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Abstract 
Charcot-Marie-Tooth disease (CMT) is a clinically and genetically heterogenous group of disorders. Useful 

classifi cation is still clinical and electrophysiological classifi cation that divides CMT into CMT type 1 - demyelinating form 
and CMT type 2 - axonal form. An intermediate type is also increasingly being determined. Inheritance can be autosomal 
dominant, X-linked and autosomal recessive (AR). In this review, we will focus on the clinical and/or electrophysiological 
fi ndings and molecular genetics of ARCMT1 (CMT4). Ten genes, GDAP1, MTMR2, MTMR13, SH3TC2, NDRG1, EGR2, 
PRX, CTDP1, FGD4 and SAC3 have been identifi ed in the CMT4A, CMT4B1, CMT4B2, CMT4C, CMT4D, CMT4E, 
CMT4F, CCFDN, CMT4H and CMT4J types, respectively. In addition, susceptibility locus on chromosome 10q23 has 
been found for CMT4G disease. Molecular genetics of demyelinating ARCMT are large disabilities of proteins in Schwann 
cells and their functions (transcriptional factor, protein transport, protein sorting, intra/extra cellular compartments, signal 
transduction, cell division, and cell differentiation). It has been rising necessary requirements to defi ne clinical and genetic 
subtypes of the ARCMT1, prevent from disease, give reproductive and genetic counselling, and develop methods for 
reducing and clear disease risk factor. 
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Удиртгал
Øàðêî-Ìàðè-Òóòûí ªâ÷èí 1-èéí (ØÌÒª1) 

àóòîñîìûí ðåöåññèâ ãåíýýð óäàìøèõ õýëáýð¿¿äèéã 
ØÌÒª4 ãýæ íýðëýäýã. Àóòîñîìûí ðåöåññèâ ãåíýýð 
óäàìøèõ, ìèåëèíã¿éæèõ ØÌÒª-íèé õýëáýð¿¿ä íü 
ýìíýëç¿éí õóâüä àóòîñîìûí äîìèíàíò ãåíýýð óäàìøèõ 
õýëáýð¿¿äýýñ èë¿¿ õ¿íä áàéäàã. Ýìíýëç¿éí àíõíû øèíæ 
òýìäýã 10 õ¿ðòýëõ íàñàíä èëýðíý. ØÌÒª-íèé ñîíãîäîã 
øèíæ¿¿ä èëðýõèéí çýðýãöýý õ¿¿õäýä õºäºëãººíèé 
õºãæèë õîöðîãäîõ, íàñàíä õ¿ðýãñäýä ¿åíèé õýëáýð 
àëäàãäàõ, òýíöâýðã¿éäýë, ñêîëèîç çýðýã ºâºðìºö 
øèíæ¿¿ä èëýðäýã. ªâ÷íèé ÿâö ò¿ðãýí äààìæðàõ 
õàíäëàãàòàé.1 ØÌÒª1-èéí àóòîñîìûí ðåöåññèâ ãåíýýð 
óäàìøèõ õýëáýð¿¿ä íü õîâîð òîõèîëäîíî. 

Ýëåêòðîôèçèîëîãèéí øèíæèëãýýíä ìîòîð 
ìýäðýëèéí øèðõýãýýð ñýðýë äàìæèõ õóðä (ìÌÑÄÕ) íü 
38ì/ñ-ýýñ áàãà áàéíà. Áèîïñèéí øèíæèëãýýíä áóëöóó 
òºñò á¿òýö èëýðäýã. Àêñîí øèðõýãèéã õó÷èõ íÿãò ìèåëèí 
á¿ðõ¿¿ë íóãëàðñàí áàéõ íü (focally folded myelin) 
ØÌÒª4Â õýëáýð¿¿äèéã ÿëãàí îíîøëîõ ãèñòîëîãèéí 
¿íäñýí øèíæ þì.2, 3

Àóòîñîìûí ðåöåññèâ ãåíýýð óäàìøèõ ØÌÒª1-
èéí ãåíåòèêèéí 11 õýëáýðèéã îäîîãîîð òîäîðõîéëîîä 
áàéíà. Òýäãýýðèéí äîòðîîñ ØÌÒª4À, ØÌÒª4Â1, 
ØÌÒª4Â2, ØÌÒª4C, ØÌÒª4D, ØÌÒª4E, ØÌÒª4F, 
áîëîð öàéõ òºðºëõèéí ýìãýã, í¿¿ðíèé òºðõèéí ººð÷ëºëò 

õàâñðàí èëðýõ íåâðîïàòè, ØÌÒª4H, ØÌÒª4J ãýñýí 
10 õýëáýð¿¿äèéã íºõöºëä¿¿ëýã÷ ãåí¿¿äèéã èëð¿¿ëýýä 
áàéíà. Õàðèí ØÌÒª4G õýëáýðèéã íºõöºëä¿¿ëýã÷ ãåí 
òîäîðõîéã¿é áàéãàà õýäèé ÷ ýìãýã óÿëäààò ëîêóñûã 
èëð¿¿ëýýä áàéíà (Õ¿ñíýãò 1). Ýíýõ¿¿ õýâëýëèéí òîéìä 
àóòîñîìûí ðåöåññèâ ãåíýýð óäàìøèõ, ìèåëèíã¿éæèõ 
ØÌÒª-íèé ìîëåêóë ãåíåòèêèéí øèíæ ÷àíàðûã 
ýìíýëç¿é, ýëåêòðîôèçèîëîãè, ïàòìîðôîëîãèéí 
øèíæ¿¿äòýé íü óÿëäóóëàí òîäîðõîéëîõûã çîðèëîî. 

GDAP1 генийн мутацаар нөхцөлдөх ШМТӨ4А
хэлбэр

Ben Othmane íàðûí ñóäëàà÷èä 1993 îíä Òóíèñ 
ãàðàëòàé 4 ãýð á¿ëä 8q13-q21.1 ëîêóñûã òîäîðõîéëñîí 
íü ØÌÒª4-èéã íºõöºëä¿¿ëýã÷ ãåíåòèêèéí õ¿÷èí ç¿éëèéã 
òîäîðõîéëñîí àíõíû òîõèîëäîë áàéñàí. Ýìíýëç¿éí 
îíöëîã øèíæ òýìäãèéí õóâüä õ¿¿õäýä õºäºëãººíèé 
õîöðîãäîë 2 íàñíààñ ýõýëäýã áºãººä óëìààð 10-20 
õ¿ðòýëõ íàñàíä ºâ÷òºí ñóóãàà áîëäîã áàéíà.4 

ØÌÒª4À õýëáýðèéã GDAP1 ãåíèéí ìóòàö 
íºõöºëä¿¿ëæ áàéãààã õýä õýäýí ñóäàëãààíû ¿ð ä¿í 
áàòàëñàí áàéäàã.5, 6 Ò¿¿í÷ëýí GDAP1 ãåíèéí ìóòàö 
íü àóòîñîìûí ðåöåññèâ ãåíýýð óäàìøèõ àêñîíû 
ØÌÒª4C2, ØÌÒª4C4 õýëáýðèéã,7, 8 àóòîñîìûí 
äîìèíàíò ãåíýýð óäàìøèõ àêñîíû ØÌÒª2K õýëáýðèéã,9 
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àóòîñîìûí ðåöåññèâ ãåíýýð óäàìøèõ çàâñðûí õýâ øèíæ 
á¿õèé ØÌÒª-èéã 10, 11 òóñ òóñ íºõöºëä¿¿ëäýã.

GDAP1 íü 358 àìèí õ¿÷ëýýñ òîãòîõ óóðàã þì. 
Ò¿¿íèé á¿òýö, ¿¿ðýã ¿éë àæèëëàãààã ñ¿¿ëèéí æèë¿¿äýä 
ýð÷èìòýé ñóäàëæ áàéíà. GDAP1 íü ãëóòàòèîí S 
òðàíñôåðàçèéí (Glutathione S-transferase) èäýâõò óóðàã 
õýìýýí òîäîðõîéëæ áàéñàí áîë 2005 îíä õýâëýãäñýí 
Pedrola íàðûí ñóäàëãààíä ãëóòàòèîí S òðàíñôåðàçèéí 
èäýâõ ¿ç¿¿ëäýãã¿é õýìýýí äóðüäæýý.12, 13 Öààøèëáàë 

GDAP1 íü ìèåëèíæñýí Øâàíû ýñ¿¿äòýé õàðüöóóëàõàä 
ìýäðýëèéí íåéðîíä èë¿¿òýéãýýð ýêñïðåññëýãäýæ 
GDAP1 ãåíèéí ìóòàöûí óëìààñ àêñîíû ãýìòýë 
¿¿ñäýã áàéíà. Èéìä ØÌÒª4À íü àêñîíû íåâðîïàòèéí 
àíãèëàëä îðæ áîëîõ þì. Ò¿¿í÷ëýí GDAP1 íü ýñèéí 
ìèòîõîíäðèä ýêñïðåññëýãääýã ó÷èð ØÌÒª4À õýëáýð íü 
ìèòîõîíäðèéí ãýìòëýýð íºõöºëäºõ íåâðîïàòèéí òºðºëä 
÷ îðæ áîëîõ þì.13

Хүснэгт 1. Аутосомын рецессив генээр удамших ШМТӨ1-ийн (ШМТӨ4) хэлбэрүүд
Ãåíåòèêèéí 
õýëáýð

Ýìíýëç¿éí øèíæ òýìäýã 
(ø/ò) Ëîêóñ Ãåí Óóðàã Óóðãèéí ¿éë àæèëëàãàà Íîì ç¿é

àOMIM 
äóãààð

ØÌÒª4À
Õ¿íä íåâðîïàòè; 
3 õ¿ðòýëõ íàñàíä 
ýìíýëç¿éí ø/ò èëýðíý

8q13-q21 GDAP1

Ganglioside induced 
differentiation associated 
protein 1 - Ãàíëèîçèäîîð 
ºäººãäºõ ÿëãàðàí 
õºãæëèéã íºõöºëä¿¿ëýã÷ 
óóðàã 1

Ãëóòàòèîí 
òðàíñôåðàçèéí 
ìåõàíèçìààð 
ìèòîõîíäðèéí 
çººâºðëºëòºíä 
îðîëöäîã

4-6, 12, 
13

214400 
606598

ØÌÒª4Â1

Õ¿íä íåâðîïàòè; 
áèîïñèä ìèåëèí á¿ðõ¿¿ë 
íóãëàðàõ; 4 õ¿ðòýëõ 
íàñàíä ýìíýëç¿éí ø/ò 
èëýðíý 

11q23 MTMR2
Myotubularin related 
protein 2 - Ìèîòóáóëàðèí 
õîëáîîò óóðàã 2

Ôîñôàòàçûí èäýâõòýé; 
óóðãèéí ÿëãàí àíãèëàëò 
(protein sorting), 
çººãäºëò, çàäðàëûí 
ïðîöåññò îðîëöäîã

3, 14-17 601382
603557

ØÌÒª4Â2

Áèîïñèä ìèåëèí á¿ðõ¿¿ë 
íóãëàðàõ; 10 õ¿ðòýëõ 
íàñàíä ýìíýëç¿éí ø/ò 
èëýðíý

11p15 MTMR13
(SBF2)

Myotubularin related 
protein 13 -Ìèîòóáóëàðèí 
õîëáîîò óóðàã 13 (Set-
binding factor 2)

MTMR2 - òîé èæèë
ôîñôàòàçûí èäýâõòýé 18-21 604563 

607697

ØÌÒª4Ñ

ØÌÒª4-èéí ¿íäñýí 
øèíæ¿¿ä, áàãàíà íóðóóíû 
äåôîðìàö ººð÷ëºëò; 10-
20 íàñàíä ýìíýëç¿éí ø/ò 
èëýðíý

5q23-q33 SH3TC2
(KIAA1985)

SH3 domain and 
tetratricopeptide repeats 2

Óóðàã çàñàõ (chaperone), 
óóðãèéí çººâºðëºëò, 
ìèòîç õóâààãäàë, ÐÍÕ 
ñèíòåç, ýñ õîîðîíäûí 
õàðèëöàí ¿éë÷ëýë, 
ýñèéí ãàäàðãóóãààñ áººì 
ð¿¿ äîõèî äàìæóóëàõ 
çýðýã ïðîöåññò îðîëöäîã

22-24 601596 
608206

ØÌÒª4D 

Ëîìûí ÓÕÌÍ; ä¿ëèéðýë, 
õýë õàòèíãàðøèõ; 
10 õ¿ðòýëõ íàñàíä 
ýìíýëç¿éí ø/ò èëýðíý

8q24 NDRG1 N-myc downstream 
regulated gene 1

Ìèåëèí á¿ðõ¿¿ëèéí 
á¿òýö, òîãòâîðòîé 
áàéäàëä îðîëöäîã. 
ªºõ òîñíû çººâºðëºëò, 
òýíöâýðò áàéäàëä 
îðîëöäîã

25-27 601455 
605262

Ãåíåòèêèéí 
õýëáýð

Ýìíýëç¿éí øèíæ òýìäýã 
(ø/ò) Ëîêóñ Ãåí Óóðàã Óóðãèéí ¿éë àæèëëàãàà Íîì ç¿é

àOMIM 
äóãààð

ØÌÒª4E

Õ¿íä íåâðîïàòè; 
ìèåëèíæèëò áóóðàõ; 
òºðºõ ¿åä ýìíýëç¿éí ø/ò 
èëýðíý

10q21.1-
q22.1 EGR2

Early growth response 
element 2 - Ýðò ¿åèéí 
ºñºëòèéí õàðèó 
ìýäýýëëèéí óóðàã 2

Ìèåëèíæèõ ïðîöåññò 
îðîëöîã÷ áóñàä 
óóðãóóäûã êîäëîã÷ 
ãåíèéí òðàíñêðèïöèéã 
ýõë¿¿ëäýã

28-30 605253 
129010

ØÌÒª4F

Õ¿íä íåâðîïàòè; õ¿¿õäýä 
õºäºëãººíèé õºãæëèéí 
õîöðîãäîë; 1-2 íàñàíä 
ýìíýëç¿éí ø/ò èëýðíý

19q13.1-
q13.3 PRX Periaxin - Ïåðèàêñèí

Øâàíû ýñèéí äîòîîä, 
ãàäààä õýñýãò àðàã ÿñûã 
á¿ðä¿¿ëäýã

31-34 145900 
605725

CCFDN 

Áîëîð öàéñàí áàéõ, 
í¿¿ðíèé õýëáýðèéí 
ººð÷ëºëò, îþóíû 
õîìñäîë, íàìõàí íóðóó, 
ãèïîãîíàäèçì; òºðºõ ¿åä 
ýìíýëç¿éí ø/ò èëýðíý

18q23-qter CTDP1

Carboxy-terminal 
domain phosphatase 1 
- Ôîñôàòàçûí èäýâõò 
êàðáîêñè òåðìèíàë 
äîìýéí 1

ÐÍÕ ïîëèìåðàç II - èéí 
Ñ òºãñãºëèéí õýñãèéã 
ôîñôîðã¿éæ¿¿ëäýã; 
òðàíñêðèïöèéí ïðîöåññä 
ò¿ëõ¿¿ð ¿¿ðýãòýé

35-37 604168 
604927

ØÌÒª4G 
Ðóññåãèéí ÓÕÌÍ; õ¿íä 
íåâðîïàòè; 8-16 íàñàíä 
ýìíýëç¿éí ø/ò èëýðíý.

10q23 Òîäîð-
õîéã¿é Òîäîðõîéã¿é Òîäîðõîéã¿é 38 605285

ØÌÒª4Í

ØÌÒª4-èéí ¿íäñýí 
øèíæ¿¿ä, äîîä ìº÷äºä 
äàâàìãàéëíà; 1-2 íàñàíä 
ýìíýëç¿éí ø/ò èëýðíý

12q11.21-
q13.11 FGD4

FYVE, RhoGEF and 
PH domain containing 
4 - FYVE, RhoGEF, PH 
äîìýéí àãóóëàõ óóðàã 4

Ýñèéí äîòîðõ áîëîí 
ýñ õîîðîíäûí äîõèî 
äàìæóóëàëòàíä 
îðîëöäîã

39-41 609311 
611104

ØÌÒª4J

Õ¿íä íåâðîïàòè; òàõèð 
äóòóó áîëîõ; 5 õ¿ðòýëõ 
íàñàíä ýìíýëç¿éí ø/ò 
èëýðíý

6q21 SAC3

Sac domain-containing 
inositol phosphatase 3 
- Èíîçèòîë ôîñôàòàçûí 
äîìýéí á¿õèé óóðàã

Ýñèéí äîòîðõ 
öýâð¿¿ò çººãäºëòèéã 
èäýâõæ¿¿ëýã÷ 
ôîñôàòèäèë èíîçèòîë 
3,5-áèôîñôàòûí 
ñèíòåçä îðîëöäîã

42 611228 
609390
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àÍýã ãåíèéí ýìãýã áóþó Ìåíäåëèéí ýìãýãèéí 
öàõèì ìýäýýëëèéí ñàí (Online Mendelian Inheritance in 
Man, OMIM at http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.
fcgi?db=OMIM). ØÌÒª - Øàðêî-Ìàðè-Òóòûí ºâ÷èí; 
ÐÍÕ - ðèáîíóêëåéí õ¿÷èë; CCFDN, Congenital Cataracts 
Facial Dysmorphism Neuropathy - Áîëîð öàéõ òºðºëõèéí 
ýìãýã, í¿¿ðíèé òºðõèéí ººð÷ëºëò õàâñðàí èëðýõ 
íåâðîïàòè.

MTMR2 генийн мутацаар нөхцөлдөх ШМТӨ4B1
хэлбэр 

1996 îíä Bolino íàðûí ñóäëàà÷èä ØÌÒª4B1 
õýëáýðèéã íºõöºëä¿¿ëýã÷ ëîêóñûã (11q23) àíõ 
òîäîðõîéëñîí.14 Óëìààð õðîìîñîìûí 11q23 ëîêóñò 
áàéðëàõ MTMR2 ãåíèéí öýãýí ìóòàö ØÌÒª4B1 
õýëáýðèéã íºõöºëä¿¿ëæ áàéãààã òîäîðõîéëñîí15.

 ØÌÒª4Â1 õýëáýð íü çàõûí áîëîí òºâèéí ãàðàëòàé 
ñàà, ñààæèëòààð èëðýõ õàðüöàíãóé õ¿íä íåâðîïàòè þì. 
ªâ÷òºí 30 íàñíààñ ºìíº ñóóãàà áîëæ 40-50 íàñ õ¿ðýõýä 
íàñ áàðäàã áàéíà. Ýäèéí øèíæèëãýýíä àêñîí øèðõýãèéã 
õó÷èõ íÿãò ìèåëèí á¿ðõ¿¿ë íóãëàðñàí áàéõ íü ØÌÒª4Â 
õýëáýðèéã áóñàä ØÌÒª4 õýëáýð¿¿äýýñ ÿëãàí îíîøëîõ 
÷óõàë øèíæ þì.3 

MTMR2 óóðàã íü ìèîòóáóëàðèíû á¿ëãèéí óóðàã 
þì. Ìèîòóáóëàðèíóóä íü ôîñôîòèðîçèí, ôîñôîñåðèí, 
ôîñôîèíîçèòèä çýðýã ôîñôîðæñîí íýãäë¿¿äèéã 
ôîñôîðã¿éæ¿¿ëýõýä îðîëöäîã.16 MTMR2 óóðàã íü 
Øâàíû ýñýä ýêñïðåññëýãäýæ ýñèéí äîòîðõ óóðãèéí 
ÿëãàí àíãèëàëò (protein sorting), óóðãèéí çººãäºëò, 
óóðãèéí çàäðàëûí ïðîöåññò ÷óõàë ¿¿ðýãòýé áîëîõ íü 
òîãòîîãäîîä áàéíà.17, 18 

Èéìä MTMR2 ãåíèéí ìóòàöààð íºõöºëäºõ 
ØÌÒª4B1 õýëáýðèéí ¿åä ìèåëèíæèëò áóþó Øâàíû ýñ 
ÿëãàðàí õºãæèõ ïðîöåññò îðîëöäîã ôîñôîðã¿éæ¿¿ëýõ 
ôåðìåíòèéí ôîñôàòàçûí èäýâõ áóóðñàíààñ ýñèéí 
äîòîðõ óóðãèéí ÿëãàí àíãèëàëò, çººãäºëò, çàäðàë çýðýã 
ïðîöåññóóä àëäàãääàã áàéíà. 

MTMR13 (SBF2) генийн мутацаар нөхцөлдөх
ШМТӨ4В2 хэлбэр

Ýìíýëç¿éí øèíæ òýìäãèéí õóâüä ØÌÒª4Â1 áà 
ØÌÒª4Â2 õýëáýð¿¿ä îãò ÿëãàãäàõã¿é. Àêñîí øèðõýãèéã 
õó÷èõ íÿãò ìèåëèí á¿ðõ¿¿ë íóãëàðàõ øèíæ ýäèéí 
øèíæèëãýýíä èëýðäýã.3 Èòàëè ãàðàëòàé ãýð á¿ëèéí 
ãèø¿¿äýä èëýðñýí àóòîñîìûí ðåöåññèâ ãåíýýð óäàìøèõ 
ØÌÒª-íèé ãåíåòèêèéí õ¿÷èí ç¿éëèéã òîäîðõîéëîõîä 
ØÌÒª4-èéí óðüä íü òîäîðõîéëîãäîæ áàéñàí êàíäèäàò 
ëîêóñóóä èëðýýã¿é áºãººä õàðèí øèíý 11ð15 ëîêóñ 
òîäîðõîéëîãäñîí.19 Óëìààð 2003 îíä ØÌÒª4Â2 
á¿õèé ãýð á¿ëä ìèîòóáóëàðèíû á¿ëãèéí ººð íýãýí 
óóðãèéã êîäëîã÷ ãåí áîëîõ MTMR13 ãåíèéí ìóòàöûã 
òîäîðõîéëñîí.20 

MTMR13 óóðàã íü MTMR2 óóðãèéí àäèë 
ôîñôàòàçûí èäýâõò óóðàã áºãººä ýìãýã ¿¿ñãýõ 
ïàòìåõàíèçì íü MTMR2-òîé èæèë þì. MTMR13 áîëîí 
MTMR2 óóðãóóä íü ººð õîîðîíäîî õàðèëöàí ¿éë÷ëýëöýæ 
ôîñôîðò íýãäëèéã ôîñôîðã¿éæ¿¿ëýõ ôåðìåíòèéí 
èäýâõèéã ¿ç¿¿ëäýã. MTMR13 óóðàã íü MTMR2 óóðãèéã 
èäýâõæ¿¿ëýõýýñ ãàäíà áèå äààí ôîñôàòàçûí èäýâõò 
¿éë àæèëëàãààã ÿâóóëäàã.18, 21

SH3TC2 (KIAA1985) генийн мутацаар нөхцөлдөх
ШМТӨ4С хэлбэр

1993 îíä ØÌÒª4À õýëáýðèéã íºõöºëä¿¿ëýã÷ 
ëîêóñ (8q13-q21.1), 1996 îíä ØÌÒª4 B1 õýëáýðèéã 

íºõöºëä¿¿ëýã÷ ëîêóñ (11q23) èëýðñýíèé äàðààãààð 1996 
îíä Le Guern íàðûí ñóäëàà÷èä ØÌÒª4Ñ õýëáýðèéã 
íºõöºëä¿¿ëýã÷ ëîêóñûã (5q23-q33) òºðºë îéðòîëò á¿õèé 
Àëæèð ãàðàëòàé 2 ãýð á¿ëèéí ãèø¿¿äýä òîäîðõîéëñîí.4, 

14, 22 ØÌÒª4Ñ õýëáýðèéí ¿åä àóòîñîìûí ðåöåññèâ 
ãåíýýð óäàìøèõ, ìèåëèíã¿éæèõ ØÌÒª-íèé ýìíýëç¿éí 
¿íäñýí øèíæ¿¿ä èëýðäýã. 

Senderek íàðûí ñóäëàà÷èä àóòîñîìûí ðåöåññèâ 
ãåíýýð óäàìøèõ, ìèåëèíã¿éæèõ ØÌÒª á¿õèé Ãåðìàí, 
Èòàëè, Ãðåê, Èðàí, Òóðê ãàðàëòàé 12 ãýð á¿ëèéí 
ãèø¿¿äýä SH3TC2 ãåíèéí 11 òºðëèéí ìóòàöûã 
èëð¿¿ëñýí. SH3TC2 ãåí íü çàõûí ìýäðýëèéí ýñ¿¿äèéã 
îðîëöóóëààä ìýäðýëèéí îëîí òºðëèéí ýñ¿¿äýä 
ýêñïðåññëýãääýã.23 2006 îíä õýâëýãäñýí Azzedine íàðûí 
ñóäàëãààíä àóòîñîìûí ðåöåññèâ ãåíýýð óäàìøèõ, 
ìèåëèíã¿éæèõ ØÌÒª-òýé 10 ãýð á¿ëèéã õàìðóóëñàí 
áºãººä SH3TC2 ãåíèéí 10 ìóòàö òîäîðõîéëîãäñîíîîñ 
íàéì íü Senderek íàðûí ñóäàëãààíä äóðüäàãäààã¿é 
øèíý ìóòàöóóä áàéñàí. ØÌÒª4Ñ õýëáýðèéã îíîøëîõ 
ýìíýëç¿éí à÷ õîëáîãäîëòîé øèíæ íü áàãàíà íóðóóíû 
äåôîðìàö ººð÷ëºëò áàéæ áîëîõûã äóðüäñàí áàéíà.24 

SH3TC2 óóðàã íü TRP áîëîí SH äîìýéí¿¿äèéã 
àãóóëíà. SH3TC2 óóðãèéí TRP äîìýéí íü óóðàã çàñàõ 
ïðîöåññ (chaperone function), óóðãèéí çººâºðëºëò, ìèòîç 
õóâààãäàë, ðèáîíóêëåéí õ¿÷ëèéí (ÐÍÕ) ñèíòåç çýðýã 
ýñèéí äîòîîä ïðîöåññò îðîëöäîã áîë SH äîìýéí íü 
ýñ õîîðîíäûí õàðèëöàí ¿éë÷ëýë, ýñèéí ãàäàðãóóãààñ 
áººì ð¿¿ äîõèî äàìæóóëàõàä îðîëöäîã áàéíà.24 
Èéìä SH3TC2 ãåíèéí ìóòàöààð íºõöºëäºõ ØÌÒª4Ñ 
õýëáýðèéí ¿åä çàõûí ìýäðýëèéí ñèñòåìä òóõàéëáàë 
àêñîí øèðõýãèéã õó÷èõ Øâàíû ýñèéí äîòîðõ áîëîí 
áóñàä ýñ¿¿äòýé õàðèëöàí ¿éë÷ëýëöýõ îëîí òºðëèéí 
ïðîöåññóóä àëäàãääàã áàéíà. 

NDRG1 генийн мутацаар нөхцөлдөх ШМТӨ4D
хэлбэр 

ØÌÒª4D õýëáýðèéã Ëîìûí ÓÌÑÍ ãýæ íýðëýäýã. 
Kalaydjieva íàðûí ñóäëàà÷èä 1996 îíä Áîëãàðûí Ëîì 
(Lom) õîòûí íýãýí ãýð á¿ëä ìàø õîâîð òîõèîëääîã 
àóòîñîìûí ðåöåññèâ ãåíýýð óäàìøèõ ÓÌÑÍ-èéã àíõ 
òîäîðõîéëñîí. ØÌÒª4D õýëáýðòýé ãýð á¿ëä áóñàä 
àóòîñîìûí ðåöåññèâ ãåíýýð óäàìøèõ ØÌÒª1-èéí 
ãåíåòèêèéí õýëáýð¿¿äèéã íºõöºëä¿¿ëýã÷ ëîêóñóóä 
èëðýýã¿é áºãººä õàðèí õðîìîñîìûí 8q24 õýñýãò ýìãýã 
óÿëäààò øèíý ãåíåòèêèéí õ¿÷èí ç¿éë òîäîðõîéëîãäñîí. 
Ýìãýã áàãà íàñàíä äîîä ìº÷äèéí ñóëðàëààð ýõýëæ 5-
15 õ¿ðòýëõ íàñàíä äýýä ìº÷äèéí ñààãààð äààìæèð÷ 
áàéñàí. Èõýíõ ºâ÷òºí¿¿ä 25-50 õ¿ðòýëõ íàñàíä ñóóãàà 
áîëäîã áàéíà.25, 26 

NDRG1 ãåíèéí ìóòàö (Arg148Stop) íü ñòîï 
êîäîíûã àãóóëàõ òóë á¿ðýí áóñ, áîãèíî NDRG1 óóðãèéã 
íèéëýãæ¿¿ëäýã. Á¿òöèéí õóâüä á¿ðýí áóñ áàéãàà óóðàã 
íü ¿éë àæèëëàãààíû õóâüä ÷ äóòàãäàëòàé áàéõ íü 
äàìæèãã¿é. NDRG1 íü ôîñôîðæèõ ïðîöåññò îðîëöäîã 
õýä õýäýí á¿òö¿¿äèéã àãóóëäàã. NDRG1 ãåíèéí 
¿¿ðýã, ¿éë àæèëëàãàà òîäîðõîéã¿é áàéãàà õýäèé ÷ 
Øâàíû ýñèéã îðîëöóóëàí ìàø îëîí òºðëèéí ýñèéí 
ãàäàðãóóä ýêñïðåññëýãäýæ ýñèéí ÿëãàðàí õºãæèë, 
ºñºëòèéí çîõèöóóëãàä îðîëöäîã áàéæ ìàãàäã¿é ãýñýí 
òààìàãëàëóóä áàéäàã.27

EGR2 генийн мутацаар нөхцөлдөх ШМТӨ4E
хэлбэр 

Õ¿¿õýä òºðºõ ¿åä ýìíýëç¿éí øèíæ òýìäýã á¿äýã 
áàéñíàà õºäºëãººíèé õºãæëèéí õîöðîãäîëîîð èëýðäýã. 
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Ìº÷äèéí äèñòàëü áóë÷èí òºäèéã¿é ïðîêñèìàë õýñýãò 
÷ ñóëðàë, õàòèíãàðøèë èëýðäýã. Ýëåêòðîôèçèîëîãèéí 
øèíæèëãýýíä ìÌÑÄÕ íü 3-8ì/ñ õ¿ð÷ îíöãîé óäààøèðíà. 
Ýäèéí øèíæèëãýýíä ìèåëèíã¿éæèëòèéí øèíæ 
èëýðíý. EGR2 ãåíèéí ìóòàö ØÌÒª4E õýëáýðèéã 
íºõöºëä¿¿ëíý.28 Ò¿¿í÷ëýí àóòîñîìûí äîìèíàíò ãåíýýð 
óäàìøèõ ØÌÒª1D õýëáýðèéã EGR2 ãåíèéí ìóòàö 
íºõöºëä¿¿ëäýã. 

EGR2 óóðàã íü íÿãò ìèåëèí á¿ðõ¿¿ëèéí á¿òöèéí 
óóðãóóäûã êîäëîã÷ ãåíèéí òðàíñêðèïöèéã ýõë¿¿ëæ 
÷àääàã ó÷ðààñ òðàíñêðèïöèéí ôàêòîð ãýæ íýðëýãääýã. 
Øâàíû ýñýä ýõýëæ EGR2 óóðàã íèéëýãæñýíèé äàðààãààð 
íÿãò ìèåëèí á¿ðõ¿¿ëèéí á¿òöèéí óóðãóóä (PMP22, MPZ, 
Cx32/GJB1, PRX) íèéëýãæäýã.29, 30 ªºðººð õýëáýë EGR2 
óóðàã íü ìèåëèíæèõ ïðîöåññèéã ýõë¿¿ëýõ äîõèî áîëäîã. 
Èéìä EGR2 ãåíèéí ìóòàöààð íºõöºëäºõ ØÌÒª4E 
õýëáýðèéí ¿åä íÿãò ìèåëèí á¿ðõ¿¿ëèéí á¿òöèéí 
óóðãóóäûí íèéëýãæèë áîëäîãã¿é áàéíà. 

PRX генийн мутацаар нөхцөлдөх ШМТӨ4F
хэлбэр

2000 îíä Delague íàðûí ñóäëàà÷èä òºðºë îéðòîëò 
á¿õèé ãýð á¿ëèéí ãèø¿¿äýä èëýðñýí àóòîñîìûí 
ðåöåññèâ ãåíýýð óäàìøèõ ìèåëèíã¿éæèõ ØÌÒª-íèé 
øèíý ëîêóñûã (9ð13.1-13.3) òîäîðõîéëñîí. ØÌÒª4-
èéí øèíý õýëáýð áàéæ áîëîõûã äóðüäààä ØÌÒª4F 
ãýñýí íýðøëèéã ãàðãàñàí. ØÌÒª4F íü ýìíýëç¿éí õ¿íä 
õýëáýð þì. Õ¿¿õýä 12-18 ñàðòàéä ñóóæ, îéðîëöîîãîîð 
24 ñàðòàéä àëõàæ áàéñàí íü õºäºëãººíèé õºãæëèéí 
õîöðîãäëûã èëòãýíý. Áèîïñèéí øèíæèëãýýíä 
ìèåëèíã¿éæèëòèéí áîëîí àêñîíû ãýìòëèéí øèíæ¿¿ä 
õàâñðàí èëýðäýã.31 

Периаксин (PRX) уураг нь зөвхөн Шваны эсүүдэд
нийлэгждэг. Транскрипцийн дараах процессингийн
шатанд мэдээллийн рибонуклейн хүчлийн (мРНХ)
альтернатив сплайсингийн дүнд S ба L гэсэн 2
төрлийн периаксин уургийн мэдээллийг агуулсан
бие гүйцсэн мРНХ үүсдэг. Нийлэгжсэн S-периаксин
нь цитоплазмд хуримтлагддаг бол L-периаксин нь
Шваны эс бие гүйцээгүй байхад бөөмөнд хадгалагдаж
байснаа ялгаран хөгжсөний дараагаар мембран руу
шилжин байрладаг.32, 33 Шваны эсийн мембраны гаднах
давхаргад байрлах L-периаксин нь дистрофин холбоот
уураг, дистрогликан, аксоны гаднах бүрхүүлтэй (basal
lamina) дэс дараалан холбогдож нэгдмэл бүтцийг
үүсгэдэг. Нөгөөтэйгүүр S-периаксин нь эсийн мембраны
дотор хэсэгт байрлаж актин зэрэг эсийн араг ясыг
(цитоскелет) бүрдүүлэгч уургуудтай холбогддог.34
Энэ бүгдээс үзэхэд периаксинууд нь олон төрлийн
уургуудтай холбогдож эсийн дотоод, гадаад хэсэгт араг
ясыг бүрдүүлж байна. Иймд ШМТӨ4F хэлбэрийн үед
Шваны эсийн ялгаран хөгжил буюу миелинжилт хэвийн
байх боловч PRX генийн мутацийн улмаас эсийн араг
ясыг бүрдүүлэгч уургийн дутагдал болж миелинжсэн
аксон ширхэгийг хучих гадна бүрхүүл тогтворгүй болдог.
Улмаар хэлбэржсэн Шваны эсүүд буюу нягт миелин
бүрхүүл задарч миелингүйжилтийг үүсгэдэг.

CTDP1 генийн мутацаар нөхцөлдөх болор
цайх төрөлхийн эмгэг, нүүрний төрхийн өөрчлөлт
хавсран илрэх невропати

Áîëãàð ãàðàëòàé ãýð á¿ëä àóòîñîìûí ðåöåññèâ 
ãåíýýð óäàìøèõ ìèåëèíã¿éæèõ ØÌÒª-íèé øèíæýýñ 
ãàäíà áîëîð öàéõ òºðºëõèéí ýìãýã, í¿¿ðíèé òºðõ 

ººð÷ëºãäºõ øèíæ (facial dysmorphic features), õºíãºí 
õýëáýðèéí îþóíû õîìñäîë, íàìõàí íóðóó, ãèïîãîíàäèçì 
çýðýã ýìíýëç¿éí îëîí õàì øèíæ¿¿ä õîñîëæ èëýðñýí. 
Èëýð÷ áóé õàì øèíæýýð íü áîëîð öàéõ òºðºëõèéí ýìãýã, 
í¿¿ðíèé òºðõèéí ººð÷ëºëò õàâñðàí èëðýõ íåâðîïàòè 
ãýæ íýðëýõ áîëñîí (CCFDN, Congenital cataracts facial 
dysmorphism neurophaty). Õðîìîñîìûí 18q23-qter 
õýñýãò ýìãýã óÿëäààò ëîêóñ òîäîðõîéëîãäñîí.35 Óëìààð 
2003 îíä áîëîð öàéõ òºðºëõèéí ýìãýã, í¿¿ðíèé òºðõèéí 
ººð÷ëºëò õàâñðàí èëðýõ íåâðîïàòè íü CTDP1 ãåíèéí 
öýãýí ìóòàöààð íºõöºëäºæ áàéãààã òîãòîîñîí.36 

CTDP1 íü ÐÍÕ ïîëèìåðàçà II-ûí á¿òöèéí ¿íäñýí 
íýãæ áîëîõ ôîñôàòàçûí èäýâõò äîìýéíèé óóðàã þì. 
Èéìä CTDP1 ãåíèéí ìóòàöààð íºõöºëäºõ áîëîð 
öàéõ òºðºëõèéí ýìãýã, í¿¿ðíèé òºðõèéí ººð÷ëºëò 
õàâñðàí èëðýõ íåâðîïàòèéí ¿åä ãåíèéí ýêñïðåññèéí 
òðàíñêðèïöèéí øàòàíä ÐÍÕ ïîëèìåðàçà II ýñãýãèéí 
îðîëöîîòîéãîîð òðàíñêðèïò áóþó ìÐÍÕ ¿¿ñýõ ïðîöåññ 
àëäàãääàã áàéíà.36, 37 

ШМТӨ4G хэлбэр
ØÌÒª4G õýëáýðèéã Ðóññåãèéí ÓÌÑÍ ãýæ íýðëýäýã. 

Rogers íàðûí ñóäëàà÷èä Áîëãàð ãàðàëòàé ãýð á¿ë¿¿äèéã 
õàìðóóëñàí ñóäàëãààãààð àóòîñîìûí ðåöåññèâ 
ãåíýýð óäàìøèõ ìèåëèíã¿éæèõ ÓÌÑÍ-èéí 3 ëîêóñûã 
òîäîðõîéëñîí. ¯¿íä: 1-ðò 1996 îíä Ëîìûí ÓÌÑÍ-èéã 
íºõöºëä¿¿ëýã÷ ëîêóñ (8q24), 2-ðò 1999 îíä áîëîð öàéõ 
òºðºëõèéí ýìãýã, í¿¿ðíèé òºðõ ººð÷ëºëò õàâñðàí èëðýõ 
íåâðîïàòèéã íºõöºëä¿¿ëýã÷ ëîêóñ (18q23-qter), 3-ðò 
2000 îíä Ðóññåãèéí ÓÌÑÍ-èéã íºõöºëä¿¿ëýã÷ ëîêóñûã 
(10q23) òóñ òóñ èëð¿¿ëñýí.25, 35, 38 

Ðóññåãèéí ÓÌÑÍ-òàé ºâ÷òºí 40-50 õ¿ðòýëõ 
íàñàíä äîîä ìº÷äèéí áóë÷èí íèéòäýý ñààæèæ óëìààð 
ìýäðýõ¿é àëäàãääàã áàéíà. Õðîìîñîìûí 10q23 õýñýãò 
îéðõîí îðøèõ EGR2 ãåí íü Ðóññåãèéí ÓÌÑÍ-èéí ¿åä 
à÷ õîëáîãäîëòîé áàéæ áîëîõ þì ãýñýí òàààìàãëàë 
áàéäàã.38 

FGD4 генийн мутацаар нөхцөлдөх ШМТӨ4H
хэлбэр

Ýíýõ¿¿ õýëáýðèéí òàëààð 2004 îíû 7 ñàðä áîëñîí 
Åâðîï, Õîéä Àìåðèêèéí ØÌÒª-íèé õîëáîîíû õóðàë 
äýýð àíõ õýëýëöýãäýæ, óëìààð 2005 îíä õýâëýëä 
íèéòëýãäñýí. Ëèâàí, Àëæèð ãàðàëòàé òºðºë îéðòîëò 
á¿õèé 2 ãýð á¿ëèéí 10 ãèø¿¿íä àóòîñîìûí ðåöåññèâ 
ãåíýýð óäàìøèõ, ìèåëèíã¿éæèõ ØÌÒª òîäîðõîéëîãäñîí. 
Êàíäèäàò ëîêóñûã èëð¿¿ëýõ øèíæèëãýýã íèéò ãåíîì 
äàÿàð ÿâóóëñàí áºãººä àóòîñîìûí ðåöåññèâ ãåíýýð 
óäàìøèõ, ìèåëèíã¿éæèõ ØÌÒª-íèé ºìíºõ õýëáýð¿¿äýä 
òîäîðõîéëîãäîæ áàéãààã¿é øèíý ëîêóñûã (12q11.21-
q13.11) èëð¿¿ëñýí.39, 40 Óëìààð óã ñóäàëãààíû áàã 
êàíäèäàò ëîêóñûí îéðîëöîîõ ãåí¿¿äèéã øèíæëýí 
ñóäàëñàíû ¿ð ä¿íä ØÌÒª4H õýëáýðèéã íºõöºëä¿¿ëæ 
áàéæ áîëîõ ãåíèéí ìóòàöûã òîäîðõîéëñîí. Ýíý íü 
FGD4 áîëîí FRABIN óóðãóóäûã íýãýí çýðýã êîäëîã÷ 
FGD4 ãåíèéí ìóòàö þì.41 

FRABIN óóðàã íü ãóàíîçèí òðèôîñôàò (ÃÒÔ) 
õîëáîîò óóðãèéí (GTP-binding protein) á¿ëýãò áàãòäàã. 
ÃÒÔ õîëáîîò óóðàã íü ýñèéí äîòîîä, ãàäààä äîõèî 
äàìæóóëàõ ïðîöåññò ìîëåêóëûã èäýâõæ¿¿ëýõ (molecular 
switch) çàìààð îðîëöäîã. FRABIN óóðàã íü Cdc42 (cell 
division control protein 42) ìîëåêóëä ºâºðìºö óóðàã þì. 
FRABIN óóðãèéí íºëººãººð Cdc42 ìîëåêóë íü ÃÒÔ-òàé 
õîëáîãäîæ èäýâõæèõ áºãººä óëìààð àêòèí, ìèêðîòóáóë 



41
«Монголын анагаах ухаан» 2010 №1 (151)

Судалгаа, шинжилгээ

çýðýã ýñèéí àðàã ÿñûã á¿ðä¿¿ëýã÷ óóðãóóäàä ¿éë 
àæèëëàãààíû äîõèîã äàìæóóëäàã áàéíà.41 Èéìä FGD4 
ãåíèéí ìóòàöààð íºõöºëäºõ ØÌÒª4H õýëáýðèéí ¿åä 
ýñèéí äîòîðõ áîëîí ýñ õîîðîíäûí äîõèî äàìæóóëàëò 
àëäàãäàæ, äîõèî äàìæóóëàëòûí áàé óóðàã áîëîõ 
àêòèí, ìèêðîòóáóë çýðýã ýñèéí àðàã ÿñûã á¿ðä¿¿ëýã÷ 
óóðãóóäòàé õîëáîîòîé ýñèéí õóâààãäàë, òóéëøðàë, 
í¿¿äýëëýëò çýðýã ïðîöåññóóä àëäàãääàã áàéíà.

SAC3 генийн мутацаар нөхцөлдөх ШМТӨ4J
хэлбэр

Àóòîñîìûí ðåöåññèâ ãåíýýð óäàìøèõ, 
ìèåëèíã¿éæèõ ØÌÒª-íèé õàìãèéí ñ¿¿ëä, 2007 îíä 
òîäîðõîéëîãäñîí øèíý õýëáýð þì. ØÌÒª4J íü õ¿íä 
íåâðîïàòè áºãººä ãýð á¿ëèéí ãèø¿¿ä òàõèð äóòóó áîëîõ 
íü áèé. Ýëåêòðîôèçèîëîãèéí øèíæèëãýýíä ìÌÑÄÕ 
áóóðäàã. Áèîïñèä àêñîí øèðõýã àðèëæ ¿ã¿é áîëîõ 
ò¿¿í÷ëýí ìèåëèíã¿éæèõ, ýðãýí ìèåëèíæèõ øèíæ¿¿ä 
õîñîëæ èëýðäýã. Çàðèì ºâ÷òºí¿¿äýä 5 íàñ õ¿ðýõýä 
ýìíýëç¿éí øèíæ òýìäýã èëýðñýí áàéñàí. ØÌÒª4J 
õýëáýðèéã õðîìîñîìûí 6q21 ëîêóñò îðøèõ SAC3 ãåíèéí 
ìóòàö íºõöºëä¿¿ëäýã.42 

SAC3 íü ôîñôàòèäèë èíîçèòîë 3, 5-áèôîñôàòûí 
ñèíòåçèéí çîõèöóóëãûí óóðàã þì. Ôîñôàòèäèë 
èíîçèòîë 3, 5-áèôîñôàò íü ýñèéí ìåìáðàíû áàãà 
(minor) ôîñôîëèïèä áºãººä ëèïèä êèíàçà ôåðìåíòèéí 
òóñëàìæòàéãààð ýñèéí äîòîîä öýâð¿¿ò çººãäºëòèéã 
èäýâõæ¿¿ëýõ äîõèî áîëäîã.42 Èéìä SAC3 ãåíèéí 
ìóòàöààð íºõöºëäºõ ØÌÒª4J õýëáýðèéí ¿åä ýñèéí 
äîòîîä çººâºðëºëòèéí ïðîöåññ àëäàãääàã áàéíà. 

Дүгнэлт:
ØÌÒª1 ºâ÷íèé ìîëåêóë ãåíåòèêèéí ìåõàíèçì íü 

ìèåëèíæèõ ïðîöåññò îðîëöîã÷ óóðãóóäûí äóòàãäàë 
áîëñíîîð ìèåëèíã¿éæèëò ¿¿ñýõ ÿâäàë þì. Àóòîñîìûí 
ðåöåññèâ ãåíýýð óäàìøèõ ØÌÒª1-èéí ¿åä Øâàíû ýñýä 
íèéëýãæèõ óóðàã, ìîëåêóëóóä, òýäãýýðèéí õàðèëöàí 
¿éë÷ëýë á¿õèé ë øàòàíäàà àëäàãääàã. Òóõàéëáàë, Øâàíû 
ýñýä á¿òöèéí ¿íäñýí óóðãóóäûí ãåíèéí ýêñïðåññèéã 
ýõë¿¿ëýã÷ óóðàã äóòàãäàõ, òðàíñêðèïöèéí á¿òýýãäýõ¿¿í 
áîëîõ òðàíñêðèïò ¿¿ñýõýä îðîëöîã÷ ôåðìåíò äóòàãäàõ, 
òðàíñëÿöèéí äàðààõ óóðãèéí çººâºðëºëò, ÿëãàí 
àíãèëàëò, çàäðàëûí ïðîöåññ àëäàãäàõ, ýñèéí ãàäíàõ 
ìàòðèêñ áîëîí ýñèéí äîòîîä àðàã ÿñûã á¿ðä¿¿ëýã÷ 
ýëåìåíò¿¿ä äóòàãäàõ, ýñ õîîðîíäûí äîõèî äàìæóóëàëò, 
ýñèéí õóâààãäàë, ÿëãàðàí õºãæèë àëäàãäàõ çýðýã áîëíî. 
Àóòîñîìûí ðåöåññèâ ãåíýýð óäàìøèõ ØÌÒª1-òýé 
õàðüöóóëàõàä àóòîñîìûí äîìèíàíò ãåíýýð óäàìøèõ 
ØÌÒª1-èéí ¿åä ìèåëèíæèõ ïðîöåññò îðîëöîã÷ 
á¿òöèéí ¿íäñýí óóðãóóäûí äóòàãäàë èë¿¿òýé áîëäîã íü 
ñîíèðõîëòîé þì. Òóõàéëáàë, ØÌÒª1À áîëîí ØÌÒª1Â 
õýëáýðèéí ¿åä ìýäðýëèéí àêñîí øèðõýãèéã õó÷èõ íÿãò 
ìèåëèí á¿ðõ¿¿ëèéí á¿òöèéí óóðãóóä áîëîõ PMP22, MPZ 
óóðãóóäûí ¿éë àæèëëàãàà àëäàãääàã.43, 44 

ØÌÒª1-èéí àóòîñîìûí ðåöåññèâ ãåíýýð óäàìøèõ 
õýëáýð¿¿ä íü àóòîñîìûí äîìèíàíò ãåíýýð óäàìøèõ 
õýëáýð¿¿äòýé õàðüöóóëàõàä ýìíýëç¿éí õóâüä õ¿íä ýìãýã 
þì. Õ¿¿õýä òºðºõ ¿åä, öààøèëáàë 10 õ¿ðòýëõ íàñàíä 
ýìíýëç¿éí øèíæ òýìäýã èëýðñýí áàéäàã. ØÌÒª4Â1 
áîëîí ØÌÒª4Â2 õýëáýð¿¿äèéã áóñàä õýëáýð¿¿äýýñ 
ÿëãàí îíîøëîõ îíöëîã øèíæ áîë ìèåëèí á¿ðõ¿¿ë 
íóãëàðàõ ãèñòîïàòàëîãèéí øèíæ þì. Àóòîñîìûí 
ðåöåññèâ ãåíýýð óäàìøèõ ØÌÒª1-èéí çàðèì 
õýëáýð¿¿äèéí (ØÌÒª4D, áîëîð öàéõ òºðºëõèéí ýìãýã, 

í¿¿ðíèé òºðõèéí ººð÷ëºëò õàâñðàí èëðýõ íåâðîïàòè) 
¿åä çàõûí ìýäðýëèéí ñèñòåìèéí õàì øèíæ¿¿äýýñ 
ãàäíà áóñàä ýðõòýí ñèñòåìèéí ýìãýã, ãàæãóóä õàâñðàí 
òîõèîëääîã áàéíà. Ò¿¿í÷ëýí àóòîñîìûí ðåöåññèâ 
ãåíýýð óäàìøèõ ØÌÒª1-èéí çàðèì õýëáýð¿¿äèéí ¿åä 
òóõàéëáàë, ØÌÒª4Ñ õýëáýðèéí ¿åä áàãàíà íóðóóíû 
äåôîðìàö ººð÷ëºëò íü ýìíýëç¿éí îíöëîã øèíæ áàéæ 
áîëîõûã äóðüäñàí áàéíà. Ìàíàé îðíû õ¿í àìûí äóíä 
òîäîðõîéëîãäñîí àóòîñîìûí äîìèíàíò ãåíýýð óäàìøèõ 
ØÌÒª1À õýëáýðèéí ¿åä áàãàíà íóðóóíû äåôîðìàö 
ººð÷ëºëò áîëîõ êèôîç, ñêîëèîç çýðýã ýìíýëç¿éí îíöëîã 
øèíæ¿¿ä èëýðñýí. 45 

ØÌÒª4Ñ, ØÌÒª4F, ØÌÒª4H õýëáýð¿¿äèéã 
òºðºë îéðòîëò á¿õèé ãýð á¿ë¿¿äýä àíõ òîäîðõîéëñîí 
íü õ¿í àìûí äóíäàõ òºðºë îéðòîëò íü óã ýìãýãèéí 
ýðñäýëò õ¿÷èí ç¿éë áîëîõûã õàðóóëæ áàéíà. Ìàíàé 
îðíû õóâüä ØÌÒª-íèé õýëáýð¿¿äèéã òîäîðõîéëîõ 
ñóäàëãàà øèíæèëãýýíèé àæëóóä õèéãäýæ áàéãàà õýäèé 
÷ îäîîãîîð àóòîñîìûí ðåöåññèâ ãåíýýð óäàìøèõ 
ØÌÒª1-èéí õýëáýðèéã òîäîðõîéëñîí ¿ð ä¿í õàðààõàí 
áàéõã¿é áàéíà. ØÌÒª-íèé ýìíýëç¿éí áîëîí ãåíåòèêèéí 
õýëáýð¿¿äèéã íàðèéâ÷ëàí òîäîðõîéëæ ãýð á¿ë 
òºëºâëºëòèéí áà ãåíåòèêèéí çºâëºãººã ºã÷ óðüä÷èëñàí 
ñýðãèéëýëòèéí àñóóäëûã õºíäºõ, öààøèëáàë ýìãýãèéí 
ýðñäýëò õ¿÷èí ç¿éëñèéã áóóðóóëàõàä ÷èãëýãäñýí àðãà 
ç¿éã áîëîâñðóóëàõ øààðäëàãà óðãàí ãàð÷ áàéíà. 
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