 5(38.5%)- 
д нь хүнд зэргийн, 8(61,5%)-д нь маш хүнд зэргийн 
мэдрэл мэдрэхүйн сонсгол бууралт илэрч, хөнгөн 
болон дунд зэргийн сонсгол бууралт илрээгүй нь 
бусад судлаачдын судалгаануудтай ижил үр дүн 
харууллаа.39-42

Сонсгол бууралтын хэлбэрийн хувьд ихэнх 
судалгаануудад З^С26А4 генийн мутаци нь 
мэдрэл-мэдрэхүйн сонсгол бууралтыг илүүтэй 
үүсгэдэг хэмээн судлагдсан ч зарим цөөн 
тохиолдолд холимог болон дамжуулах хэлбэрийн 
сонсгол бууралт илрэх байдлаар бүрдтгэгдсэн 
байна.43 Манай судалгаанд нийт 13 өвчтөн бүгд 
(100%) мэдрэл-мэдрэхүйн сонсгол бууралттай 
байсан ба холимог болон дамжуулах хэлбэрийн

сонсгол бууралт илрээгүй нь З^С26А4 генийн 
мутаци нь илүүтэй мэдрэл-мэдрэхүйн сонсгол 
бууралт үүсэхэд нөлөөлж буйг харуулж байна.

Сонсгол бууралтын даамжрах явц, цаг 
хугацааны хувьд мөн харилцан адилгүй байдаг 
талаар судлагдсан байдаг. Сонсгол бууралт 
нь төрөлхийн байж болох бөгөөд, давшингуй 
хэлбэрээр муудах талаар олон ном сэтгүүлд 
тэмдэглэгдсэн байна. Давшингуй хэлбэрийн 
сонсгол бууралт нь 17-60% байдаг.45-46 З^С26А4 
генийн би-аллель хувилбар нь сонсгол бууралт 
эрт үед хурдан давшингуй явцтай байж болох 
мөн сонсгол бууралт даамжрахад толгойн гэмтэл, 
өндөр халууралт зэрэг хүчин зүйл нөлөөлдөг 
талаар олон судлаачид бичсэн байдаг.39-43 
Хамгийн их тэмдэглэгдсэн нөлөөлөх хүчин зүйл 
нь толгойн гэмтэл юм.47-48 Бидний судалгаанд 
хамрагдсан 11 нас (З^С26А4: с.919-2А>С)-тай 
болон 7 нас З^С26А4: с.919-2А>С:, З^С26А4: 
с.2027Т>А (рС676^)-тай хоёр эрэгтэй хүүхдүүд 
эрүүл сонсголтой төрсөн бөгөөд давшингуй 
явцтайгаар сонсгол муудсан асуумжтай байлаа. 
Мөн судалгаанд оролцсон нийт 13 хүнээс толгойн 
гэмтэл авсан эсэх асуумжид бүгд үгүйсгэсэн 
хариулт өгөв.

Өнөө үед молекул генетикийн оношилгоогоор 
өргөн хүрээний судалгаанууд эрчимтэй хийгдэж 
З^С26А4 генийн би-аллель эмгэг төрөгч 
хувилбарууд (гомозигот болон гетерозигот),
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З^С26А4 генийн нэг эмгэг төрүүлэгч хувилбар 
болон РОХ11 ба КСШ 10  генийн нэг эмгэг төрүүлэгч 
хувилбар хавсарсан үед дунгийн үүдэвчний цоргын 
өргөсөл (Е^А) болон Мондини гаж хөгжил үүсэхэд 
нөлөөлж буйг харуулсаар байна. Энэ нь үндэстэн 
бүрд өвөрмөц харилцан адилгүй байдлаар илэрч 
байна. Жишээ нь: Цакумото болон Пак нарын 
Япон болон Солонгосын Е^А болон Мондини гаж 
хөгжилтэй хүмүүсийн дунд хийсэн судалгаагаар 
судалгаанд хамрагдсан хүмүүсийн 80%-д 
З^С26А4 генийн 2 эмгэг төрүүлэгч хувилбар, 
10%-д нэг эмгэг төрүүлэгч хувилбар илэрч, 10%- 
д ямар нэг эмгэг төрүүлэгч хувилбар илрээгүй 
байна.4950 Европын болон Хойд Америкийн хүн 
амд хийсэн судалгаагаар тохиолдлын 25%-д 
З^С26А4 генийн 2 эмгэг төрүүлэгч хувилбар, 
25%-д З^С26А4 генийн 1 эмгэг төрүүлэгч 
хувилбар илэрч, үлдсэн 50%-д эмгэг төрүүлэгч 
хувилбар илрээгүй байна.5152 Бидний дунгийн 
үүдэвчний цоргын өргөсөл (Е^А) болон Мондини 
гаж хөгжил бүхий монгол 13 хүнд МЕЗ шинжилгээ 
хийхэд бүх хүнд буюу 13 хүнд би-аллель З^С26А4 
генийн мутаци хувилбарууд илэрсэн нь Е^А 
Мондини гаж хөгжилд хамааралтай болох өмнөх 
судалгаануудыг баталж байна.

Бидний хийсэн судалгаагаар бусад 
үндэстний дунд нийтлэг тархсан с.919-2А>С 
хувилбар 46% (12/26)-тай давамгайлан илэрч, 
Өмнөд Сибирийн хүнд амд хийсэн судалгаагаар 
Тува үндэстэнд нийтлэг илрэх с.2027Т>А 
хувилбар нь бидний судалгаанд 19% (5/26)-тай 
илэрч, Ираны хүн амд хийсэн судалгаанд шинэ 
(по^е1) хувилбар хэмээн бүртгэгдсэн с.716Т>А 
(р^239^), с.1546йирС зэрэг ховор хувилбарууд 
монгол хүнд илэрсэн нь монголчуудын түүхэн 
явцын их нүүдэлтэй холбоотой байх магадлалтай

бөгөөд Монгол туургатанг үүсгэж буй олон 
үндэстэн ястны онцлогтой ч холбоотой байх 
гэж үзэж байна. Харин Зүүн Азийн хүн амд 
түгээмэл тохиолддог с.2168А>С хувилбар, Япон 
болон Солонгосчуудад р.Н723Я хувилбарууд нь 
одоогоор энэ судалгаанд илрээгүй байна.2728

Сүүлийн үед дараагийн-үеийн-дараалал 
(N03) болон бүрэн-экзомын-дараалал (МЕЗ) 
зэрэг аргуудын хурдацтай хөгжил нь судлаачдад 
сонсгол бууралтын үл мэдэгдэх шалтгаан 
эмгэг төрүүлэгч хувилбаруудыг тодорхойлох 
боломжийг олгосон байна.32-37 Ялангуяа бүрэн- 
экзомын-дараалал (МЕЗ)-р молекул скрининг 
(РСЯ) болон N 0^ шинжилгээгээр илрээгүй генийн 
мутацийг тогтоох боломжтойг манай судалгаагаар 
нотлогдож байна. Бид уг судалгаанд КТГ зурагт 
Е^А & М оп^т та1Югта1юп шинж илэрсэн 
нийт 13 өвчтөнд МЕЗ шинжилгээг ашиглан нэг 
үе шаттайгаар бүх хүнд буюу 13 (100%) хүнд 
би-аллель З^С26А4 генийн 8 өөр төрлийн 26 
батлагдсан/эмгэг төрүүлэгч хувилбар илрүүлсэн 
нь цаг хугацаа болон оношилгооны цар хүрээтэйг 
харуулж байна.
Дүгнэлт:

1. Дунгийн үүдэвчний цоргын өргөсөл 
(Е^А) болон Мондини гаж хөгжил бүхий Монгол 
хүнд би-аллель З^С26А4 генийн мутацийн 26 
хувилбар илэрсэн бөгөөд аллелийн давтамжаар 
с.919-2А>0 хувилбар нь хамгийн түгээмэл байсан 
бол с.716Т>А (р^239^), с.1546йирС зэрэг ховор 
хувилбарууд илрүүллээ.

2. Бүрэн-экзомын-дараалал (МЕЗ) нь 
Полимераз гинжин урвал(РСЯ)-ын болон N 0^ 
шинжилгээгээр илрээгүй генийн мутацийг тогтоох 
боломжтойг манай судалгаагаар нотлогдож 
байна.
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■|В}!с1зо|-| Л}1зделшп иемю!
|вио!}В|\| эщ }о Л^о}в^орв|-э!}эиэ6 зэ^эиээ эщ и; рэш^о^эс! звм з!зЛ|вив (би; 
-эиэпЬэз эшохэ э|оц/\д) ззлд Лрщз лю ш эиор |е.юс1шэ} эц}}0 ивэз ю  Лр рэи! 
-швхэ э.юм (иодвииолвш !и;рио|/\| -ц эс1Л} ио!}!увс1 э}Э|с1шоэи! -хэс1в э!}зЛэ щ м  
вэщэоэ эщ }о зшщ д' 1.) вэщэоэ э}Э|с1шоэи! ‘рпрэпЬв .1е|п^!}зэл рэ6^в|иэ рив 
ззо| биивэц сщм э|с1оэс1 е|. рэрпри! э/\д > го г -г го г  и1 :5роц}Э|/\| рив з|вмэ}В|/\| 

ио!}вш^о}|вш !и!рио|Д| рив рпрэпЬв .1е|п^!}зэл рэ6^в|ид щ!м э|с1оэс1 ие!|о6ио|Д| 
и! з^ививл эиэб ^уэгОПЗ ЭЧ11° зэдзиэрв^вчэ эщ Лщиэр! 0} рэиле э/\д :ш;\/

■цэ^вэзэ  ̂лю }0 з^звр
эщ 3! цэщм ‘зив!|о6ио|/\| биошв з^ививл эиэб ^\/9гЭ 15 °1  рэ}В|э.1 ззо| биивэц }о 
Лрщз ои иээр звц э^эц} ‘ривц .ющо эц} ио эзэи!цо ивн рив эзэиемю! ивн и; 
0<Уг-616 '° Рив ‘8иеэ.ю>| рив эзэивбвр и; у с г /н  с! ‘зив!звэпво ш \/< 9Ю 01 'э 
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