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M3nunwHaa xypoba onacHa gnfA 340pPOBbA
| L'extréme maigreur est néfaste pour la
santé

Author: lenna babaesa, Jlo3aHHa , 09.09.2011.

"9 xoTena 6bl NOXyneTb B KoneHax!"

NccnepoBaTenbckas rpynna JIo3aHHCKOro yHUBepcuTeTa 1 JI03aHHCKOWM YHUBEPCUTETCKOMN
KJIMHUKN YCTaHOBWA FEHETUYECKYI0O MPUYNHY BO3HUKHOBEHWUS MaTOIOrM4eCcKon Xyao0bi.
MpuynHa - aHOMaNnsa XpoMocoMmbl 16. Cpean geTen, NCCiefoBaHHbIX B paMKax NPOeKTa,
MoJsIoBMHA HOCUTENEN NaTOoI0r My NPOAEMOHCTPUPOBAIN HEAOCTATOYHbIN BEC A1 CBOEro
BO3pacTa, 0 YeM coobwmn xypHan «Nature».
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Une équipe de I'UNIL-CHUV a mis en évidence une cause génétique de I'extréme maigreur,
due a une anomalie sur le chromosome 16. Chez les enfants, la moitié des porteurs de ce
changement est en sous-poids, selon les travaux publiés dans la revue "Nature".
L'extréme maigreur est néfaste pour la santé

KTo BBesn Mo4y Ha KOCTJ/IIBOCTb U CyX0MapocTb? Heyxxenun, 4eMm xeHuWnHa xyaee, TeM u”
Kpacmeee? BoBce HeT, cHUTalT nccrenosartenun JIo3aHHCKOro yHMBepcmTeTa v
J103aHHCKON YHMBEPCUTETCKON KIIMHUKWN — HE CTOUT NMyTaTb CTPONHOCTb C U3HYPEHHOCTbIO
Tena. Beab y ABYX KpanHocTen (0XnpeHnsa n xynobbl) KopeHb 31a oAnH: 16-9 XxpoMocoMa.
Pe3ynbTaTbl nccnenoBaHns otobpakeHbl B 0OWLIMPHON CcTaTbe, oNybJIMKOBAHHOW B
nocnenHeMm HoMmepe XxypHana «Nature».

OAViH N3 oTAeNI0B 16-0M XpOMOCOMbI YesloBEKa AaBHO Obl1 U3BECTEH rEHETUKaM CBOEN
0CcobeHHOCTbI0: KonebaHnaMN KonnvyecTBa Nap reHoB. Ecnm 06bI4YHO B 4enoBEeYEeCKOM
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OpraHm3Me NpUCYTCTBYIOT CTaHAapTHbIEe ABe Napbl Ha AAaHHOM OTpe3Ke (04Ha OT MaTepw,
M oOHa - 0T 0Tua), TO NPUMEPHO y 0AHOro 4Yenoseka 13 2500 - TONIbKO 0A4HA, Uy O4HOIO U3
2000 - Tpu naps.l.

Ta »xe rpynna J103aHHCKNX NCCiefoBaTesNeN y)Ke KOHCTAaTUpOBasia B MPOLUJIOM ro4y, H4TO
Ha/In4ymne ToNbKO OAHON Napbl FEHOB Ha AAaHHOM y4YacTKe 16- XpOMOCOMbl MOXKET ObITb
NPUYNHON CEPbE3HbIX C/TyYaeB 0XXUpeHus. laHHoe nccnenoBaHue 66110 oNy6aMKOBaHO B
npoLusioM roay B XXypHane «Nature».

B KOMMIOHUKE, BbINYLWEHHOM JI03aHHCKUM YHUBEPCUTETOM, coobllaeTcs, 4To rpynna
nccneposatenen nog pykosoactsom CebactbeHa XKakMoHa, AnekcaHapa PermoHa n XKaka
C.bekMaHHa Ha 3TOT pa3 AoKa3aa, 4To /4N C NPOTUBOMNONOXKHON aHOMaNEn - TPU Nnapbl
OCHOBaHWM Ha AAHHOM OTpPe3Ke XPOMOCOMbI - CKJZIOHHbI K 3aboneBaHnUAM Ype3mMmepHOomn

Xy nobbil.

Hanpumep, cpeamn B3pOCaOro HacesieHns nnua, SBASLWMeCcs HOCUTENSAMN TaKon
aHoManuu, B 7-20 pa3 Yaule noaBepraoTCca PMCKY HELOCTAaTOYHOro Beca, 4em obulee
HaceneHue. Cpeaun nccnenoBaHHbIX AeTeN NOJIOBUHA MasiblLLENn-HOCUTENEN aHOMannmn
MoKa3a/In HeJoCTaTOYHbIN Bec.

«Takme neTn NpakTN4YeCKn HNYero He XOTAT eCTb, UX poanTensaMm NPUxXoanTca Henerko.
Ham ctouT paBOGDaTbCﬂ C Npn4nHaMnm n MmexaHnMaMmaMm Takoro HapyweHmnd nnTtaHnA
pe6eHKa C FreHeTMYeCKOWN TOYKN 3peHuna», - OoTMeTunJ1 B KOMMIOHNKeE CebacTbeH XXaKMOH.

NS BbIABNIEHUS FTEHETUYECKUX MPUYNH MaTosIorM4eckon xyaobbl B paMmKax
MeXXOYHapOoA4HOro nccaenoBaHus, NpPoBOAMMOro nNoj pyKoBOoACTBOM JIO3aHHCKUX YYEHbIX,
Heobxoanmo 6bIN10 NpoaHaNn3nNpPoBaTb AaHHbIE 6ONLLIOIO KOIMYeCTBa N0AEN - B LLEJIOM,
TecTam noaseprav okosio 100 000 4yenosek. Takum obpa3om, yaanoch BbisBUTb 138
HOCUTEsNlen reHeTU4eCKom 0COBEHHOCTN N YCTAaHOBUTb CTAaTUCTUYECKYIO CBA3b MeXAay
MyTaumen n natonormyeckom xynobon. B 35% cnyyaeB peyb WJa 0 CNOHTaHHOW MyTaunu
(y poantenen Takon mytaumm He obHapy>XeH0), B OCTaJIbHbIX Cy4aax natonorus boinia
CBsAi3aHa C HacNeCTBEHHOCThIO.

B MmexxayHapoaHoM nccnegosaHum « Mirror extreme BMI phenotypes associated with gene
dossage at the chromosome 16p11.2 locus » («KpanHune 3epkasibHble (heHoTUnbl BMI,
CBSAi3aHHble C 00301 reHa B XxpomocoMe 16pl1l.2 locus») npuHMMatoT y4acTtme 180 aBTOpPOB.
duHaHCMpoBaHMe obecnevymBatloT rpaHTbl YacTHOro ooHaa JleeHaapAac n HayunmoHanbHOro
WBenuapckoro oHaa. 3epKasibHbIM 3(PeKT NPosaABASETCA Ha KOHKPETHOM y4acTKe
XPOMOCOMBbI, rae B 3aBUCUMOCTU OT HaJIMYNS MOBLILLEHHONO UM HEAOCTATOYHOIr 0O
Konm4ecTBa nap (Tpwu nnm ogHa napa) HEKOTOPbLIX FEHOB MOrYT BO3HUKHYTb pPa3/INYHbIe
natonorum (He4oCTaTO4YHbIVM BEC NN OXXUpPeHMe). Hayke eule HENM3BECTHbI MEXaHU3MblI,
OTBETCTBEHHbIE 3a TakKne husmndeckmne XxapakTepuctukun. «Ha cnegytouwiem stane Ham
npeacTouT onpenennTb, KaKou U3 28 reHoB, y4aCTBYIOLWMX B MeXaHU3Me yaBanBaHus,
BMSIET Ha anneTuT 1 BeC, - pacckasan AnekcaHap PenMoH. - 3aecb MoryT 6bITb
BOBJIEYEHbI OAWNH FEH NN COYETaHUSA HECKOJIbKNX FEHOB>.
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