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Введение. Полиморфизм T786C, а также полиморфизм переменного числа тандемных повторов в 4-м ин-
троне (4a/b) гена эндотелиальной синтазы монооксида азота имеют важное значение в процессах образова-
ния NO в организме.

Цель. Провести анализ литературы и собственных данных по распределению частот аллелей и геноти-
пов, а также физиологических и патогенетических особенностей полиморфизмов Т786С и 4a/b.

Материал и методы. Для проведения анализа литературы была отобрана 41 научная публикация (2 оте-
чественных и 39 зарубежных) за период с 2009 по 2016 гг.

Результаты. Полиморфные варианты Т786С и 4a/b гена эндотелиальной синтазы монооксида связаны с 
развитием ряда патологий и проявлением физиологических функций в организме. 

Выводы. Определенное распределение частот аллелей и генотипов полиморфизмов T786C и 4a/b лежит в 
основе развития ряда заболеваний. Изучение особенностей полиморфных вариантов T786C и 4a/b важно для 
понимания механизмов, формирующих кислородный гомеостаз в организме.
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Введение
Важное значение в процессах образования 

NO имеет полиморфизм гена эндотелиальной 
синтазы монооксида азота T786C (rs2070744), 
опосредующий замещение в позиции 786 тими-
на цитозином, что ведет к уменьшению продук-
ции эндотелиального NO [1], а также полимор-
физм переменного числа тандемных повторов в 
4-м интроне (4a/b), включающий два аллеля, где 
больший аллель – «4b» – имеет 5 повторов по 27 
пар нуклеотидов (GAAGTCTAGACCTGCTGC 
[A/G] GGGGTGAG), при этом в первых трех 19-е 
азотистое основание – аденин,  в двух последних 
– гуанин, а меньший аллель «4а» включает толь-
ко 4 повтора, из которых первые два имеют 19-е 
азотистое основание – аденин, последние же 
два – гуанин, при этом генотипу 4b/4b соответ-
ствует высокий уровень базального NО, а у лиц 
с 4а/4а-генотипом уровень NO значимо ниже, 
гетерозиготы занимают промежуточное положе-
ние [2] (рисунок).

В этой связи важным является изучение рас-
пределения частот аллелей и генотипов, физи-
ологических и патогенетических особенностей 
полиморфизмов T786C и 4a/b гена эндотелиаль-
ной синтазы оксида азота.
Характеристика полиморфного локуса Т786С 
гена эндотелиальной синтазы оксида азота

Значительное количество исследований по-
священо изучению распределения частот алле-
лей и генотипов полиморфизма Т786С в связи 
с возможностью прогнозирования предраспо-
ложенности к ряду заболеваний. Так, в иссле-
довании Z. Gu et al. [3] показано, что частота 
распределения генотипов ТТ, ТС и СС полимор-
физма Т786С у лиц, страдающих остеопорозом 
(n=350), составила 79,7, 18,6 и 1,7%, соответ-
ственно, у испытуемых контрольной группы – 
92,0, 8,0 и 0%, в свою очередь частота распре-
деления аллеля С в группе остеопороза была 
определена как 8,5%, в то время как в контроль-
ной группе – 3,9%, при этом результаты иссле-

дования свидетельствуют о том, что генотип 
СС ассоциирован с риском развития остеопо-
роза (ОШ=2,68, 95% ДИ=0,92-1,37). В работе 
D. Krishnaveni et al. [4] распределение гено-
типов ТТ, ТС и СС у лиц, страдающих раком 
желудка (n=150), составило 2,0, 8,0 и 90,0%, 
в то время как в контрольной группе – 14,67, 
19,33% и 66,0%, соответственно, при этом 
частота аллелей Т/С была установлена 6/94 и 
24/76% для экспериментальной и контроль-
ной групп, соответственно. Согласно полу-
ченным нами данным [5, 6], частота аллелей Т 
и С полиморфизма T786С установлена у 84,8 
и 63,3% испытуемых, соответственно. При 
этом оценка распределения частот генотипов 
у лиц, участвовавших в исследовании, показа-
ла, что гомозиготный генотип, включающий 
два доминантных аллеля Т, присутствует у 

36,7% обследуемых. Гетерозиготный генотип 
полиморфизма T786С у данного контингента 
встречается в 48,1% случаев от всех изучаемых 

Рисунок. – Полиморфизмы и сайты связывания факторов транс-
крипции гена эндотелиальной синтазы оксида азота [41] 

(a) – локализация полиморфного варианта 4a/b (Intron 4 VNTR);  
(b) – локализация полиморфного варианта T786C (-786T/C)
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образцов крови, а генотип, имеющий два рецес-
сивных аллеля С, всего у 15,2% мужчин данной 
выборки. Следует отметить, что у изучаемой ко-
горты количество генотипов, имеющих аллель Т 
(ТТ, ТС), в 5,6 раза больше, чем генотипа СС. В 
свою очередь  гомозиготный доминантный гено-
тип ТТ наблюдается в 1,7 раза реже, чем геноти-
пы, имеющие аллель С. В целом гетерозиготный 
генотип полиморфизма T786С у обследуемых 
встречается в 1,3 раза чаще, чем гомозиготный 
доминантный генотип, и в 3,2 раза чаще, чем го-
мозиготный рецессивный генотип.

Определенные сочетания аллелей и геноти-
пов обуславливают развитие ряда патологий. 
Так, выявлены ассоциации между полиморфным 
вариантом Т786С и состоянием сердечно-сосу-
дистой системы. В частности, гомозиготный ге-
нотип СС полиморфизма T786C обуславливает 
более высокие значения систолического и диа-
столического артериального давления в сравне-
нии с носителями других вариантов у молодых 
здоровых лиц [7]. Установлено, что плазменная 
концентрация NO выше у лиц, гомозиготных по 
аллелю С в сравнении с носителями генотипов 
ТТ и ТС [8]. Мета-анализ, включивший 2836 
случая ишемического инсульта и 3354 человека 
контрольной группы, показал, что риск острого 
нарушения мозгового кровообращения с повре-
ждением тканей мозга значительно повышен у 
европейцев, имеющих генотип СС в сравнении 
с TT (ОШ=0,53, 95% ДИ = 0,29-0,98, р=0,160), а 
также у афро-американцев – носителей аллеля C 
– при сопоставлении с T-носителями (OR=0,42, 
95% ДИ=0,21-0,87), кроме того, было отмечено 
значительное увеличение риска возникновения 
данной патологии у представителей азиатской 
популяции также в модели C–T (OШ=1,14, 95% 
ДИ=1,02-1,28, р=0,990), в свою очередь стра-
тифицированный анализ среднего возраста вы-
явил, что носители аллеля С в возрасте 60-65 
лет (без учета гетерогенности) входят в группу 
риска по указанному заболеванию в сравнении 
с носителями аллеля Т (OШ=1,16, 95% ДИ=1,03-
1,31) [9].

Полиморфизм Т786С ассоциирован с разви-
тием атеросклероза во взаимосвязи с гендерны-
ми и возрастными изменениями: у женщин с ге-
нотипом ТТ в возрасте <65 лет были установле-
ны более низкие значения индекса аугментации, 
скорректированного для стандартной частоты 
сердечных сокращений 75 ударов в минуту, в 
свою очередь у лиц женского пола в возрасте 
≥65 лет наблюдалась меньшая скорость пуль-
совой волны «плечо-голеностоп» в сравнении с 
пациентками, имеющими в генотипе аллель С, 
для данных возрастных групп, соответственно; 
в то же время у мужчин с генотипом ТТ в воз-
расте <65 лет выявлены более высокие значения 
пульсового давления, а у испытуемых мужско-
го пола в возрасте ≥65 лет обнаружено более 
высокое соотношение альбумин/креатинин и 
коэффициент соотношения холестеринов липо-
протеидов низкой/липопротеидов высокой плот-
ности в сравнении с лицами с генотипами ТС и 
СС [10]. Выявлено, что полиморфизм T786C ас-

социирован с вариабельностью артериального 
давления: носители С аллеля (генотипы CC, ТС) 
показали статистически значимо большую вари-
абельность систолического и диастолического 
артериального давления в сравнении с лицами, 
имеющими генотип ТТ (р<0,05), в свою очередь 
носители гаплотипа CT/CT (генотип CC поли-
морфизма Т786C/генотип TT полиморфизма 
G894T) имеют более высокую вариабельность 
систолического и диастолического артериаль-
ного давления при сопоставлении с носителями 
других комбинаций гаплотипов (р<0,05) [7]. 

При изучении влияния аэробной трениров-
ки во взаимосвязи с полиморфным вариантом 
Т786С на кровообращение, артериальное дав-
ление и концентрацию метаболитов NO у по-
жилых людей (средний возраст 59±6 лет) было 
показано, что у лиц, имеющих генотип ТТ, на-
блюдался более высокий уровень NO в плазме 
(p<0,03) в сравнении с группой ТС+СС [11]. Рас-
пределение генотипов полиморфизма T786C у 
лиц, перенесших оперативное вмешательство на 
сердце, было определено следующим образом: 
TT=41,6%, TC=51,2%, и CC=7,2%, при этом была 
обнаружена значительная разница в отношении 
смертности и неотложной кардиологической по-
мощи у пациентов с гомозиготным генотипом по 
С-аллелю (р=0,014) [12]. В исследовании Y. Han 
[13] по поиску взаимосвязей между полимор-
физмом T786C и развитием ишемической болез-
ни сердца определено, что наличие минорного 
аллеля является фактором риска возникновения 
указанной патологии (ОШ=1,739, ДИ=1,215-
2,490) по сравнению с лицами, не имеющими 
минорного аллеля в генотипе.

В литературе имеются данные о влиянии 
распределения частот аллелей и генотипов по-
лиморфизма Т786С на состояние мочеполовой 
системы и репродуктивную функцию. Так, при-
веденный в работе P. Song et al. [14] мета-анализ 
показал статистически значимую ассоциацию 
полиморфизма T-786C с мужским бесплодием 
(ОШ=1,50, 95% ДИ=1,18-1,92, 95%  прогности-
ческий интервал = 1,11-2,04, P=0,036). Генотип 
СС полиморфизма Т786С ассоциирован с ри-
ском развития рака простаты (ОШ=3,62, 95% 
ДИ=1,89-7,74, р=0,002), высокозлокачествен-
ными опухолями (ОШ=2,46, 95% ДИ=1,78-4,72; 
р=0,006), другими прогрессирующими заболева-
ниями (OШ=4,67, 95% ДИ=2,64-8,61, р=0,002) 
[15]. Проведенная множественная логистическая 
регрессия показала взаимосвязь между эрек-
тильной дисфункцией и C аллелем (OШ=3,12, 
95% ДИ=2,28-4.25; р=0,001), кроме того, стати-
стический анализ выявил более высокую рас-
пространенность генотипа СС (OШ=2,72, 95% 
ДИ=1,88-3,65, р=0,006) у пациентов с эректиль-
ной дисфункцией в сравнении с контрольной 
группой [16]. В работе M. R. Safarinejad et al. 
[17] по изучению влияния полиморфизмов гена 
эндотелиальной синтазы оксида азота на беспло-
дие у мужчин показано, что носители генотипа 
CC чаще встречались  среди лиц, страдающих 
бесплодием (0,310), в сравнении со здоровыми 
субъектами (0,081) (ОШ=3,64, 95% ДИ=2,28-
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4,46, р=0,001), 894TT генотип (0,131 против 
0,006; OR, 3.62; 95% CI, 2.68-4.87; P = 0,001) и 
4AA генотип (0,128 против 0,009; OR, 2,82; 95% 
ДИ 1.88-3.89; P = 0,004) достоверно чаще встре-
чались у бесплодных субъектов.

В ряде исследований показано влияние по-
лиморфизма Т786С на развитие других заболе-
ваний. Так, высокий риск развития рака желуд-
ка выявлен у носителей аллеля С (ОШ=5,038, 
р=0,001 для аллеля С в сравнении с Т), встреча-
емость генотипа СС у лиц, страдающих  раком 
желудка, в 10 раз выше, чем с генотипом ТТ 
(р<0,001), кроме того, сравнение рецессивной 
и доминантной модели показало повышенный 
риск развития данной патологии (OШ=4,636 для 
рецессивной модели (T/T+T/C в сравнении C/C); 
р=0,000, и OШ=8,42 для доминантной модели 
(T/T в сравнении T/C +C/C), р=0,000), также вы-
явлено, что генотип СС ассоциирован с инфи-
цированием Helicobacter pylori (ОШ=7,840, 95% 
ДИ=1,008-166,500, р<0,027) [4]. В исследовании 
L. Liu et al. [18] обнаружена ассоциация аллеля 
C полиморфного локуса Т786С с высоким ри-
ском возникновения внутричерепных аневризм 
(OШ = 2,116, 95% ДИ=1,073-4,151, р=0,030). По-
лиморфизм T786C в значительной степени свя-
зан ревматической полимиалгией (ОШ=2,475, 
р=0,0009): частота С-аллеля у пациентов с рев-
матической полимиалгией была статистически 
значимо выше, чем у пациентов с ревматоид-
ным артритом, который также показал связь с 
указанным полиморфным вариантом (ОШ для 
ревматической полимиалгии 0,481 в сравнении с 
ОШ=0,422 для ревматоидного артрита) [19].
Характеристика полиморфизма переменного 

числа тандемных повторов в 4-м интроне 
(4a/b) гена эндотелиальной синтазы оксида 

азота
Изучение распределения частот аллелей и 

генотипов полиморфизма 4а/b имеет важное 
значение для расширения представлений о при-
чинах и для  своевременного выявления ряда ге-
нетически детерминированных патологий, при 
этом данные исследований с участием предста-
вителей разных популяций сопоставимы. Так, 
встречаемость генотипов 4а4а, 4а4b и 4b4b у 
лиц, принявших участие в исследовании M. R. 
Safarinejad [16], была 2,5, 31,3 и 66,3%, соответ-
ственно. В исследовании Е. И. Степановой и др. 
[20] распределение генотипов 4a4а, 4a4b и 4b4b 
у экспериментальной группы (n=101) составило 
0, 33,7 и 66,3%, а в контрольной группе (n=49) – 
6,1, 24,5 и 69,4%, а частота аллелей а/b у всего 
контингента испытуемых – 17,3/82,7. Генотипы 
4а4а, 4а4b и 4b4b у женщин с преэклампсией и 
здоровых беременных в исследовании Z. Rahimi 
[21] имели распределение следующим образом: 
при легкой степени преэклампссии – 1,7, 29 и 
68,6%, при средней степени – 0, 34,4 и 65,6%, 
при тяжелой – 1,1, 31,3 и 67,6, в контрольной 
группе – 2,1, 26,0 и 71,9%, соответственно, при 
этом частота аллелей 4а/4b в указанных группах 
была установлена как 16,5/83,5%, 17,2/82,8%, 
16,8/83,2% и 15,1/84,9%, соответственно. Рас-

пределение генотипов 4а4а, 4а4b и 4b4b у па-
циентов, страдающих раком мочевого пузыря, 
было определено как 1, 32 и 67%, в то время как 
в контрольной группе – 2, 30 и 68%, при этом 
частота аллеля «а» в обеих группах состави-
ла 0,17 [22]. Частота распределения генотипов 
4а4а, 4а4b, 4b4b у лиц с ишемической болезнью 
сердца и здоровых лиц, жителей региона Фракия 
(Турция) составила 2,6; 31,4; 66,0% и 1,6; 16,4; 
82,0%, соответственно [23].

Выявлены взаимосвязи между полиморф-
ным вариантом 4а/b и развитием онкологиче-
ских заболеваний. Так, в работе L. Zhang et al. 
[24] показана  ассоциация между полиморфиз-
мом 4а/b и повышенным риском развития рака 
в рецессивной модели сравнения (4а4а в сравне-
нии с 4а4b+4b4b, ОШ=1,64; 95% ДИ=1,11-2,43), 
в особенности в европейской популяции. R. 
Ramírez-Patiño et al. [25] установлено, что рас-
пределение генотипа 4а4а у здоровых женщин, 
уроженок Мексики (n=281), и женщин данной 
популяции, страдающих раком молочной желе-
зы (n=429), было 0,6 и 0,7%, генотипа 4b4b – 87 
и 77%, генотипа 4а4b – 12 и 22%, соответственно 
(ОШ=1,9; 95% ДИ=1,29-2,95, р=0,001 для гено-
типов 4а4а+4а4b в сравнении с 4b4b), при этом 
у больных лиц была установлена ассоциация 
генотипов 4а4а+4а4b с высоким уровнем глу-
тамат –оксалоацетат трансаминазы (ОШ=1,93; 
95% ДИ=1,14-3,28; р=0,015) и глютаминовой 
оксалоацетиновой трансаминазы (ОШ=3,5; 95% 
ДИ=1,56-8,22), что свидетельствует о связи ге-
нотипов 4а4а+4а4b и рака молочной железы у 
женщин мексиканского региона. Обобщенный 
анализ литературы, проведенный X. Gao et al. 
[26], показал, что полиморфизм 4а/b в значи-
тельной степени связан с повышенным риском 
развития рака, при этом в результате анализа 
типа рака обнаружена значимая связь с риском 
развития рака простаты, в свою очередь изуче-
ние этнической предрасположенности выявило 
повышенный риск развития данного заболева-
ния в европейской популяции.

В ряде исследований установлено, что дан-
ный полиморфизм ассоциирован с развитием 
заболеваний, связанных с мочеполовой систе-
мой и репродуктивной функцией. В частно-
сти, статистически значимая связь определена 
между аллельным вариантом 4a4b и астенозоо-
спермией в азиатской популяции (340 пациен-
тов с идиопатической астенозооспермией и 342 
здоровых добровольцев  – уроженцев Китая, 
χ2=7,53; p=0,018, ОШ=1,808) [14]. В работе M. 
R. Safarinejad [15] выявлено, что аллель 4а поли-
морфизма 4а/b ассоциирован с высоким риском 
развития рака простаты: генотип 4b4b в сравне-
нии с вариантом генотипа 4а4b имеет ОШ=2,12 
(95% ДИ=1,68-3,44; р=0,031), а в сравнении с 
генотипом 4а4а – ОШ=4,32 (95% ДИ=2,21-6,08, 
р=0,001). 

В исследовании, посвященном выявлению 
риска развития идиопатического мужского бес-
плодия, показано, что 4а4а генотип значительно 
чаще встречается у мужчин, страдающих бес-
плодием, в сравнении с контрольной группой 
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(встречаемость 0,128 и 0,009, соответственно, 
ОШ=2,82, 95% ДИ=1,88-3,89, р=0,004) [17]. Ме-
та-анализ, посвященный выявлению участия по-
лиморфизма 4а/b в развитии рака простаты, пока-
зал наличие высокой положительной связи меж-
ду данным заболеванием и вариантом 4а4а+4а4b 
(ОШ=1,47, 95% ДИ=1,00-2,14, р=0,05), также 
установлено, что носители аллеля «а» имеют 
повышенный риск прогрессирования рака [27]. 
Повышенная предрасположенность к развитию 
рака предстательной железы и полиморфизма 
4а/b (4а4b в сравнении с 4b4b, ОШ=1,338; 95% 
ДИ=1.013-1.768; 4а4а + 4а4b в сравнении с 4b4b: 
ОШ=1,474, 95% ДИ=1.002-2,170) показана в ра-
боте [28].

Выявлена высокая ассоциация полиморфиз-
ма 4а/b и заболеваний сердечно-сосудистой си-
стемы. Так, X. Guo [29] установлено, что гено-
тип 4а4а в значительной степени ассоциирован 
с риском развития ишемического инсульта по 
сравнению с генотипом 4b4b (ОШ=2,22, 95% 
ДИ=1,66-2,97, р<0,001), что в большей степени 
актуально для азиатов, чем для европейцев. По-
лиморфизм 4а/b ассоциирован с риском развития 
ишемического инсульта, а также с повышенным 
уровнем гомоцистеина, витамина B12 в плазме 
крови [30]. В работе N. Sivri et al. [23] обнару-
жена корреляция между полиморфизмом 4а/b и 
риском развития ишемической болезни сердца. 
Наличие аллеля «а» полиморфизма 4а/b является 
независимым предиктором инфаркта миокарда с 
элевацией сегмента ST у лиц молодого возрас-
та (ОШ=2,78, 95% ДИ=1,02-7,56, р=0,044) [31]. 
Проведенный A. Ekmekci et al. [32] одномерный 
анализ, в котором генотип 4b4b был использован 
в качестве референтного, показал, что наличие 
аллеля «а» в полиморфизме 4а/b в значительной 
степени предопределяет развитие феномена за-
медления коронарного кровотока (ОШ=2,79, 
95% ДИ=1,32-5,89, р=0,007) у лиц, входящих в 
группу риска, а в многомерном анализе с исполь-
зованием модели с поправкой на переменные со 
значением р ниже чем 0,10 однофакторного ана-
лиза, установлено, что наличие аллеля «а» явля-
ется независимым прогностическим фактором 
возникновения феномена замедления коронар-
ного кровотока (ОШ=3,22, 95% ДИ=1,28-8,82; 
р=0,013), кроме того, наличие в генотипе аллеля 
«а» может быть фактором риска развития микро-
сосудистой эндотелиальной дисфункции у паци-
ентов с замедлением коронарного кровотока.

Ряд исследований свидетельствуют, что по-
лиморфизм 4а/b ассоциирован с заболеваниями 
тазобедренного сустава. Установлено, что поли-
морфизм 4а/b может быть фактором риска раз-
вития асептического некроза головки бедренной 
кости (АНГБК), в частности, в работе L. Zheng 
et al. [33] показано, что у пациентов  АНГБК 
наблюдалась более высокая частота генотипа 
4a4b,  чем в контрольной группе (р=0,001). Ана-
лиз распределения частот аллелей и генотипов 
у лиц с остеонекрозом головки бедренной ко-
сти – ОНГБК (n=68) – и здоровых лиц (n=100) 
показал, что частота аллеля «а» значительно 
выше в группе пациентов (22,8 и 9,0%, соответ-

ственно, ОШ=2,98), также в контрольной группе 
наблюдалась более низкая частота аллеля «а» 
в сравнении с подгруппами с идиопатическим 
(16,0 и 35,6%, ОШ=2,96, р=0,0069) и вторичным 
ОНГБК (16 и 39,13%, ОШ=3,89, р=0,0073) [34].

Установлено участие полиморфного вариан-
та 4а/b в развитии некоторых патологий. Так,  
H. B. Nasr et al. [35] выявлен высокий риск раз-
вития ожирения у лиц, имеющих в генотипе ал-
лель 4b, в сравнении с носителями генотипа 4a4a 
(ОШ=1,72, 95% ДИ=1,16-2,56, р=0,004)), при 
этом корректировка с учетом антропометриче-
ских параметров свидетельствует, что носители 
генотипа 4b4b имеют значительно более высо-
кий индекс массы тела по сравнению с лицами, 
гомозиготными аллелю 4а (р=0,0004). Выявле-
но, что аллель 4а ассоциирован с  повышенным 
тромбозом артериовенозной фистулы у пациен-
тов с хронической  почечной недостаточностью 
[36]. В работе I. Sinici et al. [37] установлено 
существенное различие в распределении гено-
типов между пациентами с  системным склеро-
зом и лицами контрольной группы, в частности  
для генотипа 4а4а (3,4 и 17,1%, соответственно), 
при этом в доминантной модели ОШ=0,35, 95% 
ДИ=0,17-0,78, р=0,004, что свидетельствует о за-
щитном эффекте аллеля «а» при вероятной пред-
расположенности к данному заболеванию. 

В исследовании S. M. Yousry et al. [28] вы-
явлено, что генотип 4a4а оказывает защитный 
эффект у пациентов с серповидно-клеточной 
анемией при сосудисто-окклюзионном кризисе 
и легочной гипертензии, при этом мутантный 
гомозиготный гаплотип С-4a (аллель C поли-
морфизма Т786С и аллель-4a полиморфизма 
4а/b) в значительной степени ассоциирован с 
риском развития острого грудного синдрома, 
сосудисто-окклюзионного кризиса и легочной 
гипертензии. Носители минорного аллеля «а» 
полиморфизма 4а/b имеют значительно более 
низкие значения индекса активности ревматоид-
ного артрита (DAS28) [38].

В исследовании S. Zhao et al. [39] обнаружена 
значительная ассоциация между аллелем 4а по-
лиморфизма 4а/b и сниженным риском развития 
диабетической ретинопатии в доминирующей 
(ОШ=0,778, 95% ДИ=0,654-0,926) и аддитивной 
(OШ=0,809, 95% ДИ=0,698-0,937) модели срав-
нения, что позволило авторам сделать вывод о 
наличии защитных эффектов аллеля 4а в разви-
тии диабетической ретинопатии, особенно у па-
циентов с сахарным диабетом 2 типа. Данные C. 
She et al. [40] свидетельствует о том, что частота 
минорного аллеля «а» у лиц, страдающих сахар-
ным диабетом с сопутствующей ретинопатией, 
составила10,8%, в то время как у диабетиков 
без ретинопатии – 11,5%, а распределение ге-
нотипов (4а4а, 4а4b, 4b4b) в этих группах было 
определено следующим образом: 0,0%; 21,5%; 
78,5% и 0,7%; 21,6%; 77,7%  для первой и второй 
групп, соответственно. 

Выводы
1. Согласно результатам большинства иссле-

дований, определенное распределение частот 
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аллелей и генотипов полиморфизмов T786C и 
4a/b гена эндотелиальной синтазы оксида азота 
лежит в основе развития ряда заболеваний.

2. Изучение особенностей полиморфных ва-

риантов T786C и 4a/b важно для понимания ме-
ханизмов, формирующих кислородный гомеос-
таз и опосредующих протекание аэробного ме-
таболизма в организме. 
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ENDOTHELIAL NITRIC OXIDE SYNTHASE GENE POLYMORPHISM.  
PART 2. POLYMORPHIC VARIANTS T786C, 4A/B

Zinchuk V. V., Zhadko D. D.
Educational Institution «Grodno State Medical University», Grodno, Belarus

Background. The T786C polymorphism as well as polymorphism of the variable number of tandem repeats in the 
4th intron (4a/b) of the endothelial nitric oxide synthase gene are important for the processes of NO formation in the 
organism.

The aim. To analyze the literature and our own data on the distribution of allele frequencies and genotypes, as well 
as physiological and pathogenetic features of the T786C and 4a/b polymorphisms.

Material and methods. To analyze the literature 41 scientific publications (2 native and 39 foreign ones) for the 
period from 2009 to 2016 have been selected.

Results. The polymorphic variants T786C and 4a/b of the endothelial nitric oxide   synthase gene are associated 
with the development of a number of pathologies and manifestation of physiological functions in the body.

Conclusions. Certain distribution of allele frequencies and genotypes of  the  T786C and 4a/b polymorphisms 
accounts for a number of diseases. Studying the T786C and 4a/b polymorphisms is important for understanding the 
mechanisms of oxygen homeostasis in the body.

Keywords: endothelial nitric oxide synthase, genetic polymorphism


