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Церебральная артериовенозная мальформация (АВМ) — это врожденная патология
сосудистой системы головного мозга, заключающаяся в формировании патологических со-
общений между артериями и венами, исключая капиллярную сеть. Ранее проведенные ис-
следования по типу «случай-контроль» обнаружили различные однонуклеотидные поли-
морфные замены (SNP) в пределах или вблизи генов, вовлеченных в ангиогенез (ACVR1,
VEGF, ANGPTL4, GPR124 ), ремоделирование сосудистой стенки (ММР-3) и воспаление
(IL-1&beta;), которые связаны с восприимчивостью к АВМ [P.H.C. Kremer et al., 2015]

Целью данной работы является исследование роли аллельного полиморфизма генов
ANGPTL4 (rs11672433), MMP3 (rs 3025058), CDKN (rs 1333040) и (rs 7865618) IL1a (rs1800587)
в генетической предрасположенности к развитию АВМ у жителей России.

Группа исследования включала 90 человек с диагнозом АВМ головного мозга, под-
твержденным селективной церебральной ангиографией, в клинических центрах г. Ново-
сибирск. Определение полиморфных вариантов генов проводилось методом ПЦР в режиме
реального времени с использованием конкурирующих TaqMan-зондов.

Частоты встречаемости генотипов для всех исследуемых полиморфных локусов соот-
ветствовали закону Харди-Вайнберга. Статистически значимых различий в частоте встре-
чаемости аллелей полиморфных локусов rs11672433, rs 3025058, rs 1333040 и rs 7865618
между контрольной группой и группой больных АВМ не обнаружено. Для полиморфного
локуса rs1800587 гена IL1a нами были выявлены статистически значимые различия часто-
ты встречаемости аллеля С между контрольной группой и группой больных АВМ (OR =
1.74, 95%CI = 1.134-2.690, p-value = 0.01). Таким образом, аллель C является фактором
риска для жителей РФ.
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