
Российский педиатрический журнал. 2023; 26(6)
https://doi.org/10.46563/1560-9561-2023-26-6-430-435

ОРИГИНАЛЬНАЯ СТАТЬЯ
430

© КОЛЛЕКТИВ АВТОРОВ, 2023
УДК 616.613-000.7

Строзенко Л.А.1, Михеева Н.М.1, Лобанов Ю.Ф.1, Зверев Я.Ф.1, Текутьева Н.А.2

Ассоциации полиморфизмов гена рецептора витамина D с идиопатической 
гиперкальциурией у детей 
1ФГБОУ ВО «Алтайский государственный медицинский университет» Минздрава России, 656038, Барнаул, Россия;  
2КГБУЗ «Детская городская больница № 1, Барнаул», 656015, Барнаул, Россия

Введение. Идиопатическая гиперкальциурия (ИГ) является одним из частых метаболических нарушений у детей и может 
приводить к развитию мочекаменной болезни (МКБ) в детском возрасте. В связи с этим определение этиологии этих форм 
патологии может способствовать профилактике формирования ИГ и снижению риска МКБ у детей.
Цель: определить изменения ассоциаций полиморфизмов гена рецептора витамина D (VDR) при ИГ у детей и их родст-
венников I и II линии родства.
Материалы и методы. Обследовано 68 больных, из них 35 детей в возрасте 3–17 лет с выявленной ИГ и 33 родственника 
1-й и 2-й линий родства с ИГ и МКБ. Оценку статуса витамина D проводили с помощью определения общего 25-ОН-D в 
сыворотке крови больных и условно здоровых лиц по международным стандартам (DEQAS, NIST). Выполнено генетиче-
ское исследование на наличие полиморфизмов VDR: BsmI Polymorphism IVS10+283G>A, A-3731G (Cdx2), FokI Polymor-
phism; Ex4+4T>C. Для сравнения частоты встречаемости генотипов VDR были взяты выборки условно здоровых лиц, по-
стоянно проживающих в Кемерово, и уроженцев европейской части России. По гену VDR G283A (BsmI) здоровая выборка 
составила 232 человека из Кемерово и 96 — из европейской части России, по гену VDR A-3731G — 269 и 243 человека, по 
гену VDR FokI TC — 172 и 96 человек соответственно.
Результаты. Уменьшение содержания 25(ОН)D в крови менее 30 нг/мл выявлено у 33 (48,5%) детей с ИГ. Уровень 25(ОН)
D в крови ниже 20 нг/мл определялся у 15 (22,1%) пациентов. У пациентов с ИГ и уровнем 25(ОН)D в крови менее 20 нг/мл  
гомозиготный вариант 283GG гена VDR (BsmI) встречался у 20% обследованных против 51% (р = 0,028) условно здоровых 
лиц. Гетерозиготный генотип 283GА гена VDR (BsmI) определялся у 73,3% пациентов с ИГ против 41,7% условно здоро-
вых лиц (р = 0,027). Гетерозиготный генотип Ex4+4ТC гена VDR Fokl фиксировался у 66,7% обследованных с ИГ и низким 
уровнем витамина D в сыворотке крови (< 20 нг/мл) при сравнении с уровнем у условно здоровых лиц (р = 0,030). У боль-
ных с низким уровнем витамина D на фоне ИГ доля минорного аллеля 283А гена VDR (BsmI) определялась значительно 
чаще, чем у здоровых лиц (р = 0,044).
Заключение. У детей с ИГ с высокой частотой определяется носительство гетерозиготного генотипа 283GA гена VDR 
(BsmI) и гетерозиготного генотипа Ex4+4ТC гена VDR Fokl. Низкий уровень витамина D в сыворотке крови (< 20 нг/мл) 
ассоциирован с носительством гетерозиготного генотипа ТC гена VDR Fokl. Риск развития МКБ у детей с ИГ возрастает 
при носительстве гетерозиготного генотипа 283GA гена VDR (BsmI). Выявлены значимые связи полиморфизмов VDR с ИГ 
и дефицитом уровня 25(ОН)D в сыворотке крови у детей. 
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Introduction. Idiopathic hypercalciuria (IH) is one of the most common metabolic disorders in children and can lead to the devel-
opment of urolithiasis over childhood. In this regard, studying the etiology of this pathological condition will help to prevent the 
development of IH and reduce the risk of developing urolithiasis.
Study purpose: to study the role of genetic polymorphisms of the VDR gene in the development of IH in children and their rela-
tives of the first and second lines of kinship.
Materials and methods. The study included 68 people, including 35 children aged of 3 to 17 years with identified hypercalciurine 
and 33 first- and second-line relatives with IH and urolithiasis. A study of the level of 25-OH vitamin D in blood plasma and a 
genetic study for the presence of polymorphisms of the vitamin D receptor gene VDR were carried  out including: BsmI Polymor-
phism IVS10+283G>A, A-3731G (Cdx2), FokI Polymorphism; Ex4+4T>C. To compare the frequency of occurrence of vitamin 
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D receptor (VDR) genotypes, samples of conditionally healthy individuals permanently residing in Kemerovo and natives of the 
European part of the Russian Federation were taken. At the same time, for the VDR G283A (BsmI) gene, a healthy sample consisted 
of 232 people from Kemerovo and 96 cases from the European part of Russia, for the VDR A-3731G gene — 269 and 243 people, 
and for the VDR FokI TC gene — 172 and 96 people, respectively. 
Results. Reducing the content of 25(OH)D in the blood of less than 30 ng/ml was detected in 33 (48.5%) IH children. 25 (OH)D 
level below 20 ng/ml was detected in 15 (22.1%) patients. In IH patients and level 25(OH)D in the blood of less than 20 ng/ml, the 
homozygous variant 283 GG of the VDR gene (BsmI) was found in 20% of the examined versus 51% (p = 0.028) of conditionally 
healthy individuals. The heterozygous genotype of 283 PA of the VDR gene (BsmI) was determined in 73.3% of IH patients versus 
41.7% of conditionally healthy individuals (p = 0.027). The heterozygous Ex4+4TC genotype of the VDR Fokl gene was recorded 
in 66.7% of the examined IH patients and low serum vitamin D levels (< 20 ng/ml) when compared with the level in conditionally 
healthy individuals (p = 0.030). In patients with low vitamin D levels against IH background, the proportion of the minor allele A 
283 of the VDR gene (BsmI) was determined significantly more often than in healthy individuals (p = 0.044).
Conclusion. A relationship was identified between polymorphism of the vitamin D receptor gene VDR (polymorphic marker BsmI 
(rs1544410) of the VDR gene 283G>A; polymorphic marker Fokl (rs2228570) of the VDR gene Ex4+4T>C) with IH and deficien-
cy of 25(OH)D levels in the blood serum of children.
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Введение

О дним из самых частых метаболических нарушений 
у детей, приводящим к развитию мочекаменной 
болезни (МКБ), является идиопатическая гипер-

кальциурия (ИГ), которую определяют как повышенную 
экскрецию кальция с мочой при нормальном его содер-
жании в плазме крови и отсутствии состояний, сопрово-
ждающихся избыточным содержанием кальция в моче 
(гиперпаратиреоз, синдром/болезнь Иценко–Кушинга, 
длительная иммобилизация и др.) [1–3]. ИГ является по-
лиэтиологической формой патологии, в формировании 
которой значимы особенности питания, климато-геогра-
фические условия проживания, расово-этническая при-
надлежность и наследственная предрасположенность 
[4–6]. На генетическую природу ИГ указывает тот факт, 
что более 50% детей с ИГ имеют отягощённую наслед-
ственность по МКБ [7–10]. Одним из основных регулято-
ров фосфорно-кальциевого обмена в организме человека 
является витамин D, который повышает абсорбцию каль-
ция в кишечнике и уменьшает его реабсорбцию в каналь-
цах почек, однако не у всех пациентов с ИГ регистрирует-
ся его повышенный уровень [11–13]. Это способствовало 
появлению гипотезы о том, что повышенная абсорбция 
кальция энтероцитами обеспечивается не столько кон-
центрациями витамина D в крови, сколько изменениями 

носительства генетических полиморфизмов, в том числе 
гена, кодирующего рецептор витамина D (VDR) [14, 15]. 
Очевидно, что молекулярно-генетический анализ может 
способствовать выявлению этих форм патологии, в том 
числе ИГ у детей. В  связи с этим целью нашей работы 
явилось определение изменений ассоциаций полимор-
физмов гена VDR при ИГ у детей и их родственников 1-й 
и 2-й линий родства. 

Материалы и методы

Обследовано 68 больных, в том числе 35 детей в воз-
расте 3–17 лет с выявленной ИГ и 33 родственника 1-й и 
2-й линий родства, у которых также была диагностиро-
вана ИГ и в ряде случаев МКБ (25 пациентов). Средний 
возраст детей с ИГ составил 11,1 ± 0,9 года. Мальчиков 
было 15, девочек — 20. Средний возраст родственников 
(9 мужчин и 24 женщины) составил 43,0 ± 3,4 года. Ди-
зайн и методы работы одобрены независимым локаль-
ным этическим комитетом. У всех больных детей, их 
родителей и законных представителей получено добро-
вольное информированное согласие. 

Все больные были комплексно обследованы, прове-
дён анализ клинико-анамнестических данных, показате-
лей содержания кальция, фосфора, щелочной фосфата-
зы в крови и моче. У детей с ИГ и их родственников 1-й 
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и 2-й линий родства определяли концентрации 25-ОН 
витамина D (кальциферол) в плазме крови с помощью 
электрохемилюминесцентного иммуноанализа. Моле-
кулярно-генетическое исследование включало анализ 
изменений трёх полиморфных вариантов VDR: поли-
морфного маркера BsmI (rs1544410) гена VDR 283G>A; 
полиморфного маркера Cdx2 (rs11568820) гена VDR 
-3731A>G; полиморфного маркера Fokl (rs2228570) 
гена VDR Ex4+4T>C. Для сравнения частоты встреча-
емости генотипов VDR были взяты выборки условно 
здоровых лиц, постоянно проживающих в Кемерово, и 
уроженцев европейской части России [16]. По гену VDR 
G283A (BsmI) здоровая выборка составила 232 человека 
из Кемерово и 96 из европейской части России, по гену 
VDR A-3731G — 269 и 243 человека, и по гену VDR FokI 
TC  — 172 и 96 человек соответственно [16, 17].

Для выделения ДНК использовали наборы «ГенМаг» 
и систему «KingFisher». Для амплификации использова-
ли термоциклер «Applied Biosystems Veriti». Пиросекве-
нирование проводили на приборе «Qiagen» [18]. 

Статистическую обработку всех полученных дан-
ных проводили с помощью программы «Statistica for 
Windows 8.0». Значимость различий признаков оцени-
вали с помощью точного критерия Фишера. Значения 
р < 0,05 рассматривали как значимые. 

Результаты
Анализ анамнестических данных детей с ИГ показал, 

что у 12 детей отмечался ранний перевод на искусствен-
ное вскармливание. Отягощённая наследственность по 
МКБ определялась у 25 больных. При этом 14 детей с 
ИГ имели в анамнезе переломы костей различной лока-
лизации, у 7 больных переломы были неоднократными. 
Восемь детей наблюдались у стоматолога с декомпен-
сированной формой кариеса. У 13 пациентов была диа-
гностирована инфекция мочевой системы, 5 детей име-
ли аномалии органов мочевой системы, у 11 больных 
выявлена повышенная подвижность почек. Отмечена 
отёчность тканей различной выраженности у 15 больных 
с ИГ. Дизурические расстройства, включающие учащён-
ные мочеиспускания, редкие мочеиспускания, импера-
тивные позывы на мочеиспускание, выявлены у 18 детей. 
При этом у 5 пациентов определялся энурез. Жалобы на 

приступообразные боли в животе предъявляли 8 детей, 
боли в поясничной области были выявлены у 5 детей. 
Содержание кальция, фосфора, мочевины и креатинина в 
крови были в пределах референтных значений, у 8 боль-
ных повышена активность щелочной фосфатазы в крови. 
Гиперстенурия выявлена у 18 детей. Реже определялись 
микрогематурия и микропротеинурия — у 7 и 4 больных 
соответственно. Среди пациентов с ИГ гиперфосфатурия 
определена у 3 детей, гиперурикемия — у 2. При УЗИ ор-
ганов мочевой системы установлено наличие взвеси в по-
лости мочевого пузыря у 11 больных с ИГ. У 3 пациентов 
были выявлены микролиты размерами 2–3 мм [19].

Концентрации 25-ОН витамина D (кальциферол) в 
плазме крови составили 39,74 ± 3,1 нг/мл, при этом у де-
тей с ИГ его уровень был 42,6 ± 4,3 нг/мл, а у родствен-
ников с ИГ и МКБ — 38,3 ± 4,5 нг/мл. Число больных 
с уровнем витамина D в плазме крови ниже 30 нг/мл  
составило 33, а у 15 пациентов уровень витамина D был 
ниже 20 нг/мл. Превышение референтных значений ви-
тамина D в плазме крови (более 100 нг/мл) было лишь у 
3 больных с ИГ и МКБ. 

Анализ распределения генотипов VDR в разных воз-
растных группах больных показал, что частота гомози-
готных (частый аллель) 283GG, 3731AA, Ex4+4 TТ, ге-
терозиготных 283GA, 3731AG Ex4+4ТС и гомозиготных 
(редкий аллель) генотипов 283AA, 3731GG, Ex4+4 СС 
во всех трех исследуемых генах не имела значимых раз-
личий (табл. 1). Следует отметить, что у родственников 
2-й линии родства (старшее поколение) гомозиготных 
полиморфизмов (частый аллель) гена VDR -3731AA не 
было выявлено. При этом определялась высокая часто-
та гомозиготных полиморфизмов (редкий аллель) гена 
VDR Ex4+4СC — 58% против 35,9% в младшем поколе-
нии и 23,5% в среднем (р > 0,05).

Сравнение частоты генотипов генов VDR у наших 
больных с условно здоровыми лицами показало, что 
распределение генотипов генов VDR у пациентов с ИГ 
и у здоровых лиц существенно не различалось (табл. 2). 
При этом у пациентов с ИГ частота гетерозиготного ге-
нотипа 283GA гена VDR (BsmI) определялась у 55,5% 
против 46,1 и 41,7% здоровых лиц, однако не имела зна-
чимой разницы (р = 0,370; р = 0,173), возможно, из-за 
малой выборки больных с ИГ [20–22]. 

Т а б л и ц а  1  /  T a b l e  1
Распределение генотипов VDR у больных разного возраста

Distribution of genotypes of the vitamin D receptor (VDR) gene in patients of different ages

Ген
Gene

Генотип
Genotype

1 — Всего 
1 — Total

2 — Кемерово
2 — Kemerovo

3 — Европейская часть 
России

3 — European part of the 
Russian Federation

р1–2 р1–3 р2–3

VDR
G283A
(BsmI)

283GG
283GA
283AA

15 (38,5)
21 (53,8)
3 (7,7)

8 (47,1)
8 (47,1)
1 (5,8)

3 (25,0)
8 (66,7)
1 (8,3)

0,569
0,773
1,000

0,502
0,518
1,000

0,273
0,451
1,000

VDR
A3731G

3731AA
3731AG
3731GG

3 (7,7)
10 (25,6)
26 (66,7)

2 (11,8)
5 (29,4)
10 (58,8)

0
3 (25,0)
9 (75,0)

1,000
1,000
0,762

0,573
1,000
0,730

0,498
1,000
0,449

VDR
Fokl
TC

Ex4+4ТТ
Ex4+4ТС
Ex4+4СС

5 (12,8)
20 (51,3)
14 (35,9)

4 (23,5)
9 (52,9)
4 (23,5)

2 (16,7)
3 (35,0)
7 (58,3)

0,431
1,000
0,535

1,000
0,184
0,196

1,000
0,251
0,119
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Вместе с тем было выявлено, что у больных с МКБ 
встречаемость гетерозиготного генотипа 283GA ге-
на VDR (BsmI) определялась значительно чаще, чем 
у здоровых лиц в Кемерово (46,1%; р = 0,050) и ев-
ропейской части России (41,7%; р = 0,024; табл. 3). 
При этом частота гомозиготного генотипа 283GG гена 
VDR (BsmI) у обследованных лиц в европейской части 
России была значительно большей, чем у пациентов 
с МКБ (51% против 24%; р = 0,023). При сравнении 
2 других генотипов генов рецептора витамина D — 
VDR -3731A>G, VDR Ex4+4T>C значимых различий 
не выявлено (табл. 3). 

Анализ частоты аллелей изученных полиморфизмов 
генов VDR у больных МКБ показал, что доля минорного 
аллеля 283А гена VDR (BsmI) определялась у 42% боль-
ных против 36,9% и 28,1% у здоровых лиц (р = 0,011). 
По частоте встречаемости минорных аллелей в других 
генах VDR у пациентов с МКБ значимой разницы не вы-
явлено.

Вместе с тем анализ изменений уровней витамина 
D показал, что сниженный уровень 25(ОН)D в крови 
(< 30 нг/мл) определялся у 33 (48,5%) обследованных, 
а содержание 25(ОН)D в крови ниже 20 нг/мл выявлено 
у 15 (22,1%) больных. Распространённость генотипов 
VDR у этих пациентов представлена в табл. 4.

У больных с ИГ и уровнем 25(ОН)D в крови < 20 нг/мл  
гомозиготный вариант 283GG гена VDR (BsmI) встречал-
ся лишь у 20% обследованных против 51% (р = 0,028) 
пациентов здоровой выборки. Гетерозиготный генотип 
283GА гена VDR (BsmI) определялся у 73,3% больных 
с ИГ и у 41,7% (р = 0,027) лиц здоровой выборки. При 
этом гетерозиготный генотип Ex4+4ТC гена VDR Fokl 
определялся значительно чаще у 66,7% обследованных 
с ИГ и низким уровнем витамина D в сыворотке крови 
(< 20 нг/мл) при сравнении с уровнями у здоровых лиц 
(р = 0,030) [20, 23]. Изменений распределения геноти-
па гена VDR -3731A>G в выборках больных и здоровых 
лиц не выявлено (табл. 4). У этих же больных доля ми-
норного аллеля 283А гена VDR (BsmI) определялась у 
43,3% пациентов против 36,9% и 28,1% у здоровых лиц 
(р = 0,044). 

Обсуждение
Для эффективной абсорбции минералов из пищи не-

обходима не только продукция витамина D, но и его пра-
вильное восприятие компетентными клетками. Это воз-
действие опосредуется внутриклеточным рецептором 
VDR, который кодируется одноимённым геном VDR [14, 
24]. Полиморфизмы генов, вовлечённых в метаболизм 
витамина D, могут приводить к его функциональной не-

Т а б л и ц а  2  /  T a b l e  2
Частота встречаемости генотипов VDR у пациентов с ИГ

Frequency of vitamin D receptor (VDR) gene genotypes in patients with idiopathic hypercalciuria

Ген
Gene

Генотип
Genotype

1 — Всего 
1 — Total

2 — Кемерово
2 — Kemerovo

3 — Европейская часть России
3 — European part of the Russian Federation р1–2 р1–3

VDR
G283A
(BsmI)

283GG
283GA
283AA

15 (41,7)
20 (55,5)
1 (2,8)
n = 36

93 (40,1)
107 (46,1)
32 (13,8)
n = 232

49 (51,0)
40 (41,7)
7 (7,3)
n = 96

1,000
0,370
0,096

0,435
0,173
0,446

VDR
A3731G

3731AA
3731AG
3731GG

2 (5,6)
9 (25,0)
25 (69,4)

n = 36

7 (2,6)
75 (27,9)
187 (69,5)

n = 269

18 (7,4)
64 (26,3)
161 (66,3)

n = 243

0,606
0,843
1,000

0,757
1,000
0,850

VDR
Fokl
TC

Ex4+4ТТ
Ex4+4ТС
Ex4+4СС

5 (13,9)
17 (47,2)
14 (38,9)

n = 36

25 (14,5)
64 (37,2)
83 (48,3)
n = 172

13 (13,5)
55 (57,3)
28 (29,2)

n = 96

1,000
0,347
0,360

1,000
0,331
0,301

Т а б л и ц а  3  /  T a b l e  3
Частота встречаемости генотипов генов VDR у пациентов с МКБ

Frequency of VDR gene genotypes in patients with urolithiasis

Ген
Gene

Генотип
Genotype

1 — Всего 
1 — Total

2 — Кемерово
2 — Kemerovo

3 — Европейская часть России
3 — European part of the Russian Federation р1–2 р1–3

VDR
G283A
(BsmI)

283GG
283GA
283AA

6 (24,0)
17 (68,0)
2 (8,0)
n = 25

93 (40,1)
107 (46,1)
32 (13,8)
n = 232

49 (51,0)
40 (41,7)
7 (7,3)
n = 96

0,134
0,050
0,547

0,023
0,024
1,000

VDR
A3731G

3731AA
3731AG
3731GG

0 (0)
7 (28,0)
18 (72,0)

n = 25

7 (2,6)
75 (27,9)
187 (69,5)

n = 269

18 (7,4)
64 (26,3)
161 (66,3)

n = 243

0,645
1,000
0,826

0,235
1,000
0,659

VDR
Fokl
TC

Ex4+4ТТ
Ex4+4ТС
Ex4+4СС

6 (24,0)
10 (40,0)
9 (36,0)
n = 25

25 (14,5)
64 (37,2)
83 (48,3)
n = 172

13 (13,5)
55 (57,3)
28 (29,2)

n = 96

0,241
0,827
0,288

0,222
0,176
0,626
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достаточности, тем более что эффекты витамина D, опо-
средованные через VDR-рецепторы, ещё недостаточно 
изучены [14]. 

Нами определены значимые в клинико-диагности-
ческом отношении полиморфные варианты генов VDR 
при ИГ у детей и их родственников 1-й и 2-й линий род-
ства. Анализ полиморфизмов BsmI гена VDR 283G>A 
показал, что у больных с ИГ частота гетерозиготного 
генотипа 283GA гена VDR (BsmI) определялась у 55,5% 
против 41,7% при сравнении со здоровыми лицами [16]. 
У больных с МКБ гетерозиготный генотип 283GA гена 
VDR (BsmI) фиксировался значительно чаще, чем у здо-
ровых лиц. В связи с этим можно полагать, что генотип 
283GA гена VDR (BsmI) ассоциирован с формированием 
как ИГ, так и МКБ у детей [13, 20]. Следует отметить, 
что минорный аллель 283А гена VDR (BsmI) и гетеро-
зиготный генотип 283GА гена VDR (BsmI) выявлялись у 
73,3% пациентов с ИГ. Ранее проведённый метаанализ 
аналогичных данных показал, что генетический поли-
морфизм BsmI гена VDR 283G>A коррелирует с уровнем 
минеральной плотности кости у детей, в частности, ал-
лель G и генотип GG чаще наблюдались у детей с высо-
кой минеральной плотностью кости [25–28]. При этом 
значимый дефицит 25(ОН)D в крови определялся нами 
у детей с ИГ. 

Гетерозиготный генотип Ex4+4ТC гена VDR Fokl вы-
являлся у 66,7% больных с ИГ и низким уровнем вита-
мина D в сыворотке крови (< 20 нг/мл) при сравнении со 
здоровыми лицами (р = 0,030). Определение изменений 
частоты полиморфного маркера Fokl (rs2228570) гена 
VDR Ex4+4T>C выявило ассоциацию аллеля С с дефи-
цитом витамина D [29, 30]. Содержание витамина D в 
крови всех обследованных носителей аллеля С в гомо-
зиготном состоянии было существенно уменьшено по 
сравнению с носителями генотипа ТТ [31]. При этом 
дефицит витамина D в крови выявлялся в 2,3 раза чаще 
(48,4% против 21,1%; р < 0,05), что сопоставимо с наши-
ми данными. Необходимо отметить, что нами не выявле-
но значимых изменений частоты распределения аллелей 
и генотипов гена VDR -3731A>G у больных детей и здо-
ровых лиц, что было установлено ранее при сравнении 
данных полиморфизмов с другими полиморфизмами ге-
на VDR [31, 32]. 

Заключение

Установлена взаимосвязь полиморфного маркера 
BsmI (rs1544410) гена VDR 283G>A, полиморфного 
маркера Fokl (rs2228570) гена VDR Ex4+4T>C с ИГ и 
дефицитом уровня 25(ОН)D в сыворотке крови у детей. 
Анализ влияния молекулярно-генетических факторов на 
фосфорно-кальциевый обмен позволит прогнозировать 
развитие ИГ и уменьшить риск возможных осложнений. 
Генетически детерминированные нарушения рецепции 
витамина D и изменения кальций-фосфатного обмена, 
сохраняющиеся в нормокальциемической фазе детской 
ИГ, могут быть первичным метаболическим дефектом 
этого состояния и потенциально определять патофизи-
ологию взаимосвязей между стойкой гиперкальциурией 
и нефрокальцинозом у детей [25].
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Т а б л и ц а  4  /  T a b l e  4
Встречаемость генотипов VDR у пациентов с низким уровнем витамина D в сыворотке крови (< 20 нг/мл), n (%)
Prevalence of vitamin D receptor (VDR) gene genotypes in patients with low serum vitamin D level (< 20 ng/ml), n (%)

Ген
Gene

Генотип
Genotype

1 — Всего 
1 — Total

2 —Кемерово
2 — Kemerovo

3 — Европейская часть России
3 — European part of the Russian Federation р1–2 р1–3

VDR
G283A
(BsmI)

283GG
283GA
283AA

3 (20,0)
11 (73,3)
1 (6,7)
n = 15

93 (40,1)
107 (46,1)
32 (13,8)
n = 232

49 (51,0)
40 (41,7)
7 (7,3)
n = 96

0,416
0,181
0,501

0,028
0,027
1,000

VDR
A3731G

3731AA
3731AG
3731GG

2 (13,3)
2 (13,3)
11 (73,4)

n = 15

7 (2,6)
75 (27,9)
187 (69,5)

n = 269

18 (7,4)
64 (26,3)
161 (66,3)

n = 243

0,076
0,254
0,787

0,615
0,368
0,779

VDR
Fokl
TC

Ex4+4ТТ
Ex4+4ТС
Ex4+4СС

1 (6,7)
10 (66,7)
4 (26,6)
n = 15

25 (14,5)
64 (37,2)
83 (48,3)
n = 172

13 (13,5)
55 (57,3)
28 (29,2)

n = 96

0,488
0,030
0,176

0,688
0,581
1,000
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