
ʦ̼я̏ле̛̦е о̺̍е̜ ̐е̦ет̸̛е̭ко̜ ко̥по̦е̦т̼ 
̵̬о̸̛̦е̭к̵̛ ̭келет̦о-̥̼̹е̸̵̦̼ ̍оле̜ 

̸ело̏ек̌ ̬̦̌̚о̜ лок̌л̶̛̛̛̌̚

ʦ̼пол̛̦л̌: ʫл̐̌е̏̌ ʫл̛̌̏̚ет̌ ʫ̏̐е̦̽е̦̏̌

ˀуко̏од̛тел̽: ˉеп̛ло̏ ˔ко̏ ʤлек̭̦̌д̬о̸̛̏, к. ̍. ̦., ̭. ̦. ̭. л̌̍о̬̌то̛̛̬ 
̬еко̶̛̛̥̦̍̌о̦̦о̐о ̛ ̭е̬̐е̶̛̐̌о̦̦о̐о ̦̌̌л̛̌̚ ˇИˉ Иˉ̛ʧ ˁО ˀʤʻ

ʻо̏о̛̛̭̬̭̍к, ϮϬϮϬ .̐

ʻо̏о̛̛̭̬̭̍к̛̜ ̐о̭уд̬̭̌т̏е̦̦̼̜ у̛̦̏е̛̬̭тет
ˇ̌кул̽тет ʫ̭те̭т̏е̵̦̦̼ ʻ̌ук

К̴̌ед̬̌ ̴̛̦о̶̛̬̥̌о̦̦о̜ ̛̍оло̛̛̐ 



ʦ̏еде̛̦е

• ˈ̬о̸̛̦е̭к̌́ ̍ол̽ ;ˈʥͿ – ̍ол̽ ϯ ̛ ̍олее ̥е̶̭́е̏ под̬́д
• Отл̸̛̌ет̭́ от о̭т̬о̜ п̬одол̛̙тел̦̽о̭т̽̀, п̌то̴̛̛̚оло̛̐е̜, 

̭опут̭т̏у̛̛̺̥̀ ̭т̬укту̛̬̦̼̥ ̛̥̚е̦е̛̛̦̥́ ̛ ̐е̦ет̸̛е̭ко̜ 
о̍у̭ло̏ле̦̦о̭т̽̀ ;̦̭̌ледуе̥о̭т̽ ϯϬ-60%)

• ʿ̬оект ʺКʥ-ϭϭ: ˈʥ – ̭̥̌о̭то́тел̦̽ое ̌̍̚оле̛̦̏̌е
• 15-20% ̦̭̌еле̛̦́

• ʿ̸̛̛̬̦ ̥̦о̐о, ̦о ̛д̛оп̌т̸̛е̭к̌́ ˈʥ – ̾то то, ̸то ̦̭̌ ̛̦те̬е̭ует

2



ʧе̦ет̛к̌ ̵̬о̸̛̦е̭ко̜ ̭келет̦о-̥̼̹е̸̦о̜ ̍ол̛

3 локу̭̌ ;SOX5, SPOCK2/
CHST3, GSDMC/CCD26)

Tsepilov et al., «Insight into 
the genetic architecture of 
back pain and its risk factors 
from a study of 509,000 
individuals», 2018
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- о̭̦о̦̼̏е лок̌л̶̛̛̛̌̚ 
̭келет̦о-̥̼̹е̸̵̦̼ ˈʥ
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О̺̍̌я ̐е̦ет̸̛е̭к̌я ко̥по̦е̦т̌ 

О̛̺̍е ̐е̦̼

ˀ̦̼̌̚е т̛п̼ ̭келет̦о-̥̼̹е̸̦о̜ ˈʥ ̛̥ѐт о̛̺̍е ̦̭̌лед̭т̏е̦̦̼е ̴̌кто̬̼ (Williams F.M.K.

et al., Pain reporting at different body sites is explained by a single underlying genetic factor, 

Rheumatology, 2010)

ʻ̭̌лед̭т̏е̦̦̼е ̴̌кто̬̼ 
̵̬о̸̛̦е̭к̵̛ ̭келет̦о-̥̼̹е̸̵̦̼ 

̍оле̜

ʧе̦̼ ˈʥ ̏ ̭п̛̦е ʧе̦̼ ˈʥ ̏ ̹ее ʧе̦̼ ˈʥ ̏ коле̦е ʧе̦̼ ˈʥ ̏ ̍ед̬е 

Ил̛

?



• О̛̺̍е ̦̭̌лед̭т̏е̦̦̼е ̴̌кто̬̼ = о̛̺̍е ̐е̦̼
• ʺе̬̌ ̐е̦ет̸̛е̭ко̜ ̵̭о̙е̭т̛ п̛̬̦̌̚ко̏ – ̐е̦ет̸̛е̭к̌́ ко̬̬ел̶̛́́ 
• ʺетод LD Score ̬е̬̐е̛̛̭̭ ;Bulik-Sullivan B. et al., An atlas of genetic 

correlations across human diseases and traits, Nat. Genet., 2015):

�ଵ௝ ∗ �ଶ௝ ~ ேభ∗ேమ∗��ெ ∗ ��௝
�௜௝ – z-̭т̌т̛̭т̛к̌ ݆-̐о дл́ ݅-̐о п̛̬̦̌̚к̌; ௜ܰ – ̬̥̌̚е̬ ̼̏̍о̬к̛ дл́ ݅-̐о п̛̬̦̌̚к̌; �� –
̐е̦ет̸̛е̭к̌́ ко̶̛̛̬̏̌̌́ ̥е̙ду д̏у̥́ п̛̬̦̌̚к̛̥̌; ܯ – кол̸̛е̭т̏о SNP ̏ ̦̌̌л̛̚е; ��௝ – LD 
Score
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ʧе̦ет̸̛е̭к̛е ко̬̬еля̶̛̛



Цел̛ ̛ ̌̚д̸̛̌
ˉел̽: по̛̭к о̵̛̺̍ ̦̭̌лед̭т̏е̵̦̦̼ ̴̌кто̬о̏ ̸ет̼̬е̵ ̵̬о̸̛̦е̭к̵̛ 
̭келет̦о-̥̼̹е̸̵̦̼ ̍оле̜ ̸ело̏ек̌
З̌д̸̛̌:

1. ̼̏дел̛т̽ ̐л̦̼̌̏е ко̥по̦е̦т̼ ̥̌т̶̛̬̼ ̐е̦ет̸̛е̭к̵̛ ко̶̛̛̬̜̏̌̌ 
;ʧКʺʧКͿ ̵̬о̸̛̦е̭к̵̛ ̭келет̦о-̥̼̹е̸̵̦̼ ̍оле̜ ̸ело̏ек̌;

2. ̼̏дел̛т̽ локу̭̼, ̭̭̌о̶̛̛̬о̦̦̼̏̌е ̭ ʧКʺʧК, ̛ п̬о̏е̭т̛ ̵̛ 
̬епл̛к̶̛̌̀;

3. п̬о̏е̭т̛ ̴у̦к̶̛о̦̌л̦̼̜̽ ̦̌̌л̛̚ полу̸е̵̦̦̼ ̬е̚ул̽т̌то̏ ̦̌̌л̛̌̚ 
̭̭̌о̶̶̛̛̜̌ ʧКʺʧК in silico: 

• ̸̛̬̭̭̌т̌т̽ ̐е̦ет̸̛е̭к̛е ко̬̬ел̶̛̛́ ʧКʺʧК ̭ д̬у̛̛̥̐ 
̌̍̚оле̛̛̦̥̏̌́ ̛ п̛̬̦̌̚к̛̥̌ ̸ело̏ек̌;
• п̬о̏е̭т̛ ̦̌̌л̛̚ п̬ед̭т̌̏ле̦̦о̭т̛ ̴у̦к̶̛о̦̌л̵̦̼̽ ̬̐упп ̐е̦о̏, 

̭̭̌о̶̛̛̬о̵̦̦̼̏̌ ̭ ʧКʺʧК, ̏ тк̵̦̌́ ̛ ̛̍о̵̸̛̛̥е̭к̵̛ пут̵́
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М̌те̛̬̌л̼
• ʿол̦о̐е̦о̥̦̼е д̦̦̼̌е UK Biobank ;Ϯ8 ̥л̦ SNP)

• 456,580 ̸ело̏ек
• ʺетод ̦̌кет̛̬о̛̦̏̌́
• ˁлу̸̜̌-ко̦т̬ол̽
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ʿо̛̭ко̏̌я 
̼̏̍о̬к̌ ˀепл̛к̶̛̌о̦̦̌я ̼̏̍о̬к̌

Эт̸̛̦е̭к̌́ ̬̐упп̌ ʫ̬̏опе̶̜̼ ʫ̬̏опе̶̜̼ ˓̙̦̼е ̛̌̌̚т̼ ʤ̴̛̬к̶̦̼̌
ˀ̥̌̚е̬ ̼̏̍о̬к̛ 265,000 174,831 9,208 7,541

Ч̭̌тот̌ 
̴е̦от̛п̌ ̏ 

̼̏̍о̬ке

ˈʥ ̏ ̭п̛̦е 17.9% 18.0% 21.6% 21.0%

ˈʥ ̏ ̹ее 16.3% 16.3% 20.2% 16.1%

ˈʥ ̏ ̍ед̬е 9.2% 9.2% 6.6% 8.5%

ˈʥ ̏ коле̦е 17.5% 17.3% 20.1% 20.4%



С̵е̥̌ ̬̌̍от̼ ̛ ̥етод̼

ʿо̛̭ко̏̌́ ̼̏̍о̬к̌
265 т̸̼̭́ ̸ело̏ек

ˀепл̛к̶̛̌о̦̦̌́ ̼̏̍о̬к̌
191 т̸̼̭́ ̸ело̏ек

ʪ̦̦̼̌е пол̦о̐е̦о̥̦о̐о
̦̌̌л̛̌̚ ̭̭̌о̶̶̛̛̜̌ ;ʿʧʤʤͿ

8

ʺетод ̐л̵̦̼̌̏ ко̥по̦е̦т ̦̌ ̥̌т̶̛̬е ̐е̦ет̸̛е̭к̵̛ ко̶̛̛̬̜̏̌̌

ʤ̦̌л̛̚ 
п̬ед̭т̌̏ле̦̦о̭т̛ 
̴у̦к̶̛о̦̌л̵̦̼̽ 

̬̐упп ̐е̦о̏ 
(DEPICT)

ʧе̦ет̸̛е̭к̛е 
ко̬̬ел̶̛̛́

(LD Score 

regression)

ˇу̦к̶̛о̦̌л̦̼̜̽ 
̦̌̌л̛̚

*ʧКʺʧК  - ̐л̦̼̌̏е ко̥по̦е̦т̼ ̥̌т̶̛̬̼ 
̐е̦ет̸̛е̭к̵̛ ко̶̛̛̬̜̏̌̌

ʿ̬ед̭к̛̦̌̌̚е 
̴̴̾екто̏ 
локу̭о̏ 

in silico (VEP, 

FATHMM)

ʿ̛̬о̛̬т̶̛̛̌́̚ ̐е̦о̏

Л̛те̬̌ту̬̦̌́ 
̦̦̌от̶̛̌́ ̐е̦о̏ 

(OMIM, NCBI Gene, 

Google Scholar)

ˀепл̶̛̛̬о̦̦̼̏̌е 
локу̭̼ дл́ ϰ ʧКʺʧК



ʧл̦̼̌̏е ко̥по̦е̦т̼ ̥̌т̶̛̬̼ ̐е̦ет̸̛е̭к̵̛ ко̶̛̛̬̜̏̌̌
ʿе̬̏̌́ ̐л̦̌̏̌́ ко̥по̦е̦т̌ ;ʧКʺʧКϭͿ – о̺̍̌́ ̦̭̌лед̭т̏е̦̦̌́ ко̥по̦е̦т̌ 
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Доля ̐е̦ет̸̛е̭ко̜ д̛̭пе̛̛̬̭, о̻̍я̭̦е̦̦о̜ ʧКʺʧК ̏ ̵̬̦̼̌̚ 
т̛п̵̌ ̵̬о̸̛̦е̭ко̜ ̍ол̛
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А̭̭о̶̛̛̬о̦̦̼̏̌е ̭ ʧКМʧК локу̭̼
• ʻ̜̌де̦о ̛ ̬епл̶̛̛̬о̦̏̌о ϱ локу̭о̏, ̭̭̌о̶̛̛̬о̵̦̦̼̏̌ ̭ ʧКʺʧКϭ
• ʻ̜̌де̦ ̛ ̬епл̶̛̛̬о̦̏̌ ϭ локу̭, ̭̭̌о̶̛̛̬о̦̦̼̜̏̌ ̭ ʧКʺʧКϮ
• ʿ̛̬о̛̬т̛̛̬̚о̦̏̌о ϭϭ ̐е̦о̏
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ʦеду̛̺̜ SNP
̏ локу̭е

ˈ̬о̥о̭о̥̌:
по̶̛̛̚я

ʧКʺʧК Ч̛̭ло ̐е̦о̏ ̏ 
локу̭е

ʿ̛̬о̛̬т̛̛̬̚о̦̦̼̜̏̌
̐е̦

Я̏ляет̭я л̛ ̐е̦ 
̍л̛̛̙̜̹̥̌ к SNP

О̍о̭̦о̛̦̏̌е
п̛̬о̛̬т̶̛̛̛̌̚

rs143384 20:34025756 ʧКʺʧКϮ 15 GDF5 д̌ Л, VEP/FATHMM

rs7628207 3:49754970 ʧКʺʧКϭ 18 AMIGO3 д̌ Л
BSN ̦ет Л, DEPICT

UBA7 ̦ет VEP/FATHMM

rs13107325 4:103188709 ʧКʺʧКϭ 3 SLC39A8 д̌ Л, VEP/FATHMM

rs12705966 7:114248851 ʧКʺʧКϭ 2 FOXP2 д̌ Л, VEP/FATHMM, DEPICT

rs3737240 1:150483355 ʧКʺʧКϭ 19 ECM1 д̌ Л, VEP/FATHMM

rs73581580 9:140251458 ʧКʺʧКϭ 32 MIR7114 ̦ет Л
NSMF ̦ет Л
NOXA1 ̦ет Л
GRIN1 ̦ет Л

Л  - п̛̬о̛̬т̶̛̛̌́̚ ̦̌ о̭̦о̏е л̛те̬̌ту̬̦о̜ ̦̦̌от̶̛̛̌     * - ̭̭̌о̶̶̛̛̌́ ̭ ̵̬о̸̛̦е̭ко̜ ̍ол̽̀ пок̦̌̌̌̚ ̏пе̬̼̏е

*

*

*

*



А̦̌л̛̚ п̬ед̭т̌̏ле̦̦о̭т̛ ̴у̦к̶̛о̦̌л̵̦̼̽ ̬̐упп ̐е̦о̏
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О̍л̌ко ̭ло̏ ̛̚ те̛̬̥̦о̏ о̍о̺̐̌е̛̦я ̐е̦о̏, 
̭̭̌о̶̛̛̬о̵̦̦̼̏̌ ̭ ʧКʺʧК1 

Тк̛̦̌ ̛ т̛п̼ клеток, ̏ кото̵̬̼ ̦̜̌де̦о 
о̍о̺̐̌е̛̦е ̐е̦о̏, ̭̭̌о̶̛̛̬о̵̦̦̼̏̌ ̭ 
ʧКʺʧК1

- ˉʻˁ
- ˁт̏оло̼̏е клетк̛
- ˀет̛̦̌ ̐л̌̌̚

ʪл́ д̬у̵̛̐ ʧКʺʧК ̭т̌т̛̭т̸̛е̭к̛ 
̸̵̛̦̥̼̌̚ ̬е̚ул̽т̌то̏ ̦е полу̸е̦о



ʧе̦ет̸̛е̭к̛е ко̬̬еля̶̛̛ ʧКМʧК ̭ д̬у̛̛̥̐ п̛̬̦̌̚к̛̥̌
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ʧКʺʧК1

О̛̙̬е̛̦е, ̛̦дек̭ ̥̭̭̼̌ тел̌, 
о̵̍̏̌т т̌л̛̛ ̛ ̍еде̬ ̛ т. д.

ʪеп̬е̛̭̭́, ̦е̬̏от̛̥̚

Ку̬е̛̦е, ̬̌к ле̐к̵̛

Кол̸̛е̭т̏о дете̜

И̹е̸̛̥е̭к̌́ ̍оле̦̽̚ ̭е̬д̶̌

ʿ̬одол̛̙тел̦̽о̭т̽ ̭̦̌

ʦо̬̭̌̚т ̥е̦оп̌у̼̚

Л̛поп̬оте̛̦̼ 
̼̭̏око̜ плот̦о̭т̛

О̺у̺е̛̦е ̍л̌̐ополу̸̛́

˄̬о̏е̦̽ о̬̍̌̚о̛̦̏̌́, IQ

ʿ̬одол̛̙тел̦̽о̭т̽ ̛̛̙̦̚ 
̬од̛теле̜

ʧКʺʧК2 от̶̛̬̌тел̦̽о, ̌ ʧКʺʧК4 поло̛̙тел̦̽о ̐е̦ет̸̛е̭к̛ ко̬̬ел̛̬о̦̏̌̌ ̭ о̛̙̬е̛̦е̥ ̛
̛̭̦̦̼̥̏́̌̚ ̭ ̛̦̥ п̛̬̦̌̚к̛̥̌. ˁт̌т̛̭т̸̛е̭к̛ ̸̵̛̦̥̼̌̚ ̐е̦ет̸̛е̭к̵̛ ко̬̬ел̶̛̜́ дл́
ʧКʺʧК3 ̦е о̦̬̍̌у̙е̦о

ʧе̦ет̸̛е̭к̛е ко̬̬еля̶̛̛ ʧКʺʧК1 ̭ д̬у̛̛̥̐ п̛̬̦̌̚к̛̥̌ ̸ело̏ек̌

ʿоло̛̙тел̦̽̌́ 
̐е̦ет̸̛е̭к̌́ 
ко̬̬ел̶̛́́

От̶̛̬̌тел̦̽̌́ 
̐е̦ет̸̛е̭к̌́ 
ко̬̬ел̶̛́́



ʦ̼̏од̼

1313

1. ˁ ̛̭пол̽̚о̛̦̏̌е̥ ̥етод̌ ̐л̵̦̼̌̏ ко̥по̦е̦т ̦̌ ̥̌т̶̛̬е ̐е̦ет̸̛е̭к̵̛ ко̶̛̛̬̜̏̌̌ ̼̍л̛
̼̏деле̦̼ ʧКʺʧК ̸ет̼̬е̵ ̵̬о̸̛̦е̭к̵̛ ̭келет̦о-̥̼̹е̸̵̦̼ ̍оле̜ ̸ело̏ек̌.

2. ʿок̦̌̌̌̚ ̭̭̌о̶̶̛̛̌́ ̹е̭т̛ локу̭о̏ ̭ ʧКʺʧК ̸ет̼̬е̵ ̭келет̦о-̥̼̹е̸̵̦̼ ̍оле̜
̸ело̏ек̌, дл́ ̸ет̼̬е̵ ̛̚ ̵̛̦ ̭̭̌о̶̶̛̛̌́ ̭ ̵̬о̸̛̦е̭ко̜ ̍ол̽̀ пок̦̌̌̌̚ ̏пе̬̼̏е.

3. ʦ̼́̏ле̦о 11 ̐е̦о̏, лок̌л̛̚о̵̦̦̼̏̌ ̏ ̹е̭т̛ ̭̭̌о̶̛̛̬о̵̦̦̼̏̌ ̭ ʧКʺʧК ̬̜̌о̵̦̌ ̐е̦о̥̌ ̛
̛̦̌̍олее ̏е̬о́т̦о ̏о̏ле̸е̵̦̦̼ ̏ ̐е̦ет̸̛е̭к̛̜ ко̦т̬ол̽ ̵̬о̸̛̦е̭ко̜ ̭келет̦о-

̥̼̹е̸̦о̜ ̍ол̛.

4. ʿок̦̌̌̚о, ̸то пе̬̏̌́ ʧКʺʧК о̍о̺̐̌е̦̌ ̐е̛̦̥̌, ̛̭̦̦̼̥̏́̌̚ ̭ ̛̬̌̏̚т̛е̥ ̦е̬̦̏о̜
̛̭̭те̥̼, ̛ ̾к̭п̬е̛̭̭̬у̛̛̺̥̭̀́ п̬е̛̥у̺е̭т̏е̦̦о ̏ ̭т̏оло̵̼̏ клетк̵̌, клетк̵̌ ˉʻˁ ̛
̭е̦̭о̬̦о̜ ̛̭̭те̥̼. О̦̌ ̐е̦ет̸̛е̭к̛ ко̬̬ел̛̬о̦̏̌̌ ̭ ̦̌т̬опо̥ет̸̛̬е̭к̛̛̥, ̭о̶̛̌л̦̽о-

де̥о̴̸̛̬̐̌е̭к̛̛̥ ̛ п̵̛̛̭̌т̸̛̬е̭к̛̛̥ п̛̬̦̌̚к̛̥̌ ̸ело̏ек̌, ̛, по-̛̏д̛̥о̥у, от̬̙̌̌ет
̛̍оп̵̸̛̛̭е̭к̛е о̭̦о̼̏ ̵̬о̸̛̦е̭ко̜ ̭келет̦о-̥̼̹е̸̦о̜ ̍ол̛.

5. ʿок̦̌̌̚о, ̸то ̏то̬̌́, т̬ет̽́ ̛ ̸ет̏е̬т̌́ ʧКʺʧК ̐ете̬о̐е̦̦̼, ̐е̦ет̸̛е̭к̛ ко̬̬ел̛̬о̦̼̏̌
̭ ̥о̴̬оло̸̛̐е̭к̛̛̥ ̛ ̦̌т̬опо̥ет̸̛̬е̭к̛̛̥ п̛̬̦̌̚к̛̥̌ ̸ело̏ек̌, ̛, по-̛̏д̛̥о̥у,
от̬̙̌̌̀т у̛̦к̌л̦̼̽е ̐е̦ет̸̛е̭к̛е ко̥по̦е̦т̼ ̵̬о̸̛̦е̭к̵̛ ̭келет̦о-̥̼̹е̸̵̦̼ ̍оле̜.


