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Торсионная дистония — гетерогенная группа двигательных расстройств, при которой у
больных развиваются устойчивые непроизвольные мышечные сокращения и скрученные
позы. Заболевание может наблюдаться в различных возрастных периодах, но в 65%
случаев оно дебютирует в первые 15 лет жизни. Распространенность ТД в различных
популяциях различна, составляет в среднем 16,43 на 100 000 случаев на 100 тыс. населения
[3].

Дистонию обычно классифицируют на основе соматического распределения симптомов
(очаговые (фокальные), сегментарные или генерализованные). Известны идиопатические
(их большинство) и симптоматические случаи данной патологии. Идиопатическая тор-
сионная дистония имеет наследственный характер, может наследоваться по аутосомно-
рецессивному, аутосомно-доминантному и Х-сцепленному типам наследования, но доста-
точно часто встречаются и спорадические варианты [1]. В настоящее время выявлено 25
различных ДНК-локусов и/или генов, связанных с болезнью, обозначаемых как DYT1 -
DYT25 [4]. Спектр и частота мутаций в известных генах, вовлеченных в патогенез ТД, в
различных популяциях мира значительно различается, и изучение молекулярной эпиде-
миологии ТД является актуальной проблемой как неврологии, так и медицинской генети-
ки.

В Республике Башкортостан, как и в большинстве регионов России, изучение
молекулярной эпидемиологии торсионной дистонии ранее не проводилось. В целях ис-
следования генетических причин развития наследственных и спорадических форм торси-
онной дистонии у пациентов и оптимизации подходов ДНК-диагностики данной группы
заболеваний в исследуемом регионе, начато генетическое исследование выборки больных
из 104 неродственных семей. Выборка включает 23 неродственных пациента с наслед-
ственной формой дистонии и 81 - со спорадической формой. Фокальная форма дисто-
нии установлена у 73 пробандов, сегментарная - у 28, генерализованная - у 3-х. У всех
пациентов из этой выборки проведен скрининг на наличие делеции c.907-909delGAG в
гене TOR1A (DYT1 ), однако ни у кого из обследованных индивидов данная мутация
не была обнаружена. Согласно данным литературы, данная мутация, впервые описан-
ная Ozelius L.J. c соавторами (1997) [2], является одной из частых причин ранней генерали-
зованной формы аутосомно-доминанотной дистонии, однако клинические проявления му-
тации могут быть весьма вариабельны даже в пределах одной семьи: 70% ее носителей
не имеют явных признаков дистонии, а у оставшихся 30% дистония варьирует от легкой
фокальной дистонии до опасной для жизни генерализованной дистонии. Согласно пред-
варительным результатам нашего исследования, по-видимому, в РБ эта мутация является
крайне редкой причиной торсионной дистонии.
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