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Â ñòà òüå ïðåä ñòàâ ëåí óíè êà ëü íûé ñëó ÷àé âû ÿâ ëå íèÿ íî ñè òå ëü ñò âà ðåä êîé ìó òà öèè ó äî íî ðà ïî ëî âûõ êëå òîê è ðå öè ïè å òà.
Èç ëî æå íà èí ôîð ìà öèÿ î ñó ùå ñò âó þ ùèõ íà ñå ãîä íÿø íèé äåíü ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèõ ïîä õî äàõ ê ïðå êîí öåï öè îí íîé ïðî -
ôè ëàê òè êå íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé ñ àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûì òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ, ïðè âå äå íû èõ äî ñòî èí ñò âà è íå äî -
ñòàò êè. Ïðåä ñòàâ ëå íû ðå çó ëü òà òû îïðå äå ëå íèÿ ïî ïó ëÿ öè îí íîé ÷à ñ òî òû íî ñè òå ëü ñò âà ìó òà öèè c.301_302de lAG (p.S101fsX)
ãå íà PROP1 ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ìå äè öèí ñêîé òåõ íî ëî ãèè «Ñè ñ òå ìà äå òåê öèè ÷à ñ òîé ìó òà öèè ãå íà PROP1, îò âåò ñò âåí íîé çà
êîì áè íè ðî âàí íûé äå ôè öèò ãîð ìî íîâ ãè ïî ôè çà», âíå äðåí íîé â ïðàê òè êó ÔÃÁÍÓ ÌÃÍÖ. Óñòà íîâ ëå íî, ÷òî àë ëå ëü íàÿ ÷à ñ òî òà
äàí íîé äå ëå öèè ñî ñòàâ ëÿ åò 0,4%, ðàñ ÷åò íàÿ ÷à ñ òî òà íî ñè òå ëü ñò âà àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íî ãî äå ôè öè òà ãîð ìî íîâ ãè ïî ôè çà
ñî ñòàâ ëÿ åò 1,6% ± 0,13, à ðàñ ÷åò íàÿ ÷à ñ òî òà çà áî ëå âà íèÿ — 1 íà 16 000 íà ñå ëå íèÿ, ÷òî ñîâ ïà äà åò ñ èç âå ñò íû ìè ÷à ñ òî òà ìè
âñòðå ÷à å ìî ñòè ãè ïî ïè òó è òà ðèç ìà.

Êëþ ÷å âûå ñëî âà: ïàí ãè ïî ïè òó è òà ðèçì, ïðå êîí öåï öè îí íàÿ ïðî ôè ëàê òè êà, PROP1, ìå äè öèí ñêàÿ òåõ íî ëî ãèÿ äèà ãíî ñ òè êè.

Èí ôîð ìà öèÿ î êîí ô ëèê òå èí òå ðå ñîâ. Àâ òî ðû çà ÿâ ëÿ þò îá îò ñóò ñò âèè êîí ô ëèê òîâ èí òå ðå ñîâ.

To the ques tion of the pre con cep tion ex panded car rier screen ing of he red i tary dis eases:
the case of the rare mu ta tion de tec tion in do nor of ovum and re cip i ents

Shchagina O.A., Polyakov A.V.

Fed eral State Bud get ary In sti tu tion «Re search Cen tre for Med i cal Ge net ics»

The ar ti cle pres ents a unique case of de tec tion of a rare mu ta tion both in the do nor and re cip i ent of sex cells. The ar ti cle con tains
in for ma tion on mo lec u lar ge netic ap proaches to the pre con cep tion ex panded car rier screen ing. The med i cal tech nol ogy «De tec tion
sys tem for fre quent mu ta tion of the PROP1 gene re spon si ble for the com bined de fi ciency of pi tu itary hor mones» was us ing for pop u -
la tion fre quency of the mu ta tion c.301_302delAG (p.S101fsX) of the PROP1 gene de tec tion. It was found that the allelic fre quency of
this de le tion is 0.4, the es ti mated car rier fre quency of autosomal re ces sive hor mone de fi ciency is 1.6% ± 0.13, and the es ti mated fre -
quency of the dis ease is 1 per 16 000.
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Ââå äå íèå

Íà ñå ãîä íÿø íèé äåíü èç âå ñò íî áî ëåå 1300 çà áî ëå âà -
íèé ñ ðå öåñ ñèâ íûì òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ. Â ñðåä íåì
â ìè ðå åæå ãîä íî ðîæ äà åò ñÿ 30 äå òåé ñ ðå öåñ ñèâ íîé íà -
ñëåä ñò âåí íîé áî ëåçíüþ íà 10 000 íà ñå ëå íèÿ. Èç 100 ñó -
ïðó æå ñêèõ ïàð â 1—2 ñëó ÷à ÿõ îáà ñó ïðó ãà ÿâ ëÿ þò ñÿ íî -
ñè òå ëÿ ìè ìó òà öèé îä íî ãî è òî ãî æå ðå öåñ ñèâ íî ãî ãå íà
[1]. Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ ïðå êîí öåï öè îí íàÿ ïðî ôè ëàê òè -
êà áî ëü øèí ñò âà çà áî ëå âà íèé, à èìåí íî ñêðè íèíã íî ñè -
òå ëü ñò âà, ïðåä ëà ãà åò ñÿ ëèøü çäî ðî âûì ðîä ñò âåí íè êàì
áî ëü íûõ è èõ ñó ïðó ãàì, ðå æå — ïðåä ñòà âè òå ëÿì îïðå äå -
ëåí íûõ ýò íî ñîâ èëè ïëà íè ðó þ ùèì áå ðå ìåí íîñòü êðîâ -
íûì ðîä ñò âåí íè êàì, îä íà êî áî ëü øèí ñò âî ñëó ÷à åâ ðå -
öåñ ñèâ íîé ïà òî ëî ãèè ðå ãè ñò ðè ðó åò ñÿ â ñå ìü ÿõ, íå èìå þ -
ùèõ â ðî äî ñëîâ íîé íè îä íî ãî áî ëü íî ãî [2].

Â íå êî òî ðûõ ñòðà íàõ ñó ùå ñò âó þò ãî ñó äàð ñò âåí íûå
ïðî ãðàì ìû îá ñëå äî âà íèÿ ëèö äå òî ðîä íî ãî âîç ðà ñ òà
èëè áå ðå ìåí íûõ æåí ùèí íà íàè áî ëåå ÷à ñ òûå ìó òà öèè

ãå íîâ ðàñ ïðî ñòðà íåí íûõ ðå öåñ ñèâ íûõ áî ëåç íåé. Â Èç -

ðà è ëå ðà áî òà åò ïðî ãðàì ìà ïî îá ñëå äî âà íèþ øêî ëü íè -

êîâ ñòàð øèõ êëàñ ñîâ íà íî ñè òå ëü ñò âî áî ëåç íè

Òåÿ—Ñàê ñà, øè ðî êî ðàñ ïðî ñòðà íåí íîé ñðå äè åâ ðå -

åâ-àø êå íà çè. Ýòà ïðî ãðàì ìà ïî çâî ëè ëà íà 90% ñî êðà -

òèòü ÷èñ ëî íî âî ðîæ äåí íûõ ñ äàí íîé áî ëåçíüþ [3].

Â ïî ñëåä íèå ãî äû â ïðî ãðàì ìó èñ ñëå äî âà íèÿ íî ñè òå ëü -

ñò âà âêëþ ÷å íû åùå 6 áî ëåç íåé [4]. Â ÑØÀ, Àâ ñò ðà ëèè,

Èòà ëèè áå ðå ìåí íûì æåí ùè íàì ïðî âî äèò ñÿ ñêðè íèíã

÷à ñ òûõ ìó òà öèé ãå íà CFTR, îò âåò ñò âåí íî ãî çà ìó êî âèñ -

öè äîç [5—7]. Â ðå ãè î íàõ ñðå äè çåì íî ìîð ñêî ãî áàñ ñåé -

íà: Êèï ðå, Ñàð äè íèè, Èç ðà è ëå, Òóð öèè, ãäå øè ðî êî

ðàñ ïðî ñòðà íå íû íà ñëåä ñò âåí íûå ãåìîãëîáèíîïàòèè,

ââå äå íû ïðî ãðàì ìû ïî ñêðè íèí ãó íà íî ñè òå ëü ñò âî

b-òà ëàñ ñå ìèè [8]. Ïî äîá íàÿ ïðî ãðàì ìà ïðåä ëî æå íà è

â Íè äåð ëàí äàõ, â ñâÿ çè ñ âû ñî êèì ÷èñ ëîì ýìèã ðàí òîâ

èç ýí äå ìè÷ íûõ ñòðàí è ïî âû øå íè åì óðîâ íÿ çà áî ëå âà å -

ìî ñòè òà ëàñ ñå ìèåé.

ISSN 2073-7998 19

ÎÐÈ ÃÈ ÍÀ ËÜ ÍÛÅ ÈÑ ÑËÅ ÄÎ ÂÀ ÍÈß



Öå ëüþ ñêðè íèí ãà çäî ðî âûõ ëþ äåé íà íî ñè òå ëü ñò âî,
â îò ëè ÷èå îò ïðå íà òà ëü íî ãî è íåî íà òà ëü íî ãî ñêðè íèí ãîâ,
ÿâ ëÿ åò ñÿ íå ïðî ôè ëàê òè êà áî ëåç íè, å¸ ñèì ï òî ìîâ, à ïðè -
íÿ òèå ñå ìüåé ðå ïðî äóê òèâ íûõ ðå øå íèé. Òî åñòü â ñî îò âåò -
ñò âèè ñ ðå çó ëü òà òà ìè ñêðè íèí ãà è ãå íå òè ÷å ñêè ìè ðè ñ êà ìè
ñå ìüÿ äîë æíà ïðè íÿòü äëÿ ñå áÿ ðå øå íèå î äå òî ðîæ äå íèè,
îñíî âû âà ÿñü íà âîç ìîæ íî ñòè ïðî âå äå íèÿ ïðå íà òà ëü íîé
äèà ãíî ñ òè êè, èñ ïî ëü çî âà íèÿ ïðå èì ï ëàí òà öè îã ãîé ãå íå òè -
÷å ñêîé äèàãíîñòèêè â ïðî öå äó ðå ÝÊÎ, ïðè ìå íå íèÿ âñïî -
ìî ãà òå ëü íûõ ðå ïðî äóê òèâ íûõ òåõ íî ëî ãèé ñ äî íîð ñêè ìè
ïî ëî âû ìè êëåò êà ìè, èëè îò êà çå îò äå òî ðîæ äå íèÿ. Îñíîâ -
íû ìè ïà ðà ìåò ðà ìè îöåí êè ñè ñ òåì äëÿ äèà ãíî ñ òè êè íî ñè -
òå ëü ñò âà ÿâ ëÿ þò ñÿ «êëè íè ÷å ñêàÿ ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü» — äî ëÿ
èäåí òè ôè öè ðî âàí íûõ íî ñè òå ëåé íà ñëåä ñò âåí íîé áî ëåç íè
èç îá ùå ãî ÷èñ ëà íî ñè òå ëåé è «îò ðè öà òå ëü íîå ïðî ãíî ñ òè ÷å -
ñêîå çíà ÷å íèå» — âå ðî ÿò íîñòü òî ãî, ÷òî îá ñëå äó å ìûé íå ÿâ -
ëÿ åò ñÿ íî ñè òå ëåì ðå öåñ ñèâ íîé áî ëåç íè ïðè îò ðè öà òå ëü íîì
ðå çó ëü òà òå òå ñ òà [2, 9].

Ñó ùå ñò âó åò íå ñêî ëü êî ïîä õî äîâ ê ïðå êîí öåï öè îí -
íîé ïðî ôè ëàê òè êå ðå öåñ ñèâ íûõ áî ëåç íåé è îá ñëå äî âà -
íèþ çäî ðî âûõ ëþ äåé ñ öå ëüþ âû ÿâ ëå íèÿ íî ñè òå ëü ñò âà
ðå öåñ ñèâ íûõ ìó òà öèé.

Íàè áî ëåå ðàñ ïðî ñòðà íåí íûé ïîä õîä çà êëþ ÷à åò ñÿ â ñî -
çäà íèè òàð ãåò íûõ ñè ñ òåì äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ ÷à ñ òûõ ïà òî ãåí -
íûõ âà ðè àí òîâ íóê ëå î òèä íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ãå íîâ
ðàñ ïðî ñòðà íåí íûõ ðå öåñ ñèâ íûõ çà áî ëå âà íèé. Ê ïðå è ìó ùå -
ñò âàì äàí íî ãî ïîä õî äà îò íî ñèò ñÿ åãî îò íî ñè òå ëü íàÿ äå øå -
âèç íà, áû ñò ðî òà èñ ïîë íå íèÿ, âû ñî êàÿ òî÷ íîñòü òè ïè ðî âà -
íèÿ, âîç ìîæ íîñòü ðàç ðà áîò êè ðå ãè îí ñ ïå öè ôè÷ íûõ ñè ñ òåì.
Ñó ùå ñò âåí íûì íå äî ñòàò êîì äàí íî ãî ïîä õî äà ÿâ ëÿ åò ñÿ òî,
÷òî ïðè ÷è íû çà áî ëå âà íèÿ íå îãðà íè ÷è âà þò ñÿ âû áðàí íû ìè
ïà òî ãåí íû ìè âà ðè àí òà ìè, ÿâ ëÿ þ ùà ÿ ñÿ âû ñî êî èí ôîð ìà -
òèâ íîé äëÿ îïðå äå ëåí íîé ãðóï ïû îá ñëå äó å ìûõ ñè ñ òå ìà ìî -
æåò èìåòü êðàé íå íèç êóþ èí ôîð ìà òèâ íîñòü â äðó ãîé ãðóï -
ïå ëþ äåé [10, 11]. Äà æå ñè ñ òå ìû, ñî çäàí íûå ñïå öè à ëü íî
äëÿ äèà ãíî ñ òè êè íî ñè òå ëü ñò âà â óç êîé ýò íè ÷å ñêîé ãðóï ïå,
íà ñå ãîä íÿø íèé äåíü ñòà íî âÿò ñÿ ìå íåå ýô ôåê òèâ íû ìè çà
ñ÷åò âîç ðà ñ òà íèÿ óðîâ íÿ ìå òè ñà öèè íà ñå ëå íèÿ. Òà êèì îá -
ðà çîì, äëÿ êàæ äîé èñ ñëå äó å ìîé ïà ðû äèà ãíî ñ òè ÷å ñêàÿ ñè ñ -
òå ìà äîë æíà ïîä áè ðà òü ñÿ èí äè âè äó à ëü íî ñ ó÷å òîì èõ ýò íè -
÷å ñêîé ïðè íàä ëåæ íî ñòè, ðå ãè î íà ïðî æè âà íèÿ è ò.ä. Êðî ìå
òî ãî, âîç íè êà åò ïðîá ëå ìà ïîë íî òû îá ñëå äî âà íèÿ ïàðò íå ðà
âû ÿâ ëåí íî ãî ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì òà êîé ñè ñ òå ìû íî ñè òå ëÿ,
âåäü ïà òî ãåí íûé âà ðè àíò ó íå ãî ìî æåò ëî êà ëè çî âà òü ñÿ
â ëþ áîé äðó ãîé îá ëà ñ òè ãå íà.

Ñ ïî ÿâ ëå íè åì ÷è ïî âûõ òåõ íî ëî ãèé, ñòà ëî âîç ìîæ íûì
èñ ñëå äî âà íèå êîí ê ðåò íûõ âà ðè àí òîâ ãå íîâ ñî òåí áî ëåç íåé 
îä íî âðå ìåí íî áåç óâå ëè ÷å íèÿ ñå áå ñòî è ìî ñòè ïî ñðàâ íå -
íèþ ñ òàð ãåò íû ìè ñè ñ òå ìà ìè. Â òà êèå ïà íå ëè ìîæ íî
âêëþ ÷àòü áî ëü øîå ÷èñ ëî ÷à ñ òûõ ìó òà öèé âíå çà âè ñè ìî ñòè 
îò ýò íè ÷å ñêèõ ñïåê òðîâ, ÷òî ïî çâî ëÿ åò óíè ôè öè ðî âàòü
äèà ãíî ñ òè ÷å ñêèé ïðî òî êîë äëÿ âñåõ îá ðà òèâ øèõ ñÿ.
Îñíîâíûìè ïðîá ëåìàìè äàí íî ãî ìå òî äà ïî-ïðåæ íå ìó ÿâ -
ëÿ þò ñÿ îò áîð âêëþ ÷à å ìûõ ìó òà öèé è îñíî âà íèÿ òà êî ãî
îò áî ðà. Òàêèå ñè ñ òå ìû, ñ îä íîé ñòî ðî íû, íå ìî ãóò èñê ëþ -
÷èòü íî ñè òå ëü ñò âà ðåä êèõ ãå íå òè ÷å ñêèõ âà ðè àí òîâ, à ñ äðó -

ãîé — ìî ãóò äàòü èç áû òî÷ íóþ èí ôîð ìà öèþ î ãå íå òè ÷å -
ñêîì ñòà òó ñå îá ñëå äó å ìî ãî, îò íî ñè òå ëü íî, íà ïðè ìåð, áî -
ëåç íåé ñ ïîçä íåé ìà íè ôå ñòà öèåé. Èí òåð ï ðå òè ðî âàòü ðå -
çóëü òà òû òà êî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ ìî æåò òî ëü êî ñïå öè à ëèñò,
îá ëà äà þ ùèé ñïå öè à ëü íû ìè çíà íè ÿ ìè. Òà êèì îá ðà çîì,
ïðåæ äå âðå ìåí íî ãî âî ðèòü î òîì, ÷òî çà òðà òû íà òà êîå òè -
ïè ðî âà íèå ñî ïî ñòà âè ìû ñ çà òðà òà ìè íà òàð ãåò íîå èñ ñëå -
äî âà íèå, òàê êàê ïðî âå äå íèå òà êîé äèà ãíî ñ òè êè äîë æíî
ñî ïðî âîæ äà òü ñÿ êîí ñó ëü òè ðî âà íè åì ïà ðû ñïå öè à ëè ñòîì
ñî îò âåò ñò âó þ ùå ãî ïðî ôè ëÿ äî ñäà ÷è àíà ëè çà è ïî ñëå ïî -
ëó ÷å íèÿ ðå çó ëü òà òîâ îá ñëå äî âà íèÿ [12].

Ìíî ãèå ó÷ ðåæ äå íèÿ ïðåä ëà ãà þò ïðî âî äèòü èñ ñëå äî âà -
íèå íà íî ñè òå ëü ñò âî â ðàì êàõ ïðå êîí öåï öè îí íîé ïðî ôè -
ëàê òè êè íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé ìå òî äà ìè ìàñ ñî âî ãî ïà -
ðàë ëå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ. Â áî ëü øèí ñò âå ñëó ÷à åâ ïðåä -
ëà ãà åò ñÿ ïðî âå äå íèå èñ ñëå äî âà íèÿ ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì îáî -
ãà ùåí íûõ ýê çî ìíûõ ïà íå ëåé (NGS-èñ ñëå äî âà íèÿ). Îä íà êî 
äàí íûå ïà íå ëè íå ñïî ñîá íû âû ÿ âèòü èí ò ðîí íûå âà ðè àí òû, 
èìåþò ñó ùå ñò âåí íûå îãðà íè ÷å íèÿ ïî âû ÿâ ëå íèþ êðóï íûõ
äå ëå öèé/äóï ëè êà öèé è èñ ñëå äî âà íèþ ãå íîâ, èìå þ ùèõ
ïñåâ äî ãå íû. Òà êèì îá ðà çîì, NGS-èñ ñëå äî âà íèÿ íå ìî ãóò
âû ÿ âèòü íî ñè òå ëü ñò âà íå êî òî ðûõ ðàñ ïðî ñòðà íåí íûõ ðå öåñ -
ñèâ íûõ áî ëåç íåé: ñïè íà ëü íîé ìû øå÷ íîé àò ðî ôèè (÷à ñ òî òà 
íî ñè òå ëü ñò âà â ñðåä íåì, â ìè ðå 1/40), àä ðå íî ãå íè òà ëü íî ãî
ñèí ä ðî ìà (÷à ñ òî òà íî ñè òå ëü ñò âà 1/30), àòàê ñèè Ôðèä ðåé õà
(÷à ñ òî òà íî ñè òå ëü ñò âà 1/120) è äðó ãèõ ïà òî ëî ãèé [13—15].
Èí òåð ï ðå òà öèÿ ðå çó ëü òà òîâ â ñëó ÷àå ïî èñ êà íî ñè òå ëü ñò âà
ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñó ùå ñò âåí íûå òðóä íî ñòè, ñâÿ çàí íûå ñ òðàê -
òîâ êîé íå îïè ñàí íûõ ðà íåå âà ðè àí òîâ íóê ëå î òèä íîé ïî -
ñëå äî âà òå ëü íî ñòè, âîç ìîæ íî ñòüþ ñëó ÷àé íûõ íà õî äîê ìó òà -
öèé â ãå íàõ ñ ïîçä íåé ìà íè ôå ñòà öèåé, íå ïîë íîé ïå íåò ðàí -
ò íî ñòüþ è ðàç ëè÷ íîé ýê ñ ï ðåñ ñèâ íî ñòüþ ãåíà [16].

Òà êèì îá ðà çîì, â ìè ðå íà ñå ãîä íÿø íèé äåíü îò ñóò -
ñò âó åò åäè íàÿ êîí öåï öèÿ ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîé
äèà ãíî ñ òè êè ïàð, ïëà íè ðó þ ùèõ áå ðå ìåí íîñòü. Âñå ñó -
ùå ñò âó þ ùèå ïîä õî äû ê ïðå êîí öåï öè îí íîé ïðî ôè ëàê -
òè êå èìå þò ñâîè ïðå è ìó ùå ñò âà è íå äî ñòàò êè.

Â Ðîñ ñèè ãî ñó äàð ñò âåí íûõ ïðî ãðàìì âû ÿâ ëå íèÿ íî -
ñè òå ëåé ðå öåñ ñèâ íûõ áî ëåç íåé íå ñó ùå ñò âó åò. Ìíî ãèå
îð ãà íè çà öèè ïðåä ñòàâ ëÿ þò âîç ìîæ íîñòü òå ñ òè ðî âà íèÿ
òåì èëè èíûì ìå òî äîì. Àê òó à ëü íà ïðîá ëå ìà âû ÿâ ëå íèÿ
íî ñè òå ëåé ÷à ñ òûõ ðå öåñ ñèâ íûõ çà áî ëå âà íèé ñðå äè äî íî -
ðîâ ïî ëî âûõ êëå òîê, îñî áåí íî äî íî ðîâ ñïåð ìû. Â ïðè êà -
çå Ìè íè ñòåð ñò âà Çäðà âî îõ ðà íå íèÿ ÐÔ «Î ïî ðÿä êå èñ -
ïîëü çî âà íèÿ âñïî ìî ãà òå ëü íûõ ðå ïðî äóê òèâ íûõ òåõ íî ëî -
ãèé, ïðî òè âî ïî êà çà íè ÿõ è îãðà íè ÷å íè ÿõ ê èõ ïðè ìå íå -
íèþ îò 30 àâ ãó ñòà 2012 ãî äà N 107í ñ èç ìå íå íè ÿ ìè», óêà -
çà íî, ÷òî îá ñëå äî âà íèå äî íî ðà ïî ëî âûõ êëå òîê äîë æíî
âêëþ ÷àòü ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîå îá ñëå äî âà íèå. Îä íà êî
îáÿ çà òå ëü íà òî ëü êî êîí ñó ëü òà öèÿ âðà ÷à-ãå íå òè êà, ïðî âå -
äå íèå ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî îá ñëå äî âà íèÿ îñòà åò ñÿ 
íà óñìîò ðå íèå ÝÊÎ-êëè íè êè. Â íå êî òî ðûõ îð ãà íè çà öè ÿõ 
ïðî âî äèò ñÿ îá ñëå äî âà íèå äî íî ðîâ íà íî ñè òå ëü ñò âî îä -
íîé èëè íå ñêî ëü êèõ íàè áî ëåå ÷à ñ òûõ ìó òà öèé, â äðó ãèõ
ïðåä ëà ãà þò èñ ïî ëü çî âà íèå ïà íå ëåé, âêëþ ÷à þ ùèõ ïî ðÿä -
êà 50 ìó òà öèé [17].
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Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Â ëà áî ðà òî ðèþ ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè ÔÃÁÍÓ ÌÃÍÖ
îá ðà òè ëàñü ñå ìüÿ, ïëà íè ðó þ ùàÿ äå òî ðîæ äå íèå ñ èñ ïî -
ëü çî âà íè åì âñïî ìî ãà òå ëü íûõ ðå ïðî äóê òèâ íûõ òåõ íî ëî -
ãèé: ñóð ðî ãàò íîå ìà òå ðèí ñò âî è èñ ïî ëü çî âà íèÿ äî íîð -
ñêèõ ÿé öå êëå òîê. Íà ýòà ïå ïîä ãî òîâ êè ê ÝÊÎ ñó ïðó ãó
áûë ïðî âå äåí àíà ëèç íî ñè òå ëü ñò âà ðå öåñ ñèâ íûõ çà áî ëå -
âà íèé â êîì ïà íèè Se qu e nom la bo ra to ri es (ÑØÀ). Äëÿ èñ -
ñëå äî âà íèÿ áû ëà èñ ïî ëü çî âà íà ìèê ðî ÷è ïî âàÿ ïà íåëü
He re dit Uni ver sal Com p le te Pa nel, âêëþ ÷à þ ùàÿ 2094 ìó -
òà öèè â 221 ãå íå, îò âåò ñò âåí íîì çà 229 íà ñëåä ñò âåí íûõ
áî ëåç íåé. Ïî ðå çó ëü òà òàì èñ ñëå äî âà íèÿ ó ñó ïðó ãà áû ëî
âû ÿâ ëå íî ãå òå ðî çè ãîò íîå íî ñè òå ëü ñò âî ìó òà öèè
c.301_302de lAG (p.S101fsX) ãå íà PROP1, îò âåò ñò âåí íî ãî
çà àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íóþ êîì áè íè ðî âàí íóþ íå äî ñòà -
òî÷ íîñòü ãîð ìî íîâ ãè ïî ôè çà. Ñå ìüÿ ïðî ñè ëà óñòà íî âèòü 
îò ñóò ñò âèå ìó òà öèé ãå íà PROP1 ó òðåõ âîç ìîæ íûõ äî íî -
ðîâ ÿé öå êëå òîê.

Äëÿ îïðå äå ëå íèÿ ÷à ñ òî òû íî ñè òå ëü ñò âà ìó òà öèè
c.301_302de lAG (p.S101fsX) ãå íà PROP1 èñ ïî ëü çî âà ëèñü
îá ðàç öû ÄÍÊ, âû äå ëåí íûå èç êðî âè 499 íå ðîä ñò âåí íûõ 
íå îá ñ ëå äî âàí íûõ æè òå ëåé ÐÔ.

ÄÍÊ âû äå ëå íà èç öå ëü íîé êðî âè, çà áðàí íîé â ïðî -
áèð êó ñ àí òè êî à ãó ëÿí òîì ÝÄÒÀ ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì íà áî -
ðà ðå àê òè âîâ äëÿ âû äå ëå íèÿ Wi zard® Ge no mic D NA Pu ri -
fi ca ti on Kit (Pro me ga, USA) ïî ïðî òî êî ëó ïðî èç âî äè òå ëÿ.

Îïðå äå ëå íèå íóê ëå î òèä íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ãå íà 
PROP1 ó äî íî ðîâ ÿé öå êëå òîê ïðî âî äè ëè ìå òî äîì ïðÿ -
ìî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïðî äóê òà ÏÖÐ êàê ñ ïðÿ ìî ãî, òàê
è ñ îá ðàò íî ãî ïðàé ìå ðà, íà îñíî âå ôåð ìåí òà òèâ íî ãî
ñèê âåí ñà ïî Ñåí ãå ðó. Â êà ÷å ñò âå ìàò ðè öû äëÿ ïðî âå äå -
íèÿ ñèê âåí ñà èñ ïî ëü çî âà ëè ôðàã ìåí òû, ïî ëó ÷åí íûå ïî -
ñëå ïðî âå äå íèÿ ÏÖÐ. Àâ òî ìà òè ÷å ñêîå ñåê âå íè ðî âà íèå
ïðî âî äè ëè ñî ãëàñ íî ïðî òî êî ëó ôèð ìû-ïðî èç âî äè òå ëÿ
íà ïðè áî ðå ABI Prism 3100 (Ap pli ed Bi o sys tems).

Îïðå äå ëå íèå ÷à ñ òîòû ìó òà öèè c.301_302de lAG
(p.S101fsX) ïðî âî äèëè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ìå äè öèí ñêîé
òåõ íî ëî ãèè «Ñè ñ òå ìà äå òåê öèè ÷à ñ òîé ìó òà öèè ãå íà
PROP1, îò âåò ñò âåí íîé çà êîì áè íè ðî âàí íûé äå ôè öèò
ãîð ìî íîâ ãè ïî ôè çà», âíå äðåí íîé â ïðàê òè êó ÔÃÁÍÓ
ÌÃÍÖ.

Äè çàéí îëè ãî íóê ëå î òèä íûõ ïðàé ìå ðîâ îñó ùå ñò â ëåí
â ëà áî ðà òî ðèè ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè ÔÃÁÍÓ ÌÃÍÖ, ñèí -
òåç — â ÇÀÎ «Åâ ðî ãåí», Ìî ñê âà.

Ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ïðàé ìå ðîâ âû áè ðà ëè ñî ãëàñ íî
áà çå äàí íûõ Ge ne Bank. Â êà ÷å ñò âå ðå ôå ðåí ñ íîé èñ ïî ëü -
çî âà ëè ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü NM_006261. Èñ ïî ëü çî âà íû
ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ãå íà PROP1, ôëàí êè ðó þ ùèå ïî ñëå -
äî âà òå ëü íî ñòè ýê çî íîâ ãå íà PROP1 è ìó òà öèþ
c.301_302de lAG (òàáë. 1).

Äëè íà àì ï ëè ôè öè ðî âàí íî ãî ôðàã ìåí òà ñî ñòàâ ëÿ åò
148 ï.í. â ñëó ÷àå íîð ìà ëü íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè
146 ï.í. ïðè íà ëè ÷èè äå ëå öèè.

Ïî ëè ìå ðàç íóþ öåï íóþ ðå àê öèþ (ÏÖÐ) ïðî âî äè ëè
ïîä ìè íå ðà ëü íûì ìàñ ëîì ïî ñëå äó þ ùåé ñõå ìå: â 23 ìêë
ðå àê öè îí íîé ñìå ñè, ñî äåð æà ùåé 1õ ðå àê öè îí íûé áó ôåð 
(67 ìÌ Tris-HCl, 16,6 ìÌ (NH4)2SO4, 0,01% Twin-20),
0,25 ìêÌ êàæ äî ãî îëè ãîï ðàé ìå ðà, 250 ìêÌ êàæ äî ãî
äåç îê ñè íóê ëå î çèä ò ðè ôîñ ôà òà, 4 mM MgCl2, 1,5 åäè íè -
öû òåð ìî ôè ëü íîé ÄÍÊ-ïî ëè ìå ðà çû, äî áàâ ëÿ ëè 2 ìêë
ÄÍÊ.

ÏÖÐ ïðî âî äè ëè â ñëå äó þ ùåì ðå æè ìå: ïåð âî íà ÷à ëü íàÿ
äå íà òó ðà öèÿ ïðè 95°Ñ — 5 ìè íóò, çà òåì 30 öèê ëîâ ñìå íû
òåì ïå ðà òóð: 94°Ñ — 45 ñ, òåì ïå ðà òó ðà îò æè ãà ïðàé ìå ðîâ
60°Ñ — 45 ñ, ýëîí ãà öèÿ öå ïè 72°Ñ — 45 ñ; çà êëþ ÷è òå ëü íàÿ
ýëîí ãà öèÿ 72°Ñ — 7 ìè íóò. Äëÿ ïðî âå äå íèÿ ÏÖÐ èñ ïî ëü çî -
âà ëè ðå æèì òî÷ íîé ðå ãó ëÿ öèè. Ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ïðàé -
ìå ðîâ è óñëî âèÿ àì ï ëè ôè êà öèè ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 1.

Ïðî äóêò ðå àê öèè äå òåê òè ðî âàë ñÿ ìå òî äîì âåð òè êà ëü -
íî ãî ýëåê ò ðî ôî ðå çà â 8% ÏÀÀÃ (ñî îò íî øå íèå àê ðè ëà ìè -
äà/áè ñàê ðè ëà ìè äà 19/1). Ðå çó ëü òà òû ýëåê ò ðî ôî ðå çà âè çó à -
ëè çè ðî âà ëè ïî ñëå îêðà øè âà íèÿ ãå ëÿ ðàñ òâî ðîì áðî ìè ñòî ãî 
ýòè äèÿ íà äî êó ìåí òè ðó þ ùåé ñè ñ òå ìå Gel Doc ôèð ìû
BIO-RAD (ÑØÀ) â ÓÔ-èç ëó ÷å íèè ñ äëè íîé âîë íû 312 íì.

Èí òåð ï ðå òà öèþ ðå çó ëü òà òîâ ïî èñ êà c.301_302de lAG
ïðî âî äè ëè íà îñíî âà íèè äëèí ôðàã ìåí òîâ, èäåí òè ôè -
öè ðó å ìûõ íà ýëåê ò ðî ôî ðå çå. Ýëåê ò ðî ôî ðåã ðàì ìà ïðåä -
ñòàâ ëÿ åò èç ñå áÿ ïàò òåðí ïî ëîñ, ñî îò âåò ñò âó þ ùèõ ïî ñëå -
äî âà òå ëü íî ñòè ýê çî íà 2 ãå íà PROP1. Ïî íà ëè ÷èþ/îò ñóò -
ñò âèþ ïî ëîñ ñ äëè íà ìè, ñî îò âåò ñò âó þ ùèìè íîð ìà ëü íîé 
è ìó òàí ò íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòÿì ñóäèëè î íà ëè -
÷èè/îò ñóò ñò âèè àë ëå ëÿ ñ ìó òà öèåé c.301_302de lAG â ãå -
íî òè ïå ïðî áàí äà (òàáë. 2)
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Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Âñåì òðåì ïðåä ïî ëà ãà å ìûì äî íî ðàì ÿé öå êëåò êè
áû ëî ïðî âå äå íî èñ ñëå äî âà íèå êî äè ðó þ ùåé ïî ñëå äî âà -
òå ëü íî ñòè ãå íà PROP1. Â ðå çó ëü òà òå èñ ñëå äî âà íèÿ
ó Äî íî ðà 1 íå áû ëî âû ÿâ ëå íî èç ìå íå íèé íóê ëå î òèä íîé 
ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè, ó Äî íî ðà 2 áûë îá íà ðó æåí ïî ëè -
ìîð ô íûé âà ðè àíò c.424G>A, ïðè âî äÿ ùèé ê àìè íî êèñ -
ëîò íîé çà ìå íå p.Ala142Trp. Äàí íûé âà ðè àíò îïè ñàí
â áà çå SNP (www.ncbi.nlm.nih.gov/pro jects/SNP) ïîä íî -
ìå ðîì rs1800197. Íà îñíî âà íèè âû ñî êîé ïî ïó ëÿ öè îí -
íîé ÷à ñ òî òû äàí íî ãî âà ðè àí òà — 0,24 (ïî äàí íûì ExAC 
(http://exac.bro a din s ti tu te.org/)), áèî èí ôîð ìà òè ÷å ñêî ãî
àíà ëè çà ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïðî ãðàìì ïðåä ñêà çà íèÿ ïà -
òî ãåí íî ñòè äàí íûé âà ðè àíò ïðè çíàí âå ðî ÿò íî äîá ðî -
êà ÷å ñò âåí íûì â ñî îò âåò ñò âèè ñ êðè òå ðè ÿ ìè ACMG
[16]. Òà êèì îá ðà çîì, îîöè òû ýòèõ æåí ùèí îêà çà ëèñü
ïðè ãîä íû ìè äëÿ èñ ïî ëü çî âà íèÿ êîí ñó ëü òè ðó þ ùåé ñÿ
ñå ìüåé.

Ó Äî íî ðà 3 áû ëà âû ÿâ ëå íà ìó òà öèÿ c.301_302de lAG
â ãå òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè, ñîâ ïà äà þ ùàÿ ñ ìó òà öèåé

â ãå íî òè ïå ñó ïðó ãà. Òà êèì îá ðà çîì, îîöè òû ýòî ãî äî íî -

ðà îêà çà ëèñü íå ïðè ãîä íû ìè äëÿ îïëî äî òâî ðå íèÿ èç-çà

âû ñî êî ãî ðè ñ êà ðîæ äå íèÿ ðå áåí êà ñ êîì áè íè ðî âàí íîé

íå äî ñòà òî÷ íî ñòüþ ãîð ìî íîâ ãè ïî ôè çà.

Êîì áè íè ðî âàí íàÿ íå äî ñòà òî÷ íîñòü ãîð ìî íîâ ãè ïî -

ôè çà, ñâÿ çàí íàÿ ñ ìó òà öè ÿ ìè ãå íà PROP1 — îä íà èç

ôîðì ïàí ãè ïî ïè òó è òà ðèç ìà, ïðè êî òî ðîé íå ñèí òå çè ðó -

þò ñÿ ãîð ìî íû ïå ðåä íåé äî ëè ãè ïî ôè çà: ñî ìà òîò ðîï -

íûé, òè ðå îò ðîï íûé, àä ðå íî êîð òè êîò ðîï íûé, ôîë ëè êó -

ëî ñòè ìó ëè ðó þ ùèé, ëþ òå è íè çè ðó þ ùèé, ïðî ëàê òèí. Ðå -

çó ëü òà òîì äå ôè öè òà ãîð ìî íîâ ÿâ ëÿ þò ñÿ êàð ëè êî âàñòü,

ãè ïî òè ðå îç, ãè ïî ãî íà äèçì, àò ðî ôèÿ íàä ïî ÷å÷ íè êîâ.

Ïðè èñ ñëå äî âà íèè ìå òî äîì ìàã íèò íî-ðå çî íàí ñ íîé

òîìîãðàôèè ó áî ëü íûõ âè çó à ëè çè ðó þò àò ðî ôèþ ãè ïî -

ôè çà. Òî÷ íûõ îöå íîê ÷à ñ òî òû êîì áè íè ðî âàí íî ãî äå ôè -

öè òà ãîð ìî íîâ ãè ïî ôè çà, ñâÿ çàí íî ãî ñ ìó òà öè ÿ ìè â ãå íå 

PROP1 íå ïðî âî äè ëîñü, ÷à ñ òî òó âñåõ ôîðì ïàí ãè ïî ïè -

òó è òà ðèç ìà â ÑØÀ îöå íè âà þò êàê 1 íà 7000—10 000 íà -

ñå ëå íèÿ, ïî äðó ãèì ñòðà íàì ïî äîá íàÿ èí ôîð ìà öèÿ îò -

ñóò ñò âó åò [18].

Ãåí PROP1 êî äè ðó åò òðàíñ êðèï öè îí íûé ôàê òîð, ýê -

ñ ï ðåñ ñè ðó þ ùèé ñÿ â ýì á ðè î ãå íå çå â êëåò êàõ ãè ïî ôè çà.

Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ îïè ñà íî áî ëåå 30 ìó òà öèé ýòî ãî ãå -

íà, îä íà êî ìíî ãè ìè àâ òî ðà ìè ïî êà çà íî, ÷òî íàè áî ëåå

÷à ñ òîé ìó òà öèåé, âû ÿâ ëÿ å ìîé áî ëåå ÷åì íà 50% ïî âðåæ -

äåí íûõ õðî ìî ñîì, ÿâ ëÿ åò ñÿ äå ëå öèÿ c.301_302de lAG [21, 

22], çà ðå ãè ñò ðè ðî âàí íàÿ ó ñó ïðó ãà èç îá ðà òèâ øåé ñÿ ïà -

ðû è îä íî ãî èç âîç ìîæ íûõ äî íî ðîâ îîöè òîâ. Ïî ïó ëÿ öè -

î íûå ÷à ñ òî òû íî ñè òå ëü ñò âà äàí íîé äå ëå öèè òî÷ íî íå

óñòà íîâ ëå íû, ïî äàí íûì ExAC (http://exac.bro a din s ti tu -

te.org/), ýòîò âà ðè àíò íóê ëå î òèä íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè 

íå çà ðå ãè ñò ðè ðî âàí, íå ñìîò ðÿ íà õî ðî øåå ïî êðû òèå

äàí íîé îá ëà ñ òè è èñ ñëå äî âàí íûõ 119 808 àë ëå ëåé.

Ìû ïðåä ïî ëî æè ëè, ÷òî ó æè òå ëåé ÐÔ ÷à ñ òî òà ìó òà -

öèè c.301_302de lAG ìî æåò áûòü ñó ùå ñò âåí íî âûøå. Äëÿ 

ïðî âåð êè äàí íîé ãè ïî òå çû, ìû, èñ ïî ëü çóÿ ìå äè öèí -

ñêóþ òåõ íî ëî ãèþ äèà ãíî ñ òè êè «Ñè ñ òå ìà äå òåê öèè ÷à ñ -

òîé ìó òà öèè ãå íà PROP1, îò âåò ñò âåí íîé çà êîì áè íè ðî -

âàí íûé äå ôè öèò ãîð ìî íîâ ãè ïî ôè çà», âíå äðåí íóþ

â ïðàê òè ÷å ñêóþ äå ÿ òå ëü íîñòü ÔÃÁÍÓ ÌÃÍÖ â 2017 ã.,

èñ ñëå äî âà ëè îá ðàç öû ÄÍÊ, âû äå ëåí íîé èç êðî âè

499 íå îá ñ ëå äî âàí íûõ æè òå ëåé ÐÔ. Ýëåê ò ðî ôî ðåã ðàì ìà

ðå çó ëü òà òîâ àíà ëè çà ïðåä ñòàâ ëå íà íà ðèñ. 1. Âñå îá ðàç öû 

ñ èç ìå íåí íîé ýëåê ò ðî ôî ðå òè ÷å ñêîé ïî äâèæ íî ñòüþ áû -

ëè îò ñåê âå íè ðî âà íû (ðå çó ëü òà òû ñåê âå íè ðî âà íèÿ ïðåä -

ñòàâ ëå íû íà ðèñ. 2).
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Ðèñ. 2. Ìó òà öèÿ c.301_302de lAG. Ðå çó ëü òà òû ñåê âå íè ðî âà íèÿ.
Ñòðåë êîé óêà çàí ñäâèã íóê ëå î òèä íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè, îáó -
ñëîâ ëåí íûé íî ñè òå ëü ñò âîì ìó òà öèè c.301_302de lAG â ãå òå ðî çè ãîò -
íîì ñî ñòî ÿ íèè.

Ðèñ. 1. Âè çó à ëè çà öèÿ ìó òà öèè c.301_302de lAG. Ïàò òåðí ïî ëîñ, âè -
çó à ëè çè ðó å ìûé íà ôî ðå çå.
Äî ðîæ êà 1 — ìàð êåð ìî ëå êó ëÿð íî ãî âå ñà; äî ðîæ êè 2 è 4 — íîð ìà;
äî ðîæ êè 3 è 5 — ãå òå ðî çè ãî òû ïî ìó òà öèè c.301_302de lAG.

Òàá ëè öà 2
Èí òåð ï ðå òà öèÿ ðå çó ëü òà òîâ ïî èñ êà ìó òà öèè c.301_302de lAG

Äå òåê òè ðó å ìàÿ ìó òà öèÿ Ãå íî òèï Äëè íà ôðàã ìåí òîâ

c.301_302de lAG c.301_302de lAG/ c.301_302de lAG 146

c.301_302de lAG/N 148/146

N/N 148



Â ðå çó ëü òà òå ìó òà öèÿ c.301_302de lAG â ãå òå ðî çè ãîò -
íîì ñî ñòî ÿ íèè áû ëà âû ÿâ ëå íà ó 4 èç 499 æè òå ëåé ÐÔ.
Àë ëå ëü íàÿ ÷à ñ òî òà äàí íîé äå ëå öèè ñî ñòàâ ëÿ åò 0,4%. Èñ -
õî äÿ èç ïðåä ïî ëî æå íèÿ, ÷òî íà äî ëþ èñ ñëå äó å ìîé äå ëå -
öèè ïðè õî äèò ñÿ îêî ëî 50% âñåõ ìó òà öèé ãå íà PROP1,
ðàñ ÷åò íàÿ ÷à ñ òî òà íî ñè òå ëü ñò âà àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íî -
ãî äå ôè öè òà ãîð ìî íîâ ãè ïî ôè çà ñî ñòàâ ëÿ åò 1,6 ± 0,13%,
à ðàñ ÷åò íàÿ ÷à ñ òî òà çà áî ëå âà íèÿ — 1 íà 16 000 íà ñå ëå -
íèÿ, ÷òî ñîâ ïà äà åò ñ èç âå ñò íû ìè ÷à ñ òî òà ìè âñòðå ÷à å ìî -
ñòè ãè ïî ïè òó è òà ðèç ìà. Âå ðî ÿò íîñòü òî ãî, ÷òî ñðå äè âîç -
ìîæ íûõ äî íî ðîâ ÿé öå êëå òîê äëÿ ïà ðû, ãäå ñó ïðóã ÿâ ëÿ -
åò ñÿ íî ñè òå ëåì ìó òà öèè c.301_302de lAG, îêà æåò ñÿ íî -
ñè òå ëü íè öà òîé æå ìó òà öèè ñî ñòàâ ëÿ åò 0,8%.

Òà êèì îá ðà çîì, íå ñìîò ðÿ íà òî, ÷òî âî ïðîñ íå îá õî -
äè ìî ñòè è ïîë íî òû îá ñëå äî âà íèÿ çäî ðî âûõ ëþ äåé ðå -
ïðî äóê òèâ íî ãî âîç ðà ñ òà íà íî ñè òå ëü ñò âî ðå öåñ ñèâ íûõ
áî ëåç íåé íà ñå ãîä íÿø íèé äåíü îñòà åò ñÿ íå ðå øåí íûì,
íå îá õî äè ìîñòü îá ñëå äî âà íèÿ äî íî ðîâ ïî ëî âûõ êëå òîê è 
ïàð, âñòó ïà þ ùèõ â ïðî ãðàì ìó ÝÊÎ íå ñî ìíåí íà. Øè ðî -
êèé ñïåêòð èñ ñëå äî âàí íûõ ìó òà öèé ó êîí ñó ëü òè ðó þ -
ùåé ñÿ ïà ðû ïî çâî ëèë âû áðàòü ïîä õî äÿ ùå ãî äî íî ðà ÿé -
öå êëå òîê è ïðåä îò âðà òèòü ðîæ äå íèå áî ëü íî ãî ðå áåí êà.

Â ðå çó ëü òà òå ðà áî òû áû ëî óñòà íîâ ëå íî, ÷òî íî âàÿ ìå -
äè öèí ñêàÿ òåõ íî ëî ãèÿ äëÿ äèà ãíî ñ òè êè êîì áè íè ðî âàí -
íî ãî äå ôè öè òà ãîð ìî íîâ ãè ïî ôè çà îá ëà äà åò äî ñòà òî÷ íî
âû ñî êîé èí ôîð ìà òèâ íî ñòüþ. Ðàç ðà áî òàí íàÿ ñè ñ òå ìà
äå òåê öèè ÷à ñ òîé ìó òà öèé ãå íà PROP1 ïî âû øà åò ýô ôåê -
òèâ íîñòü äèà ãíî ñ òè êè êîì áè íè ðî âàí íî ãî äå ôè öè òà
ãîð ìî íîâ ãè ïî ôè çà, ïî çâî ëÿ åò äå òåê òè ðî âàòü íàè áî ëåå
÷à ñ òóþ ìó òà öèþ c.301_302De lAG ñ íàè ìåíü øè ìè âðå -
ìåí íû ìè è ôè íàí ñî âû ìè çà òðà òà ìè.

Çà êëþ ÷å íèå

Âïåð âûå â Ðîñ ñèè ðàç ðà áî òà íà ñè ñ òå ìà íà îñíî âå ìå -
òî äà ÏÖÐ, ïî çâî ëÿ þ ùàÿ äå òåê òè ðî âàòü íàè áî ëåå ÷à ñ òóþ 
ìó òà öèþ ãå íà PROP1 c.301_302De lAG, ïî çâî ëÿþùàÿ
âû ÿâ ëÿòü íå ìå íåå 50% àë ëå ëåé ñ ìó òà öèåé,
âûçûâàþùåé êîì áè íè ðî âàííûé äå ôè öè ò ãîð ìî íîâ ãè -
ïî ôè çà, àñ ñî öè è ðî âàí íîì ñ ãå íîì PROP1.

Íî âàÿ ìå òî äè êà ìî æåò áûòü èñ ïî ëü çî âà íà äëÿ ïîä -
òâåð æ äà þ ùåé äèà ãíî ñ òè êè âðîæ äåí íî ãî äå ôè öè òà ãîð -
ìî íîâ ãè ïî ôè çà, â òîì ÷èñ ëå ó íî âî ðîæ äåí íûõ äå òåé,
èñ ïî ëü çî âà òü ñÿ ïðè äèô ôå ðåí öè à ëü íîé äèà ãíî ñ òè êå
ðàç ëè÷ íûõ ôîðì ãè ïî ïè òó è òà ðèç ìà, äëÿ ïîä áî ðà îï òè -
ìà ëü íîé òàê òè êè íà áëþ äå íèÿ è ëå ÷å íèÿ ïà öè åí òîâ
ñ ïåð âûõ äíåé æèç íè, ïðî âå äå íèÿ ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî -
ñ òè êè â îòÿ ãî ùåí íûõ ñå ìü ÿõ.

Äå òåê öèÿ ìó òà öèé ïî çâî ëÿ åò ïîä òâåð äèòü äèà ãíîç íà 
ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîì óðîâ íå, ïðî âå ñ òè, â ñëó ÷àå
íå îá õî äè ìî ñòè, ïðå íà òà ëü íóþ äèà ãíî ñ òè êó. Ðàç ëè ÷èÿ
â òå ðà ïèè íà ñëåä ñò âåí íûõ è íå íà ñëåä ñò âåí íûõ ôîðì
ãè ïî ïè òó è òà ðèç ìà, âîç ìîæ íîñòü ïðåä îò âðà òèòü îñëîæ -
íå íèÿ â ñëó ÷àå ñâîå âðå ìåí íî íà ÷à òîé çà ìå ñòè òå ëü íîé
òå ðà ïèè äå ëà þò îñî áåí íî àê òó à ëü íîé ñâîå âðå ìåí íóþ
äèà ãíî ñ òè êó äàí íûõ áî ëåç íåé.
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