
 

 

МОЛЕКУЛЯРНО-ГЕНЕТИЧЕСКОЕ ТЕСТИРОВАНИЕ ПО ПРОФИЛЮ 
«САХАРНЫЙ ДИАБЕТ I ТИПА (СД1) (ИНСУЛИНОЗАВИСИМЫЙ)» 

 

Ф.И.О. ПАЦИЕНТА:   

ДАТА РОЖДЕНИЯ ПАЦИЕНТА:  

ПОЛ:  

ЛАБОРАТОРНЫЙ НОМЕР:  

НАПРАВЛЯЮЩЕЕ УЧРЕЖДЕНИЕ:  

ДАТА ВЫДАЧИ:  

 
РЕЗУЛЬТАТЫ ГЕНЕТИЧЕСКОГО ТЕСТИРОВАНИЯ: 

 

Ген Функция гена Полиморфизм Ваш генотип Интерпретация 

HLA-
DQA1 

Гены комплекса тканевой совместимости, 
человеческих лейкоцитарных антигенов II 
класса регулируют силу иммунного ответа 
(выражены преимущественно на клетках 

иммунной системы, макрофагах, 
эпителиальных клетках). Важной функцией HLA 
является защита от болезней. Также они могут 

быть причиной отторжения органов после 
пересадки и могут влиять на развитие 

аутоиммунных заболеваний (например, 
сахарного диабета I типа, целиакии). 

101, 102, 103, 
201, 301, 401, 

501, 601 

101-
102/101-102 

При данном генотипе риск 
развития аутоиммунных 
процессов, СД 1 выше по 

сравнению со 
среднепопуляционным 

риском. 

HLA- 
DQB1 

201, 301, 302, 
303, 304, 305,  
401, 402, 501, 

502, 503.1, 504, 
601, 602-8 

601/602-8 

CTLA4 

Ген кодирует цитотоксический белок, 
ассоциированный с Т- лимфоцитами 4. 

Иммуноглобулин CD152 блокирует активацию 
Т- клеток, связываясь с рецепторами его 

антагониста (CD28) и определяет толерантность 
иммунной системы. Мутации в этом гене были 

связаны с инсулинозависимым сахарным 
диабетом, болезнью Грейвса, тиреоидитом 

Хашимото, глютеновой болезнью, системной 
красной волчанкой, и другими аутоиммунными 

заболеваниями. 

rs1427676 Т/С 

Вариант, незначительно 
увеличивающий риск 

развития аутоиммунных 
заболеваний. 

rs231775 А/G 

Вариант, увеличивающий 
риск развития 
аутоиммунных 

заболеваний в 1,5 раза. 
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PTPN22 

Ген кодирует протеин-тирозинфосфатазу 
нерецепторного типа 22, также известная как 
лимфоидспецифическая тирозинфосфатаза, 

которая 
является мощным ингибитором 

активации Т-лимфоцитов. Мутации в этом гене 
могут быть связаны с 

рядом аутоиммунных заболеваний, включая 
диабет 1 типа, ревматоидный артрит, системную 

красную волчанку и болезнь Грейвса. 
Положительно регулирует продукцию 

интерферона 1 типа, индуцированную толл-
подобными рецепторами (TLR). Способствует 

противовирусному ответу хозяина, 
опосредованному интерфероном 1 типа (по 

сходству). Регулирует индуцированную NOD2 
секрецию провоспалительных цитокинов и 

аутофагию. 

rs2476601 G/G 

Вариант, не 
предрасполагающий к 

повышению риска развития 
аутоиммунных 
заболеваний. 

IL6 

Ген кодирует интерлейкин-6 - 
многофункциональный цитокин, вовлечен в 

воспаление, костный метаболизм, иммунный 
ответ, репродукцию, развитие нервной ткани, и, в 

частности, является главным регулятором в 
синтезе белков острой фазы в печени. 

Увеличение уровня IL6 связано с развитием и 
тяжестью сердечно-сосудистых заболеваний, в 

основе которых лежит атеросклероз. 

rs1800795 G/G 

  Вариант, 
ассоциированный с 
повышением риска 

развития аутоиммунных 
заболеваний. Аллель G 
повышает активность 

промотора по сравнению с 
вариантом C, что 

способствует более 
высокой экспрессии гена и, 

соответственно, более 
высокой выработке IL-6. 

TNF-a 

Ген кодирует фактор некроза опухоли aльфа — 
белок, который активирует воспалительный ответ 
организма, активируя выработку интерлейкина 1. 

Этот белок участвует в клеточном росте и 
специализации клеток, в обмене жиров, 

свертывании крови и естественном отмирании 
клеток в процессе их замены. 

rs1800629 G/G 
Норма. Популяционный 

вариант.  

 
ЗАКЛЮЧЕНИЕ: 

 
По исследуемым генетическим вариантам, риск развития аутоиммунных заболеваний (включая сахарный диабет 1 типа) 
в 1,5 раза выше среднепопуляционного. 

 

РЕКОМЕНДОВАНО: 
 

Консультация эндокринолога, иммунолога (для уточнения дополнительных факторов риска СД1). 
 

Основные рекомендации будут выдаваться ВАШИМ ЛЕЧАЩИМ ВРАЧОМ! 
Результаты данного тестирования позволяют судить только о предрасположенности к мультифакториальным 
заболеваниям с относительной вероятностью и являются важными для профилактики и диагностики, где решающее 
значение имеют клинические данные. 

 

АНАЛИЗ ПРОВОДИЛИ: 

   
 Врач-генетик: 

             
                                                             

 

 
Севостьянова А.М.  
 
 

 Врач лабораторный генетик: 
 
 

            Обухова О.Ю. 



 

 ИССЛЕДУЕМЫЕ ГЕНЫ 
 
HLA (MHC): Человеческие лейкоцитарные антигены 

HLA -DQA1: Альфа-цепь белка HLA-DQ MIM: 146880 

HLA-DQB1: Бета-цепь белка HLA-DQ MIM: 604305 

HLA-DRB1: Бета-цепь белка HLA-DR MIM: 142857 
Гены HLA-D регулируют силу иммунного ответа (выражены преимущественно на клетках иммунной системы, макрофагах, 
эпителиальных клетках). Важной функцией HLA является защита от болезней. Также они могут быть причиной отторжения 
органов после пересадки и могут влиять на развитие аутоиммунных заболеваний (например, сахарного диабета I типа, 
целиакии). 

 
Ген CTLA4: цитотоксический Т-лимфоцит-ассоциированный белок 4 

Cytotoxic T-lymphocyte-associated 4 

MIM: 123890 
CTLA4 — член суперсемейства иммуноглобулинов, который представлен на поверхности Т-хелперов, которые активируют 
Т-киллеры. Т-киллеры – Т-лимфоциты, главной функцией которых является уничтожение повреждённых клеток 
собственного организма. Полиморфизм c.49A> T (rs231775) связан с уменьшением контроля T- клеточной активации, 
повышая риски развития аутоиммунных болезней. 

 
Ген PTPN22: тирозин-фосфатаза нерецепторного класса 22 

Tyrosine phosphatase, nonreceptor-type, 22 
MIM: 600716 
Продукт гена PTPN22 известен как лимфоидспецифическая тирозинфосфатаза и является мощным ингибитором активации 
Т-лимфоцитов. В многих исследованиях доказана связь полиморфизма c.1858C> T (rs2476601) с риском развития СД1. 

 
Ген IL6: интерлейкин-6 

Interleukin 6 

MIM: 147620 
IL6 кодирует цитокин, который участвует в воспалении и созревании В-клеток. Функционирование этого гена вовлечено в 
широкий спектр заболеваний, связанных с воспалением, включая предрасположенность к сахарному диабету. 

 
Ген TNF-A: фактор некроза опухоли альфа TUMOR NECROSIS FACTOR, ALPHA; TNFA 
MIM: 191160 
Ген кодирует многофункциональный провоспалительный цитокин, который принадлежит к суперсемейству факторов 
некроза опухоли (TNF). Он может связываться со своими рецепторами TNFRSF1A/TNFR1 и TNFRSF1B/TNFBR и, таким 
образом, функционировать через них. Этот цитокин участвует в регуляции широкого спектра биологических процессов, 
включая пролиферацию клеток, дифференцировку, апоптоз, метаболизм липидов и коагуляцию. Этот цитокин участвует в 
различных заболеваниях, включая аутоиммунные заболевания, инсулинорезистентность и рак. 



 

ОБЩАЯ ИНФОРМАЦИЯ: 
 
Сахарный диабет 1 типа (СД1) — это мультифакторное заболевание, в основе которого лежит иммуноопосредованное 
или идиопатическое разрушение β-клеток поджелудочной железы, приводящее к абсолютной инсулиновой 
недостаточности. 
СД1 развивается при наличии генетической предрасположенности, также необходимы факторы внешней среды, которые 
выступают в роли триггера аутоиммунного поражения β-клеток поджелудочной железы. Триггерами могут являться как 
инфекционные, так и неинфекционные факторы. 
Генетическая предрасположенность необходима для развития заболевания, но реализуется далеко не всегда. В семьях 
пациентов максимальный риск имеют родственники первой степени родства пациентов с СД1: братья, сестры, дети, 
родители. 
Клиническая картина СД1 варьирует от различных признаков гипергликемии до тяжелой потери воды, диабетического 
кетоацидоза вплоть до развития коматозного состояния и обусловлена абсолютным дефицитом инсулина. 

 

ЛЕЧЕНИЕ СД1 ВКЛЮЧАЕТ В СЕБЯ: 
 

• инсулинотерапию; 

• самоконтроль гликемии; 

• обучение принципам управления заболеванием. 
 
По данным исследований ВОЗ среди больных сахарным диабетом больше детей, которые с рождения находились на 
искусственном вскармливании. Это связано с тем, что в молочных смесях содержится белок коровьего молока, который 
может неблагоприятно влиять на секреторную функцию поджелудочной железы. К тому же грудное вскармливание 
помогает значительно усилить иммунитет младенца, а значит защитить его от вирусных и инфекционных заболеваний. 
Поэтому грудное вскармливание считается лучшей профилактикой диабета 1 типа. 

 
 
 
 

 


