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Роль полиморфизма гена HLA-DRB1*1501 в формировании наследственной предрасположенности к РС в популяциях жителей Западной Европы была обоснована результатами полногеномных скринингов, проведенных участниками Международного Консорциума Генетики Рассеянного склероза (Multiple Sclerosis Genetics Consortium – IMSGC). Полагают, что полиморфизм гена HLA-DRB1*1501  может вносить вклад в развитии РС, но необходима репликация результатов анализа ассоциации этого гена в популяциях разных народов. Для выявления генетических вариантов подверженности к рассеянному склерозу был исследован tagSNP HLA-DRB1*1501 (tagging single nucleotide polymorphisms; полиморфизм, аллельные варианты которых маркируют гаплотипические блоки).

Цель исследования - изучение роли полиморфизма rs3135388 tagSNPа гена HLA-DRB1*1501 для прогнозирования  риска развития  рассеянного склероза.

Материалами исследования послужила группа больных рассеянным  склерозом (n = 233),  а также группа контроля, подобранная по полу и возрасту (n = 341), в популяции русских, проживающих в Республике Башкортостан.  Генотипирование проводилось методом ПЦР с гибридизационно-флуоресцентной детекцией в режиме реального времени, статистическая обработка полученных данных проводилась с использованием пакета программ ”StatisticaforWindows” 5.0”(StatSoft) и программного обеспечения MS Excel 2010.

В общей выборке, в группе контроля аллели rs3135388*C и rs3135388*T представлены с частотами 90,91% и 9,09% , а генотипы rs3135388*C/*C, rs3135388*C/*T и rs3135388*T/*T 83,58%, 14,66% и 1,76% соответственно. В группе больных rs3135388*C и rs3135388*T представлены с частотами 85,62% и 14,38% , а генотипы rs3135388*C/C, rs3135388*C/*T и rs3135388*T/*T  74,25%, 22,75% и 3% соответственно. При дифференциации групп по признаку половой принадлежности  обнаружено статистически значимые различия для русских  мужчин РБ: шансы развития заболевания  повышены у  лиц с генотипом rs3135388С/*Т (OR=2.5, CI:1.26-4.97) и понижены с генотипом rs3135388*С/С  (р=0.01 OR=0.43, CI: 0.23-0.82). Согласно литературным источникам, ген  HLA-DRB1 принадлежит главному комплексу гистосовместимости (ГКГ) и кодирует белок, который играет важную рецепторную роль в иммунной системе, помогая отличать собственные белки от чужеродных агентов.

Таким образом, впервые в Республике Башкортостан,  проведено  исследование полиморфного локуса  tagSNP rs3135388 гена HLA-DRB1*1501, установлена статистически значимая ассоциация данного SNP локализованного на 6 хромосоме в области 6p.21.3 (MS,MIM 126200)  с развитием РС. Показано, что для лиц  с генотипом rs3135388С/*Т  риск развития рассеянного склероза повышен  2,5 раза.

