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Hearing loss caused by environmental or genetic 
factors concerns more than 10 % of the world 
population. It leads to disability and considerably 
reduces the life quality of deaf people. On average, 
1 in 1,000 newborns are born deaf, and 50-60 % 
of cases are due to genetic causes. Nonsyndromic 
hereditary deafness is a monogenic disease with 
uniquely high genetic heterogeneity. The prevalence 
of some forms of genetic deafness varies in different 
populations and could be determined, as for many 
other genetic diseases, by the ethnic composition 
of a population, isolation, founder and «bottleneck» 
effects, the proportion of consanguineous marriages, 
and probable heterozygote advantage. It is assumed 
that high prevalence of hearing loss due to mutations 
in the GJB2 (Cx26) gene was also influen ed by some  
social factors: a long-standing tradition of assortative 
marriages between deaf people, combined with 
growth of their social adaptation and genetic fitnes . 
The start for these events was the breakdown 
of the deep social isolation of deaf people, which 
occurred about 300 years ago in Europe, and later 
in the US, when special schools for the deaf 
with learning sign language as a common tool 
for communication were established (linguistic 
homogamy). Computer simulations and comparative 
retrospective study showed that over the past 200 
years these social processes can have doubled 
the frequency of deafness in the US caused by 

Потеря слуха, обусловленная как средовыми, так и генетическими 
причинами, в той или иной степени затрагивает более чем 10 % 
населения мира, приводит к инвалидности и существенно снижает 
качество жизни глухих людей. В среднем 1 из 1 000 новорожден-
ных рождается глухим, и в 50–60 % случаев патология имеет 
генетическую причину. Несиндромальная наследственная 
потеря слуха – моногенное заболевание с уникально высокой 
генетической гетерогенностью. Частота форм «генетической 
глухоты» варьирует в разных регионах мира и может опреде-
ляться, как и для многих других моногенных заболеваний, 
этническим составом населения, изоляцией, эффектами 
основателя и «буты лочного горлышка», долей близкородственных 
браков, возмож ным селективным преимуществом гетерозигот. 
Предполагается, что в распространенности наиболее частой 
генетической формы потери слуха, обусловленной мутациями 
гена GJB2 (Сx26), важную роль играли и определенные социальные 
факторы: долговременная традиция заключения ассортативных 
браков между глухими людьми в сочетании с ростом их 
социальной адаптации и биологической приспособленности 
(genetic fitness). тартом для этих событий явился «прорыв» 
глубокой социальной изоляции глухих людей, произошедший 
около 300 лет назад, когда в Европе (а позднее и в США) 
возникли школы для глухих с обучением жестовому языку как 
единому средству коммуника ции (лингвистическая гомогамия). 
Компьютерное моделирование и сравнительное ретроспективное 
исследование показали, что в США за 200-летний период эти 
социальные процессы могли привести к удвоению частоты 
глухоты, обусловленной мутациями гена GJB2. Сведения 
о социально-демографической структуре сообществ глухих 
людей в прошлом крайне ограничены практически полным 
отсутствием соответствующих архивных данных. Тем не менее 
изучение социально-демографических и медико-генетических 
характеристик современных сообществ глухих людей имеет 
важное значение как для прогнозирования распространенности 
различных форм наследственной глухоты, так и понимания роли 
социальных факторов в эволюционных процессах, происходящих 
в популяциях человека.
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the GJB2 gene mutations. Information about the socio-
demo graphic structure of deaf communities in the 
past is extremely limited by an almost complete lack 
of re levant archival data. Nevertheless, studies of socio-
demographic and medical-genetic characteristics 
of deaf people’s contemporary communities are 
important for predicting the prevalence of inherited 
forms of deafness, as well as for understanding 
the impact of social factors on the evolutionary 
processes occurring in human populations.

Key words: hereditary deafness; social processes; 
assortative marriages, the GJB2 gene mutations; agent-
based modeling.
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Потеря слуха, обусловленная средовыми или гене-
тическими причинами, затрагивает значительную 
часть населения, приводит к инвалидности и су-

щественно снижает качество жизни больных. Частота 
«генетической» глухоты составляет не менее 1 : 1 500–2 000 
новорожденных (Marazita et al., 1993; Morton, Nance, 2006) 
и превышает частоты моногенных заболеваний, включен-
ных в программы массового неонатального скрининга 
(фенилкетонурия ~ 1 : 10 000, врожденный гипотиреоз 
~ 1 : 4 000–5 000, галактоземия ~ 1 : 15 000–20 000, муко-
висцидоз ~ 1 : 3 000–6 000, адреногенитальный синдром 
~ 1 : 5 000–15 000), что, безусловно, делает эту патологию 
социально значимой проблемой.

Основными направлениями в исследованиях генети-
ческих форм потери слуха являются: 1) изучение раз-
нообразия генетического контроля нарушений слуховой 
функции; 2) изучение распространенности наследуемых 
форм потери слуха в различных регионах мира и 3) вы-
явление факторов, определяющих «накопление» тех или 
иных генетических форм патологии слуха.

Разнообразие генетического контроля  
и распространенность наследуемых форм 
потери слуха в различных регионах мира
Наследственная потеря слуха характеризуется клини-
ческим разнообразием и уникальной генетической ге-
терогенностью. Известно не менее 300–400 синдромов, 
одним из клинических признаков которых является 
сни же ние / потеря слуха (Toriello, Smith, 2013), но пре-
валирующей формой (~ 70 %) является несиндромальная 
(изолированная) нейросенсорная тугоухость / глухота, 
которая в 75–80 % случаев имеет аутосомно-рецессивный 
тип наследования, в 15–20 % – аутосомно-доминантный 
и в 3–5 % случаев она либо сцеплена с Х-хромосомой, 
либо обусловлена мутациями мтДНК (Morton, Nance, 
2006). К настоящему времени в ассоциации с несиндро-
мальной потерей слуха известно около 140 генетических 
локусов и идентифицировано несколько десятков генов, 
кодирующих разнообразные по структуре и функциям 

белки (белки ионного транспорта, внеклеточного матрикса 
и цитоскелета, различные cтруктурные белки, а также ком-
поненты клеточных мембран, адгезивные белки, транс-
крипционные факторы и другие белки с неизвестными 
пока функциями) (Van Camp, Smith, 2015). Кроме того, 
в митохондриальном геноме выявлены мутации мтДНК, 
ассоциированные с нарушениями слуха, которые возника-
ют в основном в генах, контролирующих белок-синтезиру-
ющий аппарат митохондрий – тРНК и рРНК (MITOMAP: 
http://www.mitomap.org). Данные о картировании локусов 
и идентификации генов, ответственных за потерю слуха, 
аккумулируются на Web-ресурсе Hereditary Hearing loss 
Homepage (http://hereditaryhearingloss.org), который в на-
стоящее время является наиболее полной мировой базой 
данных о генетическом контроле нарушений слуха (Van 
Camp, Smith, 2015).

Несмотря на широкое разнообразие генетического 
контроля нарушений слуховой функции, известно, что 
наибольший патогенетический вклад в развитие изо-
лированной потери слуха во многих популяциях мира 
имеет ген GJB2 (13q11-q12, MIM #121011). Так, например, 
в большинстве европейских стран мутации гена GJB2 
являются причиной потери слуха у ~ 30–50 % (Morton, 
Nance, 2006), а в азиатских популяциях – у ~ 5–20 % 
больных (Park et al., 2000; Liu et al., 2002; Ohtsuka et 
al., 2003; RamShankar et al., 2003; Wattanasirichaigoon 
et al., 2004; Dai et al., 2009; Tekin et al., 2010). Ген GJB2 
кодирует коннексин 26 (Сх26), белок щелевых контактов 
(gap junction protein), экспрессия которого была показана 
в тканях внутреннего уха, коже и других тканях. Моле-
кулы коннексина 26 формируют межклеточные каналы, 
по которым в тканях внутреннего уха происходит ионный 
обмен, необходимый для нормального процесса звуко-
восприятия. Мутации в гене GJB2 приводят к нарушению 
структуры и функции коннексина 26 и в конечном итоге 
к нарушению процесса звуковосприятия и необратимой 
потере слуха. В настоящее время известно более 300 му-
таций, полиморфных вариантов и неклассифицированных 
пока вариаций последовательности гена GJB2 (Stenson 
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et al., 2014; Van Camp, Smith, 2015). Выявлена этниче-
ская и территориальная специфичность мутационного 
спектра и распространенности отдельных мутаций гена 
GJB2 в различных популяциях мира. Идентифицировано 
несколько «главных», мажорных, рецессивных мутаций 
этого гена, преобладающих в той или иной популяции. 
Так, например, мутация c.35delG широко распростране-
на в Европе (Gasparini et al., 2000; Rabionet et al., 2000); 
мутация c.235delC – в ряде азиатских стран (Park et al., 
2000; Liu et al., 2002; Ohtsuka et al., 2003, Dai et al., 2009); 
c.167delT характерна для евреев ашкенази (Morell et al.,
1998; Lerer et al., 2000); p.Arg143Trp – для некоторых по-
пуляций Западной Африки (Brobby et al., 1998; Hamelmann
et al., 2001); p.Val37Ile имеет большую распространен-
ность в Юго-Восточной Азии (Wattanasirichaigoon et
al., 2004); p.Trp24* – в Индии (RamShankar et al., 2003);
c.- 23+1G >A – у якутов (Barashkov et al., 2011; Пшенникова
и др., 2015), а мутация p.Trp172Cys с высокой частотой
выявляется у тувинцев (Бады-Хоо и др., 2014а).

В связи с тем что мутации гена GJB2 являются наибо-
лее важной причиной наследуемых форм потери слуха, 
во многих странах разработана и успешно применяется 
молекулярная диагностика случаев тугоухости / глухоты, 
основанная на поиске у пациентов мутаций этого гена.

В генетико-эпидемиологических исследованиях, про-
водимых в России, были выявлены этнические и реги-
ональные отличия распространенности наследуемых 
случаев потери слуха (Пузырев и др., 1999; Зинченко 
и др., 2003, 2007, 2009а, б, 2012а, б; Тарская и др., 2004; 
Шокарев и др., 2005; Бады-Хоо и др., 2014б; Пшенникова 
и др., 2015). 

Молекулярная диагностика случаев потери слуха в Рос-
сии до недавнего времени ограничивалась скринингом 
только мутации с.35delG (ген GJB2) (Маркова и др., 2002, 
2008; Некрасова и др., 2002; Хидиятова и др., 2002; Зин-
ченко и др., 2003; Шокарев и др., 2005; Журавский и др., 
2009; Шаронова и др., 2009), которая является основной 
причиной потери слуха в европейских странах. Такой 
подход с учетом этнической и географической специфич-
ности мутационного спектра GJB2 вряд ли может быть 
адекватной диагностической методологией в применении 
ко всему многонациональному населению России. В по-
следние годы в связи с внедрением в молекулярную диа-
гностику метода ДНК-секвенирования стало возможным 
выявление более широкого мутационного спектра гена 
GJB2, и для ряда российских популяций было показано, 
что доля пациентов с потерей слуха, обусловленной му-
тациями гена GJB2 (варьирует в зависимости от региона 
исследования), может достигать 40–50 % (Posukh et al., 
2005; Осетрова и др., 2010; Божкова и др., 2011; Близнец и 
др., 2012; Бады-Хоо и др., 2014а; Пшенникова и др., 2015).

Мутации в гене SLC26A4 (pendrin, 7q22-q31, MIM 
605646), вероятно, являются второй по значимости гене-
тической причиной потери слуха по крайней мере в ази-
атских популяциях, в которых до 10 % всех генетических 
случа ев глухоты обусловлено мутациями этого гена (Park 
et al., 2003; Tsukamoto et al., 2003; Lee et al., 2008; Du et 
al., 2013).

Имеется существенно меньше информации о рас-
пространенности генетических форм потери слуха, 

определяемых мутациями других генов. Последователь-
ное секвенирование по Сэнгеру всего множества генов, 
контролирующих нарушения слуха, пока неосуществимо 
на практике, и только в немногих лабораториях можно 
провести молекулярную диагностику нескольких других, 
кроме GJB2, ассоциированных с потерей слуха генов 
(SLC26A4, MYO15, TMC1, CDH23 и OTOF). Во многих 
случаях этиология наследуемой глухоты и после тести-
рования наиболее значимых «генов глухоты» остается 
неясной. Тем не менее в последнее время для решения 
этой проблемы («много генов – один фенотип») при-
меняются новейшие технологии секвенирования ДНК, 
включая экзомное секвенирование (Brownstein et al., 2011; 
Diaz-Horta et al., 2012; Sirmaci et al., 2012 и др.). Таким об-
разом, со временем следует ожидать новых сведений о ге-
нах, ассоциированных с потерей слуха, и особенностях 
распространенности специфичных форм «генетической 
глухоты» в различных регионах мира. 

Для некоторых форм наследственной потери слуха уже 
установлено, что, как и для многих других моногенных 
заболеваний, их «накопление» в той или иной популяции 
определяется такими факторами, как этнический состав 
населения, изоляция, доля близкородственных браков, эф-
фекты основателя и «бутылочного горлышка» (Groce, 1985; 
Scott et al., 1995; Winata et al., 1995; Van Laer et al., 2001; 
RamShankar et al., 2003; Ben Arab et al., 2004; Lezirovitz et 
al., 2008; Sirmaci et al., 2009; Barashkov et al., 2011 и др.).

Но для случаев глухоты, обусловленной мутациями гена 
GJB2, была предложена гипотеза о том, что на широкую 
распространенность этой наследственной патологии, в от-
личие от большинства моногенных заболеваний, могли 
повлиять и определенные социальные факторы: суще-
ствующая в ряде регионов мира долговременная традиция 
заключения ассортативных браков между глухими людьми 
(выбор брачного партнера по патологическому фенотипу) 
в сочетании с ростом их социальной адаптации и био-
логической приспособленности (genetic fitness) (Nance et 
al., 2000; Nance, 2003; Nance, Kearsey, 2004).

Социальные факторы в распространенности 
«генетической глухоты»
В прошлом потеря слуха, нарушая возможность вос-
приятия предупреждающей и тревожной информации, 
ориентации и социальной коммуникации, резко снижала 
биологическую приспособленность глухого человека, 
и доля случаев с генетически детерминируемой потерей 
слуха была сравнительно невелика.

В настоящее время в ряде стран Европы и США на-
блюдается отчетливая тенденция к неуклонному росту 
«генетической глухоты», обусловленной мутациями 
в гене GJB2 (Cx26) (Morton, Nance, 2006). Компьютерное 
имитационное моделирование показало, что в США число 
индивидуумов с глухотой, обусловленной рецессивными 
мутациями этого гена, могло бы увеличиться в два раза 
за 200 лет при росте доли ассортативных браков между 
глухими от 0 до 0,9 и возрастании их биологической 
приспособленности от 0 до 1 (Nance, Kearsey, 2004). 
Предполагается, что толчком для этих процессов по-
служило создание школ для глухих около 300 лет назад 
в ряде европейских стран (и несколько позднее – в США) 

Impact of socio-demographic structure of the deaf people 
communities in prevalence of hereditary hearing loss
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(Bender, 1981) и последующее активное развитие на их 
базе жестового языка – универсального способа комму-
никации между глухими людьми (Nance, Kearsey, 2004).

Для справки. Жестовый язык (язык жестов) – само-
стоятельный, естественно возникший или искусственно 
созданный язык, состоящий из комбинации жестов, 
каждый из которых производится руками в сочетании 
с мимикой, формой или движением рта и губ, а также 
в сочетании с положением корпуса тела. Жестовый язык 
не является единым для всех глухих людей: в мире за-
фиксирован по меньшей мере 121 жестовый язык глухих 
(Ethnologue…, 2015). Первые учебно-воспитательные 
центры для детей с нарушениями слуха были созданы 
во Франции (в 1760 г.) и в Германии (в 1778 г.). Основой 
языков обучения стали естественные жестовые языки, 
развивавшиеся в национальных сообществах глухих лю-
дей. На их базе были созданы жестовые интерпретации 
французского и немецкого языков, которые были до-
полнены специальными «методическими» жестами (для 
обозначения предлогов, грамматического рода и т. п.). 
В дальнейшем французский и немецкий жестовые языки 
легли в основу многих других национальных жестовых 
языков. Например, в США основой для американского 
жестового языка («Амслен» – от American Sign Language, 
ASL) была французская школа. Надо заметить, что в на-
стоящее время национальные жестовые языки обладают 
собственной структурой и историей и практически не 
зависят от соответствующих звучащих языков. В России 
первая сурдопедагогическая школа открылась в 1806 г. 
в г. Павловске и, как и в США, работала по французской 
методике. Позднее, в 1860 г., сурдопедагогическая школа, 
использующая немецкую методику, открылась в Москве. 
Современный русский (или российский) жестовый язык 
был сформирован на методической базе этих двух школ 
и в республиках бывшего СССР централизованно распро-
странялся через создание школ и учреждений для глухих. 
Видимо, с этим связан феномен преобладания единого 
жестового языка на территории бывшего Советского Со-
юза (Прозорова, 2007).

Сообщества глухих людей – «Deaf Culture»
Единое лингвистическое пространство (жестовый язык) 
способствовало улучшению условий жизни и консолида-
ции глухих людей. В странах Европы и США это привело 
к формированию особых микросоциумов, «Deaf Сulture» 
(«Культура глухих», «Глухой мир»), со своим собствен-
ным, жестовым, языком, своеобразными традициями 
и культурой (Padden, Humphries, 1988; Andersson, 1991; 
Arnos et al., 1991; Christiansen, 1991; Ruben, 1991; Prezioso, 
1995; Stern et al., 2002 и др.). В этих сообществах отсут-
ствие слуха рассматривается в социокультурном аспекте, 
а не как отклонение от нормы. Самоопределение глухих 
людей, относящих себя к «Deaf Сulture», выражается, 
в частности, в написании слова «deaf» (глухой) с про-
писной буквы – «Deaf» (Arnos et al., 1991). Важными 
социально-демографическими характеристиками этих 
микросоциумов являются высокая ассортативность бра-
ков между глухими партнерами, основанная на лингви-
стической гомогамии (использовании жестового языка), 
и, как показано в некоторых исследованиях, позитивное 

отношение глухих супругов к рождению глухих детей 
(Middleton et al., 1998, 2001; Stern et al., 2002). 

Так, в Великобритании было проведено анкетирование 
глухих людей, принадлежащих к «Deaf Culture». Анкета  
содержала ряд вопросов, позволяющих выяснить от-
ношение глухих людей к генетическому тестированию, 
пренатальной диагностике и их предпочтения в отноше-
нии состояния слуха у их будущих детей (Middleton et al., 
1998). Оказалось, что 55 % опрошенных негативно отно-
сятся к генетическому тестированию и считают, что оно 
может принести скорее вред, чем пользу; 46 % считают, 
что результаты генетического тестирования могут дис-
криминировать глухих людей. Пренатальные ДНК-тесты 
для диагностики слуха будущего ребенка отказались бы 
пройти 60 % респондентов, 16 % затруднились с ответом, 
8 % вообще не ответили на этот вопрос и только 16 % 
опрошенных согласились бы пройти такое тестирование. 
В вопросе о предпочтениях состояния слуха у их ребенка 
15 % респондентов ответили в пользу рождения глухого 
ребенка, 74 % затруднились с ответом о своих предпо-
чтениях по этому вопросу, 5 % не захотели ответить на 
этот вопрос и только 6 % хотели бы ребенка с нормальным 
слухом. В более позднем исследовании (Middleton et al., 
2001) среди трех категорий респондентов: (1) глухие, 
(2) плохо слышащие или поздно оглохшие и (3) нормаль-
но слышащие люди, которые уже имели глухого ребенка
или являлись детьми глухих родителей, был проведен
опрос для выяснения их отношения к пренатальной ДНК-
диагностике и прерыванию беременности в зависимости
от состояния слуха будущего ребенка (Middleton et al.,
2001). Оказалось, что 21, 39 и 49 % из категорий (1), (2)
и (3), соответственно, хотели бы пройти пренатальный
генетический тест. Только 6 % глухих людей из категории
(1), 11 % – из категории (2) и 16 % – из категории (3) вы-
разили намерение прервать беременность, если будущий
ребенок будет глухим. Среди глухих респондентов 2 %
ответили, что они предпочитают иметь глухого ребенка
и прервали бы беременность при выявлении у их буду-
щего ребенка нормального слуха (Middleton et al., 2001).

В России существует общественная организация ин-
валидов (Всероссийское общество глухих, ВОГ (http://
www.voginfo.ru/), которая была создана в РСФСР (СССР) 
в 1926 г. В настоящее время ВОГ насчитывает в своих ря-
дах около 90 000 человек с нарушениями слуха, включает 
в себя 79 региональных и более 800 местных отделений 
на всей территории Российской Федерации. Главными 
задачами ВОГ являются защита прав и интересов людей 
с нарушениями слуха, их социальная реабилитация и ин-
теграция в современное общество, обеспечение равных 
с другими гражданами возможностей. 

Насколько нам известно, исследования, направленные 
на получение комплексных социо-демографических ха-
рактеристик сообществ глухих людей и выяснение роли 
локальных и региональных отделений ВОГ в консоли-
дации людей с потерей слуха, в России не проводились.

Ассортативные браки  
и уровень брачности глухих людей
Вероятно, благодаря улучшающейся социальной адапта-
ции и консолидации глухих людей, владеющих жестовым 
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языком, во многих регионах Европы и США наблюдается 
отчетливая тенденция к увеличению доли ассортативных 
браков между глухими (Schein, Delk, 1974; Rose, 1975; 
Arnos et al., 2008; Blanton et al., 2010).

Одним из относительно немногочисленных комплекс-
ных исследований социо-демографических характери-
стик сообществ глухих людей в Европе является работа 
Carlsson с коллегами (2004), в которой был проведен 
сравнительный анализ двух наиболее крупных сообществ 
глухих людей Швеции, проживающих в округах Narke 
и Varmland (Carlsson et al., 2004/2005). Эти округа, сходные 
по основным демографическим характеристикам (общей 
численности, числу взрослых людей), отличаются по 
уровню «развития» сообщества глухих людей. В округе 
Narke в местной ассоциации глухих людей зарегистриро-
вано 450 человек, из них 82 % сосредоточены в крупном 
городе Örebro. В округе Varmland в ассоциацию глухих 
людей входит около 100 человек и только 33 % живет 
в городе Karlstad, тогда как остальные рассредоточены по 
всему округу. В округе Narke для глухих детей доступны 
как дошкольное обучение, так и высшее образование, 
здесь отмечается самое большое в Швеции число глу-
хих студентов, обучающихся в университете. В округе 
Varmland условия обучения глухих детей ограничены до-
школьным образованием. Таким образом, в округе Narke 
имеется хорошо развитая социальная инфраструктура 
для глухих людей, уровень консолидации которых суще-
ственно выше, чем в округе Varmland. При практически 
равных уровнях брачности (37,1 % глухих людей состояло 
в браке в Narke и 35,1 % – в Varmland) были выявлены 
контрастные уровни брачной ассортативности: в округе 
Narke 99 % глухих людей имели глухого брачного партне-
ра, а в округе Varmland зафиксировано только 10 % таких 
браков (Carlsson et al., 2004/2005).

В работе Blanton с коллегами (2010), в которой анали-
зировались данные о выпускниках старейшего в США 
крупного образовательного учреждения для глухих (Gal-
laudet University, Галлодетский университет), сообщается 
о высоком уровне брачности глухих людей (0,88), сходном 
с таковым у их нормально слышащих братьев / сестер 
(0,89), а доля браков между глухими людьми (ассор-
тативные браки) составила 79 % (Blanton et al., 2010). 
Национальная перепись глухих, проведенная в США 
в 1970 г. (The 1970 National Census of the Deaf Population), 
зафиксировала 80–90 %-й уровень брачной ассортатив-
ности глухих людей, соответствующий данным из других 
источников (Rapin, 1978; Schein, 1978). Таким образом, 
наблюдается определенный рост этого показателя по срав-
нению с аналогичными данными (75 %), полученными 
в начале XIX в. (Schein, Delk, 1974; Rose, 1975).

Существенно более низкий уровень брачной ассорта-
тивности между глухими людьми был выявлен в немного-
численных исследованиях, проведенных в других реги-
онах мира (Chaabani et al., 1995; Tekin, Arici, 2007, Tekin 
et al.,  2010). Так, в Тунисе частота ассортативных браков 
между глухими составляет около 10–30 % (Chaabani et al., 
1995), в Турции – 46,8 % (Tekin, Arici, 2007), в Монголии – 
37,5 % (Tekin et al., 2010).

Частота «генетической глухоты», обусловленной му-
тациями гена GJB2 (Cx26), коррелирующая с уровнем 

брачной ассортативности глухих людей в Европе и США, 
может достигать 40–50 % (Nance, 2003; Morton, Nance, 
2006). Вклад мутаций гена GJB2 в этиологию потери 
слуха в ряде азиатских регионов гораздо ниже. Напри-
мер, у монголов – не более 5 %, что, как предполагает 
Tekin с коллегами (2010), определяется более низким 
уровнем консолидации и брачной ассортативности глу-
хих людей в Монголии (37,5 %), где изучение жестового 
языка началось сравнительно недавно (Tekin et al., 2010). 
Действительно, первая школа для глухих детей открылась 
в Улан-Баторе в начале XX в., но жестовый язык оставался 
примитивным вплоть до 1995 г., когда волонтеры Амери-
канского корпуса мира (The American Peace Corps) разра-
ботали структурированный жестовый язык, адаптирован-
ный к монгольскому языку (Tekin et al., 2010). Косвенные 
свидетельства отсутствия традиции заключения браков 
между глухими в Китае были получены при проведении 
сегрегационного анализа в семьях с глухотой из Шанхая: 
только в 8 из 260 родительских пар обследованных глухих 
пробандов оба родителя были глухими (Hu et al., 1987).

Репродукция глухих людей
Параметры репродукции являются важной мерой для 
оценки биологической приспособленности (genetic fit-
ness) как популяции в целом, так и групп индивидуумов 
с генетическими заболеваниями. В ряде работ были 
предприняты попытки сравнить параметры репродукции 
глухих людей (среднее число детей) с таковыми в общей 
популяции или же с их здоровыми братьями / сестра-
ми (Schein, Delk, 1974; Hu et al., 1987; Liu et al., 1994; 
Carlsson et al., 2004/2005; Blanton et al., 2010; Tekin et 
al., 2010). В исследовании Blanton с коллегами (2010) 
было показано, что среднее число детей у выпускников 
Галлодетского университета, состоящих в браке, было 
значимо меньше по сравнению с таким же показателем 
у их здоровых братьев / сестер (2,06 и 2,26 соответствен-
но). Но при рассмотрении типов браков глухих людей 
выяснилось, что в ассортативных браках между глухими 
среднее число детей было выше (2,11), чем в браках между 
глухим и нормально слышащим партнером (1,85). Тем не 
менее общая биологическая приспособленность (genetic 
fitness) глухих вне зависимости от их брачного статуса 
и с учетом бездетных индивидуумов оказалась сниженной 
(0,88) (Blanton et al., 2010). В работе Schein, Delk (1974), 
основанной на данных переписи глухих в США (1970 г.), 
биологическая приспособленность женщин варьировала 
от 0,31 до 0,77 (в зависимости от возрастной группы) 
в сравнении с общей популяцией США (Schein, Delk, 
1974). Анализ параметров репродукции у глухих людей 
в двух округах Швеции выявил существенно более низкое 
среднее число детей на женщину (1,16 – в округе Varmland 
и 1,33 – в округе Narke) по сравнению с общепопуляци-
онными данными для обоих округов (1,63–1,65), причем 
различия между округами, вероятно, были обусловлены 
значимым преобладанием бездетных глухих женщин 
в округе Varmland по сравнению с Narke (47,3 и 38,5 % 
соответственно) при популяционной доле бездетных 
женщин в Varmland – 18,8 % и в Narke – 19,7 % (Carlsson 
et al., 2004/2005). Значительное снижение биологической 
приспособленности глухих по сравнению с их здоровыми 
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братьями / сестрами было выявлено в двух исследовани-
ях, проведенных в Китае (0,6 и 0,78) (Hu et al., 1987; Liu 
et al., 1994). В Монголии относительная биологическая 
приспособленность глухих людей (вне зависимости от 
брачного статуса и с учетом бездетных индивидуумов) 
составила 0,62 при значимо сниженном среднем числе 
детей у глухих, состоящих в браке (2,7), по сравнению с их 
слышащими братьями / сестрами (3,6) (Tekin et al., 2010).

Таким образом, несмотря на разные подходы, исполь-
зуемые в немногочисленных исследованиях параметров 
репродукции глухих людей, было показано, что биологи-
ческая приспособленность (genetic fitness) глухих людей, 
выражаемая в среднем числе детей, варьирует, как и для 
других человеческих групп, в зависимости от геогра-
фической локализации, социо-культурной и этнической 
среды, но остается сниженной по сравнению с нормально 
слышащими индивидами.

Некомплементарные браки
Вероятность рождения глухих детей варьирует в различ-
ных вариантах брачных пар с генетическими и негене-
тическими причинами глухоты. У супругов, чья глухота 
обусловлена рецессивными мутациями одного и того же 
гена (некомплементарные браки), могут родиться только 
глухие дети, и с той же самой генетической причиной 
глухоты. Следовательно, такие браки могут существенно 
увеличить частоту какой-либо рецессивной мутации, вы-
зывающей глухоту, в последующих поколениях. 

В работе Arnos с коллегами (2008), выполненной на 
основе монументального труда «Marriages of the Deaf in 
America» (Fay, 1898), уникальной коллекции родословных 
глухих людей за период 1801–1894 гг., и соответствующих 
данных за период XX в., полученных с привлечением лич-
ных данных  выпускников Галлодетского университета, 
был проведен сравнительный анализ брачной структуры 
глухих людей, показавший достоверный рост числа неком-
плементарных браков за прошедшие 100 лет (4,2 и 23,0 % 
соответственно) (Arnos et al., 2008). Кроме того, сравни-
тельный анализ частоты мутаций в гене GJB2 (Cx26) в ко-
гортах больных трех возрастных групп (1921–1940 г. р., 
1941–1960 г. р., 1961–1980 г. р.) выявил достоверный рост 
частоты GJB2-мутаций на этом сравнительно коротком 
временном отрезке (60 лет) (Arnos et al., 2008).

Компьютерное моделирование влияния 
социальных факторов на распространенность 
наследуемых форм потери слуха
Математическое и компьютерное моделирование ши-
роко используется при исследовании эпидемических 
(Sattenspiel, Dietz, 1995; Hethcote, 2006; Mossong et al., 
2008) и неэпидемических (Di Rienzo, Hudson, 2005; Peng 
et al., 2007; Hoban et al., 2012) болезней для анализа 
и прогнозирования их распространенности в популяциях. 
Имитационное или агентное (agent-based) моделирование 
в настоящее время является одним из наиболее популяр-
ных подходов для построения компьютерных моделей 
в биологии, в том числе и в области моделирования раз-
личных болезней. Подобные подходы позволяют строить 
составные иерархические (многоуровневые, multiscale) 
модели, в настоящее время считающиеся одним из ос-

новных инструментов системной биологии (Ayton et 
al., 2007; Ferrer, 2007; Ferrer et al., 2008; Martins et al., 
2010; Twycross et al., 2010; Qu et al., 2011). С помощью 
имитационного моделирования впервые было показано, 
что существенный рост доли «генетической» глухоты, 
обусловленной рецессивными мутациями гена GJB2 
(Сх26), может определяться долговременной традицией 
ассортативных браков между глухими людьми и их воз-
росшей биологической приспособленностью (genetic 
fitness) (Nance, Kearsey, 2004).

Наряду с известными факторами, влияющими на часто-
ту многих моногенных генетических заболеваний (этни-
ческий состав населения, изоляция, эффекты основателя 
и «бутылочного горлышка», доля близкородственных 
браков), предполагается, что в распространенности по 
крайней мере наиболее частой генетической формы по-
тери слуха, обусловленной мутациями гена GJB2 (Сх26), 
важную роль играли и определенные социальные факто-
ры: долговременная традиция заключения ассортативных 
браков между глухими людьми в сочетании с ростом их 
социальной адаптации и биологической приспособлен-
ности (genetic fitness).

Сообщества глухих людей существуют во многих стра-
нах мира, но структура и степень консолидации этих ми-
кросоциумов в разных популяциях, вероятно, различны. 
Отношение общества к глухим также широко варьирует: 
от признания «Deaf Culture» как особого социокультурно-
го сообщества и жестового языка в качестве официального 
до выраженной социальной дискриминации людей с огра-
ниченным или утраченным слухом. Социально-демогра-
фические характеристики (уровень брачности, брачная 
структура, репродукция, коммуникативные возможности, 
уровень и качество жизни, социальный статус глухих 
людей, степень изоляции / внутренней консолидации) 
сообществ людей c потерей слуха достаточно активно 
изучаются в основном только в странах Европы и США. 
Исследования такого рода на основе современных дан-
ных в других регионах мира очень редки, а возможность 
ретроспективного анализа соответствующей инфор мации 
ограничена крайне малым числом подоб ных исследова ний 
в прошлом. В России такие исследования не проводились.

Оценка потенциальной роли социально-демографиче-
ской структуры современных сообществ глухих людей 
в совокупности с молекулярно-генетическими исследо-
ваниями наследуемой потери слуха, компьютерное моде-
лирование возможной причинно-следственной взаимо-
связи социально-демографических параметров сообществ 
глухих людей и частоты определенных форм «генетиче-
ской» глухоты имеют фундаментальное и практическое 
значение. Такие данные могут внести весомый вклад 
в понимание роли социальных факторов в эволюцион-
ных процессах, происходящих в популяциях человека, 
и могут быть использованы для долгосрочного прогноза 
распространенности наследуемых форм потери слуха 
в изучаемых регионах.

Коллектив авторов работает над получением структу-
рированных данных об уровне брачности, особенностях 
брачной структуры и параметрах репродукции людей 
с тяжелой потерей слуха, проживающих в ряде регионов 
Сибири (Тува, Алтай, Якутия), и сопоставлением их 
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с распределением генотипов по гену GJB2, выявленных 
у глухих индивидуумов в результате эпидемиологических 
и молекулярно-генетических исследований (Posukh et 
al., 2005; Barashkov et al., 2011; Бады-Хоо и др., 2014а, б; 
Пшенникова и др., 2015). Мы предполагаем, что такой 
комплексный подход даст уникальную возможность впер-
вые оценить потенциальную роль социально-демографи-
ческих факторов, отражающих современное состояние 
сообществ глухих людей в различных регионах Сибири, 
в формировании специфики генетической компоненты 
и ее вклада в этиологию потери слуха. Компьютерное 
имитационное моделирование, которое будет проведено 
на основе совокупности полученных социально-демогра-
фических, молекулярно-генетических и популяционно-
генетических данных, позволит определить возможные 
тренды распространенности наследуемой потери слуха 
в изучаемых регионах Сибири. 
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