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 Purpose. To study the structural and functional features of 
the TGFβ gene (C509T) in patients with immune 
thrombocytopenia. 

 Material and methods. The study was conducted with the 
participation of 91 adult patients with immune 
thrombocytopenia (median age 41.2 ± 3.9 years) who sought 
diagnosis and treatment at the Surkhandarya Regional 
Multidisciplinary Medical Center from 2020 to 2024. The 
control comparison group consisted of 88 people from the 
category of healthy adults. 

Molecular genetic analyses included a study of the genetic 
polymorphism of TGFβ (C509T) based on the case-control 
method, where the "case" was represented by patients with ITP, 
and the "control" was conditionally healthy without pathology 
of the hemostasis system. The study results were analyzed 
using the statistical programs "OpenEpi 2009, Version 2.3". 

 Conclusions. It was found that carriage of the weakened T 
allele of the TGFβ (C509T) polymorphic gene is statistically 
significantly associated with an increased risk of severe ITP by 
2.0 (χ2=4.1; P=0.05). 
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Immun trombotsitopeniyada TGFb (C509T) biallel genetik 
polimorfizmining rolini baholash 
 

  ANNOTATSIYA  

Kalit so‘zlar: 
immun trombotsitopeniya, 
TGFb gen polimorfizmi 

 Tadqiqotning maqsadi. Immun trombotsitopeniyasi bo'lgan 
bemorlarda TGFb (C509T) genining strukturaviy va funktsional 
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(C509T,  
rivojlanish xavfi,  
og'ir daraja,  
assotsiatsiya. 

xususiyatlarini o'rganish. 
Material va usullari: Tadqiqotlar 2020-2024 yillarda 

Surxondaryo viloyat ko‘p tarmoqli tibbiyot markaziga tashxis 
qo‘yish va davolash uchun murojaat qilgan immun 
trombotsitopeniya bilan og‘rigan 91 nafar katta yoshli bemorlar 
(o‘rtacha yoshi 41,2±3,9 yosh) ishtirokida o‘tkazildi. Nazorat 
solishtirma guruhi sog‘lom kattalar toifasidan 88 nafarni tashkil 
etdi. Molekulyar genetik tahlillar TGFb (C509T) genetik 
polimorfizmini o'rganishni o'z ichiga oldi, bunda holatni nazorat 
qilish usuli asosida ITP bilan kasallangan bemorlar, nazorat 
guruhi esa gemostatik patologiyasi bo'lmagan shartli sog'lom 
shaxslardan iborat bolgan. Tadqiqot natijalari OpenEpi 2009, 
Version 2.3 statistik dasturlari yordamida tahlil qilindi. 

Xulosa. Polimorf TGFb (C509T) genning zaiflashgan T allelini 
tashish statistik jihatdan og'ir ITP xavfini 2,0 barobar oshirish 
bilan bog'liqligi aniqlandi (χ2 = 4.1; P = 0.05). 

 

Оценка роли биаллельного генетического 
полиморфизма TGFβ  (С509Т) при иммунной 
тромбоцитопении 
 

  АННОТАЦИЯ  

Ключевые слова: 
иммунная 
тромбоцитопения, 
полиморфизм гена TGFβ 
(С509Т,  
риск развития,  
степень тяжести, 
ассоциация. 

 Цель. Изучить структурные и функциональные 
особенности гена TGFβ (С509Т) у больных с иммунной 
тромбоцитопенией. 

  Материал и методы. Исследования проведены при участии 
91 взрослых пациентов с иммунной тромбоцитопенией 
(медиана возраста 41,2±3,9 лет) обратившихся для 
диагностики и лечения в Сурхандарьинский областной 
многопрофильный медицинский центр с 2020 по 2024 гг. В 
качестве группы контрольного сравнения послужило 88 
человек из категории здоровых взрослых.  
     Молекулярно-генетические анализы включали изучение 
генетического полиморфизма TGFβ (С509Т) на основе метода 
«случай-контроль», где «случай» был представлен пациентами 
с ИТП, а «контроль» - условно-здоровыми без патологии 
системы гемостаза. Результаты исследования были 
проанализированы с помощью статистических программ 
«OpenEpi 2009, Version 2.3». 

Вывод. Установлено, что носительство ослабленного 
аллеля Т по полиморфному гену TGFβ (С509Т) статистически 
достоверно ассоциируется с повышением риска тяжелой 
степени ИТП в 2.0 (χ2=4.1; Р=0.05). 

 
ВЕДЕНИЕ 
В настоящее время многочисленными исследованиями доказана роль 

генетических полиморфизмов в качестве важных диагностических и 
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прогностических маркеров иммунной тромбоцитопении (ИТП) [1,2,4]. Особый 
интерес представляют гены семейства трансформирующих факторов роста (TGF-
β), которые участвуют в регуляции большого числа клеточных реакций и играют 
заметную роль в гомеостазе человека [8, 9]. 

 Исследования, проведенные за последние десятилетия, позволили получить 
значительное представление о механизмах передачи сигналов TGF-β, нарушения в 
которых ассоциируются со многими заболеваниями человека, в том числе и ИТП 
[3,5,10]. Тем не менее нет единых заключений о их функциональной роли при ИТП 
[6,7], поэтому дополнительные исследования по изучению вклада генов семейства 
TGF-β в развитие ИТП представляются актуальными.  

ЦЕЛЬ 
            Изучить структурные и функциональные особенности гена TGFβ (С509Т) у 
больных с иммунной тромбоцитопенией. 

Научная новизна заключается в определении степени участия 
генетического полиморфизма TGFβ (С509Т) в механизмах развития иммунной 
тромбоцитопении. 

МАТЕРИАЛ И МЕТОДЫ 
Исследования проведены при участии 91 взрослых пациентов с иммунной 

тромбоцитопенией (медиана возраста 41,2±3,9 лет) обратившихся для 
диагностики и лечения в Сурхандарьинский областной многопрофильный 
медицинский центр с 2020 по 2024 гг. В качестве группы контрольного сравнения 
послужило 88 человек из категории здоровых взрослых.  

Молекулярно-генетические анализы, проведенные в лаборатории 
медицинской генетики и FIHS РСНПМЦГ включали изучение генетического 
полиморфизма TGFβ (С509Т) на основе метода «случай-контроль», где «случай» 
был представлен пациентами с ИТП, а «контроль» - условно-здоровыми без 
патологии системы гемостаза. Результаты исследования были проанализированы 
с помощью статистических программ «OpenEpi 2009, Version 2.3». 

РЕЗУЛЬТАТЫ И ОБСУЖДЕНИЕ 
Результаты анализа полиморфизма гена TGFβ (С509Т) позволили 

определить отсутствия отклонений распределения наблюдаемых (Но) и 
ожидаемых (Не) частот генотипов в здоровой контрольной группе и среди 
пациентов с ИТП от равновесия Харди-Вайенберга (Р>0.05).  
 Анализируя особенности распределения полиморфного гена TGFβ (С509Т), по 
отношению к контролю было выявлено снижение диких аллеля и генотипа во всех 
группах пациентов с ИТП и одновременное увеличение частот неблагоприятных 
вариантов. Между тем, если в 1-й – основной (ИТП, n=91), в 3-й (50-30 х 109/л, 
n=32) и 4-й группах с ИТП (<30 х 109/л, n=23) изменения в частотах аллелей и 
генотипов были явными, то во 2 группе с ИТП (n=36) с медианой тромбоцитов 
более 50 х 109/л их значения были приближенными к аналогичным в контрольной 
группе (Таблица 1). 
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Таблица 1. 
Общий анализ частот аллелей и генотипов полиморфизма гена TGFβ (С509Т) 

при ИТП и у здоровых  
 

 
Сравнивая различия в распределении изученного гена в основной группе с 

ИТП и в контроле установлено преобладание частот неблагоприятных аллеля Т в 
1.4 раза  (32.4% против 26.1%; χ2=1.7; Р=0.2; ОR=1.4; ДИ: 0.86 - 2.14), гетерозиготы 
С/Т в 1.3 раза (42.9% против 36.4%; χ2=0.8; Р=0.4; ОR=1.3; ДИ: 0.72 - 2.39) и 
гомозиготы Т/Т в 1.4 (11.0% против 8.0%; χ2=0.5; Р=0.5; ОR=1.4; ДИ: 0.52 - 3.92) при 
ИТП. Однако, по результатам статистического анализа очевидно, что различия 
между группами в изученном гене не имеют достоверных значений, что 
доказывает отсутствие их самостоятельного его вклада в механизмы, 
повышающие риск ИТП.  

Во 2-й группе с ИТП в отношении к контролю по полиморфному маркеру 
TGFβ (С509Т) неблагоприятные аллель и генотипы также встречались несколько 
чаще, но все же между их частотами в сравниваемых группах различия были 
весьма малыми и не достигали значимого уровня. Так, отношение шансов (ОR) в 
частоте аллеля Т между группами были равны единице (26.4% против 26.1%; 
χ2<3.84; Р=0.98; ОR=1.0; ДИ: 0.54 - 1.89) и указывало на отсутствие ассоциации 
между этим аллелем и риском формирования ИТП легкой степени тяжести. 
Несмотря на то, что гетерозиготный вариант С/Т при ИТП был выше в 1.3 (41.7% 
против 36.4%; χ2=0.3; Р=0.6; ОR=1.3; ДИ: 0.57 - 2.76), а мутантная гомозигота Т/Т 
напротив обнаруживалась с меньшей частотой (5.6% против 8.0%; χ2=0.2; Р=0.7; 
ОR=0.7; ДИ: 0.14 - 3.42) статистически значимых различий между этими 
генотипами не было обнаружено.  

Параллельно между 3-й группой с ИТП и контролем частота ослабленного 
аллеля Т среди больных со средней степенью тяжести ИТП была выше в 1.4 раза 
(32.8% против 26.1%; χ2=1.0; Р=0.4; ОR=1.4; ДИ: 0.74 - 2.56), а частоты гетерозиготы 
С/Т в 1.2 (40.6% против 36.4%; χ2=0.2; Р=0.7; ОR=1.2; ДИ: 0.52 - 2.74) и гомозиготы 
Т/Т в 1.7 раза (12.5% против 8.0%; χ2=0.6; Р=0.5; ОR=1.7; ДИ: 0.45 - 6.01), но при 
этом показатель достоверности (Р) оставался более 0.05. 

Однако, различия, обнаруженные между 4-й группой с ИТП и контролем, 
отличались статистически достоверным характером в распределении 

№ 

Группа 

Аллели, (n/%) Генотипы, (n/%) 

 C   T   C/C   C/T   T/T 

n % n % n % n % n % 

1 Основная группа ИТП, 
(n=91) 

123 67.6 59 32.4 42 46.1 39 42.9 10 11.0 

2  I степень ИТП (>50 х 
109/л, n=36) 

53 73.6 19 26.4 19 52.8 15 41.7 2 5.6 

3  II степень ИТП (50-30 х 
109/л, n=32) 

43 67.2 21 32.8 15 46.9 13 40.6 4 12.6 

4  III степень ИТП (<30 х 
109/л, n=23) 

27 58.7 19 41.3 8 34.8 11 47.8 4 17.4 

5 Контрольная группа, 
(n=88) 

130 73.9 46 26.1 49 55.7 32 36.4 7 7.9 
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генетического маркера TGFβ (С509Т). К примеру, частота неблагоприятного 
аллеля Т в 4-й группе с ИТП статистически достоверно превышала аналогичную в 
контроле в 2.0 раза (41.3% против 26.1%; χ2=4.1; Р=0.05; ОR=2.0; ДИ: 1.02 - 3.88). 
Тогда как частота мутантной гомозиготы Т/Т в группе пациентов была выше в 2.4 
раза (17.4% против 8.0%; χ2=1.8; Р=0.2; ОR=2.4; ДИ: 0.67 - 8.89), но в отношении 
увеличения частоты генотипа Т/Т по сравнению с контролем наблюдалась 
невыраженная тенденция. В частоте гетерозиготы С/Т не установлено 
статистически достоверных различий хотя этот генотип среди пациентов оказался 
выше в 1.6 раз (47.8% против 36.4%; χ2=1.0; Р=0.4; ОR=1.6; ДИ: 0.64 - 4.03).  

Следовательно, установленные статистически достоверное различие в 
частоте ослабленного аллеля Т и тенденция к повышению частоты мутантного 
генотипа Т/Т доказывают их связь с повышением риска тяжелой степени ИТП 
соответственно в 2.0 (χ2=4.1; Р=0.05) и 2.4 раза (χ2=1.8; Р=0.2).  

ЗАКЛЮЧЕНИЕ 
Таким образом, анализ распределения частот вариантов полиморфного 

маркера TGFβ (С509Т) показал наличие различий между группами пациентов с 
ИТП и здоровых. Вместе с тем, статистически достоверные различия были 
обнаружены лишь в группе с тяжелой тромбоцитопений, что доказывает роль 
изученного маркера в повышении риска тяжелой степени ИТП. 

   ВЫВОДЫ 
   Установлено, что носительство ослабленного аллеля Т по полиморфному 

гену TGFβ (С509Т) статистически достоверно ассоциируется с повышением риска 
тяжелой степени ИТП в 2.0 (χ2=4.1; Р=0.05). 
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