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Болезни,связанные с экспансией тринуклеотидных повторов

Тринуклеоти
дные 
повторы

Число в норме Число у 
больных

Тип 
наследования

Болезнь 
Гентингтона

     CAG       6-35      36-120 аутосомно-
доминантный

Миотоническа
я дистрофия

     CTG       5-35         >200 аутосомно-
доминантный

Синдром 
ломкой Х-хр.

     CGC       6-50         >200 Х-сцепленный 
доминантный

Спинобульба
рная 
мышечная 
атрофия

     CAG       10-30        35-60 Х-сцепленный 
доминантный



▪Миотоническая дистрофия - аутосомно-доминантное 
многосистемное заболевание, характеризующееся сильно 
вариабельной экспрессией гена (клиническим полиморфизмом) у 
обоих полов по началу заболевания и тяжести течения.

▪Распространённая  форма мышечной дистрофии взрослых

▪мутация в гене протеинкиназы мышечной дистрофии (символ 
гена DM-PK), локализованном в хромосоме 19q13.3.



Клинические проявления

•Миотония
•Мышечная слабость
•Катаракта
•Аритмии
•Облысение со лба
•Эндокринные нарушения
•Умственная отсталость







Деструкция мышечного волокна, под 
сарколеммой саркоплазматическне массы, 
содержащие остатки миофиламентов 
(МФБ), гликогена (Гл), митохондрии (Мх). 1 
X10 000. 




