
750 ГИГИЕНА И САНИТАРИЯ • Том 105 • № 7 • 2026

МЕДИЦИНА ТРУДА https://doi.org/10.47470/0016-9900-2026-105-7-750-756

Оригинальная статья 

© КОЛЛЕКТИВ АВТОРОВ, 2026

Казицкая А.С.1,2, Ядыкина Т.К.1, Коротенко О.Ю.1, Бугаева М.С.1

Применение молекулярно-генетических методов исследования  
в диагностике систолической дисфункции миокарда  
у работников угольной отрасли Кузбасса
1ФГБНУ «Научно-исследовательский институт комплексных проблем гигиены и профессиональных заболеваний», 654041, 
Новокузнецк, Россия;
2Кузбасский гуманитарно-педагогический институт ФГБОУ ВО «Кемеровский государственный университет», 654041, 
Новокузнецк, Россия

РЕЗЮМЕ

Введение. Неблагоприятные факторы производственной среды оказывают комбинированное воздействие на организм работников угледобывающей 
отрасли, вызывая формирование и прогрессирование не только профессиональной, но и производственно обусловленной патологии, в том числе болез-
ней системы кровообращения, имеющих наиболее частые осложнения в виде развития сердечной недостаточности. Многочисленные исследования 
свидетельствуют о генетической детерминированности индивидуальной восприимчивости организма к влиянию промышленных факторов, что 
можно использовать для разработки персонифицированного подхода к доклинической диагностике болезней системы кровообращения и их возмож-
ных осложнений.
Цель исследования – проанализировать вклад полиморфного локуса COL1A1 (rs1800012) в формирование систолических нарушений в виде снижения 
глобальной продольной деформации миокарда левого желудочка у стажированных шахтёров Кузбасса.
Материалы и методы. В исследование включены 159 стажированных шахтёров Южно-Кузбасской агломерации, работающих в основных профес-
сиях. Первая группа представлена 113 шахтёрами с нормальной глобальной продольной деформацией левого желудочка. Вторая группа сформиро-
вана из 46 подземных рабочих с нарушением систолической функции миокарда в виде снижения глобальной продольной деформации левого желудоч-
ка. Верификацию систолических нарушений осуществляли с помощью спекл-трекинг-эхокардиографии. Определение полиморфных вариантов гена 
COL1A1 (rs1800012) проводили методом Real-Time PCR в режиме реального времени с использованием зондов TaqMan.
Результаты. При изучении полиморфного локуса COL1A1 (rs1800012) обнаружена статистически значимая ассоциация минорной аллели T и го-
мозиготного генотипа Т/Т с формированием нарушений систолической функции сердца в виде снижения продольной деформации левого желудочка 
(OR = 2,26; 95% CI: 1,23–4,18 и OR = 4,89; 95% CI: 1,36–17,62 соответственно). Для аллели G установлен протективный эффект в отношении 
развития систоличеcкой дисфункции у стажированных шахтёров. Вероятность выявить данную аллель среди лиц с нарушенной систолической 
функцией уменьшалась в 2,3 раза (OR = 0,44; 95% CI: 0,24–0,81).
Ограничения исследования. Проведённое исследование ограничено количеством генетических полиморфизмов, играющих роль в нарушении систоли-
ческой функции миокарда.
Заключение. Обнаружена предрасположенность стажированных шахтёров, обладающих минорной аллелью T и гомозиготным генотипом Т/Т поли-
морфизма rs1800012 гена COL1A1, к формированию нарушений систолической функции сердца в виде снижения глобальной продольной деформации 
левого желудочка. Носительство нормальной аллели G выступает в роли протекторного фактора при развитии систолической дисфункции.
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Введение

В последние десятилетия в Российской Федерации про-
водится модернизация производства с целью улучшения 
условий труда работников и сохранения здоровья трудо-
способного населения. Тем не менее современные условия 
труда, особенно в горнодобывающей промышленности, ха-
рактеризуются комплексным воздействием на рабочих вред-
ных производственных факторов, концентрации и уровни 
которых часто превышают гигиенические нормативы [1, 2]. 
По данным Главного профпатолога Минздрава России 
И.В. Бухтиярова, почти 79% работников, обеспечивающих 
добычу каменного и бурого угля, испытывают на себе ком-
бинированное воздействие вредных и опасных промыш-
ленных факторов производственной среды [3]. При этом 
определённая часть известных вредных факторов в условиях 
шахты не может быть устранена даже самыми современны-
ми и эффективными технологиями. К ним относятся высо-
кое атмосферное давление и его резкие перепады на разной 
высоте, отсутствие солнечного освещения, ограниченное 
пространство, вынужденная поза при выполнении работы, 
а также психоэмоциональные нагрузки [2].

Показано, что сочетание вредных условий труда с гене-
тическими, соматическими и психоэмоциональными фак-
торами риска способствует раннему развитию и прогрес-
сированию болезней системы кровообращения (БСК), 
осложнения которых приводят к инвалидизации и смерт-
ности лиц трудоспособного возраста, в том числе и на ра-
бочих местах [4, 5]. При обследовании шахтёров Ростовской 
области выявлено, что у подземных работников, имеющих 
установленную профессиональную патологию, стандарти-
зованный относительный риск смерти от кардиоваскуляр-
ной патологии в 1,5 раза превышал аналогичный показатель 
городского населения из группы контроля [6].

В последние годы опубликовано много работ, указы-
вающих на важную роль жёсткости сосудистой стенки 
как фактора развития кардиоваскулярной патологии [7, 8]. 
При этом повышенная жёсткость артерий относится к бо-
лее значимым предикторам развития сердечно-сосудистых 
осложнений, нежели возраст, гипертрофические измене-
ния левого желудочка (ЛЖ), высокий уровень холестерина 
и глюкозы [9]. В основе изменений сосудистой стенки ле-
жат врождённые или приобретённые изменения различных 
структур соединительной ткани [10, 11].
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ABSTRACT

Introduction. Unfavorable factors of the industrial environment have a combined effect on the body in workers in the coal mining industry. They cause the formation 
and progression of not only occupational, but also to production-related pathology, including cardiovascular diseases, which have the most frequent complications 
in the form of heart failure. Numerous studies indicate the genetic determination of the individual body’s susceptibility to the influence of industrial factors, which 
can be used to create a personalized approach to the preclinical diagnosis of cardiovascular diseases and their possible complications.
The aim of the study was to analyze the contribution of the polymorphic COL1A1 locus (rs1800012) to the formation of systolic disorders in the form of a decrease 
in global longitudinal deformation of the left ventricular myocardium in Kuzbass miners with long labor duration. 
Materials and methods. The study included one hundred fifty nine miners with long labor duration at the South Kuzbass agglomeration working in the main 
occupations. The first group consisted of 113 miners with normal global longitudinal strain of the left ventricle. The second group included 46 underground workers 
with impaired systolic function of the myocardium in the form of a decrease in global longitudinal strain of the left ventricle. Systolic abnormalities were verified 
using speckle-tracking echocardiography. Polymorphic variants of the COL1A1 gene (rs1800012) were determined applying Real-Time PCR using TaqMan 
probes. 
Results. When studying the polymorphic COL1A1 (rs1800012) locus, a statistically significant association of the minor T allele and the homozygous T/T genotype 
with the formation of cardiac systolic function disorders in the form of a decrease in longitudinal strain of the left ventricle was found (OR=2.26; 95% CI: 1.23–4.18 
and OR=4.89; 95% CI: 1.36–17.62, respectively). A protective effect was identified for the G allele in relation to the development of systolic dysfunction in miners with 
long labor duration. The probability of detecting this allele among individuals with impaired systolic function decreased by 2.3 times (OR=0.44; 95% CI: 0.24–0.81).
Limitations. The study is limited by the number of genetic polymorphisms that play a role in impaired systolic function of the myocardium.
Conclusion. In miners with both long labor duration and minor T allele and homozygous T/T genotype of the rs1800012 polymorphism of the COL1A1 gene 
the predisposition to the formation of cardiac systolic function disorders in the form of a decrease in global longitudinal strain of the left ventricle was found. 
The carriage of the normal G allele acts as a protective factor in the development of systolic dysfunction.

Keywords: long labor duration miners; global longitudinal strain of the left ventricle; stiffness of the vascular wall; polymorphic COL1A1 (rs1800012) locus
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Коллагены I и III типов – наиболее распространённые 
формы, обеспечивающие эластичность и жёсткость ткани 
при регулярной механической нагрузке, при этом колла-
ген I типа составляет около 80% всех толстых волокон, кото-
рые обеспечивают прочность миокарда на растяжение [7, 12].  
Количество коллагеновых волокон, их распределение и ор-
ганизация – основные критерии функциональности сердца, 
а структурные изменения внеклеточного матрикса способ-
ствуют нарушению геометрии ЛЖ и формированию си-
столической и диастолической дисфункции [13, 14]. Уста-
новлено, что нарушения структуры и синтеза коллагена, 
приводящие к изменению механических свойств сосудистой 
стенки, могут быть ключевым фактором сосудистых ката-
строф [8, 15]. Структурные изменения в молекуле коллаге-
на могут быть вызваны полиморфными вариантами генов, 
кодирующих синтез данного белка, в результате которых 
возникает несколько аллельных вариантов из-за точечных 
мутаций, нередко затрагивающих всего один нуклеотид. 
В геноме человека обнаружено более 1 млн однонуклеотид-
ных полиморфизмов – Single Nucleotide Polymorphism (SNP). 
Подобный полиморфизм в участке молекулы ДНК, несу-
щем генетическую информацию, может изменить последо-
вательность аминокислот белка, что приведёт к нарушению 
его функции [16, 17]. Результаты многочисленных исследо-
ваний подтверждают, что индивидуальная восприимчивость 
к воздействию промышленных факторов имеет генетиче-
скую детерминированность [18–20].

Ген COL1A1 кодирует α-1 цепь – одну из трёх цепей, 
входящих в структуру коллагена I типа, играющего важную 
роль в формировании эластических свойств крупных сосу-
дов. Наиболее изученной однонуклеотидной заменой яв-
ляется полиморфизм rs1800012 гена COL1A1 (c.1245G>T), 
характеризующийся заменой гуанина (G) на тимин (Т) 
в первом интроне. Полиморфная замена в некодирующей 
области гена приводит к сдвигу нормального соотношения 
аминокислот в молекуле коллагена, что способствует уси-
лению продукции цепи α-1 над α-2, приводя к нарушению 
сборки коллагена и снижению его количества, последующе-
му уменьшению эластичности артерий [8, 21–23]. В связи 
с этим актуально изучение полиморфных вариантов гена 
COL1A1 для выявления индивидуальной предрасположен-
ности к начальным признакам сердечной недостаточности 
(СН), что позволит осуществлять персонифицированную 
доклиническую диагностику и своевременную профилакти-
ку сердечно-сосудистых осложнений.

Цель исследования – анализ вклада полиморфного локуса 
rs1800012 гена COL1A1 в формирование систолических на-
рушений в виде снижения глобальной продольной деформа-
ции миокарда левого желудочка у шахтёров Кузбасса.

Материалы и методы
При периодических медицинских осмотрах в клинике 

Научно-исследовательского института комплексных проблем 
гигиены и профессиональных заболеваний (НИИ КПГПЗ) 
выполняли отбор пациентов. Для анализа вклада полиморф-
ного варианта COL1A1 (rs1800012) в формирование систо-
лических нарушений у шахтёров Южно-Кузбасской агло-
мерации обследовали стажированных работников основных 
профессий угольной отрасли (горнорабочие подземные, 
проходчики, горнорабочие очистного забоя, машинисты 
горных выемочных машин): n = 159, мужчины, средний воз-
раст 46,74 ± 0,72 года, непрерывный производственный стаж 
не менее 20 лет. Рабочие были распределены на две группы 
в зависимости от отсутствия или наличия нарушений систо-
лической функции миокарда в виде снижения показателя 
глобальной продольной деформации (global longitudinal strain –  
GLS) левого желудочка. Основную группу составили 46 под-
земных рабочих с нарушением систолической функции мио-
карда в виде снижения GLS, группа сравнения сформирова-
на из 113 шахтёров с нормальной GLS.

Всем пациентам проведено ультразвуковое исследование 
сердца с помощью неинвазивной технологии speckle-tracking, 
позволяющей более точно оценить механику миокарда, 
выявить субклинические нарушения сердечной функции 
и прогнозировать неблагоприятные исходы при различных 
БСК [7]. При speckle-tracking эхокардиографии выполнен 
автоматический расчёт показателя GLS. Использовано про-
граммное обеспечение AFI при стабильной регистрации 
ЭКГ в трёх верхушечных позициях (четырёхкамерной, пя-
тикамерной и двухкамерной). Нормальным значением GLS 
считали показатель –18%.

Из исследования исключали шахтёров с органическими 
поражениями сердца, злокачественными нарушениями рит-
ма и имплантированными устройствами для его коррекции, 
кардиомиопатиями любого генеза, ишемической болезнью 
сердца (ИБС) и артериальной гипертензией (АГ) высокой 
степени, сахарным диабетом и другими выраженными сома-
тическими патологиями.

Материалом для исследования служила ДНК, выделен-
ная из замороженных образцов цельной венозной крови. 
Кровь отбирали из локтевой вены в пробирки с антикоа-
гулянтом ЭДТА-К3. Геномную ДНК осаждали ледяным 
этиловым спиртом (96°) с последующим растворением 
в 120 мкл деионизованной воды и хранением в морозиль-
ной камере при температуре минус 20 °С. Для определения 
вклада генетических маркёров в процессы фиброзирования 
и ремоделирования миокарда был изучен полиморфный 
вариант rs1800012 гена COL1A1 методом аллель-специфич-
ной ПЦР в режиме реального времени. Амплификацию 
специфичных участков ДНК проводили наборами прай-
меров ООО «СибДНК» (Новосибирск) на амплификаторе 
ДТпрайм-4 (ООО «НПО ДНК-Технология», Москва).

Исследование было выполнено в соответствии с науч-
ными принципами Хельсинкской декларации Всемирной 
медицинской ассоциации (ред. 2013 г.) после получения 
одобрения биоэтического комитета ФГБНУ «Научно-ис-
следовательский институт комплексных проблем гигиены 
и профессиональных заболеваний» (протокол заседания 4 
(§1) от 21.11.2024 г.) и письменного согласия всех обсле-
дованных лиц в соответствии с Федеральным законом  
№ 323-ФЗ от 21.11.2011 г. (в редакции от 29.12.2015 г.).

Обработку материала проводили в статистических 
программах IBM SPSS Statistics Version 22 для Windows 
и SNPStats. Независимое распределение генотипов в обеих 
изученных группах проверяли на соответствие равновесно-
му состоянию по закону Харди – Вайнберга. Для сравне-
ния частот встречаемости генотипов и аллельных вариантов 
в группах шахтёров с нормальной и сниженной GLS ис-
пользовали критерий χ2. Для выявления ассоциаций опреде-
лённых генотипов и аллелей полиморфного локуса COL1A1 
(rs1800012) с нарушением систолической функции приме-
няли отношение шансов (OR) с указанием 95%-го довери-
тельного интервала (95% CI). Интерпретировали получен-
ные результаты следующим образом: при OR > 1 выявляли 
фактор риска в группе шахтёров с систолическими наруше-
ниями, при OR < 1 судили об обратной связи изученного 
генотипа или аллели с вероятностью исхода. Статистиче-
скую значимость OR оценивали с помощью доверительного 
интервала. Если обе границы 95% CI были выше или ниже 
единицы, выявленную связь считали статистически значи-
мой, если 95% CI пересекал единицу, то обнаруженные раз-
личия считали незначимыми.

Результаты
Данный фрагмент исследования был осуществлён в рам-

ках широкой темы, связанной с комплексным изучением 
роли традиционных и эндогенных факторов риска форми-
рования болезней системы кровообращения (БСК) среди 
условно здоровых (без тяжёлой соматической патологии) 
стажированных работников угольной отрасли Кузбасса.
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личение частоты аллели T у шахтёров со сниженной GLS 
(25% против 12,8% в группе сравнения). Рассчитанная ве-
личина OR показала, что носительство минорной аллели T 
и гомозиготного генотипа Т/Т повышает вероятность разви-
тия нарушений систолической функции сердца в виде сни-
жения GLS в 2,26 (OR = 2,26; 95% CI [1,23–4,18]) и 4,9 раза 
(OR = 4,89; 95% CI [1,36–17,62]) соответственно.

Известно, что полиморфная замена аллели G на аллель 
Т может приводить к повышенной экспрессии α-1 цепи 
над α-2 цепью, способствуя нарушению сборки коллагена 
и уменьшению его количества, следовательно, и снижению 
эластичности сосудов [21–23].

В нашем исследовании невозможно сделать однознач-
ный вывод о роли гомозиготы по аллели G в формирова-
нии систолической дисфункции, поскольку доверитель-
ный интервал для OR пересекал значение 1. Однако у лиц 
с нормальной GLS генотип G/G гена COL1А1 (rs1800012) 
встречался в 77,8% случаев, а у шахтёров со сниженной GLS –  
 65,2% (р = 0,028), что может свидетельствовать о вероятном 
протективном влиянии генотипа. При этом анализ частоты 
аллелей выявил статистически значимое повышение часто-
ты дикой аллели G у работников с нормальной систоличе-
ской функцией по сравнению с шахтёрами со снижением 
GLS (87,2% против 75%), что позволяет сделать вывод о его 
протективном эффекте в отношении развития систоличе-
ской дисфункции у работников угольных шахт.

В изученных группах были обнаружены все искомые му-
тации в гомо- и гетерозиготном состоянии. В группе шахтё-
ров с нормальной GLS распределение частот генотипов и ал-
лелей гена COL1A1 (rs1800012) соответствовало равновесию 
Харди – Вайнберга (HWE). У шахтёров со сниженной GLS 
выявлено отклонение в распределении некоторых геноти-
пов, что не было технической ошибкой, а характеризовало 
данную выборку. Несоблюдение равновесия было вызвано 
недостатком гетерозигот и переизбытком гомозигот по ми-
норной аллели Т среди горнорабочих с нарушенной систо-
лической функцией (табл. 1). Науке известны различные 
причины отклонения от HWE по определённым маркёрам. 
Доказано, что нарушение равновесного состояния в выбор-
ках больных людей может свидетельствовать о связи между 
изученным маркёром и восприимчивостью к болезни [24].

Результаты анализа распределения частот генотипов и ал-
лелей исследуемых полиморфных вариантов представлены 
в табл. 2. При изучении полиморфного локуса rs1800012 гена 
COL1A1 выявлено четырёхкратное повышение частоты гомо-
зиготного генотипа Т/Т в группе шахтёров со снижением GLS 
по сравнению с работниками с нормальной систолической 
функцией (15,2% против 3,6%; χ2 = 7,17; р = 0,028). Средняя 
частота встречаемости гомозиготного варианта по аллели Т 
в европейской популяции составляет 5–8% [25].

Анализ распределения частот аллелей полиморфизма 
rs1800012 гена COL1A1 выявил статистически значимое уве-

Т а б л и ц а  1  /  T a b l e  1
Распределение частот генотипов полиморфного локуса COL1A1 (rs1800012) у шахтёров юга Кузбасса в соответствии с законом 
Харди – Вайнберга
Distribution of frequencies of genotypes of the polymorphic COL1A1 (rs1800012) locus among miners in the South of Kuzbass in accordance with 
the Hardy–Weinberg law

Группа работников 
Group of workers

Ген 
Gene

Генотип 
Genotype

Абсолютное 
число 

Absolute 
number

Частота генотипа 
Genotype frequency Частота 

аллели 
Allele 

frequency

χ2

Равновесие  
Харди – Вайнберга

Hardy–Weinberg 
equilibrium

p

наблюдаемая 
observable

теоретически 
ожидаемая 
the oretically 

expected

Работники угольных шахт, 
имеющие сниженную GLS 
Coal mine workers with reduced 
GLS

COL1A1 
(rs1800012)

G/G 30 0.6522 0.5625 0.75 10.5 0.001
G/T 9 0.1956 0.3750 – 10.5 0.001
T/T 7 0.1522 0.0625 0.25 10.5 0.001

Всего | Total 46 1 1 1 – –
Работники угольных шахт, 
имеющие нормальную GLS 
Coal mine workers with normal 
GLS

COL1A1 
(rs1800012)

G/G 88 0.7788 0.7569 0.87 3.24 0.07
G/T 21 0.1858 0.2262 – 3.24 0.07
T/T 4 0.0354 0.0169 0.13 3.24 0.07

Всего | Total 113 1 1 1 – –

Т а б л и ц а  2  /  T a b l e  2
Частота распределения аллелей и генотипов полиморфизма rs1800012 гена COL1A1 у шахтёров с нормальной и сниженной 
глобальной продольной деформацией левого желудочка
Frequency of distribution of alleles and genotypes of the rs1800012 polymorphism of the COL1A1 gene in miners with normal and reduced global 
longitudinal strain of the left ventricle

Ген (полиморфизм) 
Gene (polymorphism)

Генотип/аллель 
Genotype/allele

Работники угольных шахт, 
имеющие  

сниженную GLS, n (%) 
Coal mine workers  

with reduced GLS, n (%)

Работники угольных шахт, 
имеющие  

нормальную GLS, n (%) 
Coal mine workers  

with normal GLS, n (%)

OR [95% CI] χ2 p

COL1A1 (rs1800012) G/G 30 (65.2) 88 (77.8) 0.53 [0.25–1.13] 7.17 0.028
G/T 9 (19.6) 21 (18.6) 1.07 [0.45–2.54] 7.17 0.028
T/T 7 (15.2) 4 (3.6) 4.89 [1.36–17.62] 7.17 0.028

G 69 (75) 197 (87.2) 0.44 [0.24–0.81] 6.22 0.013
T 23 (25) 29 (12.8) 2.26 [1.23–4.18] 6.22 0.013
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Исследование изменений системы кровообращения 
и опорно-двигательного аппарата у спортсменов с полимор-
физмами гена COL1A1 показало вклад функционально не-
благоприятного генотипа Т/Т в формирование нарушений 
процесса релаксации миокарда, а также морфологических 
изменений сердца и крупных сосудов [34].

При изучении состояния системы кровообращения у во-
еннослужащих Военно-морского флота выявлена ассоци-
ация полиморфного варианта Т/Т гена COL1А1 (rs1800012) 
с уменьшением диаметра аорты и увеличением сосудистой 
жёсткости. Авторы указывают, что наиболее благоприят-
ным является гомозиготный полиморфный вариант G/G, 
ассоциированный с нейтральным значением показателей, 
характеризующих систему кровообращения [35]. В исследо-
вании Тилик Т.В. выявлено увеличение частоты аллели T, 
а также генотипов T/T и G/T гена COL1A1 (rs1800012) у па-
циентов с ХОБЛ, сочетанной с ИБС. Авторы делают вывод 
о том, что носительство мутантной аллели Т и содержащих 
его генотипов является важным фактором формирова-
ния дисметаболизма соединительной ткани при сочетании 
ХОБЛ с ИБС [36].

При этом изучение риска развития патологий грудной 
артерии у польских пациентов не подтвердило связи с гене-
тическими полиморфизмами COL1A1 rs1800012 (c.1245G>T) 
и COL1A2 rs42524 (c.1645G>C). В группах пациентов с рас-
слоением грудной аорты и аневризмой восходящей аорты 
не было обнаружено существенных отличий в распределении 
частот генотипов или аллелей COL1A1 и COL1A2 от пациентов 
контрольной группы [37]. При анализе отечественной и за-
рубежной литературы выявлено, что в большинстве исследо-
ваний, связанных с оценкой полиморфного локуса COL1А1 
(rs1800012), изучена роль данного полиморфизма в развитии 
патологии опорно-двигательного аппарата или структурно-
функциональных нарушений соединительной ткани органов 
малого таза. Работы, посвящённые изучению ассоциативных 
связей полиморфизма rs1800012 гена COL1A1 с формирова-
нием кардиоваскулярной патологии, единичны и чаще все-
го проведены на популяционных выборках. Поэтому даль-
нейшее исследование полиморфного варианта гена COL1A1 
(2046 G->T) и его взаимодействия с другими генетическими 
маркёрами в профессиональных когортах лиц представляет-
ся актуальной задачей. Решение её позволит своевременно 
выявлять работников с начальными признаками сердечной 
недостаточности и таким образом снизить вероятность раз-
вития сердечно-сосудистых катастроф.

Ограничения исследования. Проведённое исследование огра-
ничено количеством генетических полиморфизмов, играющих 
роль в нарушении систолической функции миокарда.

Заключение
Развитие систолической дисфункции сердца у шахтё-

ров юга Кузбасса ассоциируется с мутацией гена COL1A1 
(rs1800012), характеризующейся заменой гуанина (G) на ти-
мин (Т) в первом интроне. Обнаружена предрасположенность 
шахтёров, обладающих минорной аллелью T и гомозиготным 
генотипом Т/Т, к формированию нарушений систолической 
функции сердца в виде снижения показателя продольной де-
формации левого желудочка. Аллель Т и гомозиготный вари-
ант Т/Т являются предикторами систолической дисфункции 
у стажированных подземных работников угольной отрасли. 
Аллель G связана с резистентностью к снижению глобальной 
продольной деформации левого желудочка и обладает про-
тективным эффектом в отношении развития систоличеcкой 
дисфункции у стажированных шахтёров.

Проведённое исследование подтверждает вклад по-
лиморфного локуса COL1A1 (rs1800012) в формирование 
систолических нарушений у стажированных шахтёров 
Кузбасса, что можно использовать для разработки персони-
фицированного подхода к доклинической диагностике бо-
лезней системы кровообращения и их возможных осложне-
ний у работников угледобывающей промышленности.

Обсуждение
Формирование у рабочих различных отраслей промыш-

ленности не только профессиональной, но и производствен-
но обусловленной патологии изучено разносторонне, в том 
числе это относится к БСК, имеющим наиболее частые ос-
ложнения в виде СН [5, 26–28]. Появляется всё больше пу-
бликаций, свидетельствующих о ключевой роли показателя 
жёсткости сосудов в формировании БСК, что увеличивает 
постнагрузку на ЛЖ, способствует его гипертрофии и ри-
ску СН [7, 8]. Показано, что жёсткость сосудов относится 
к независимым предикторам кардиоваскулярных катастроф. 
Жёсткость же артерий, развивающаяся в результате струк-
турных изменений сосудистой стенки в виде повышенного 
накопления внеклеточного матрикса, утолщения фиброэ-
ластического компонента интимы и нарушения структур-
но-функциональных характеристик коллагена, может быть 
обусловлена генетическими особенностями индивида [29]. 
В связи с высокой частотой БСК среди работников угольной 
промышленности актуально выявление ранних предикторов 
сердечно-сосудистых катастроф для определения групп по-
вышенного риска, разработки персонифицированного под-
хода к доклинической диагностике и рациональной профи-
лактике кардиоваскулярных патологий.

При изучении полиморфного локуса COL1A1 (rs1800012) 
в нашем исследовании обнаружена статистически значимая 
ассоциация минорной аллели T и гомозиготного генотипа 
Т/Т с формированием нарушений систолической функции 
сердца в виде снижения показателя продольной деформа-
ции ЛЖ (OR = 2,26; 95% CI: 1,23–4,18 и OR = 4,89; 95% CI: 
1,36–17,62 соответственно). Среди шахтёров со снижением 
продольной систолической деформации ЛЖ выявлено зна-
чимое преобладание носителей аллели T (25% против 12,8%) 
и гомозиготного варианта по минорной аллели (15,2% про-
тив 3,6%) в отличие от шахтёров с нормальной систоличе-
ской функцией.

Для аллели G установлен протективный эффект в отно-
шении развития систоличеcкой дисфункции у стажирован-
ных шахтёров. Вероятность выявить данную аллель среди 
лиц с нарушенной систолической функцией уменьшалась 
в 2,3 раза (OR = 0,44; 95% CI: 0,24–0,81). Аналогичные 
данные получены при обследовании жителей Белоруссии 
с хронической обструктивной болезнью лёгких (ХОБЛ). Ча-
стота гомозиготного генотипа G/G была ниже у пациентов 
с ХОБЛ по сравнению со здоровыми лицами (59,3% против 
86%). При этом у лиц с ХОБЛ почти в 3,5 раза чаще встре-
чался гомозиготный вариант по аллели Т по сравнению 
с контрольной группой (6,8% и 2% соответственно) [30].

Полиморфный вариант гена COL1A1 (2046 G->T) пред-
ставляет собой точечную замену нуклеотида гуанина на ти-
мин, приводящую к нарушению сайта связывания для фак-
тора транскрипции гена коллагена I типа в области первого 
интрона. Обладатели редкого варианта Т/Т имеют нарушение 
баланса субъединиц в молекуле коллагена, способствующего 
ухудшению его механических свойств. Показана склонность 
носителей мутантной аллели Т и гомозиготного варианта 
по данной аллели к остеопорозу, переломам костей, травмам 
связочного аппарата, пролапсу тазовых органов и структур-
ным изменениям сосудистой стенки, способствующим фор-
мированию кардиоваскулярной патологии [31–33].

Известно, что полиморфизм гена α-1 цепи коллагена I 
типа COL1A1 способствует развитию БСК, связанных с по-
вышением артериальной жёсткости. Показана ассоциация 
минорной аллели T гена COL1A1 со сниженной эластично-
стью артерий у здоровых молодых людей. Повышенная жёст-
кость сосудов связана с дисфункцией эндотелия, усилением 
активности ангиотензин-превращающего фермента (АПФ), 
способствующего повышению синтеза ангиотензина II и ак-
тивации ренин-ангиотензин-альдостероновой системы. По-
казано, что в результате нарушения функции эндотелия мо-
гут выявляться не только снижение продукции NO, но и его 
ускоренная деградация и ремоделирование сосудов [8].
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