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Анализ причин генетической гетерогенности на-
следственных болезней нервной системы (НБНС), име-
ющих сходные клинические проявления, — одна из 
актуальных и вместе с тем сложных проблем клиничес-
кой генетики. Под генетической гетерогенностью на-
следственных болезней подразумевают феномен, когда 
клинически единое заболевание может быть обусловле-
но мутациями в разных генах (локусная гетерогенность) 
или, напротив, когда мутации в одном гене обусловли-
вают различные по тяжести клинические формы одного 
заболевания либо разные по клиническим проявлениям 
заболевания (аллельная гетерогенность). К настоящему 
времени выявлена генетическая гетерогенность практи-
чески для всех групп наследственной неврологической 
патологии [1−8]. Идентифицировано несколько десят-
ков генетических вариантов спастических параплегий, 
наследственных моторно-сенсорных полинейропатий, 
спиноцеребеллярных атаксий, поясно-конечностных 
прогрессирующих мышечных дистрофий и других групп 
НБНС. Такая выраженная генетическая гетерогенность 
привела к пересмотру существующих классификаций 
НБНС и созданию их новой систематики, основанной 
на различиях в этиологии отдельных генетических вари-
антов (так называемый геномный принцип), в которой 

каждый вариант имеет отдельный номер по каталогу 
ОMIM (Online Mendelian Inheritance in Man) и выде-
ляется на основании картирования и/или идентифи-
кации гена, мутации в котором ответственны за его 
возникновение. Появление таких классификаций пред-
видел основоположник отечественной нейрогенетики 
С.Н. Давиденков, который еще в 30-е годы прошлого 
века писал, что будущие классификации наследст-
венных болезней будут представлять собой не «каталог 
фенотипов», а «каталог генов» [9].

Идентификация локусной и аллельной гетероген-
ности НБНС позволила в ряде случаев объяснить ме-
ханизмы наблюдаемого межсемейного полиморфизма 
клинических проявлений отдельных нозологических 
форм [10−13]. Однако причины внутрисемейного по-
лиморфизма, характеризующегося различиями кли-
нических проявлений заболевания у пораженных чле-
нов семьи, имеющих одну и ту же мутацию в гене, 
окончательно не выяснены.

Локусная гетерогенность. Анализ локусной генетиче-
ской гетерогенности позволяет выявлять генетические 
сети и кодируемые ими молекулярные комплексы, осу-
ществляющие элементарные физиологические функ-
ции. Значительное сходство клинических симптомов 
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генетически гетерогенных нозологических форм НБНС 
при наличии локусной гетерогенности объясняется 
единством их патогенетических механизмов. Белковые 
продукты генов, мутации в которых ответственны за 
возникновение генетически гетерогенной патологии, 
могут функционировать в одних и тех же тканях в каче-
стве структурных белков, быть ферментами, обеспечи-
вающими различные этапы катаболизма одних и тех же 
субстратов, являться транскрипционными факторами 
или участвовать в качестве отдельных звеньев путей 
сигнальной трансдукции. Примером локусной гетеро-
генности служат наследственные демиелинизирующие 
моторно-сен сор ные полинейропатии — группа забо-
леваний, обусловленных мутациями в генах, продукты 
которых являются структурными белками перифериче-
ских нер вов, формирующих их миелиновую оболочку 
или осевые цилиндры. Нарушение или прекращение 
функции одного из этих белков — продуктов разных 
генов — неизбежно приведет к возникновению специ-
фических симптомов полинейропатий [12, 14−16]. Ло-
кализация белков в структуре периферических нервов 
и генетические варианты, возникающие при нарушении 
их функционирования, представлены на рис. 1.

Cходные патогенетические механизмы установлены 
для группы поясно-конечностных прогрессирующих 
мышечных дистрофий с аутосомно-рецессивным типом 

наследования [6, 10]. Показано, что различные генети-
ческие варианты этой группы заболеваний возникают 
при мутациях в генах, продукты которых обеспечивают 
функционирование сложной цепи взаимодействия бел-
ков (от ядерной оболочки до со еди ни тельно-тканных 
структур перимизия), обеспечивающих синхронизацию 
процессов сокращения мышечного волокна (рис. 2).

Показана также генетическая гетерогенность ряда 
вариантов врожденных структурных миопатий (ВСМ), 
которые имеют не только сходные клинические про-
явления, но и единый морфологический дефект, вы-
являемый при биопсии мышц. К генетически гетеро-
генным вариантам ВСМ относится центронуклеарная 
(миотубулярная) миопатия. В основе возникновения 
клинических признаков заболевания лежит нарушение 
процесса формирования мышечных волокон в эм-
бриональном периоде, приводящее к появлению ги-
поплазии мышц с центрально расположенными ядра-
ми, напоминающими миотубулы, характерные для 
эмбрионального периода формирования мышц. Такой 
морфологический дефект служит основным диф фе-
рен циально-диагностическим критерием этого нозо-
логического варианта ВСМ. Фенотип этой нозологии 
может быть обусловлен мутациями в 3 генах — миоту-
булярина, амфифизина и динамина 2-го типа — обу-
словливающих Х-сцепленное рецессивное, аутосомно-

EGR2: Транскрипционный фактор
LITAF

NEFL
Шванновская клетка

Аксон

Компактный миелин

Компактный миелин

Po

Базальная ламина

Базальная ламина

Базальная ламина

Периоксин

Дистрогликан
Мерозин

PMP22
С×32

Некомпактный 
миелин

Рис. 1. Локализация белковых продуктов генов, ответственных за возникновение наследственных демиелинизирующих полинейропатий. 
EGR2, LITAF, NEFL, PMP22, Po, Cx32-гены, ответственные за возникновение различных генетических вариантов наследственных 

моторно-сенсорных демиелинизирующих полинейропатий. Источник: Niemann A., Berger P., Suter U. Pathomechanisms of mutant proteins 
in Charcot–Marie–Tooth disease. Neuromolecular Med 2006;8(1−2):217−42, с модификациями
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рецессивное и аутосомно-доминантное наследование 
заболевания соответственно. Показано, что нокаут 
всех этих генов у мышей вызывает нарушение диффе-
ренцировки миобластов. Таким образом, постановка 
диагноза центронуклеарной миопатии недостаточна 
для установления генетического варианта и обуслов-
ливает необходимость проведения уточняющей 
ДНК-диагностики.

Аллельная гетерогенность. Аллельная гетерогенность 
наследственных болезней, обусловленная мутациями 
в 1 гене, выявляет разнообразие функций этого гена 
и его продуктов во времени и пространстве и их участие 
в разных метаболических сетях. В большинстве случаев 
аллельные варианты, обусловленные различными мута-
циями в одном и том же гене, характеризуются различ-
ной тяжестью единого по клиническим проявлениям 
заболевания. При этом тяжесть клинических проявле-
ний наследственного заболевания может зависеть от 
типа мутации или ее локализации в гене, обусловливаю-
щих различные нарушения функции белкового продук-
та. Мутации, нарушающие аминокислотную последова-
тельность в значимых для функционирования белка 
доменах, лежат в основе возникновения тяжелых про-

явлений заболевания, в то время как мутации в функ-
ционально менее значимых участках белковой молекулы 
обусловливают более легкое течение болезни. Менее 
изучены механизмы аллельной гетерогенности, харак-
теризующейся возникновением различных по клиничес-
ким проявлениям заболеваний при мутациях в одном 
и том же гене [5, 17].

Показано, что одна из причин феномена аллельной 
гетерогенности заключается в нарушении тканеспеци-
фического альтернативного сплайсинга гена и/или про-
цессинга белка. Для объяснения этого варианта аллель-
ной гетерогенности рассмотрим механизмы 
возникновения некоторых ламинопатий. К настоящему 
времени описано 11 генетических вариантов заболева-
ний, обусловленных мутациями в гене ламина 
(LAMIN A/C), которые относятся к 4 группам наслед-
ственных заболеваний: прогрессирующие мышечные 
дистрофии, невральные амиотрофии, липодистрофии 
и прогероидные синдромы. Ген локализован на хромо-
соме 1q21.2−21.3 и содержит 12 экзонов. Он кодирует 
преламин — предшественник зрелых ламинов А и С. 
Созревание ламина А происходит в результате сложной 
посттрансляционной модификации преламина А. По-
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Рис. 2. Локализация белковых продуктов генов, ответственных за возникновение распространенных вариантов 
поясно-конечностных прогрессирующих мышечных дистрофий. ПКМД — поясно-конечностная прогрессирующая мышечная дистрофия; 

МДД/МДБ — мышечная дистрофия Дюшенна/Бекера; ЭДМД — Эмери-Дрейфуса мышечная дистрофия; Chr. — хромосома. 
Источник: http://www.bio.unipd.it/bam/PDF/12-1/02480AngeliniC.pdf с модификациями
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казано, что преламин состоит из 664 аминокислот, 
98 из которых формируют уникальные мотивы на 
С-конце белковой молекулы. Считается, что наиболее 
значимый из них мотив СААХ (С — цитозин, АА — али-
фатические аминокислоты, Х — любая аминокислота), 
который используется для внедрения в ядерную мем-
брану. После закрепления на ядерной мембране этот 
мотив, вместе с 14 другими аминокислотами (647−661) 
отщепляется, таким образом, зрелый ламин А состоит 
из 646 аминокислот. Альтернативный сайт сплайсинга 
для образования ламинов А и С находится в 10-м экзоне. 
В начале процессинга происходит добавление липидной 
группы к цитозину, входящему в состав СААХ-мотива 
(рис. 3). Показано, что все мутации в гене ламина, обу-
словливающие возникновение одного из наиболее рас-
пространенных синдромов преждевременного старе-
ния — прогерии и синдрома Гетчинсона−Гилфорда, 
нарушают процесс сплайсинга в области 3-го конца ге-
на, что приводит к изменению процессинга преламина 
и накоплению его в клетке. Ряд авторов предлагают на-
зывать этот мутантный преламин прогерином [18]. Кро-
ме того, необходимо иметь в виду, что ламины структур-
но и функционально связаны с другими белками 
ядерной оболочки, функции которых еще не изучены. 
Это свидетельствует о сложности процессов, происходя-
щих с участием ламинов, и позволяет предполагать, что 
клинический фенотип зависит не только от структуры 
мутантного ламина, но и от характера его взаимодей-
ствия с тканеспецифическими белками. Отсюда воз-
никает необходимость поиска комплекса белков, функ-
ционирование которых нарушается из-за мутации в гене 
ламина. Решение этой проблемы способствовало бы 
расшифровке патогенеза заболевания и поиску эффек-
тивной терапии ламинопатий.

Другой механизм аллельной гетерогенности реали-
зуется при прогрессирующей мышечной дистрофии 
Эмери−Дрейфуса с аутосомно-доминантным типом 
насле дования. Известно, что основное количество случа-
ев прогрессирующей мышечной дистрофии Эмери− 
Дрейфуса наследуется Х-сцепленно рецессивно и обу-
словлено мутациями в гене эмерина. Исследования по-
следних лет показали, что основная функция ламина 
в мышечной ткани — обеспечение правильной ориента-
ции эмерина в ядерной оболочке, с которым он образует 
единый комплекс. Мутации в той части гена ламина, ко-
торая кодирует аминокислотную последовательность 
белка, обеспечивающую связь с эмерином, служит, таким 
образом, одной из причин аллельной гетерогенности.

Сходные механизмы возникновения генетической 
гетерогенности наблюдаются при дилатационной кар-
диомиопатии, при которой происходит нарушение вза-
имосвязи ламина с актином — основным наряду с мио-
зином белком, обеспечивающим мышечное сокращение.

Наиболее изучены патогенетические механизмы 
ламинопатий, сопровождающихся нарушением форми-
рования жировой ткани (липодистрофий). Так, было 

показано, что в структуре ламина имеется строго опреде-
ленный участок, расположенный между аминокислот-
ными остатками 227 и 487, необходимый для дифферен-
цировки адипоцитов. Установлено, что именно в этом 
участке белковой молекулы происходит взаимодействие 
ламина с белком SREBP1, являющимся транскрипци-
онным фактором при дифференцировке адипоцитов. 
По данным ряда авторов, мутации в гене ламина А/С, 
нарушающие аминокислотную последовательность ука-
занного региона, неизбежно приводят к возникновению 
наследственных ламинопатий из группы липодистро-
фий [18, 19].

Интересно отметить, что в некоторых случаях замены 
одной и той же аминокислоты в полипептидной молеку-
ле ламина на разные аминокислоты приводило к прояв-
лению разных клинических фенотипов. Например, 
миссенс-мутация Arg527Pro обнаружена в случае мы-
шечной дистрофии Эмери—Дрейфуса, Arg527Cys — про-
герии и синдрома Гетчинсона—Гилфорда, Arg527His — 
мандибулоакральной дистрофии. Напротив, замена 
аргинина в положении 482 на аминокислоты: триптофан 
(Arg482Trp), глутамин (Arg482Gln), лейцин (Arg482Leu) — 
неизменно приводила к заболеванию семейной липо-
дистрофией типа FPLD. Возможно, что пониманию 
 механизма возникновения тех или иных вариантов лами-
нопатий поможет изучение свойств белка при изменении 
заряда или размеров радикала в той аминокислоте, на 
которую происходила замена при миссенс-мутациях. Так, 
в выше приведенном примере положительно заряженная 
аминокислота аргинин в положении 527 заменялась не-
полярным гидрофобным пролином, полярным гидро-
фильным цистеином и положительно заряженным гис-
тидином с циклическим радикалом, что приводило 
к кардинальному изменению клиники заболевания. 
В другом примере происходила замена аргинина в поло-
жении 482 на незаряженные аминокислоты, но с разными 
радикалами, и это не изменяло вариант патологии.

Таким образом, для практикующего врача-не вро-
лога консультирование больного зачастую заканчива-
ется на этапе диагностики определенного наследствен-
ного заболевания, в то время как для врача-генетика 
диагностики определенной нозологической формы 
зачастую бывает недостаточно, так как требует иден-
тификации определенного генетического варианта 
с использованием молекулярно-генетических методов. 
Идентификация определенного генетического вари-
анта необходима: 1) для определения особенностей 
клинических проявлений и течения заболевания; 
2) установления типа наследования генетического 
варианта и расчета повторного риска рождения боль-
ного ребенка в отягощенной семье; 3) планирования 
профилактических мероприятий в отягощенной семье, 
направленных на предотвращение рождения больного 
ребенка, основу которых составляет дородовая диа-
гностика; 4) разработки методов патогенетической 
терапии и генотерапии.
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Существование локусной генетической гетероген-
ности НБНС создает существенные проблемы при 
проведении диагностического этапа медико-ге не ти-
чес кого консультирования семей с отягощенным 
анамнезом и требует разработки диагностического 
алгоритма, регламентирующего этапы диагностиче-
ского поиска с использованием методов ДНК-анализа. 
Для создания такого алгоритма необходимы проведе-
ние исследований, направленных на поиск специфи-
ческих клинических симптомов, характерных для 
определенного генетического варианта, а также анализ 
частот встречаемости отдельных генетических вариан-
тов в той или иной популяции. Зачастую поиск таких 
симптомов оказывается безрезультатным и при по-
становке диагноза приходится оперировать лишь раз-
личиями в частотах встречаемости отдельных призна-
ков при различных генетических вариантах.

Еще одной проблемой медико-генетического кон-
сультирования при НБНС является наличие неполной 
пенетрантности мутантного гена, а также наличие 
внутрисемейного полиморфизма — различных по тя-
жести клинических проявлений у пораженных членов 
семьи, являющихся носителями мутации в одном 
и том же гене. До настоящего времени нет четких дан-
ных о причинах этих феноменов. Достаточно хорошее 
объяснение феномену антиципации удалось получить 
только у больных с наличием экспансии тринуклео-
тидных повторов в различных генах. Так, показано, что 

появление вариантов хореи Гентингтона и миотониче-
ской дистрофии 1-го типа с ранним началом обуслов-
лено значимым увеличением количества повторов 
в генах НТТ на хромосоме 4р16.3 и DMPK на хромо-
соме 19q13.3 в мужском и женском мейозах соответ-
ственно.

В качестве одной из гипотез, объясняющих возник-
новение внутрисемейного клинического полиморфизма, 
предполагается влияние генов-модификаторов, локали-
зованных в том же хромосомном регионе, что и мутант-
ный ген, или на другой хромосоме, а также влияние 
полиморфных аллелей генов, осуществляющих сходные 
функции. Благодаря исследованиям последних лет уда-
лось обнаружить несколько таких генов. В качестве 
примера рассмотрим генетические механизмы воз-
никновения проксимальных спинальных мышечных 
 атрофий (СМА) 1−3-го типов. Идентифицировано 3 ал-
лельных варианта заболевания, имеющих сходные кли-
нические проявления, но значительно отличающиеся по 
возрасту начала и тяжести течения заболевания. Первый 
вариант — болезнь Верд нига—Гоффманна — возникает 
в первые 6 мес жизни и характеризуется злокачествен-
ным течением, приводящим к смерти больных до 2-лет-
него возраста. Второй, промежуточный вариант мани-
фестирует в интервале от 6 до 18 мес и характеризуется 
более доброкачественным течением и большей продол-
жительностью жизни. Третий ва риант — болезнь Кугель-
берга—Веландер — возникает в интервале от 18 мес 
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до 20 лет, больные самостоятельно передвигаются и их 
продолжительность жизни составляет в среднем 
30−40 лет. Все 3 варианта наследуются по аутосомно-
рецессивному типу и обусловлены мутациями в гене 
SMNt, картированном на хромосоме 5q12.2−13. Основ-
ной тип мутации — делеции 7-го и/или 8-го экзонов 
гена, обнаружение которых является необходимым и до-
статочным условием диагностики всех 3 вариантов за-
болевания. Показано, что различия тяжести клиниче-
ских проявлений аллельных вариантов проксимальной 
спинальной амиотрофии обусловлено влиянием генов-
мо ди фи ка то ров, локализованных в том же хромосомном 
регионе, что и ген SMNt [20, 21]. Эта область представ-
лена инвертированным повтором и включает еще 3 гена, 
мутации в которых могут вносить вклад в модификацию 
тяжести клинических проявлений спинальных амиотро-
фий (рис. 4). Так, более чем у половины больных со 
спинальной амиотрофией 1-го типа наряду с делециями 
в гене SMNt обнаруживается мутация в гене NAIP при 
гомозиготном состоянии, а у 15 −25 % оказывается деле-
тированным еще и ген H4F5t. Делеции этих генов у боль-
ных со 2-м вариантом СМА обнаруживаются гораздо 
реже, а у больных с вариантом Кугельберга—Веландер 
совсем не встречаются. Еще одним фактором, модифи-
цирующим тяжесть течения заболевания, является ко-
личество центромерных копий гена SMNc. Нуклеотид-
ная последовательность этого гена сходна с таковой 
в гене SMNt, но отличается по одному экзону. Кодируе-
мый этим геном белковый продукт может до некоторой 
степени замещать отсутствие гена SMNt. Показано, что 
у больных с СМА 2-го и особенно 3-го типа количество 
копий этого гена увеличено.

Кроме того, данные литературы и собственные на-
блюдения свидетельствуют о наличии у больных СМА 
родственников с наличием делеции в гене SMNt в гомо-
зиготном состоянии, но не имеющих клинических про-
явлений [22]. Иначе говоря, это одно из немногих на-
следственных заболеваний с аутосомно-ре цес сив ным 
типом наследования, для которого выявлена неполная 
пенетрантность гена. Исследования, проведенные 
G.E. Oprea и соавт. [23], позволили выявить механизмы 
этого явления. С учетом того, что все непораженные 

носители были женщины, высказано предположение 
о наличии гена-модификатора на хромосоме Х. Эти 
предположения подтвердились. Установлено, что таким 
модификатором является ген PLS3, локализованный на 
хромосоме Хq23 и экспрессирующий белок пластин 3-го 
типа. Показано, что концентрация этого белка у непо-
раженных носительниц повышена. Известно, что этот 
белок играет важную роль в аксоногенезе посредством 
увеличения продукции F-актина. Увеличение уровня 
этих белков способно нивелировать патологические по-
следствия нарушения функционирования продукта гена 
SMNt посредством увеличения длины и степени ветвле-
ния аксонов мотонейронов спинного мозга. Таким об-
разом, выявлено несколько факторов, оказывающих 
модифицирующее влияние на тяжесть клинических 
проявлений СМА — протяженность делеции на хромо-
соме 5q12.2−13.3, с захватом генов NAIP и p44, число 
копий генов SMNc и повышение концентрации белка 
пластина — продукта гена на хромосоме Х. Полученные 
результаты, свидетельствующие о модифицирующем 
влиянии различных белковых продуктов, открывают 
хорошие перспективы для лечения больных спинальной 
амиотрофией, как с использованием генотерапии, так 
и направленные на увеличение экспрессии генов SMNc 
и PLS3.

Таким образом, бурное развитие молекулярной ге-
нетики в последнем десятилетии позволило получить 
новые данные об этиологии и механизмах патогенеза 
значительного числа НБНС, что привело к увеличению 
информации об особенностях клинических проявлений, 
уточнению границ клинического полиморфизма отдель-
ных генетических вариантов, способствовало совершен-
ствованию их классификационной структуры, способов 
диагностики и профилактики. Выявлено существование 
выраженной генетической гетерогенности, как аллель-
ной, так и локусной, всех групп НБНС, наличие которой 
существенно затрудняет уточнение диагноза определен-
ного генетического варианта, расчета риска рождения 
больного ребенка в отягощенных семьях и планирова-
ния в них профилактических мероприятий.

Одним из способов решения этой проблемы являет-
ся создание алгоритмов диагностики отдельных генети-

GTF2H2-p44c

Центромера
Локус СМА

Теломера

ΨNAIP SMNc SERF1Ac SERF1A SMNt NAIP GTF2H2-p44

Рис. 4. Расположение генов на хромосоме 5q 12.2−13.3, вносящих вклад в модификацию 
тяжести проксимальных спинальных амиотрофий 1−3-го вариантов
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ческих вариантов НБНС на основании анализа особен-
ностей их клинических проявлений и спектра мутаций 
в различных этнических группах. В Медико-генети-
ческом научном центре (МГНЦ) РАМН в течение ряда 
лет велись работы в этом направлении, итогом которых 
стало создание алгоритмов диагностики наследственных 
демиелинизирующих моторно-сен сор ных полинейро-
патий, поясно-ко неч ност ных прогрессирующих мышеч-
ных дистрофий с аутосомно-рецессивным типом на-
следования, врожденных прогрессирующих мышечных 
дистрофий и СМА. Использование этих алгоритмов по-
зволяет существенно снизить экономические и времен-
ные затраты на проведение дорогостоящих методов 
ДНК-анализа и оптимизировать процесс медико-
генетического консультирования отягощенных семей. 
Результаты проведенных исследований и анализ данных 
литературы свидетельствуют о постоянно увеличи-
вающемся количестве генетических вариантов НБНС. 
Тем не менее большинство практикующих врачей-
неврологов хорошо знакомы с особенностями клиничес-
ких про явлений и типами наследования нескольких 
десятков форм моногенных НБНС, несмотря на то что 
их число насчитывает более 500 форм и с каждым годом 
эта цифра возрастает. В последние годы опубликован ряд 
научных статей и монографий по наиболее распростра-
ненным и значимым классам НБНС. Однако до настоя-
щего времени отсутствует источник, позволяющий од-
новременно получить исчерпывающую информацию об 
этиопатогенезе, особенностях клинических проявлений, 
диагностических возможностях различных параклини-
ческих методов, типах наследования и способах про-
филактики этих заболеваний. Это связано прежде всего 
с трудностями получения и анализа информации об осо-
бенностях клинических проявлений, способах паракли-
нической диагностики и механизмах этиопатогенеза 
идентифицированных генетических вариантов. Отсут-
ствие такой информации приводит к неправильной или 
несвоевременной диагностике заболеваний и снижению 
эффективности ме дико-ге не ти чес кого консультирова-

ния отягощенных семей. Таким образом, возникает 
разрыв между научными достижениями и их использо-
ванием в практической неврологии и генетике.

Решению этой проблемы может способствовать 
создание автоматизированной информационно-по-
иско  вой системы, содержащей информацию о кли-
никогене ти ческих характеристиках большого числа 
НБНС [24]. Использование такой программы в кли-
нической работе врача-невролога и генетика является 
наилучшим видом помощи при постановке диагноза 
и разработке эффективных мер профилактики. Суще-
ствующие в настоящее время зарубежные инфор ма-
ционно-диагностические программы охватывают ши-
рокий круг наследственных заболеваний, но при этом 
содержат недостаточно полные описания клинико-
генетических характеристик НБНС. Недостатки име-
ющихся программ заключаются также в отсутствии 
динамического характера описания клинического 
портрета и справочного материала по отдельным клас-
сам и группам заболеваний, что существенно снижает 
возможность использования данных программ как 
обучающих систем. Кроме того, англоязычные про-
граммы, по понятным причинам, не всегда доступны 
для широкого круга пользователей.

Все это обусловило необходимость разработки 
информационно-диагностической поисковой системы 
для наследственных болезней нервной системы, ориен-
тированной на отечественного пользователя и включаю-
щей всю информацию, необходимую для постановки 
диагноза, изложенную в удобной и приемлемой для 
отечественного пользователя форме. В МГНЦ РАМН 
создана информационно-поисковая система по наслед-
ственным нервно-мышечным заболеваниям, которая не 
только помогает уточнению диагноза НБНС по задан-
ным пользователем признакам, но и содержит большое 
количество справочного материала, выполняющего 
функции учебного пособия, который может постоянно 
обновляться по мере появления новых данных о кли-
нике и этиологии различных нозологических форм.
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