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Высокое артериальное давление является основным фактором риска развития сер-
дечно-сосудистых заболеваний и преждевременной смерти. Артериальная гипертензия
(АГ) наблюдается примерно у 30% населения, в зависимости от популяции [1]. Однако,
не смотря на широкое изучение данной проблемы, существуют ограниченные знания о
конкретных механизмах развития АГ, в том числе и о роли генетических факторов в
формировании данной патологии.

Цель исследования: изучить функциональную роль полиморфного локуса rs13333226
гена UMOD, ассоциированного с развитием АГ по данным полногеномных исследований.

Материалы и методы: Отбор полиморфного локуса производился с использовани-
ем данных из каталога полногеномных исследований National Human Genome Research
Institute (GWAS). Оценка функциональных эффектов проводилась при помощи програм-
мы HaploReg (v4.1).

Результаты: На данный момент, установлено 649 полиморфных локусов (SNP), ас-
социированных с АГ, по данным 85 полногеномных исследований согласно GWAS-ката-
лога. Полиморфный локус rs13333226 гена UMOD показал значимую ассоциацию с АГ в
2 полногеномных исследованиях, которые были проведены в европейской популяции [2,
3]. Полиморфизм rs13333226 UMOD расположен на коротком плече 16 хромосомы. Ген
UMOD кодирует белок уромодулин, участвующий в регуляции функции почек. Данный
SNP находится в регионе регуляторных мотивов ДНК, являющихся сайтами связывания
с 4 факторами транскрипции: AP-4, FXR, Foxa и Ik-2. Полиморфный локус rs13333226
находится в неравновесии по сцеплению (r2>0,8) с 27 SNPs, которые также оказывают
определенные функциональные эффекты: 3 SNPs находятся в эволюционно-консерватив-
ном регионе; 9 SNPs локализуются в области гиперчувствительности к ДНКазе, а 5 SNPs -
в регионах ДНК, взаимодействующих с 5 регуляторными белками; 24 SNPs локализованы
в области регуляторных мотивов ДНК, являющихся сайтами взаимодействия с множе-
ством факторов транскрипции; 4 и 14 SNPs находятся в области гистонов, маркирующих
промоторы и энхансеры в различных органах и тканях, соответственно.

Таким образом, установлено, что полиморфный локус rs13333226 гена UMOD и сцеп-
ленные с ним SNPs оказывают важные функциональные эффекты в организме человека.

Работа выполнена при финансовой поддержке гранта Президента Российской Федера-
ции для ведущих научных школ Российской Федерации (проект НШ-2609.2020.7).
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