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Введение. Причинные и патогенетические механизмы формирования 

врожденных пороков челюстно-лицевой области (ВПЧЛО) до настоящего 

времени остаются полностью не раскрытыми [1, 5, 10]. Между тем, прогресс в 

медицинской науке, связанный с широким применением генетических 

исследований на сегодняшний день, позволяет глубже понять механизмы 

инициации многих патологий, в том числе и ВПЧЛО [3,6,8]. В частности, 

современные исследования направлены на оценку значимости ряда генетических 

полиморфизмов, участвующих в формировании сложных нарушений, 

способствующие повышению риску развития ВПЧЛО [2,4,7]. Среди наиболее 

значимых полиморфных генов имеющие определенный вклад в инициации 

начала ВПЧЛО важное место отводится генам цикла фолатов, а именно гену 

MTHFR, кодирующего внутриклеточный фермент, принимающий участие в 

превращении гомоцистеина в метионин [9,11,12]. 

 Цель. Изучить особенности встречаемости полиморфизма MTHFR 

(A1298C) среди больных с врожденными пороками челюстно-лицевой области. 

 Материал и методы. Исследование полиморфного гена MTHFR (A1298C) 

проведено у 105 неродственных детей с ВПЧЛО с медианой возраста 6,5±1,8 лет, 

проживающих на территории республики Узбекистан, находившиеся на 

наблюдении в клинике Ташкентского государственного стоматологического 

института в период с 2019 по 2022 гг. Контрольную группу составили 103 

здоровых детей, сопоставимого возраста. Тестирование полиморфизма MTHFR 

(A1298C) проводилось на программируемом термоциклере фирмы «Applied 

Biosystems» 2720 (США), с использованием тест-систем компании «Литех» 

(Россия), согласно инструкции производителя. Статистический анализ 

результатов проведен с использованием пакета статистических программ 

«OpenEpi, Version 9.3». 

Результаты. В ходе сравнительного анализа между основной и 

контрольной группами выявлено, что минорный аллель С статистически 

незначимо регистрировался чаще среди больных основной группы с ВПЧЛО в 

1.4 раза (29.5% против 23.3%; χ2=2.1; Р=0.2; ОR=1.4; 95%CI: 0.89-2.14). 

Одновременно, различие было выявлено и между долями носительства дикого 

генотипа А/А и гетерозиготного генотипа А/С, частоты которых в группе 

больных с ВПЧЛО оказались выше чем в контроле менее чем в один раз (56.2% 
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против 51.5%; χ2=0.5; Р=0.5; ОR=1.2; 95%CI: 0.7-2.09) и 1.2 раза (56.2% против 

51.5%; χ2=0.5; Р=0.5; ОR=1.2; 95%CI: 0.7-2.09). Но, статистический анализ 

показал, что выявленные различия носили не достоверный характер.  

Наряду с данными особенностями важно подчеркнуть факт обнаружения 

повышения доли носительства мутантного генотипа С/С, который также 

статистически недостоверно повышал риск формирования ВПЧЛО в 2.0 раза 

(7.6% против 3.9%; χ2=1.3; Р=0.3; ОR=2.0; 95%CI: 0.61-6.85). 

Следовательно, результаты сравнительного анализа различий в 

распределении частот аллелей и генотипов полиморфного гена MTHFR 

(A1298C) между основной группой больных с ВПЧЛО и здоровых показал 

статистически недостоверный характер повышения минорного аллеля С в 1.4 

раза (χ2=2.1; p=0.2) и мутантного генотипа С/С в 2.0 раза (χ2=1.3; p=0.3). 

Вывод. Полученные результаты не позволяют рассматривать полиморфизм 

гена MTHFR (A1298C) в качестве самостоятельного генетического маркера 

повышающего риск формирования ВПЧЛО в Узбекистане.   
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