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Àê òó à ëü íîñòü. Òå ñ òè ðî âà íèå íà ñëåä ñò âåí íîé ïðåä ðàñ ïî ëî æåí íî ñòè ê òðîì áî çàì ÿâ ëÿ åò ñÿ îä íîé èç àê òó à ëü íûõ çà äà÷
ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî êîí ñó ëü òè ðî âà íèÿ. Èí ôîð ìà öèÿ î ïî âû øåí íîì ðè ñ êå íà ðó øå íèé ñâåð òû âà å ìî ñòè êðî âè ÿâ ëÿ åò ñÿ
âàæ íîé äëÿ ïðå äó ïðåæ äå íèÿ îñëîæ íå íèé áå ðå ìåí íî ñòè, òðîì áî çà, òðîì áî ýì áî ëèè è äðó ãèõ æèç íå óã ðî æà þ ùèõ ñî ñòî ÿ íèé.
Öåëü. Ðàç ðà áî òàòü ïà íåëü îëè ãî íóê ëå î òèä íûõ ïðîá äëÿ ìóëü òè ïëåê ñ íî ãî ãå íî òè ïè ðî âà íèÿ ìå òî äîì SNaP s hot îñíîâ íûõ SNP, 
ñâÿ çàí íûõ ñ íà ñëåä ñò âåí íîé òðîì áî ôè ëèåé. Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû. Â ñïè ñîê ãå íî òè ïè ðó å ìûõ ïî ëè ìîð ôèç ìîâ âî øëè rs6025, 
rs6027, rs1800595 (F5); rs1799963 (F2); rs5918 (ITGB3). Äëÿ ðàç ðà áîò êè ïðîá è ÏÖÐ-ïðàé ìå ðîâ èñ ïî ëü çî âà ëè ïðî ãðàì ìû Vec -
tor NTI è Pri mer3. Ðå çó ëü òà òû. Ïî ñëå ïîä áî ðà ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ïðîá äëÿ ãå íî òè ïè ðî âà íèÿ ðàç ëè÷ íîé äëè íû áû ëà ïðî âå -
äå íà ïðîá íàÿ ðå àê öèÿ ñ íà áî ðîì Pri mer Fo cus kit, ïîä òâåð äèâ øàÿ âîç ìîæ íîñòü ìóëü òè ïëåê ñè ðî âà íèÿ äàí íûõ ïî ëè ìîð ôèç -
ìîâ. Îñó ùå ñò â ëå íî ãå íî òè ïè ðî âà íèå êîí ò ðî ëü íûõ îá ðàç öîâ ÄÍÊ ñ èç âå ñò íû ìè ãå íî òè ïà ìè. Îïðå äå ëåí íûå ìå òî äîì
SNaPshot ãå íî òè ïû âî âñåõ ñëó ÷à ÿõ ñî îò âåò ñò âî âà ëè ãå íî òè ïàì, ïî ëó ÷åí íûì äðó ãèìè ìå òîäàìè. Âû âî äû. Ðàç ðà áî òà íà è âå -
ðè ôè öè ðî âà íà ïà íåëü îëè ãî íóê ëå î òèä íûõ ïðîá äëÿ ìóëü òè ïëåê ñ íî ãî ãå íî òè ïè ðî âà íèÿ ïÿ òè ïî ëè ìîð ôèç ìîâ â ãå íàõ ôàê òî -
ðîâ ñâåð òû âà íèÿ êðî âè II, V è òðîì áî öè òàð íî ãî ðå öåï òî ðà ôèá ðè íî ãå íà (rs1799963, rs6025, rs6027, rs1800595, rs5918). Ðàç -
ðà áî òàí íàÿ ìå òî äè êà ïî çâî ëÿ åò óñêî ðèòü è àâ òî ìà òè çè ðî âàòü ïðî öåññ ãå íî òè ïè ðî âà íèÿ.
     Êëþ ÷å âûå ñëî âà: íà ñëåä ñò âåí íàÿ òðîì áî ôè ëèÿ, ìè íè ñåê âå íè ðî âà íèå, SNaP s hot, ôàê òî ðû ñâåð òû âà å ìî ñòè êðî âè

Ââå äå íèå

Íå ñìîò ðÿ íà ðàç âè òèå íî âûõ òåõ íî ëî ãèé, ïî çâî ëÿ þ -
ùèõ ïî ëó ÷àòü èí ôîð ìà öèþ î âà ðè àí òàõ íóê ëå î òèä íîé
ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè â ìàñ ø òà áå âñå ãî ãå íî ìà èëè ýê çî ìà, 
â ïðàê òè êå ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî êîí ñó ëü òè ðî âà íèÿ âî
ìíî ãèõ ñëó ÷à ÿõ ïðåä ïî÷ òè òå ëü íûì ÿâ ëÿ åò ñÿ ãå íî òè ïè ðî -
âà íèå íå ñêî ëü êèõ íàè áî ëåå çíà ÷è ìûõ ñàé òîâ (ìó òà öèé,
ïî ëè ìîð ôèç ìîâ) äëÿ äèà ãíî ñ òè êè êîí ê ðåò íî ãî çà áî ëå âà -
íèÿ (èëè ïîä âåð æåí íî ñòè ê ìíî ãî ôàê òîð íî ìó çà áî ëå âà -
íèþ). Òå ñ òè ðî âà íèå íà ñëåä ñò âåí íîé ïðåä ðàñ ïî ëî æåí íî -
ñòè ê òðîì áî çàì ÿâ ëÿ åò ñÿ îä íîé èç àê òó à ëü íûõ çà äà÷ ìå -
äè êî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî êîí ñó ëü òè ðî âà íèÿ, ïî ñêî ëü êó òðîì -
áî ôè ëèÿ èã ðà åò âàæ íóþ ðîëü â ïà òî ãå íå çå öå ëî ãî ñïåê ò ðà 
ïà òî ëî ãèé. Ó ìíî ãèõ ëþ äåé, èìå þ ùèõ ñêëîí íîñòü
ê òðîì áî çàì, ñèì ï òî ìû çà áî ëå âà íèÿ çà ÷à ñ òóþ íå ïðî ÿâ -
ëÿ þò ñÿ èëè ïðî õî äÿò íå çà ìå ÷åí íû ìè äî íà ñòóï ëå íèÿ
îñòðûõ êëè íè ÷å ñêèõ ñî ñòî ÿ íèé. Ðàí íèå èí ôàð ê òû è èí -
ñó ëü òû, ðå öè äè âè ðó þ ùèå òðîì áî çû, òðîì áî ýì áî ëèè,
âîç íè êà þ ùèå áåç âè äè ìûõ ôàê òî ðîâ ðè ñ êà, àòè ïè÷ íûå è 
ñå ìåé íûå òðîì áî ôè ëèè ÿâ ëÿ þò ñÿ êëè íè ÷å ñêè ìè ìàð êå -
ðà ìè ãå íå òè ÷å ñêèõ äå ôåê òîâ ãå ìî ñòà çà.

Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ èç âå ñò íî íå ñêî ëü êî äå ñÿò êîâ ãå -
íîâ, êîí ò ðî ëè ðó þ ùèõ ôóí ê öè î íè ðî âà íèå ñè ñ òå ìû ãå -
ìî ñòà çà è îò âå ÷à þ ùèõ çà ïðåä ðàñ ïî ëî æåí íîñòü ê òðîì -
áî ôè ëèè. Íàè áî ëåå çíà ÷è ìû ìè ïî êëè íè ÷å ñêèì ïðî ÿâ -
ëå íè ÿì ÿâ ëÿ þò ñÿ âà ðè àí òû ïÿ òî ãî ôàê òî ðà ñâåð òû âà å -
ìî ñòè êðî âè (F5), â òîì ÷èñ ëå «ìó òà öèÿ Ëåé äå í», ìó òà -
öèè ãå íà ïðî òðîì áè íà (F2) è ãå íà ñóáú å äè íè öû GpIIIa
ðå öåï òî ðîâ òðîì áî öè òîâ (ITGB3).

Ìó òà öèÿ Ëåé äå í — ýòî ìèñ ñåíñ-çà ìå íà Arg506Gln

(G1691A, rs6025). Íà ëè ÷èå àë ëå ëÿ À îïðå äå ëÿ åò ðå çè -

ñòåí ò íîñòü ê àê òè âè ðî âàí íî ìó ïðî òå è íó Ñ è ðàç âè òèå

òðîì áî ôè ëèè. Ìó òà öèÿ Ëåé äåí ðàñ ïðî ñòðà íå íà ñ ÷à ñ òî -

òîé 3—20% â åâ ðî ïåî èä íûõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ è ÿâ ëÿ åò ñÿ ôàê -

òî ðîì ðè ñ êà âîç íèê íî âå íèÿ âå íîç íûõ è àð òå ðè à ëü íûõ

òðîì áî çîâ, îñî áåí íî ó æåí ùèí íà ôî íå ïðè å ìà îðà ëü -

íûõ êîí ò ðà öåï òè âîâ [1—2]. Êðî ìå ìó òà öèè Ëåé äåí, ñó -

ùå ñò âó åò åùå íå ñêî ëü êî ïî ëè ìîð ôèç ìîâ â ýòîì ãå íå,

ïî âû øà þ ùèõ ðèñê òðîì áî çà, â òîì ÷èñ ëå rs6027 è

rs1800595. Ìó òà öèÿ â ãå íå ïðî òðîì áè íà (rs1799963)

ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñî áîé òðàí çè öèþ G20210A è ëî êà ëè çî âà íà 

â 3’-íå òðàí ñ ëè ðó å ìîì ðàé î íå ãå íà. Ýòà çà ìå íà ñòà áè ëè -

çè ðó åò ìÐÍÊ, ÷òî âå äåò ê ïî âû øå íèþ óðîâ íÿ ïðî òðîì -

áè íà. Àë ëåëü À, àñ ñî öè è ðî âàí íûé ñ ïî âû øåí íûì ðè ñ -

êîì âîç íèê íî âå íèÿ âå íîç íûõ òðîì áî çîâ è öå ðåá ðî âà -

ñêó ëÿð íûõ òðîì áî-îê êëþ çè îí íûõ çà áî ëå âà íèé, â åâ ðî -

ïåî èä íûõ ïî ïó ëÿ öè ÿõ ðàñ ïðî ñòðà íåí ñ ÷à ñ òî òîé îò 1 äî

4% [3]. Ïî ëè ìîð ôèçì ãå íà ITGB3 (rs5918) ïðè âî äèò

ê çà ìå íå àìè íî êèñ ëî òû Pro33Leu (Ò196Ñ). Ïà òî ëî ãè ÷å -

ñêèé àë ëåëü Ñ (PLA2) ðàñ ïðî ñòðà íåí â ïî ïó ëÿ öèè ñ ÷à ñ -

òî òîé äî 15% è ÿâ ëÿ åò ñÿ ôàê òî ðîì ðè ñ êà ðàç âè òèÿ ñåð -

äå÷ íî-ñî ñó äè ñòûõ çà áî ëå âà íèé, öå ðåá ðî âà ñêó ëÿð íîé

ïà òî ëî ãèè, ôå òîï ëà öåí òàð íîé íå äî ñòà òî÷ íî ñòè è ãå ñ òî -

çîâ, ðå òè íà ëü íûõ ìèê ðî òðîì áî çîâ ó áî ëü íûõ ñà õàð íûì

äèà áå òîì [4]. Âû ÿâ ëå íèå ãå íå òè ÷å ñêîé ïðåä ðàñ ïî ëî -

æåí íî ñòè ê íà ðó øå íè ÿì â ñè ñ òå ìå ñâåð òû âà íèÿ êðî âè è 

ïî ñëå äó þ ùåå àäåê âàò íîå ëå ÷å íèå ïî ìî ãà þò èç áå æàòü äî
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* Ðà áî òà áû ëà ÷à ñ òè÷ íî ïîä äåð æà íà ÔÖÏ «Êàä ðû» (ãîñ. êîí ò ðàêò ¹ Ï977 îò 20.08.2009 ã.)



70% ñìåð òå ëü íûõ ñëó ÷à åâ è òÿ æå ëûõ îñëîæ íå íèé, âû -
çâàí íûõ íà ñëåä ñò âåí íîé òðîì áî ôè ëèåé.

Öå ëüþ íà ñòî ÿ ùå ãî èñ ñëå äî âà íèÿ áû ëà ðàç ðà áîò êà ïà -
íå ëè ÄÍÊ ïðîá äëÿ îä íî âðå ìåí íî ãî ãå íî òè ïè ðî âà íèÿ
ïî ëè ìîð ô íûõ âà ðè àí òîâ ãå íîâ, õà ðàê òå ðè çó þ ùèõ íà ëè -
÷èå íà ñëåä ñò âåí íîé òðîì áî ôè ëèè, ìå òî äîì ìè íè ñåê âå -
íè ðî âà íèÿ SNaP s hot.

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Â ðàç ðà áà òû âà å ìóþ ïà íåëü áû ëè âêëþ ÷å íû ïî ëè ìîð -
ôèç ìû, ãå íî òè ïè ðó å ìûå äëÿ ðàñ ÷å òà ðè ñ êà íà ñëåä ñò âåí -
íîé òðîì áî ôè ëèè: rs6025, rs6027, rs1800595 (F5); rs1799963
(F2); rs5918 (ITGB3). Â êà ÷å ñò âå òåõ íî ëî ãèè ãå íî òè ïè ðî âà -
íèÿ áûë âû áðàí ìå òîä SNaP s hot, êî òî ðûé ïî çâî ëÿ åò îä -
íî âðå ìåí íî ãå íî òè ïè ðî âàòü îêî ëî 10 îä íî íóê ëå î òèä íûõ
ïî ëè ìîð ôèç ìîâ íà àâ òî ìà òè ÷å ñêîì êà ïèë ëÿð íîì
ÄÍÊ-àíà ëè çà òîðå. Ìå òî äè êà SNaP s hot âêëþ ÷à åò ýòà ïû
ïðåä âà ðè òå ëü íîé ÏÖÐ-àì ï ëè ôè êà öèè, ôåð ìåí òà òèâ íîå
óäà ëå íèå íå èí ê îð ïî ðè ðî âàí íûõ äåç îê ñè íóê ëå î çèä ò ðè -
ôîñ ôà òîâ è ïðàé ìå ðîâ, ðå àê öèþ ìè íè ñåê âå íè ðî âà íèÿ

ñ ôëþ î ðåñ öåí ò íî ìå ÷å íû ìè «òåð ìè íà òî ðà ìè», î÷è ñò êó îò 
íå èí êîð ïî ðè ðî âàí íûõ «òåð ìè íà òî ðîâ», ýëåê ò ðî ôî ðåç è
àíà ëèç íà àâ òî ìà òè ÷å ñêîì ÄÍÊ-àíà ëè çà òî ðå («Ap pli ed Bi -
o sys tems», ÑØÀ). Ðå àê öèþ ìè íè ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïðî âî -
äè ëè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì íà áî ðîâ Pri mer Fo cus kit è
SNaPshot mul tip lex kit («Ap pli ed Bi o sys tems», ÑØÀ). Äëÿ
ðàç ðà áîò êè ïðîá è ÏÖÐ-ïðàé ìå ðîâ èñ ïî ëü çî âà ëè ïðî -
ãðàì ìû Vec tor NTI è Pri mer3 [5—6]. Ïðî áû ïîä áè ðà ëè
ñ ó÷å òîì ñëå äó þ ùèõ óñëî âèé: ðàç ëè ÷èÿ ïî äëè íå ìåæ äó
ïðî áà ìè ìè íè ìóì 4 íóê ëå î òè äà; îò ñóò ñò âèå àëü òåð íà òèâ -
íûõ ñàé òîâ îò æè ãà â èñ ïî ëü çó å ìûõ ÏÖÐ-ïðî äóê òàõ; òåì -
ïå ðà òó ðà ïëàâ ëå íèÿ 58—62°Ñ; âîç ìîæ íîñòü ïå ðå êðû âà íèÿ
ïðîá ïî äëè íå, åñ ëè ãå íî òè ïè ðó å ìûå àë ëå ëè íå ñîâ ïà äà þò 

(Ò « Ñ è A « G). Âîç ìîæ íîñòü ìóëü òè ïëåê ñè ðî âà íèÿ è
äèà ïà çîí îæè äà å ìûõ ñèã íà ëîâ áû ëè îïðå äå ëå íû ïðè ïðî -
âå äå íèè ðå àê öèè ñ íà áî ðîì Pri mer Fo cus kit. Äëÿ âå ðè ôè -
êà öèè ïà íå ëè èñ ïî ëü çî âà ëè îá ðàç öû ÄÍÊ ñ óæå èç âå ñò -
íû ìè ãå íî òè ïà ìè, ïî ëó ÷åí íû ìè «òðà äè öè îí íûìè» ìå òî -
äà ìè ÏÄÐÔ-àíà ëè çà, àë ëåëü-ñïå öè ôè÷ íîé ÏÖÐ, ÏÖÐ
â ðå à ëü íîì âðå ìå íè.
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Òàá ëè öà
Õà ðàê òå ðè ñòè êà îëè ãî íóê ëå î òèä íûõ ïðîá äëÿ ìè íè ñåê âå íè ðî âà íèÿ

¹ Ãåí, SNP Îðè åí -
òà öèÿ

Ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü â íà ïðàâ ëå íèè 5'-3' Àë ëå ëè Äèà ïà çîí îïðå äå ëÿ å ìîé äëè íû (áè íû)

A T C G

1 F2 rs1799963 R GATCAATAGCACTGGGAGCATTGAGGCT T/C  — 38,5-39,9 36,6-37,5  — 

2 F5 rs6025 R GATCGATCGATCTAAGAGCAGATCGCTGGACAGGC A/G 42,1-43,1  —  — 40,4-41,4

3 F5 rs6027 R CGCCTGGAACTCTTTGGCTGTG A/G 35,5-36,4  —  — 33,5-35,4

4 F5 rs1800595 R CCCATTTCTCCAGACCTCAGCC A/G 31,3-33,9  —  — 29-32

5 ITGB3 rs5918 F CCTGTCTTACAGGCCCTGCCTC C/T  — 32,5-35 29,5-30,5  — 

Õðî ìà òîã ðàì ìû SNaP s hot-àíà ëè çà äëÿ 2 îá ðàç öîâ ÄÍÊ:
Rs1800595: ñè íèé ïèê ~32 íê (G), çå ëå íûé ïèê ~33 íê (À); rs5918: êðàñ íûé ïèê ~33,5 íê (ÒÒ); rs6027: ñè íèé ïèê ~33,5 íê (G), çå ëå íûé ïèê
~36 íê (À); rs1799963: ÷åð íûé ïèê ~37,5 íê (Ñ), êðàñ íûé ïèê ~40 íê (Ò); rs6025: ñè íèé ïèê ~41 íê (GG).



Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Â ïðî öåñ ñå ðàç ðà áîò êè íà áî ðà ïðîá áû ëè ïðî à íà ëè -

çè ðî âà íû õà ðàê òå ðè ñòè êè òåì ïå ðà òó ðû ïëàâ ëå íèÿ ÄÍÊ

â îá ëà ñ òè èñ ñëå äó å ìûõ ïî ëè ìîð ôèç ìîâ, à òàê æå õà ðàê -

òåð ãå íî òè ïè ðó å ìûõ çà ìåí. Èñ õî äÿ èç ýòî ãî, áû ëî ïî äî -

áðà íî 5 ïðîá, èç êî òî ðûõ áî ëü øèí ñò âî ñî îò âåò ñò âî âà ëè

îá ðàò íîé öå ïè ðå ôå ðåí ñ íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè

(òàáëèöà). Ïðî áû äëÿ rs5918 è rs6027 èìå ëè îäè íà êî âóþ

äëè íó, òàê æå êàê è ïðî áû äëÿ rs1799963 è rs1800595, íî

â ýòèõ ïà ðàõ ãå íî òè ïè ðî âà ëèñü ðàç íûå çà ìå íû: C®T è

A®G. Áû ëè òàê æå ïî äî áðà íû ÏÖÐ-ïðàé ìå ðû (îä íà êî

äëÿ äàí íî ãî ìå òî äà ìîæ íî èñ ïî ëü çî âàòü ëþ áûå ïðàé ìå -

ðû, àì ï ëè ôè öè ðó þ ùèå èñ ñëå äó å ìûå ó÷à ñò êè ãå íî ìà).

Ïî ñëå ïîä áî ðà ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ïðîá äëÿ ãå íî -

òè ïè ðî âà íèÿ áû ëà ïðî âå äå íà ïðîá íàÿ ðå àê öèÿ ñ íà áî -

ðîì Pri mer Fo cus Kit, ïîä òâåð äèâ øàÿ âîç ìîæ íîñòü

ìóëü òè ïëåê ñè ðî âà íèÿ äàí íûõ ïî ëè ìîð ôèç ìîâ. Â ðå -

çóëü òà òå ýê ñ ïå ðè ìåí òà âû ÿñ íè ëîñü, ÷òî ðå à ëü íî îïðå -

äå ëÿ å ìàÿ äëè íà ôðàã ìåí òà äëÿ rs6027 è rs1800595 îò ëè -

÷à ëàñü îò ðàñ ñ÷è òàí íîé, ïî ý òî ìó ïðî áà äëÿ rs1800595

áû ëà ñî êðà ùå íà íà 8 íóê ëå î òè äîâ ñ 5’-êîí öà, ÷òî áû

ðàç äå ëèòü ïè êè äëÿ ýòèõ äâóõ ïî ëè ìîð ôèç ìîâ. Çà òåì

áû ëî îñó ùå ñò â ëå íî ãå íî òè ïè ðî âà íèå âî ñü ìè êîí ò -

ðîëü íûõ îá ðàç öîâ ÄÍÊ ñ èç âå ñò íû ìè ãå íî òè ïà ìè,

ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì íà áî ðà SNaP s hot Mul tip lex Kit, ñî -

ãëàñ íî ïðî òî êî ëó ïðî èç âî äè òå ëÿ. Àíà ëèç ðå çó ëü òà òîâ

áûë ïðî âå äåí â ïðî ãðàì ìå Frag ment Ana ly sis (ðè ñó íîê). 

Äëÿ àâ òî ìà òè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà ãå íî òè ïîâ áû ëè îáî çíà -

÷å íû ãðà íè öû äèà ïà çî íà äëè íû ôðàã ìåí òà, â êî òî ðîì

äîë æåí îïðå äå ëÿ òü ñÿ ñèã íàë ñ ñî îò âåò ñò âó þ ùå ãî àë ëå -

ëÿ — òàê íà çû âà å ìûå áè íû. Ñî ãëàñ íî ðå çó ëü òà òàì àíà -

ëè çà, îïðå äå ëåí íûå ìå òî äîì SNaP s hot ãå íî òè ïû âî

âñåõ ñëó ÷à ÿõ ñî îò âåò ñò âî âà ëè ãå íî òè ïàì, ïî ëó ÷åí íûì

äðó ãè ìè ìå òî äà ìè. Òà êèì îá ðà çîì, ðàç ðà áî òàí íàÿ ïà -

íåëü îëè ãî íóê ëå î òèä íûõ ïðîá ïî çâî ëÿ åò ãå íî òè ïè ðî -

âàòü âû áðàí íûå ïî ëè ìîð ôèç ìû «â îä íîé ïðî áèð êå»
ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì SNaP s hot-ïîä õî äà.

Âû âî äû

Íà ìè ðàç ðà áî òàí íà áîð îëè ãî íóê ëå î òèä íûõ ïðîá äëÿ
ìóëü òè ïëåê ñ íî ãî ãå íî òè ïè ðî âà íèÿ ïÿ òè ïî ëè ìîð ôèç ìîâ
â ãå íàõ ôàê òî ðîâ ñâåð òû âà íèÿ êðî âè II, V è òðîì áî öè òàð -
íî ãî ðå öåï òî ðà ôèá ðè íî ãå íà (rs1799963, rs6025, rs6027,
rs1800595, rs5918), ïðåä ðàñ ïî ëà ãà þ ùèõ ê íà ñëåä ñò âåí íîé
òðîì áî ôè ëèè. Ãå íî òè ïè ðî âà íèå ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì äàí íî -
ãî íà áî ðà ïðîá äîë æíî îñó ùå ñò â ëÿ òü ñÿ ìå òî äîì îä íî íóê -
ëå î òèä íî ãî óä ëè íå íèÿ ïðî áû ôëþ î ðåñ öåí ò íî ìå ÷å íû ìè
äè äå çîê ñè íóê ëå î çèä ò ðè ôîñ ôà òà ìè ñ ïî ñëå äó þ ùèì ðàç äå -
ëå íè åì ïðî äóê òîâ ðå àê öèè íà êà ïèë ëÿð íîì ÄÍÊ-àíà ëè -
çà òî ðå. Ðàç ðà áî òàí íàÿ ìå òî äè êà ïî çâî ëÿ åò óñêî ðèòü è àâ -
òî ìà òè çè ðî âàòü ïðî öåññ ãå íî òè ïè ðî âà íèÿ.
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Mul ti plex geno typ ing of he red i tary thrombophilia SNPs by SNaP shot tech nique

Golubenko M.V., Babushkina N.P., Goncharova I.A.

Re search In sti tute of Med i cal Ge net ics, Tomsk NRMC; e-mail maria.golubenko@medgenetics.ru

Rel e vance: Testing of he red i tary pre dis po si tion to throm bo sis is an ac tual topic in med i cal ge netic coun sel ing. In for ma tion about
in creased risk for clotting ab nor mal i ties is im por tant for pre vent ing preg nancy com pli ca tions, deep ve nous throm bo sis,
thromboembolism and other life-threatening con di tions. Aim: To de velop set of oligonucleotide probes for mul ti plex geno typ ing of
sev eral polymorphisms in the genes in flu enc ing throm bo sis risk, us ing SNaP shot minisequencing tech nique. Ma te rials and meth ods: 
The list of polymorphisms con sisted of rs6025, rs6027, rs 1800595 in F5; rs1799963 in F2; rs5918 in ITGB3. For se lect ing the probes
and PCR prim ers, Vec tor NTI è Primer3 pro grams were used. Re sults: Af ter pick ing up the probes, pos si bil ity of multiplexing the
polymorphisms in one tube was con firmed by Primer Fo cus kit re ac tion. Then sev eral DNA sam ples with known ge no types were geno -
typed us ing the probes. In all cases, the ge no types de ter mined by SNaP shot method cor re sponded to the ge no types de tected by
other meth ods. Con clu sions: Panel of oligonucleotide probes for mul ti plex geno typ ing of five polymorphisms in the genes for co ag u -
la tion fac tors II and V, and for integrin beta-3 (rs1799963, rs6025, rs6027, rs1800595, rs5918), has been de vel oped and ver i fied. The
method al lows speed ing up and au tom a ti za tion of the geno typ ing pro cess.
     Key words: throm bo sis, minisequencing, SNaP shot, co ag u la tion fac tors

ÌÅ ÒÎÄÛ

48


