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По данным ВОЗ в 2019 г. инсульт был второй по значимости причиной смертности
в мире. В глобальном масштабе пожизненный риск развития инсульта после 25 лет у
женщин выше, чем у мужчин, наибольшие показатели наблюдаются у женщин Восточ-
ной Европы и Восточной Азии [2]. Инсульт является мультифакторным заболеванием, в
развитие которого могут вносить вклад различные гены [1].

Ген NOTCH3 кодирует одноименной рецептор, обеспечивающий работу сигнального
пути NOTCH, который принимает участие в развитии и гомеостазе множества тканей
и органов [5]. Имеются данные, что действие сигнального пути NOTCH связано с эм-
бриональным развитием сосудов, процессами пролиферации и дифференцировки клеток,
ангиогенезом, уменьшением окислительного стресса и апоптоза [4]. Нарушения экспрес-
сии гена могут быть связаны с развитием ишемических инсультов различной природы [3].
Одной из причин подобных нарушений могут быть однонуклеотидные замены. Цель иссле-
дования заключается в изучении ассоциации rs1044009 гена NOTCH3 с риском развития
инсульта у женщин.

Материалом для исследования послужили образцы ДНК, выделенные из крови жен-
щин, перенесших инсульт, и здоровых женщин (80 образцов: 25 – контрольная группа, 55
– перенесшие инсульт). Изучение полиморфизма rs1044009 гена NOTCH3 осуществлено
методом анализа полиморфизма длин рестрикционных фрагментов (ПДРФ) с использо-
ванием эндонуклеазы рестрикции BstMW I (SibEnzyme, Россия).

Генотип TT является преобладающим в обеих группах, в то время как генотип СС не
был обнаружен. Для контрольной группы показатель частоты встречаемости гетерозигот-
ного генотипа составил 36%, а среди женщин, перенесших инсульт – 22%. Был проведен
анализ частоты минорного аллеля (С ): в контрольной группе показатель составил 0,18, в
группе женщин, перенесших инсульт – 0,11. По данным проекта 1000Genomes MAF для
rs1044009 составляет 0,37, для европейской популяции – 0,23 [6]. В ходе проведенного ис-
следования не было выявлено значимых различий в частотах распределения генотипов и
аллелей rs1044009 гена NOTCH3 между исследуемыми группами женщин (p>0,05). По-
лученные результаты свидетельствуют о том, что данный полиморфизм не ассоциирован
с изменением риска развития инсульта у женщин.
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