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Артерио-венозная мальформация (АВМ) представляет собой клубок слабо сформи-
рованных кровеносных сосудов с прямым шунтированием крови из артериальной цир-
куляции в венозную без капиллярного русла. В возникновении АВМ могут принимать
участие разнообразные факторы инициирующие патологический процесс в области бу-
дущей мальформации, в том числе генетические факторы. К таким факторам относятся
гены, принимающие участие в ангиогенезе (CDKN2A, CDKN2B, VEGF, ANGPTL), гены
воспалительных цитокинов (TNFa, IL1a,b, IL-6, IL-8) и т.д.

Целью данной работы является исследование ассоциации полиморфных вариантов ге-
нов ANGPTL (rs11672433), VEGF (rs2010963), CDKN2A (rs7865618), CDKN2B (rs1333040)
в генетической предрасположенности к развитию АВМ у жителей России.

В исследование было включено 191 человек с диагнозом АВМ головного мозга. Опре-
деление полиморфных вариантов генов проводилось методом ПЦР в режиме реального
времени с использованием конкурирующих TaqMan-зондов.

Для полиморфного варианта rs7865618 гена CDKN2А показано, что риск развития
АВМ для пациентов с генотипом GG (OR=1,915, CI=[1,158-3,167], p=0,01) примерно в
2 раза выше, чем для пациентов с генотипами GA и AA. Для других исследованных
полиморфных локусов rs11672433, rs2010963, rs1333040 не обнаружено статистически зна-
чимых различий в частоте встречаемости аллелей и генотипов в контрольной группе и
группе больных.
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