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Ìó òà öèÿ F508del ÿâ ëÿ åò ñÿ ñà ìîé ðàñ ïðî ñòðà íåí íîé ìó òà öèåé ãå íà CFTR âî âñåì ìè ðå è ÷à ùå äðó ãèõ èñ ñëå äó åò ñÿ â ïðå -
íà òà ëü íîé è ïðå èì ï ëàí òà öè îí íîé äèà ãíî ñ òè êå ìó êî âèñ öè äî çà. CFTRde le2,3(21kb) — âòî ðàÿ ïî ÷à ñ òî òå ìó òà öèÿ â Ðîñ ñèè.
Èñ ñëå äî âà íèå STR-ìàð êå ðîâ, ñöåï ëåí íûõ ñ ãå íîì CFTR, â ñî ÷å òà íèè ñ àíà ëè çîì ìó òà öèè ìî æåò ïî âû ñèòü äî ñòî âåð íîñòü ðå -
çóëü òà òà èñ ñëå äî âà íèÿ ýì á ðè î íà èëè ïëî äà, ïðè ýòîì íå îá õî äè ìî ïðè íè ìàòü âî âíè ìà íèå îñî áåí íî ñòè ãàï ëî òè ïà ìó òàí ò -
íûõ õðî ìî ñîì. Â ðà áî òå ïðî âå äåí àíà ëèç STR-ìàð êå ðîâ 151 îá ðàç öîâ ÄÍÊ ó ëèö èç 17 ñå ìåé ñ ÌÂ è 14 ñå ìåé áåç ÌÂ; ãàï ëî -
òè ïè ðî âà íû 136 íîð ìà ëü íûõ íå ðîä ñò âåí íûõ õðî ìî ñîì, 32 õðî ìî ñî ìû ñ ìó òà öèåé F508del è 7 õðî ìî ñîì ñ ìó òà öèåé
CFTRdele2,3(21kb); ïðî à íà ëè çè ðî âà íî 106 ìåé î çîâ. Ðå êîì áè íà öèé èëè ìó òà öèé íå îò ìå ÷å íî. Óñòà íîâ ëå íî, ÷òî ìó òàí ò íûå
õðî ìî ñî ìû ìà ëî ïî ëè ìîð ô íû ïî âíóò ðè ãåí íûì ìàð êå ðàì. Âíå ãåí íûå STR-ìàð êå ðû ïî çâî ëÿ þò ëó÷ øå, ÷åì âíóò ðè ãåí íûå èí -
äè âè äó à ëè çè ðî âàòü ìó òàí ò íûå õðî ìî ñî ìû, â òîì ÷èñ ëå, äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ êîí òà ìè íà öèè. ×à ñ òî òà àë ëå ëåé ìèê ðî ñà òåë ëèò íûõ
ïî ëè ìîð ô íûõ ëî êó ñîâ èí ò ðî íîâ 1, 6a, 8 è 17b ñî îò âåò ñò âî âà ëà ðàñ ïðå äå ëå íèþ äëÿ åâ ðî ïåî è äîâ. Ïî ëó ÷å íû íî âûå äàí íûå ïî 
óðîâ íþ ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè, àë ëå ëü íîé ñòðóê òó ðå íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì è õðî ìî ñîì ñ ìó òà öè ÿ ìè F508del è CFTRde le2,3(21kb)
äëÿ ìàð êå ðîâ D7S486, D7S655 è D7S677.

Êëþ ÷å âûå ñëî âà: CFTR, ìó êî âèñ öè äîç, F508del, CFTRde le2,3(21kb), STR-ìàð êå ðû, IVS1, IVS6a, IVS8, IVS17b, D7S486,
D7S655, D7S677.

Àâ òî ðû äå êëà ðè ðó þò îò ñóò ñò âèå êîí ô ëèê òà èí òå ðå ñîâ.

STR mark ers of chro mo somes car ry ing F508del and CFTRdele2,3(21kb) mu ta tions 
of CFTR gene
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F508del is the ma jor world wide mu ta tion of the CFTR gene and the main in di ca tion for pre na tal and preimplantation di ag no sis of
cys tic fi bro sis (CF). The CFTRdele2,3(21kb) mu ta tion is sec ond fre quent for the Rus sian Fed er a tion af ter F508del. STR mark ers
linked with CFTR gene anal y sis in ad di tion to the mu ta tion de tec tion can in crease the ac cu racy of em bryo and fe tus eval u a tion re sults. 
Mu tant chro mo some haplotypes should be taken into ac count. We an a lyzed STR mark ers for 151 DNA sam ples from 17 CF fam i lies
and 14 non CF fam i lies; haplotyped 136 nor mal un re lated chro mo somes, 32 F508del-chromosomes and 7 CFTRdele2,3(21kb) chro -
mo somes. There was no re com bi na tion or mu ta tions for 106 mei o sis. Our data re vealed that mu tant chro mo some not enough poly -
mor phic for intragenic mark ers. Extragenic STR mark ers al lowed to in di vid u al ize mu tant chro mo some better for con tam i na tion prob -
lem de tec tion as well. Al lele fre quen cies for poly mor phic microsatellites of introns 1, 6a, 8 and 17b were con sis tent with Cau ca sian
pop u la tions. We got new data for heterozygosity rate and al lele struc ture of nor mal and F508del- and CFTRdele2,3(21kb)-chro mo -
somes for D7S486, D7S655 and D7S677 mark ers.

Key words: CFTR, Cys tic fi bro sis, F508del, CFTRdele2,3(21kb), STR mark ers, IVS1, IVS6, IVS8, IVS17b, D7S486, D7S655,
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Ââå äå íèå

Ìó êî âèñ öè äîç (ÌÂ) — ÷à ñ òîå, òÿ æå ëîå íà ñëåä ñò âåí -
íîå çà áî ëå âà íèå c àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûì òè ïîì íà ñëå -
äî âà íèÿ. Ïðè ÷è íîé çà áî ëå âà íèÿ ñëó æàò ìó òà öèè ãå íà
CFTR (òðàíñ ìåì á ðàí íî ãî ðå ãó ëÿ òî ðà ìó êî âèñ öè äî çà;
7q31.2). Â ñòðóê òó ðå ñïåê ò ðà ìó òà öèé ãå íà CFTR âî âñåì
ìè ðå ïðå îá ëà äà åò ìó òà öèÿ F508del. Â åâ ðî ïåé ñêèõ ïî ïó -
ëÿ öèÿõ åå ÷à ñ òî òà âà ðü è ðó åò îò 24,5% â Òóð öèè äî 88%
â Äà íèè [1]. Â Ðîñ ñèè ÷à ñ òî òà ìó òà öèè F508del ñî ñòàâ ëÿ åò
îêî ëî 52% îò îá ùå ãî ÷èñ ëà ìó òàí ò íûõ àë ëå ëåé â îáú å äè -
íåí íîé âû áîð êå áî ëü íûõ ÌÂ. Âòî ðîé ïî ÷à ñ òî òå â Ðîñ ñèè 
ÿâ ëÿ åò ñÿ ìó òà öèÿ CFTRde le2,3(21kb) — 5,9% [2].

Ìó òà öèÿ F508del ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñî áîé ïî òå ðþ òðåõ

íóê ëå î òè äîâ â ýê çî íå 10 è, êàê ñëåä ñò âèå, óòðà òó àìè íî -

êèñ ëî òû ôå íè ëà ëà íè íà â ïî ëî æå íèè 508 áåë êî âî ãî ïðî -

äóê òà. Ïî ñî âðå ìåí íîé íî ìåí ê ëà òó ðå ðå êî ìåí äî âàí íîå

îáî çíà ÷å íèå ìó òà öèè p.Phe508del è ñ.1521_1523delÑTT, à

ýê çîí 10 îáî çíà ÷à åò ñÿ ýê çî íîì 11, îä íà êî òðà äè öè îí íûå

îáî çíà ÷å íèÿ ïî êà îñòà þò ñÿ ïî âñå ìå ñò íî èñ ïî ëü çó å ìû ìè

â íà ó÷ íîé ëè òå ðà òó ðå [2—5]. Ìó òà öèÿ CFTRde le2,3(21kb)

(c.54-5940_273+10250del21080, p.Ser18Argfs*16) ÿâ ëÿ åò ñÿ

äå ëå öèåé îêî ëî 21 òû ñÿ ÷è íóê ëå î òè äîâ ñ ïî òå ðåé ýê çî -

íîâ 2 è 3 ãå íà CFTR è ñäâè ãîì ðàì êè ñ÷è òû âà íèÿ. Îáå

ìó òà öèè ÿâ ëÿ þò ñÿ «òÿ æå ëû ìè», ïî ñêî ëü êó ïîë íî ñòüþ
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áëî êè ðó þò ôóí ê öèþ êî äè ðó å ìî ãî áåë êà, è â ãî ìî çè ãîò -
íîì èëè êîì ïà óí ä íîì ñî ñòî ÿ íèè ñ äðó ãîé «òÿ æå ëîé» ìó -
òà öèåé ñëó æàò ïðè ÷è íîé çà áî ëå âà íèÿ.

Äëÿ ñå ìåé âû ñî êî ãî ðè ñ êà âàæ íåé øèì ìå òî äîì ïðî -
ôè ëàê òè êè ÌÂ ñëó æèò äî ðî äî âàÿ äèà ãíî ñ òè êà. Êàê ïðå -
íà òà ëü íàÿ, òàê è ðàç âè âà þ ùà ÿ ñÿ â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ ïðå -
èì ï ëàí òà öè îí íàÿ äèà ãíî ñ òè êà (ÏÃÄ), îñíî âà íû íà
ïðÿ ìîì àíà ëè çå ìó òà öèé è êîñ âåí íîé äèà ãíî ñ òè êå —
èñ ñëå äî âà íèè ïî ëè ìîð ô íûõ âíóò ðè ãåí íûõ è âíå ãåí íûõ 
ìàð êå ðîâ. Â ëî êó ñå ãå íà CFTR âû ÿâ ëå íû ïî ëè ìîð ô íûå
ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè, êî òî ðûå ìî ãóò èñ ïî ëü çî âà òü ñÿ
â êà ÷å ñò âå ÄÍÊ-ìàð êå ðîâ ìó òàí ò íûõ è íîð ìà ëü íûõ
õðî ìî ñîì. Òà êè ìè ìàð êå ðà ìè ñëó æàò îä íî íóê ëå î òèä -
íûå ïî ëè ìîð ôèç ìû — SNP (sin g le nuc le o ti de po ly mor p -
hisms) èëè êî ðîò êèå òàí äåì íûå ïî âòî ðû — STR (short
tan dem re pe ats), íà çû âà å ìûå òàê æå ìèê ðî ñà òåë ëè òà ìè.
Äëÿ êëè íè ÷å ñêî ãî èñ ïî ëü çî âà íèÿ ÄÍÊ-ìàð êå ðîâ æå ëà -
òå ëü íî èìåòü ñâå äå íèÿ î ÷èñ ëå âñòðå ÷à þ ùèõ ñÿ àë ëå ëåé,
èõ ÷à ñ òî òå, óðîâ íå ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè. Àíà ëèç STR-ìàð -
êå ðîâ CFTR ïðè ìå íÿ åò ñÿ òàê æå äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ ðåä -
êèõ ñëó ÷à åâ ÌÂ, îáó ñëîâ ëåí íûõ îä íî ðî äè òå ëü ñêîé äè -
ñî ìèåé èëè êðóï íû ìè äå ëå öè ÿ ìè ëî êó ñà.

Âíóò ðè ãåí íûå ïî ëè ìîð ô íûå STR-ìàð êå ðû ëî êà ëè -
çî âà íû ïðå è ìó ùå ñò âåí íî â èí ò ðîí íûõ îá ëà ñ òÿõ ãå íà.
Íàè áî ëåå õî ðî øî èçó ÷åí íû ìè ÿâ ëÿ þò ñÿ äè íóê ëå î òèä -
íûå ìèê ðî ñà òåë ëèò íûå ïî ëè ìîð ôèç ìû èí ò ðî íîâ 1
(IVS1), 8 (IVS8), 17b (IVS17b), à òàê æå òåò ðà íóê ëå î òèä -
íûé ìèê ðî ñà òåë ëèò èí ò ðî íà 6a (IVS6a) (ðèñ. 1). Ïî ëó -
÷å íû äàí íûå î ÷à ñ òî òàõ àë ëå ëåé ýòèõ ÄÍÊ-ìàð êå ðîâ
äëÿ íîð ìà ëü íûõ è ìó òàí ò íûõ õðî ìî ñîì, â òîì ÷èñ ëå
äëÿ ðîñ ñèé ñêèõ ïî ïó ëÿ öèé [6—8]. Ðå æå ïðè ìå íÿ þò ñÿ
äî ïîë íè òå ëü íûå ïî ëè ìîð ô íûå ìàð êå ðû. Òàê, â íå êî -
òî ðûõ ÏÃÄ-èñ ñëå äî âà íè ÿõ èñ ïî ëü çó åò ñÿ ïî ëè ìîð ô íûé 
ëî êóñ ïåð âî ãî èí ò ðî íà D7S677 [4, 9], êî òî ðûé ìî æåò
áûòü ïî ëå çåí è äëÿ äðó ãèõ çà äà÷ ãàï ëî òè ïè ðî âà íèÿ.

Â êà ÷å ñò âå âíå ãåí íûõ ìàð êå ðîâ äëÿ ãàï ëî òè ïè ðî âà -
íèÿ è ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè ÷à ñ òî ïðè ìå íÿ þò ñÿ
äèà ëëå ëü íûå ìàð êå ðû (XV2c, KM19 è äðó ãèå), ïî ëè ìîð -
ôèçì êî òî ðûõ îãðà íè ÷åí. Äëÿ öå ëåé ÏÃÄ, â ñâÿ çè ñ íå -
îá õî äè ìî ñòüþ áî ëü øå ãî ÷èñ ëà ïî ëè ìîð ô íûõ ìàð êå ðîâ,
ïî äî áðàí ðÿä äî ïîë íè òå ëü íûõ âíå ãåí íûõ STR-ìàð êå -
ðîâ, ñðå äè êî òî ðûõ D7S486 è D7S655, ôëàí êè ðó þ ùèå
ãåí CFTR [4, 9]. Îä íà êî èõ àë ëå ëü íàÿ ñòðóê òó ðà èçó ÷å íà
ìà ëî.

Íà îñíî âà íèè èñ ñëå äî âà íèé CFTR-ñöåï ëåí íûõ ïî -
ëè ìîð ô íûõ ìàð êå ðîâ óñòà íîâ ëå íà àñ ñî öè à öèÿ ìó òàí ò -
íûõ õðî ìî ñîì ñ îïðå äå ëåí íû ìè ãàï ëî òè ïà ìè. Áî ëü øå
èñ ñëå äî âà íèé ïî ñâÿ ùå íî ãàï ëî òè ïó õðî ìî ñîì ñ ìó òà -
öèåé F508del [1, 6, 7, 8, 10]. Íàé äå íû îñî áåí íî ñòè ìèê -
ðî ñà òåë ëèò íî ãî ãàï ëî òè ïà õðî ìî ñîì, íå ñó ùèõ ìó òà öèþ
CFTRde le2,3(21kb) [8]. Íà áîð âíóò ðè ãåí íûõ èëè âíå ãåí -
íûõ ìàð êå ðîâ, èñ ïî ëü çó å ìûõ ðàç íû ìè àâ òî ðà ìè äëÿ
ãàï ëî òè ïè ðî âà íèÿ, âà ðü è ðó åò.

Íà ðèñ. 1 ïðåä ñòàâ ëå íû ñïå öè ôè ÷å ñêèå âíóò ðè ãåí -
íûå ìèê ðî ñà òåë ëèò íûå ãàï ëî òè ïû õðî ìî ñîì ñ ìó òà öè ÿ -
ìè F508del è CFTRde le2,3(21kb) ïî îáîá ùåí íûì äàí -
íûì ëè òå ðà òó ðû [8, 10]. Âêëþ ÷å íû ìèê ðî ñà òåë ëèò íûå
ìàð êå ðû, äëÿ êî òî ðûõ èìå þò ñÿ ñâå äå íèÿ ïî îáî èì ãàï -
ëî òè ïàì.

Â ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êå èñ ïî ëü çî âà íèå êîñ âåí -
íûõ ìàð êå ðîâ íå îãðà íè ÷è âà åò ñÿ ñëó ÷à ÿ ìè íå âû ÿâ ëåí -
íûõ ìó òà öèé ãå íà, íî ðå êî ìåí äî âà íî äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ
âîç ìîæ íîé ìà òå ðèí ñêîé êîí òà ìè íà öèè [11]. Â îòå ÷å ñò -
âåí íûõ ðó êî âîä ñò âàõ êîñ âåí íàÿ äèà ãíî ñ òè êà ÌÂ ðàñ -
ñìàò ðè âà åò ñÿ ñêî ðåå êàê àëü òåð íà òè âà ïðÿ ìî ìó àíà ëè çó
ìó òà öèé â îò ñóò ñò âèå èäåí òè ôè öè ðó å ìûõ ìó òà öèé ïðè
íà ëè ÷èè áî ëü íî ãî ðå áåí êà [2, 6]. Â òî æå âðåìÿ, êîí òà -
ìè íà öèÿ ïëîä íî ãî ìà òå ðè à ëà ìà òå ðèí ñêè ìè êëåò êà ìè
ñëó æèò îä íèì èç îñíîâ íûõ èñ òî÷ íè êîâ îøè áîê ïðå íà -
òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè è ïðè ìå íå íèå ìèê ðî ñà òåë ëèò íîé
èäåí òè ôè êà öèè îá ðàç öà ïî çâî ëÿ åò îá íà ðó æè âàòü òà êèå
îøèá êè [12, 13].

ÏÃÄ ñî ïðÿ æå íà ñ áî ëü øè ìè ðè ñ êà ìè êîí òà ìè íà öèè 
íå òî ëü êî ìà òå ðèí ñêèì, íî è îò öîâ ñêèì, à òàê æå íå ðîä -
ñò âåí íûì ìà òå ðè à ëîì. Ïðè ìå íå íèå ïî ëè ìîð ô íûõ ìàð -
êå ðîâ ïî çâî ëÿ åò èç áå æàòü îøè áîê, ñâÿ çàí íûõ ñ ïëî õîé
àì ï ëè ôè êà öèåé îò äå ëü íûõ àë ëå ëåé â ñâÿ çè ñ ìà ëûì êî -
ëè ÷å ñò âîì îá ðàç öà, à òàê æå îøè áîê, ñâÿ çàí íûõ ñ ðå êîì -
áè íà öèåé.

Êîñ âåí íàÿ äèà ãíî ñ òè êà â äî ïîë íå íèå ê ïðÿ ìî ìó
àíà ëè çó ìó òà öèé ðå êî ìåí äî âà íà êàê ñòàí äàðò ÏÃÄ,
â òîì ÷èñ ëå, ÏÃÄ ÌÂ [4, 9, 14].

Öå ëüþ íà ñòî ÿ ùå ãî èñ ñëå äî âà íèå ñòà ë àíà ëèç îñî áåí -
íî ñòåé âíóò ðè- è âíå ãåí íûõ ïî ëè ìîð ô íûõ STR-ìàð êå -
ðîâ â õðî ìî ñî ìàõ ñ ìó òà öè ÿ ìè F508del è CFTRde -
le2,3(21kb) è íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñî ìàõ, à òàê æå èçó ÷å íèå
âîç ìîæ íî ñòåé STR-ìàð êå ðîâ äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ îøè áîê
äî ðî äî âîé äèà ãíî ñ òè êè ÌÂ.
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Ðèñ. 1. Ñõå ìà ëî êà ëè çà öèè STR-ìàð êå ðîâ, ìó òà öèé F508del è CFTRde le2,3(21kb) â ëî êó ñå ãå íà CFTR. Ðàñ ïî ëî æå íèå âíóò ðè ãåí íûõ ìàð êå ðîâ
(À) îò íî ñè òå ëü íî ýê çî íîâ ãå íà CFTR (Ã); íî ìå ðà ýê çî íîâ ïî ñî âðå ìåí íîé íî ìåí ê ëà òó ðå [5] ïî ñëå çíà êà «/». Âíóò ðè ãåí íûå ãàï ëî òè ïû, òè ïè÷ -
íûå äëÿ õðî ìî ñîì ñ ìó òà öè ÿ ìè F508del (Á) è CFTRde le2,3(21kb) (Â) ïî îáîá ùåí íûì äàí íûì ëè òå ðà òó ðû [8, 10]. Ä: äî ïîë íè òå ëü íûå STR-ìàð -
êå ðû, âêëþ ÷åí íûå â íà ñòî ÿ ùåå èñ ñëå äî âà íèå.



Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Äëÿ ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ ãå íà
CFTR èñ ïî ëü çî âà ëè ãå íîì íóþ ÄÍÊ, âû äå ëåí íóþ èç ïå -
ðè ôå ðè ÷å ñêîé êðî âè, áóê êà ëü íî ãî ýïè òå ëèÿ, â ñëó ÷àå ïðå -
íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè — èç âîð ñèí õî ðè î íà è àì íè î òè -
÷å ñêîé æèä êî ñòè ñ èñïîëüçîâàíèåì íà áî ðà «Àì ï ëèÏ ðàéì
ÄÍÊ-ñîðá Â» (ðà íåå «ÄÍÊ-ñîðá Â»; Íå êñòÁèî).

Â èñ ñëå äî âà íèå âêëþ ÷å íû îá ðàç öû ÄÍÊ 151 ÷åë. èç
32 íå ðîä ñò âåí íûõ ÿäåð íûõ ñå ìåé, à òàê æå 5 áî ëü íûõ
ÌÂ, ãî ìî çè ãîò íûõ ïî ìó òà öè ÿì F508del èëè CFTRde -
le2,3(21kb). Ñî ñòàâ îá ñëå äî âàí íûõ ÷ëå íîâ ñå ìüè âà ðü è -
ðî âàë îò 2 äî 8 ÷åë.; 17 ñå ìåé èìå ëè áî ëü íî ãî ðå áåí êà
(äå òåé) ñ ÌÂ (ÌÂ-ñå ìüè) è îá ñëå äî âà ëèñü â Êðàñ íî ÿð -
ñêîì öåí ò ðå ðå ïðî äóê òèâ íîé ìå äè öè íû (ÊÖÐÌ) ñ 2004
ïî 2016 ãã. â ñâÿ çè ñ äèà ãíî ñ òè êîé ÷à ñ òûõ ìó òà öèé ãå íà
CFTR, ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êîé (5 ñå ìåé) èëè ÏÃÄ
(4 ñå ìüè). ÌÂ áûë îáó ñëîâ ëåí èñê ëþ ÷è òå ëü íî ìó òà öèåé 
F508del â 9 ñå ìü ÿõ, òî ëü êî ìó òà öèåé CFTRde le2,3(21kb)
— â 2 ñå ìü ÿõ. Â îñòà ëü íûõ ÌÂ-ñå ìü ÿõ çà áî ëå âà íèå áû ëî 
ñâÿ çà íî ñ êîì ïà óí ä íûì ñî ñòî ÿ íè åì ìó òà öèè F508del
èëè CFTRde le2,3(21kb) ñ äðó ãîé ìó òà öèåé. Îá ðàç öû
ÄÍÊ 14 ñå ìåé áåç ÌÂ, îá ñëå äî âàâ øèõ ñÿ â ÊÖÐÌ â ñâÿ -
çè ñ äðó ãè ìè íà ñëåä ñò âåí íû ìè çà áî ëå âà íè ÿ ìè, âêëþ ÷å -
íû â èñ ñëå äî âà íèå äëÿ äî ïîë íè òå ëü íî ãî àíà ëè çà íîð -
ìàëü íûõ õðî ìî ñîì (â îò íî øå íèè ãå íà CFTR). Ïå ðå äàí -
íàÿ îò ðî äè òå ëÿ ê ðå áåí êó õðî ìî ñî ìà ñ÷è òà ëàñü îä íîé è
òîé æå õðî ìî ñî ìîé (â îò íî øå íèè ëî êó ñà CFTR). Õðî ìî -
ñî ìû, íå ñó ùèå ìó òà öèè îò ëè÷ íûå îò F508del èëè
CFTRde le2,3(21kb), èñê ëþ ÷à ëèñü èç íà ñòî ÿ ùå ãî àíà ëè -
çà. Âñå ãî ãàï ëî òè ïè ðî âà íû 174 õðî ìî ñî ìû. Áî ëü øèí ñò -
âî îá ñëå äó å ìûõ ÿâ ëÿ ëèñü åâ ðî ïåî è äà ìè è ïðî æè âà ëè
â ðàç íûõ ðå ãè îíàõ Ñè áè ðè. Â èñ ñëå äî âà íèå âî øëè òàê -
æå îá ðàç öû èç òðåõ ÿêóò ñêèõ ñå ìüåé. Äëÿ ÷à ñ òè ñå ìåé
íà öè î íà ëü íîñòü áû ëà íå èç âå ñò íà.

Âî âñåõ îá ðàç öàõ ÄÍÊ, çà èñê ëþ ÷å íè åì ñëó ÷à åâ, êîã äà
ïà öè åí òû îá ðà òè ëèñü ñ ðå çó ëü òà òà ìè áî ëåå øè ðî êî ãî àíà -
ëè çà ìó òà öèé èç äðó ãîé ëà áî ðà òî ðèè, ïðî âî äè ëîñü òå ñ òè -
ðî âà íèå ìó òà öèé ãå íà CFTR, êî òî ðîå âêëþ ÷à ëî: CFTRde -
le2,3(21kb), F508del, I507del, 1677del TA, 2143delT, 2184in -
sA, 394delTT, W1282X, N1303K, R117H, L138ins, G542X,
G551D, R553X, R347P, R334W. Íà ëè ÷èå ìó òà öèé F508del
è CFTRde le2,3(21kb), âû ÿâ ëåí íîå â äðó ãèõ ëà áî ðà òî ðè ÿõ,
áû ëî íà ìè ïðî âå ðå íî. Ê íîð ìà ëü íûì õðî ìî ñî ìàì îò íî -
ñè ëè òå, â êî òî ðûõ íå áû ëî âû ÿâ ëå íî ÷à ñ òûõ ìó òà öèé ÌÂ
è êî òî ðûå íå ïðè íàä ëå æà ëè áî ëü íûì ñ ÌÂ.

Èñ ñëå äî âà íèå STR-ìàð êå ðîâ è ìó òà öèé ïðî âî äè ëè
ìå òî äîì ÏÖÐ ñ ôëó î ðåñ öåí ò íî-ìå ÷åí íû ìè ïðàé ìå ðà ìè
ñ äå òåê öèåé ìå òî äîì ôðàã ìåí ò íî ãî àíà ëè çà. Ìó òà öèþ
F508del àíà ëè çè ðî âà ëè ïî ìå òî äó F.G. de Ara u jo ñ ñî àâò.
(2005) [15], CFTRde le2,3(21kb) — ïî ìå òî äó Ò.Ý. Èâà ùåí -
êî è Â.Ñ. Áà ðà íî âà (2002) [6]. Íà øåé ìî äè ôè êà öèåé ìå -
òî äîâ àíà ëè çà ìó òà öèé ñëó æè ëî ôëó î ðåñ öåí ò íîå ìå ÷å íèå 
îä íî ãî èç ïðàé ìå ðîâ äëÿ äå òåê öèè ìå òî äîì êà ïèë ëÿð íî -
ãî ýëåê ò ðî ôî ðå çà íà ãå íå òè ÷å ñêîì àíà ëè çà òî ðå. Ìó òà öèþ 
CFTRde le2,3(21kb) àì ï ëè ôè öè ðî âà ëè â ìóëü òè ïëåê ñå
ñ ìó òà öèåé 394delTT äëÿ êîí ò ðî ëÿ àì ï ëè ôè êà öèè, à òàê -

æå ãå òå ðî- èëè ãî ìî çè ãîò íî ãî ñî ñòî ÿ íèÿ ìó òà öèè. Äëÿ
íî ñè òå ëåé ìó òà öèè F508del ïðî âî äè ëè äî ïîë íè òå ëü íûé
ãå òå ðî äóï ëåê ñ íûé àíà ëèç. Äëÿ àíà ëè çà ëî êó ñîâ D7S486 è 
D7S677 èñ ïî ëü çî âà ëè ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ïðàé ìå ðîâ èç
ìî ëå êó ëÿð íîé áà çû «UniSTS» (UniSTS 1556 è 18390), êî -
òî ðàÿ â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ íå ïîä äåð æè âà åò ñÿ. Äëÿ îñòà ëü -
íûõ STR-ìàð êå ðîâ äè çàéí ïðàé ìå ðîâ îñó ùå ñò â ëÿ ëè ñà -
ìî ñòî ÿ òå ëü íî. Ïî ëè-Ò è TG-ïî ëè ìîð ôèçì èí ò ðî íà 8 (9)
— IVS8 (TG)mTn — èñ ñëå äî âà ëè òàê æå ìå òî äîì ÏÖÐ è
ôðàã ìåí ò íî ãî àíà ëè çà ïî ðà íåå îïè ñàí íîé ñõå ìå [16].
ÏÖÐ ïðî âî äè ëè â îáú å ìå 20 ìêë. Ñî ñòàâ ðå àê öèè âêëþ -
÷àë 0,13 ìÌ êàæ äî ãî äåç îê ñè íóê ëå î çèä ò ðè ôîñ ôà òà,
2 ìÌ MgCl2, 6,6% ÄÌÑÎ (äè ìå òèë ñó ëü ôîê ñè äà), SE-áó -
ôåð äëÿ Hot Start Taq ÄÍÊ-ïî ëè ìå ðà çû (Ñè áÝí çèì). Íà
ðå àê öèþ èñ ïî ëü çî âà ëè ïî 1 ïìîëü êàæ äî ãî ïðàé ìå ðà,
1 åä. Hot Start Taq ÄÍÊ-ïî ëè ìå ðà çû (Ñè áÝí çèì) è 1 ìêë
ÄÍÊ. ÏÖÐ îñó ùå ñò â ëÿ ëè íà òåð ìî öèê ëå ðå «DNA En gi ne
Dy ad» (Bio-Rad La bo ra to ri es).

Äëÿ îïðå äå ëå íèÿ ñòå ïå íè ðàç âå äå íèÿ ÏÖÐ-ïðî äóê òîâ
äëÿ ãå íå òè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà òî ðà ïðî âî äè ëè ïðåä âà ðè òå ëü -
íûé ïî ëè àê ðè ëà ìèä íûé ãåëü-ýëåê ò ðî ôî ðåç (7%, 10 ñì).
Ôðàã ìåí ò íûé àíà ëèç âû ïîë íÿ ëè íà ãå íå òè ÷å ñêîì àíà ëè -
çà òî ðå Ge ne tic Ana ly zer 3130xl èëè Ge ne tic Ana ly zer 3500
(Ap pli ed Bi o sys tems/Ther mo Fis her Sci en ti fic) íà ïî ëè ìå ðå
POP6 èëè POP7, ñî îò âåò ñò âåí íî, ñ ðàç ìåð íûì ñòàí äàð òîì 
ROX350 (Ap pli ed Bi o sys tems/Ther mo Fis her Sci en ti fic).

Âî âñåõ ñå ðè ÿõ ïðè ìå íÿ ëè ïî ëî æè òå ëü íûé è îò ðè öà òå -
ëü íûé êîí ò ðî ëè. Â êà ÷å ñò âå êîí ò ðî ëü íûõ îá ðàç öîâ ïðè
ôðàã ìåí ò íîì àíà ëè çå STR-ìàð êå ðîâ ïðè ìå íÿ ëè
ÏÖÐ-ôðàã ìåí òû äàí íî ãî ëî êó ñà ñ ðàç íû ìè àë ëå ëÿ ìè, òà -
êèì îá ðà çîì, âû ðàâ íè âàÿ ôðàã ìåí òû äðóã îò íî ñè òå ëü íî
äðó ãà. Â ðàì êàõ íà ñòî ÿ ùå ãî èñ ñëå äî âà íèÿ âñå îá ðàç öû áû -
ëè îá ñëå äî âà íû íà âñå ìàð êå ðû, íå çà âè ñè ìî îò îáú å ìà
ïåð âî íà ÷à ëü íî ãî îá ñëå äî âà íèÿ. Àë ëå ëè STR-ìàð êå ðîâ âû -
ðà æà ëè â ðàç ìå ðàõ àì ï ëè ôè öè ðó å ìûõ ôðàã ìåí òîâ (ï.í.).
Àë ëå ëÿì STR-ìàð êå ðîâ èí ò ðî íîâ 1, 6à, 8 è 17b ïðè ñâà è âà -
ëè íî ìå ðà àë ëå ëåé íà îñíî âà íèè äàí íûõ ëè òå ðà òó ðû [8].

Äëÿ îöåí êè ñòà òè ñòè ÷å ñêîé çíà ÷è ìî ñòè ðàç ëè ÷èé

èñ ïî ëü çî âà ëè êðè òå ðèé c2, â ðÿ äå ñëó ÷à åâ ñ ïî ïðàâ êîé
Éåò ñà (5<N<10) èëè êðè òå ðèé Ôè øå ðà (N<5). Ðàñ ÷å òû
÷à ñ òîò àë ëå ëåé ïðî âî äè ëè äëÿ íå ðîä ñò âåí íûõ õðî ìî ñîì, 
÷à ñ òîò ãå íî òè ïîâ — äëÿ íå ðîä ñò âåí íûõ ëèö.

Ðå çó ëü òà òû

Â õî äå ïðî âå äåí íî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ ãàï ëî òè ïè ðî âà íû
174 íå ðîä ñò âåí íûå õðî ìî ñî ìû: 136 íîð ìà ëü íûõ, 31 õðî -
ìî ñî ìà, íå ñó ùàÿ ìó òà öèþ F508del è 7 õðî ìî ñîì ñ ìó òà -
öèåé CFTRde le2,3(21kb). Â ñå ìåé íûé àíà ëèç áû ëè âêëþ -
÷å íû íå òî ëü êî ðî äè òå ëè ñ äå òü ìè, íî è ñèá ñû, äå äóø êè
è áà áóø êè. Ýòî ïî çâî ëè ëî ìàê ñè ìà ëü íî ãàï ëî òè ïè ðî âàòü 
õðî ìî ñî ìû ïðàê òè ÷å ñêè ïî âñåì ëî êó ñàì. Åäè íè÷ íûå íå
ãàï ëî òè ïè ðî âàí íûå àë ëå ëè îñòà ëèñü äëÿ ñëó ÷à åâ îäè íà -
êî âîé ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè âñåõ ðîä ñò âåí íè êîâ. Äëÿ ëî êó ñà
IVS8(TG)mTn â òà êèõ ñëó ÷à ÿõ ìû ñìîã ëè ïðè ìå íèòü íàø 
ñïî ñîá ìî ëå êó ëÿð íî ãî ãàï ëî òè ïè ðî à íèÿ [16]. Äëÿ 54/174
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õðî ìî ñîì (31,0%) ïðî à íà ëè çè ðî âà íû äâå ìåé î òè ÷å ñêèå
êî ïèè, äëÿ 20/174 (11,5%) — òðè è äëÿ 4/174 (2,3%) — ÷å -
òû ðå. Â öå ëîì, èñ ñëå äî âà íî 106 ìåé î çîâ. Íà ðó øå íèé
ñöåï ëå íèÿ âñëåä ñò âèå ðå êîì áè íà öèè èëè ìó òà öèé äëÿ
èçó ÷åí íûõ STR-ìàð êå ðîâ íå áû ëî çà ôèê ñè ðî âà íî. Ïðè
îá ñëå äî âà íèè ñå ìåé áåç ÌÂ íà íî ñè òå ëü ñò âî ìó òà öèé,

â îä íîé èç ÷å òûð íàä öà òè ñå ìåé îá íà ðó æå íà õðî ìî ñî ìà
ñ ìó òà öèåé F508del, (áà áóø êà, ìàòü, ðå áå íîê), êî òî ðàÿ
áû ëà âêëþ ÷å íà â ñî ñòàâ F508del-íå ñó ùèõ õðî ìî ñîì.

×à ñ òî òû àë ëå ëåé èñ ñëå äî âàí íûõ âíóò ðè ãåí íûõ è
âíå ãåí íûõ STR-ìàð êå ðîâ, ñöåï ëåí íûõ ñ ãå íîì CFTR,
ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 1.

ÎÐÈ ÃÈ ÍÀ ËÜ ÍÛÅ ÈÑ ÑËÅ ÄÎ ÂÀ ÍÈß

12

Òàá ëè öà 1
×à ñ òî òà àë ëå ëåé âíóò ðè ãåí íûõ è âíå ãåí íûõ STR-ìàð êå ðîâ ãå íà CFTR ñðå äè íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì, 

è õðî ìî ñîì ñ ìó òà öè ÿ ìè F508del è CFTRde le2,3(21kb)

STR-
ìàð êåð

Àë ëå ëè, îáî çíà ÷å íèå
(bp)

Õðî ìî ñî ìû

Íîð ìà ëü íûå (1) F508del (2) del21kb** (3)

N % N % N %

1 2 3 4 5 6 7 8

Âíóò ðè ãåí íûå ìàð êå ðû

IVS1
(CA)n

18 (228) 3 2,2

19 (230) 1 0,7

20 (232) 3 2,2

21 (234) 31 23,1 31 100,0

22 (236) 55 41,0 7 100,0

23 (238) 16 11,9

24 (240) 12 9,0

25 (242) 5 3,7

26 (244) 8 6,0

Âñå ãî 134 31 *1, 3 7 *2

D7S677 del 0 7 100,0

(275) 1 0,7

(279) 63 46,3

(281) 10 7,4

(283) 4 2,9 1 3,2

(285) 22 16,2 29 93,6

(287) 4 2,9 1 3,2

(289) 14 10,3

(291) 12 8,8

(293) 6 4,4

Âñå ãî 136 31 *1, 3 7 *1, 2

IVS6a
(GATT)n

6 (203) 26 19,1 31 100,0

7 (207) 110 80,9 7 100,0

Âñå ãî 136 31 *1, 3 7 *2

IVS8 (GT)n 14 (157) 2 1,5

15 (159) 4 3,0

16 (161) 81 60,9 7 100,0

17 (163) 35 26,3 18 60,0

21 (171) 1 0,8

22 (173) 1 0,8

23 (175) 9 6,8 11 36,7

24 (177) 0 0 1 3,3

Âñå ãî 133 30 *1, 3 7 *2
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Òàá ëè öà 1 (ïðîäîëæåíèå)

1 2 3 4 5 6 7 8

IVS8
(TG)n-
po lyT

5T-11TG 6 4,5

5T-12TG 1 0,7

7T-10TG 29 21,6

7T-11TG 63 47,0 7 100,0

7T-12TG 23 17,2

7T-13TG 1 0,7

9T-10TG 10 7,5 31 100,0

9T-11TG 1 0,7

Âñå ãî 134 31 *1, 3 7 *2

IVS17b
(CA)n

11 (147) 8 5,9

13 (151) 87 64,4 29 96,7 5 71,4

14 (153) 2 1,5

16 (157) 1 0,7

17 (159) 33 24,4 1 3,3 2 28,6

18 (161) 2 1,5

19 (163) 1 0,7

20 (169) 1 0,7

Âñå ãî 135 30 *3 7 *2

Âíå ãåí íûå ìàð êå ðû

D7S486 (133) 1 0,8

(135) 26 19,5 1 3,2

(136) 1 0,8

(137) 11 8,3

(139) 15 11,3 2 6,5 1 14,3

(140) 3 2,3 3 9,7

(141) 2 1,5 2 6,5 1 14,3

(142) 37 27,8 11 35,5 1 14,3

(143) 5 3,8 2 6,5 3 42,9

(144) 11 8,3 1 3,2

(146) 11 8,3 8 25,8 1 14,3

(148) 7 5,3 1 3,2

(149) 1 0,8

(150) 2 1,5

Âñå ãî 133 31 *1 7 *1

D7S655 (155) 1 0,7

(159) 74 54,8 19 61,3 1 14,3

(161) 2 1,5 1 3,2

(163) 1 0,7

(167) 1 0,7

(169) 12 8,9 3 9,7 6 85,7

(173) 14 10,4 2 6,5

(175) 5 3,7 1 3,2

(177) 24 17,8 4 12,9

(181) 1 0,7 1 3,2

Âñå ãî 135 31 *3 7 *1, 2

Ïðè ìå ÷à íèå. * äî ñòî âåð íûå ðàç ëè ÷èé ìåæ äó ãðóï ïà ìè õðî ìî ñîì; ** del21kb = CFTRde le2,3(21kb).



Ïðè èñ ñëå äî âà íèè ëî êó ñà ïî ëè ìîð ô íûõ äè íóê ëå î -
òèä íûõ ÑÀ-ïî âòî ðîâ èí ò ðî íà 1 — IVS1(CA)n, íà ìè îá -
íà ðó æå íî 9 àë ëå ëåé. Ñðå äè íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì íàè -
áî ëåå ÷à ñ òûì áûë àë ëåëü 22, ÷à ñ òî òà êî òî ðî ãî ñî ñòà âè ëà
41,0%. Âî âñåõ õðî ìî ñî ìàõ ñ ìó òà öèåé F508del íà ìè îá -
íà ðó æåí èñê ëþ ÷è òå ëü íî àë ëåëü 21, ÿâ ëÿ þ ùèé ñÿ âòî ðûì 
ïî ÷à ñ òî òå ñðå äè íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì. Âû áîð êà
F508del-õðî ìî ñîì îò ëè ÷à ëàñü îò íîð ìà ëü íûõ ïî ðàñ ïðå -
äå ëå íèþ ÷à ñ òîò àë ëå ëåé IVS1(CA)n äî ñòî âåð íî
(p<0,001). Äëÿ âñåõ õðî ìî ñîì, íå ñó ùèõ ìó òà öèþ
CFTRde le2,3(21kb) áûë õà ðàê òå ðåí àë ëåëü 22; ðàç ëè ÷èå
â ðàñ ïðå äå ëå íèè àë ëå ëåé ñ íîð ìà ëü íû ìè õðî ìî ñî ìà ìè
íå áû ëî äî ñòî âåð íûì.

Äëÿ äè íóê ëå î òèä íî ãî GT-ïî ëè ìîð ôèç ìà D7S677
èí ò ðî íà 1 íà ìè âû ÿâ ëå íî 10 àë ëå ëåé, âêëþ ÷àÿ «íó ëå -
âîé». Ìû ïðåä ïî ëî æè ëè âî âëå ÷å íèå ýòî ãî ëî êó ñà â îá -
ëàñòü äå ëå öèè 21 ò.ï.í. Äåé ñò âè òå ëü íî, â ñëó ÷à ÿõ ãî ìî -
çè ãîò ïî ìó òà öèè CFTRde le2,3(21kb) ìû ôèê ñè ðî âà ëè
îò ñóò ñò âèå ôðàã ìåí òà, à âñå ãå òå ðî çè ãî òû áû ëè ãå ìè çè -
ãîò íû ìè ïî ëî êó ñó D7S677. Ñðå äè èñ ñëå äî âàí íûõ íà ìè
íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì, ñà ìûé ÷à ñ òûé àë ëåëü 279 ñî ñòà -
âèë 46,3%; âòî ðûì ïî ÷à ñ òî òå áûë àë ëåëü 285 — 16,2%.
Ñ ÷à ñ òî òîé áî ëåå 5% âû ÿâ ëå íû åùå òðè àë ëå ëÿ: 289
(10,3%), 291 (8,8%) è 281 (7,4%). Åäèí ñò âåí íûé àë ëåëü
275 îá íà ðó æåí â åâ ðî ïåî èä íîé ñå ìüå (äåä, îòåö, ñûí) èç
ã. Íî âî ñè áèð ñêà. Â õðî ìî ñî ìàõ ñ ìó òà öèåé F508del âû -
ÿâ ëåí, ïðå è ìó ùå ñò âåí íî, àë ëåëü 285: 29/31 õðî ìî ñîì,
÷òî ñî ñòà âè ëî 93,6%. Ïî îä íîé õðî ìî ñî ìå â ýòîé ãðóï ïå
íàé äå íû ñ àë ëå ëåì 283 è 287 (ïî 3,2% ñî îò âåò ñò âåí íî).
Ðàç ëè ÷èå â ÷à ñ òî òàõ àë ëå ëåé D7S677 ìåæ äó íîð ìà ëü íû -
ìè è õðî ìî ñî ìà ìè ñ ìó òà öèåé F508del äî ñòî âåð íûì
(p<0,001). Äëÿ õðî ìî ñîì ñ ìóòàöèåé CFTRde le2,3(21kb)
áû ëà õà ðàê òåð íà äå ëå öèÿ ëî êó ñà D7S677, ÷òî äî ñòî âåð íî 
îò ëè ÷à ëî èõ îò íîð ìà ëü íûõ (p<0,001) è F508del-íå ñó -
ùèõ õðî ìî ñîì (p<0,001).

Â ëî êó ñå òåò ðà íóê ëå î òèä íî ãî GATT-ïî ëè ìîð ôèç ìà
èí ò ðî íà 6 — IVS6a(GATT)n âû ÿâ ëå íû äâà àë ëå ëÿ. Ñðå äè 
íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì àë ëåëü 7 ïðå îá ëà äàë ñ ÷à ñ òî òîé
80,9%. ×à ñ òî òà àë ëå ëÿ 6 ñî ñòà âè ëà îñòà ëü íûå 19,1%. Âñå
èñ ñëå äî âàí íûå íà ìè õðî ìî ñî ìû ñ ìó òà öèåé F508del ñî -
äåð æà ëè àë ëåëü 6, ÷òî äî ñòî âåð íî îò ëè ÷à ëîñü îò ðàñ ïðå -
äå ëå íèÿ àë ëå ëåé â íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñî ìàõ (p<0,001) è
õðî ìî ñî ìàõ ñ ìó òà öèåé CFTRde le2,3(21kb) (p<0,001). Âî 
âñåõ õðî ìî ñî ìàõ ñ ìó òà öèåé CFTRde le2,3(21kb) ïðè ñóò -
ñò âî âàë àë ëåëü 7; ðàç ëè ÷èå ñ íîð ìà ëü íû ìè õðî ìî ñî ìà -
ìè ïî ÷à ñ òî òàì àë ëå ëåé IVS6a(GATT)n íå áû ëî äî ñòî -
âåð íûì.

Â íà øå èñ ñëå äî âà íèå áû ëè âêëþ ÷å íû äâà ïî ëè ìîð -
ô íûõ ëî êó ñà èí ò ðî íà 8 (9): ïåð âûé áëîê GT/CA-ïî âòî -
ðîâ — IVS8(GT)n è âòî ðîé áëîê — (TG)mTn, ñî ñòî ÿ ùèé 
èç TG-ïî âòî ðîâ è ïî ñëå äó þ ùå ãî ïî ëè-T-ïî ëè ìîð ôèç -
ìà íà ãðà íè öå ñ ýê çî íîì 9 (10). Ïî ëó ÷åí íûå íà ìè äàí -
íûå ñâè äå òå ëü ñò âó þò î ïðå îá ëà äà íèè àë ëå ëåé 16 è 17
â ëî êó ñå IVS8(GT)n ñðå äè íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì ñ ÷à ñ -
òî òîé 60,9 è 26,3% ñî îò âåò ñò âåí íî. Òðå òü èì ïî ÷à ñ òî òå
áûë àë ëåëü 23 ñ ÷à ñ òî òîé 6,8%. Îñòà ëü íûå àë ëå ëè áû ëè

ðåä êè ìè. Èñ ñëå äî âàí íûå íà ìè ìó òàí ò íûå õðî ìî ñî ìû,
ñî äåð æà ùèå ìó òà öèþ F508del, ðàç ëè ÷à ëèñü ïî àë ëå ëÿì
IVS8(GT)n: â 60,0% íàé äåí àë ëåëü 17, â 36,7% — àë ëåëü
23. Â îä íîé F508del-õðî ìî ñî ìå, ïðè íàä ëå æà ùåé ðå áåí -
êó ñ ÌÂ, îá íà ðó æåí ìà òå ðèí ñêèé àë ëåëü 24, íå âñòðå -
÷åí íûé íà ìè â íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñî ìàõ. Ðàñ ïðå äå ëå íèå 
àë ëå ëåé IVS8(GT)n â õðî ìî ñî ìàõ ñ ìó òà öèåé F508del
èìå ëî äî ñòî âåð íîå îò ëè ÷èå îò íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì
(p<0,001) è õðî ìî ñîì ñ ìó òà öèåé CFTRde le2,3(21kb)
(p<0,001). Âî âñåõ õðî ìî ñî ìàõ ñ ìó òà öèåé
CFTRdele2,3(21kb) íàé äåí àë ëåëü 16, è òà êèå ìó òàí ò íûå
õðî ìî ñî ìû äî ñòî âåð íî íå îò ëè ÷à ëèñü îò íîð ìà ëü íûõ
õðî ìî ñîì ïî ðàñ ïðå äå ëå íèþ àë ëå ëåé IVS8(GT)n.

Ðå çó ëü òà òû èñ ñëå äî âà íèÿ ïî ëè ìîð ôèç ìà (TG)mTn
IVS8 â íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñî ìàõ äå ìîí ñò ðè ðó þò ïðå îá -
ëà äà íèå àë ëå ëü íî ãî âà ðè àí òà 7T-11TG — 47,0%. Ñëå äó -
þ ùè ìè ïî ðàñ ïðî ñòðà íåí íî ñòè áû ëè 7T-10TG — 21,6%
è 7T-12TG — 17,2%. Àë ëåëü 9T ïðåä ñòàâ ëåí, ïðå è ìó ùå -
ñò âåí íî, â êîì áè íà öèè ñ àë ëå ëåì 10TG, à 5T — c 11TG.
Âî âñåõ õðî ìî ñî ìàõ ñ ìó òà öèåé F508del íàé äåí èñê ëþ -
÷è òå ëü íî àë ëå ëü íûé âà ðè àíò 9Ò-10TG, ÷òî äî ñòî âåð íî
îò ëè ÷à ëîñü îò ðàñ ïðå äå ëå íèÿ àë ëå ëåé â íîð ìà ëü íûõ
õðî ìî ñî ìàõ (p<0,001) è õðî ìî ñî ìàõ
ñ CFTRdele2,3(21kb) (p<0,001). Âñå õðî ìî ñî ìû ñ ìó òà -
öèåé CFTRde le2,3(21kb) ñî äåð æà ëè âà ðè àíò 7T-11TG, è
äî ñòî âåð íî íå îò ëè ÷à ëèñü îò íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì.

Â èí ò ðî íå 17b (20) èìå þò ñÿ äâà òè ïà äè íóê ëå î òè äûõ
ïî âòî ðîâ: TA è CA. Íà ìè áûë èñ ñëå äî âàí ëî êóñ CA-ïî -
âòî ðîâ — IVS17b(CA)n; â íåì áû ëî îá íà ðó æå íî 8 àë ëå -
ëåé. Ïî ÷à ñ òî òå ïðå îá ëà äà ëè äâà àë ëå ëÿ: 13 — 64,4% è 17
— 24,4%. Â 5,9% õðî ìî ñîì íàé äåí àë ëåëü 11, îñòà ëü íûå
ìè íîð íûå àë ëå ëè âû ÿâ ëå íû â 1—2 ñëó ÷à ÿõ. Õðî ìî ñî ìû
ñ ìó òà öèåé F508del íå ñëè àë ëåëü 13 â 29 ñëó ÷à ÿõ (96,7%).
Îä íà õðî ìî ñî ìà (äåä, îòåö, ðå áå íîê ñ ÌÂ) ñî äåð æà ëà àë -
ëåëü 17 (3,3%). Îò ëè ÷èå õðî ìî ñîì ñ ìó òà öèåé F508del îò
íîð ìà ëü íûõ ïî IVS17b(CA)n íå äî ñòè ãà ëî ïî ðî ãà äî ñòî -
âåð íî ñòè. Èçó ÷åí íûå íà ìè õðî ìî ñî ìû ñ ìó òà öèåé
CFTRde le2,3(21kb), íå ñëè àë ëåëü 13 â 5/7 ñëó ÷à ÿõ (71,4%)
è àë ëåëü 17 — â 2/7 (28,6%), ÷òî òàê æå íå ðàç ëè ÷à ëîñü äî -
ñòî âåð íî ñ ðàñ ïðå äå ëå íè åì àë ëå ëåé IVS17b(CA)n â íîð -
ìà ëü íûõ õðî ìî ñî ìàõ. Ìåæ äó ñî áîé ãðóï ïû ñ ðàç íû ìè
ìó òà öè ÿ ìè ðàç ëè ÷à ëèñü äî ñòî âåð íî (p<0,05).

Â õî äå àíà ëè çà âíå ãåí íî ãî CA/GT-ìèê ðî ñà òåë ëè òà
D7S486 (òàáë. 1) ìû îá íà ðó æè ëè íå î áû÷ íóþ èç ìåí ÷è -
âîñòü äàí íî ãî ëî êó ñà. Âû ÿâ ëå íî 14 àë ëå ëåé ñ ðàç íè öåé
â 1 èëè 2 ï.í. Ïðè ñî ÷å òà íèè â ãå íî òè ïå «÷åò íûõ» è «íå -
÷åò íûõ» àë ëå ëåé ôîð ìà ïè êîâ áû ëà õó æå, ÷åì â ñëó ÷àå
ñî ÷å òà íèÿ òî ëü êî «÷åò íûõ» èëè òî ëü êî «íå ÷åò íûõ», îñî -
áåí íî, ïðè êîì áè íà öèè àë ëå ëåé ñ ðàç íè öåé â 1 ï.í. Ãå -
íî òè ïè ðî âà íèå äàí íî ãî ëî êó ñà ïî òðå áî âà ëî áî ëü øå
âñå ãî ïî âòîð íî ñòåé. Ãå òå ðî çè ãîò íûå ãå íî òè ïû ñ ðàç íè -
öåé ôðàã ìåí òîâ â 1 ï.í. íå îá õî äè ìî èí òåð ï ðå òè ðî âàòü
ñ îñòî ðîæ íî ñòüþ. Â äâóõ ñå ìü ÿõ ìû ïåð âî íà ÷à ëü íî
ïðåä ïî ëà ãà ëè ìó òà öèþ íà 1 ï.í. Îä íà êî ïðî âå ðî÷ íûå
ïî âòîð íûå èñ ñëå äî âà íèÿ ïî êà çà ëè, ÷òî èìå åò ìåñ òî èç -
ìå íå íèå ôîð ìû ïè êà è ñöåï ëå íèå íå íà ðó øà åò ñÿ.
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Ñðå äè íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì â ëî êó ñå D7S486 íàè -
áî ëåå ÷à ñ òî âñòðå ÷à ëèñü äâà àë ëå ëÿ 142 (27,8%) è 135
(19,5%). Ñ ÷à ñ òî òîé 11,3% âû ÿâ ëåí àë ëåëü 139, ïî 8,3%
— àë ëå ëè 137, 144, è 146. Òðè è áî ëåå õðî ìî ñî ìû íàé äå -
íû ñ àë ëå ëÿ ìè 148 (5,3%), 143 (3,8%) è 140 (2,3%).
Îñòàëü íûå àë ëå ëè îá íà ðó æå íû â 1—2 ñëó ÷à ÿõ. Õðî ìî ñî -
ìû, íå ñó ùèå ìó òà öèþ F508del áû ëè äî ñòà òî÷ íî ïî ëè -
ìîð ô íû ïî äàí íî ìó ìàð êå ðó. Ñðå äè íèõ âû ÿâ ëå íî 9 àë -
ëå ëåé. Ðàñ ïðå äå ëå íèå ÷à ñ òîò àë ëå ëåé D7S486 ñðå äè õðî -
ìî ñîì ñ ìó òà öèåé F508del áû ëî èíûì, ÷åì ñðå äè íîð ìà -
ëü íûõ õðî ìî ñîì (p<0,01). Ñà ìûì ÷à ñ òûì àë ëå ëåì ñðå äè
õðî ìî ñîì, íå ñó ùèõ ìó òà öèþ F508del, êàê è äëÿ íîð ìà -
ëü íûõ õðî ìî ñîì áûë àë ëåëü 142 (35,5%), âòî ðûì ïî ÷à ñ -
òî òå — àë ëåëü 146 — 25,8%, êî òî ðûé â íîð ìå ñî ñòàâ ëÿ åò
òî ëü êî 8,3%. Àë ëåëü 135, ÿâ ëÿ þ ùèé ñÿ âòî ðûì ïî ÷à ñ òî -
òå äëÿ íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì, çà ôèê ñè ðî âàí òî ëü êî
â îä íîé F508del-õðî ìî ñî ìå (3,2%).

Õðî ìî ñî ìû, íå ñó ùèå ìó òà öèþ CFTRde le2,3(21kb),
òàê æå îá íà ðó æè ëè ïî ëè ìîð ôèçì ëî êó ñà D7S486: äëÿ
7 õðî ìî ñîì îá íà ðó æå íî ïÿòü àë ëå ëåé. Ðàñ ïðå äå ëå íèå àë -
ëå ëåé D7S486 â õðî ìî ñî ìàõ ñ ìó òà öèåé CFTRde le2,3(21kb) 
èìå ëî äî ñòî âåð íîå ðàç ëè ÷èå ñ íîð ìà ëü íû ìè õðî ìî ñî ìà -
ìè (p<0,001). Àë ëåëü 143 áûë õà ðàê òå ðåí äëÿ òðåõ õðî ìî -
ñîì ñ ìó òà öèåé CFTRde le2,3(21kb), ÷òî ñî ñòà âè ëî 42,9%,
â òî âðåìÿ êàê äëÿ íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì òà êîé àë ëåëü
íàé äåí òî ëü êî â 3,8%, à äëÿ F508del-õðî ìî ñîì — â 6,5%.
Îò ëè ÷èå F508del-õðî ìî ñîì îò CFTRde le2,3(21kb)-õðî ìî -
ñîì íå äî ñòèã ëî ñòà òè ñòè ÷å ñêîé çíà ÷è ìî ñòè.

Ïðè èñ ñëå äî âà íèè âíå ãåí íî ãî CA/GT-ìàð êå ðà
D7S655 ìû îá íà ðó æè ëè 10 àë ëå ëåé. Â íîð ìà ëü íûõ õðî -
ìî ñî ìàõ ïî ÷à ñ òî òå äî ìè íè ðî âàë àë ëåëü 159 — 54,8%.

Áî ëåå 10 ñëó ÷à åâ îá íà ðó æå íî äëÿ àë ëå ëåé 177 (17,8%),
173 (10,4%) è 169 (8,9%). Àë ëåëü 175 âû ÿâ ëåí â 5 õðî ìî -
ñî ìàõ (3,7%), îñòà ëü íûå àë ëå ëè íàé äå íû â åäè íè÷ íûõ
ñëó ÷à ÿõ. Õðî ìî ñî ìû ñ ìó òà öèåé F508del ïðî ÿ âè ëè
øèðîêèé ïî ëè ìîð ôèçì â ëî êó ñå D7S655, îä íà êî ðàñ ïðå -
äå ëå íèå ÷à ñ òîò àë ëå ëåé áû ëî ñõîä íûì ñ íîð ìà ëü íû ìè
õðî ìî ñî ìà ìè (ðàç ëè ÷èå íå äî ñòî âåð íî). Ñà ìû ìè ÷à ñ òû -
ìè ñðå äè F508del-õðî ìî ñîì, êàê è â íîð ìà ëü íûõ õðî ìî -
ñî ìàõ, áû ëè àë ëå ëè 159 è 177 (61,3 è 12,9%). Õðî ìî ñî ìû
ñ ìó òà öèåé CFTRde le2,3(21kb) ñî äåð æà ëè àë ëåëü 169 â 6/7 
ñëó ÷à åâ, ÷òî ñî ñòà âè ëî 85,7%, â òî âðåìÿ êàê â íîð ìà ëü -
íûõ õðî ìî ñî ìàõ è F508del-õðî ìî ñî ìàõ àë ëåëü 169 âñòðå -
òèë ñÿ òî ëü êî â 8,9 è 9,7% ñî îò âåò ñò âåí íî. Òà êîå ðàñ ïðå -
äå ëå íèå àë ëå ëåé D7S655 äî ñòî âåð íî îò ëè ÷à ëî õðî ìî ñî ìû 
ñ ìó òà öèåé CFTRde le2,3(21kb) îò íîð ìà ëü íûõ (p<0,001) è 
F508del-íå ñó ùèõ õðî ìî ñîì (p<0,01).

Äëÿ âñåõ èñ ñëå äî âàí íûõ STR-ìàð êå ðîâ áûë ðàñ ñ÷è -
òàí óðî âåíü ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè íà îñíî âà íèè ÷èñ ëà ãî ìî -
çè ãîò íûõ íå ðîä ñò âåí íûõ ëèö (òàáë. 2). Ðàñ ÷å òû ãå òå ðî -
çè ãîò íî ñòè ïðî èç âî äè ëè äëÿ ãðóï ïû ãå íî òè ïîâ íî ñè òå -
ëåé ìó òà öèè F508del èëè CFTRde le2,3(21kb), êî òî ðóþ
ñî ñòà âè ëè, ïðå è ìó ùå ñò âåí íî, ðî äè òå ëè áî ëü íûõ ÌÂ äå -
òåé (N = 24); ãðóï ïû ãå íî òè ïîâ áåç ìó òà öèé (N = 35) è
ãðóï ïû ãî ìî çè ãîò ïî ìó òà öèè F508del èëè CFTRde -
le2,3(21kb), êî òî ðóþ ñî ñòà âè ëè áî ëü íûå ÌÂ (N = 15).

Ïðåä ñòàâ ëåí íûå â òàáë. 2 äàí íûå äå ìîí ñò ðè ðó þò äî -
ñòà òî÷ íî âû ñî êèé óðî âåíü ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè ïî èñ ñëå äî -
âàí íûì ìàð êå ðàì äëÿ ëèö ñ íîð ìà ëü íû ìè õðî ìî ñî ìà ìè 
è ãå òå ðî çè ãîò ïî ìó òà öèè. Ìàê ñè ìà ëü íîå çíà ÷å íèå ãå òå -
ðî çè ãîò íî ñòè ïî ëó ÷å íî äëÿ âíå ãåí íî ãî ìàð êå ðà D7S486: 
95,8% äëÿ íî ñè òå ëåé è 82,9% äëÿ íîð ìû. Ñëå äó þ ùè ìè
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Òàá ëè öà 2
×èñ ëî àë ëå ëåé è óðî âåíü ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè (%) äëÿ âíóò ðè ãåí íûõ è âíå ãåí íûõ STR-ìàð êå ðîâ 

â îá ðàç öàõ ñ ðàç íûì ãå íî òè ïîì â îò íî øå íèè ìó òà öèé F508del è CFTRde le2,3(21kb)

STR-ìàð êåð ×èñ ëî àë ëå ëåé Ãå íî òèï ïî ìó òà öèè

Íîð ìà (1), N = 35 Íî ñè òå ëè (2), N = 24 Ãî ìî çè ãî òû (3), N = 15

Âíóò ðè ãåí íûå ìàð êå ðû

IVS1(CA)n 9 77,1 75,03 0,01,2

D7S677 10 68,6 79,23 13,31,2

IVS6(GATT)n 2 28,6 66,71,3 0,01,2

IVS8(GT)n 8 51,4 79,23 40,02

IVS8(TG)m 4 57,1 41,73 0,01,2

IVS8 Tn 3 25,7 75,01,3 0,01,2

IVS17b(CA)n 8 42,9 29,2 13,31

Ñðåä íåå 50,2 63,73 9,51,2,*

Âíå ãåí íûå ìàð êå ðû

D7S486 14 82,9 95,83 60,02

D7S655 10 65,7 70,8 60,0

Ñðåä íåå 74,3 83,3 60,0*

Ïðè ìå ÷à íèå. Îáî çíà ÷å íèÿ äî ñòî âåð íûõ ðàç ëè ÷èé â òàá ëè öå: 1 — ñ ãðóï ïîé «Íîð ìà», 2 — ñ ãðóï ïîé «Íî ñè òå ëè»,
3 — ñ ãðóï ïîé «Ãî ìî çè ãî òû», * — ìåæ äó âíóò ðè ãåí íû ìè è âíå ãåí íû ìè STR-ìàð êå ðà ìè âíóò ðè ãðóï ïû.



ïî óðîâ íþ ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè áû ëè ìèê ðî ñà òåë ëè òû èí ò -
ðî íà 1: IVS1(CA)n (75,0 è 77,1%) è D7S677 (79,2 è
68,6%). Çíà ÷å íèÿ ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè ïî íå êî òî ðûì
STR-ìàð êå ðàì äëÿ íî ñè òå ëåé áû ëè âûøå, ÷åì äëÿ íîð -
ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì. Îä íà êî äî ñòî âåð íîé òà êàÿ çà êî íî -
ìåð íîñòü áû ëà òî ëü êî äëÿ ìàð êå ðîâ IVS6a(GATT)n
(p<0,01) è ïî ëè-Ò-ïî ëè ìîð ôèç ìà IVS8 (p<0,001).

Ãî ìî çè ãî òû ïî ìó òà öèè F508del èëè CFTRde -
le2,3(21kb) äå ìîí ñò ðè ðó þò âû ñî êèé óðî âåíü ñõîä ñò âà —
êîí êîð äàí ò íî ñòè — ìó òàí ò íûõ õðî ìî ñîì ïðàê òè ÷å ñêè
ïî âñåì èñ ñëå äî âàí íûì STR-ìàð êå ðàì. Êîí êîð äàí ò -
íîñòü äëÿ ìó òàí ò íûõ õðî ìî ñîì ïî âíóò ðè ãåí íûì ìàð êå -
ðàì ñî ñòà âè ëà â ñðåä íåì 90,5%, à ïî ÷å òû ðåì ìàð êå ðàì — 
100%. Îò ëè ÷èå ìó òàí ò íûõ ãî ìî çè ãîò îò íîð ìà ëü íûõ õðî -
ìî ñîì è íî ñè òå ëåé ïî óðîâ íþ ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè áû ëî äî -
ñòî âåð íûì ïðàê òè ÷å ñêè ïî âñåì èñ ñëå äî âàí íûì ëî êó -
ñàì, à òàê æå ñðåä íå ìó çíà ÷å íèþ ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè äëÿ
âñåõ èçó ÷åí íûõ âíóò ðè ãåí íûõ ìàð êå ðîâ (p<0,01). Ñðå äè
èçó ÷åí íûõ âíóò ðè ãåí íûõ ìàð êå ðîâ ãå òå ðî çè ãîò íîñòü âû -
ÿâ ëå íà äëÿ IVS8(GT)n — 40% è, â ìå íü øåé ñòå ïå íè, äëÿ
IVS17b(CA)n è D7S677 (ïî 13,3%).

Ïî âíå ãåí íûì ìàð êå ðàì D7S486 è D7S655 ÷à ñ òî òà
ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè äëÿ ãî ìî çè ãîò ïî ìó òà öèè F508del èëè
CFTRde le2,3(21kb) ñî ñòà âè ëà ïî 60,0%. Ïî êà çà òåëü ãå òå -
ðî çè ãîò íî ñòè ïî ëî êó ñó D7S486 äëÿ ãî ìî çè ãîò ïî ìó òà -
öèè áûë äî ñòî âåð íî íè æå, ÷åì ó íî ñè òå ëåé (p<0,01).

Ñðàâ íå íèå âíóò ðè ãåí íûõ è âíå ãåí íûõ ìàð êå ðîâ äå -
ìîí ñò ðè ðó åò, ÷òî â ãðóï ïå ãî ìî çè ãîò ïî ìó òà öèè âíóò -
ðè ãåí íûå ìàð êå ðû äî ñòî âåð íî îò ëè ÷à ëèñü îò âíå ãåí íûõ 
ïî ñðåä íå ìó çíà ÷å íèþ ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè: 9,5% ïðî òèâ
60,0% (p<0,01).

Íà ìè áû ëè ïðî à íà ëè çè ðî âà íû ãàï ëî òè ïû íîð ìà ëü -
íûõ è ìó òàí ò íûõ õðî ìî ñîì. Íàè áî ëåå ÷à ñ òûå — òè ïè÷ -
íûå — ãàï ëî òè ïû ìó òàí ò íûõ õðî ìî ñîì ïî âíóò ðè ãåí -
íûì ìàð êå ðàì ñî îò âåò ñò âî âà ëè äàí íûì, îò ðà æåí íûì íà 
ðèñ. 1. Ïðåä ñòàâ ëåí íûå íà ðèñ. 1 âíóò ðè ãåí íûå ãàï ëî òè -
ïû ìî ãóò áûòü äî ïîë íå íû ñïå öè ôè ÷å ñêè ìè àë ëå ëÿ ìè
ëî êó ñîâ D7S677 è IVS8(TG)mTn.

Ñïå öè ôè÷ íûé äëÿ õðî ìî ñîì ñ ìó òà öèåé F508del ãàï ëî -
òèï â ëî êó ñå D7S677, ñî äåð æàë àë ëåëü 285, à â ëî êó ñå
IVS8(TG)mTn — 9T-10TG è áûë õà ðàê òå ðåí äëÿ 27 èç
30 õðî ìî ñîì (90,0%). Â íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñî ìàõ
F508del-òè ïè÷ íûé ãàï ëî òèï ñ ó÷å òîì âñåõ èçó ÷åí íûõ âíóò -
ðè ãåí íûõ ëî êó ñîâ íàé äåí â 6/138 õðî ìî ñîì, ÷òî ñî ñòà âè ëî
4,3%. Âñå ýòè õðî ìî ñî ìû ïðè íàä ëå æà ëè åâ ðî ïåî è äàì, ïðî -
æè âà þ ùèì â Êðàñ íî ÿð ñêîì êðàå. Ïðè ýòîì â ëî êó ñå
IVS8(GT)n âî âñåõ íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñî ìàõ ñ F508del-ñïå -
öè ôè÷ íûì ãàï ëî òè ïîì áûë àë ëåëü 23, â òî âðå ìÿ êàê â ìó -
òàí ò íûõ õðî ìî ñî ìàõ îí ñî ñòàâ ëÿë òî ëü êî 40%.

Òè ïè÷ íûé CFTRde le2,3(21kb)-ãàï ëî òèï âêëþ ÷àë àë -
ëå ëü íûé âà ðè àíò 7T-11TG â ëî êó ñå IVS8(TG)mTn è áûë
õà ðàê òå ðåí äëÿ âñåõ èñ ñëå äî âàí íûõ
CFTRdele2,3(21kb)-õðî ìî ñîì (100%). Â íîð ìà ëü íûõ
õðî ìî ñî ìàõ òà êîé ãàï ëî òèï íàé äåí â 28/138 õðî ìî ñîì
— 20,3%. Â ëî êó ñå D7S677 íîð ìà ëü íûå õðî ìî ñî ìû
ñ CFTRde le2,3(21kb)-òè ïè÷ íûì ãàï ëî òè ïîì ñî äåð æà ëè

àë ëåëü 279. Â íà øåì èñ ñëå äî âà íèè îá íà ðó æå íî ñïå öè -
ôè ÷å ñêîå ñöåï ëå íèå ìó òà öèè CFTRde le2,3(21kb) ñ àë ëå -
ëåì 169 âíå ãåí íî ãî ëî êó ñà D7S655. Ïî ý òî ìó ìû ïðî à íà -
ëè çè ðî âà ëè ÷èñ ëî CFTRde le2,3(21kb)-òè ïè÷ íûõ ãàï ëî -
òè ïîâ, ñî äåð æà ùèõ àë ëåëü 169 ëî êó ñà D7S655. Ñðå äè
íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì íàé äå íî äâå ñ òà êèì ãàï ëî òè ïîì, 
÷òî ñî ñòà âè ëî 1,4% (îáå ïðè íàä ëå æà ëè åâ ðî ïåî èä íûì
ñå ìü ÿì èç ã. Êðàñ íî ÿð ñêà è ã. Óëàí-Óäý).

Âû ñî êàÿ ñòå ïåíü ñõîä ñò âà ìåæ äó ìó òàí ò íû ìè õðî -
ìî ñî ìà ìè, îáó ñëîâ ëåí íàÿ èõ ïðè íàä ëåæ íî ñòüþ ê îä íî -
ìó ãàï ëî òè ïó, èìå åò âàæ íîå çíà ÷å íèå äëÿ äî ðî äî âîé
äèà ãíî ñ òè êè. Â òàáë. 3 ïðåä ñòàâ ëå íû ïðè ìå ðû äâóõ ñëó -
÷à åâ ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè ÌÂ. Â êëè íè ÷å ñêèõ
ñëó ÷à ÿõ áû ëî èñ ïî ëü çî âà íî ðàç íîå ÷èñ ëî STR-ìàð êå -
ðîâ, íî â õî äå íà ñòî ÿ ùå ãî èñ ñëå äî âà íèÿ áû ëè ïðî òå ñ òè -
ðî âà íû âñå ëî êó ñû.

Â ïåð âîé ñå ìüå ãå íî òèï ðå áåí êà ñ ÌÂ
(F508del/F508del) äå ìîí ñò ðè ðó åò ãî ìî çè ãîò íîå ñî ñòî ÿ -
íèå íå òî ëü êî ïî ìó òà öèè, íî è ïî âñåì èçó ÷åí íûì
âíóò ðè ãåí íûì ìàð êå ðàì. Îò öîâ ñêàÿ è ìà òå ðèí ñêàÿ ìó -
òàí ò íûå õðî ìî ñî ìû (11.1 è 11.2) ñî äåð æà ëè òè ïè÷ íûé
F508del-ãàï ëî òèï ïî âíóò ðè ãåí íûì ìàð êå ðàì. Â îá ðàç -
öå ïëî äà âû ÿâ ëåí ãå òå ðî çè ãîò íûé ñòà òóñ ïî ìó òà öèè.
Ðàç ëè ÷èòü ìà òå ðèí ñêîå èëè îò öîâ ñêîå ïðî èñ õîæ äå íèå
ìó òàí ò íîé õðî ìî ñî ìû ïî âíóò ðè ãåí íûì ìàð êå ðàì áû ëî 
íå âîç ìîæ íî. Íîð ìà ëü íàÿ õðî ìî ñî ìà (11.4) óíà ñëå äî âà -
íà îò ìà òå ðè, î ÷åì ñâè äå òå ëü ñò âó þò âíóò ðè ãåí íûå ìàð -
êå ðû èí ò ðî íîâ 1, 8 (GT)n è 17b. Åñ ëè ïðè íÿòü âî âíè ìà -
íèå òî ëü êî âíóò ðè ãåí íûå ìàð êå ðû, ðå çó ëü òàò òå ñ òè ðî âà -
íèÿ ïëî äà ìî æåò ÿâ ëÿ òü ñÿ ðå çó ëü òà òîì êîí òà ìè íà öèè
ãî ìî çè ãîò íî ãî ïî ìó òà öèè ïëî äà (11.1/11.2) áèî ìà òå ðè -
à ëîì ìà òå ðè (11.2/11.4) è, ñî îò âåò ñò âåí íî, îøè áî÷ íî ãî
çà êëþ ÷å íèÿ î ãå òå ðî çè ãîò íîì ñòà òó ñå ïëî äà. Âíå ãåí íûå
ìàð êå ðû D7S486 è D7S655 äëÿ äàí íîé ñå ìüè èí ôîð ìà -
òèâ íû íå òî ëü êî â îò íî øå íèè ìó òà öèè, íî è ïî êà çû âà -
þò, ÷òî ìó òàí ò íàÿ õðî ìî ñî ìà (11.1) èìåí íî îò öîâ ñêî ãî
ïðî èñ õîæ äå íèÿ.

Âî âòî ðîé ñå ìüå ÌÂ ðå áåí êà ñâÿ çàí ñ ãî ìî çè ãîò íûì
ãå íî òè ïîì ïî ìó òà öèè CFTRde le2,3(21kb). Îò öîâ ñêàÿ è
ìà òå ðèí ñêàÿ ìó òàí ò íûå õðî ìî ñî ìû (36.1 è 36.2) èìå þò
òè ïè÷ íûé âíóò ðè ãåí íûé ãàï ëî òèï, õà ðàê òåð íûé äëÿ
CFTRde le2,3(21kb)-ñî äåð æà ùèõ õðî ìî ñîì. Ïî áî ëü -
øèí ñò âó âíóò ðè ãåí íûõ ìàð êå ðîâ, ýòîò ãàï ëî òèï íå
òîëü êî íå ïî çâî ëÿ åò ðàç ëè ÷èòü ìà òå ðèí ñêîå è îò öîâ ñêîå 
ïðî èñ õîæ äå íèå ìó òàí ò íûõ õðî ìî ñîì, íî è íå äà åò âîç -
ìîæ íî ñòè îò ëè ÷èòü ìó òàí ò íóþ õðî ìî ñî ìó îò íîð ìà ëü -
íîé, èíà ÷å ãî âî ðÿ, ïðå äî ïðå äå ëÿ åò íå èí ôîð ìà òèâ íîñòü. 
Â îá ðàç öå ïëî äà-íî ñè òå ëÿ äå ëå öèè òî ëü êî äâà âíóò ðè -
ãåí íûõ ìàð êå ðà ïî çâî ëÿ þò ñó äèòü î íà ëè ÷èè íîð ìà ëü -
íîé õðî ìî ñî ìû — D7S677 è IVS1(CA)n. Ïðè ýòîì
IVS1(CA)n ñâè äå òå ëü ñò âó åò îá îò öîâ ñêîì ïðî èñ õîæ äå -
íèè íîð ìà ëü íîé õðî ìî ñî ìû (àë ëåëü 23). Âíå ãåí íûå
ìàð êå ðû âíî ñÿò äî ïîë íè òå ëü íóþ èí ôîð ìà öèþ, ïîä -
òâåð æ äà þ ùóþ íà ëè ÷èå íîð ìà ëü íîé îò öîâ ñêîé (àë ëåëü
159 â ëî êó ñå D7S655) è ìó òàí ò íîé ìà òå ðèí ñêîé õðî ìî -
ñî ìû (àë ëåëü 142 â ëî êó ñå D7S486).
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Îá ñóæ äå íèå

Â ðå çó ëü òà òå ïðî âå äåí íî ãî íà ìè èñ ñëå äî âà íèÿ ïðî -
àíà ëè çè ðî âà íû ÷à ñ òî òû àë ëå ëåé ïî ëè ìîð ô íûõ âíóò ðè -
ãåí íûõ è âíå ãåí íûõ STR-ìàð êå ðîâ ãå íà CFTR íîð ìà ëü -
íûõ è ìó òàí ò íûõ õðî ìî ñîì. Ïî ëó ÷åí íûå íà ìè ÷à ñ òî òû
âíóò ðè ãåí íûõ ìàð êå ðîâ äëÿ íîð ìà ëü íûõ è ìó òàí ò íûõ
õðî ìî ñîì ñî ïî ñòà âè ìû ñ äàí íû ìè, ïî ëó ÷åí íû ìè äðó -
ãè ìè îòå ÷å ñò âåí íû ìè àâ òî ðà ìè ïî îñíîâ íî ìó íà áî ðó
âíóò ðè ãåí íûõ ìàð êå ðîâ [6, 7, 8].

Íîð ìà ëü íûå õðî ìî ñî ìû, èçó ÷åí íûå â íà ñòî ÿ ùåì
èñ ñëå äî âà íèè, áû ëè äî ñòà òî÷ íî ïî ëè ìîð ô íû ïî âñåì
èñ ñëå äî âàí íûì âíóò ðè- è âíå ãåí íûì ìàð êå ðàì. Â íîð -
ìà ëü íûõ õðî ìî ñî ìàõ ÷à ñ òî òà ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè ïî
STR-ìàð êå ðàì âà ðü è ðî âà ëà îò 25,7% (IVS8Tn) äî 82,9%

(D7S486). Ñëå äó åò îò ìå òèòü, ÷òî èñ ïî ëü çî âà íèå òåð ìè íà 

«íîð ìà ëü íûå õðî ìî ñî ìû» ïðåä ïî ëà ãà åò îïðå äå ëåí íîå

äî ïó ùå íèå, ïî ñêî ëü êó, íå ñìîò ðÿ íà îò ñóò ñò âèå ÷à ñ òûõ

ìó òà öèé è ïðè íàä ëåæ íîñòü ëè öàì áåç êëè íè ÷å ñêèõ ïðè -

çíà êîâ ÌÂ, íî ñè òå ëü ñò âî â êà êîé-ëè áî õðî ìî ñî ìå ðåä -

êîé ìó òà öèè â ñå ìü ÿõ áåç ÌÂ íå ëü çÿ èñê ëþ ÷èòü. Òåì íå

ìå íåå, ýòè õðî ìî ñî ìû áû ëè àëü òåð íà òèâ íû õðî ìî ñî -

ìàì, íå ñó ùèì ìó òà öèè F508del è CFTRde le2,3(21kb).

Íà øè äàí íûå ïî ÷à ñ òî òàì àë ëå ëåé IVS1(CA)n,

IVS8(GT)n, IVS6a(GATT)n è IVS17b(CA)n â íîð ìà ëü íûõ 

õðî ìî ñî ìàõ äî ñòà òî÷ íî õî ðî øî ñîâ ïà ëè ñ äàí íû ìè

Í.Â. Ïåò ðî âîé (2006) äëÿ íà ñå ëå íèÿ åâ ðî ïåé ñêîé ÷à ñ òè

Ðîñ ñèè [8], íå ñìîò ðÿ íà ìå íü øèé îáú åì íà øåé âû áîð -

êè. Òàê æå ìû ñðàâ íè âà ëè ïî ëó ÷åí íûå íà ìè ÷à ñ òî òû àë -
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Òàá ëè öà 3
Èñ ñëå äî âà íèå STR-ìàð êå ðîâ â äî ïîë íå íèå ê àíà ëè çó ìó òà öèé â ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êå ÌÂ:

ñå ìüÿ ñ ìó òà öèåé F508del (À) è ñå ìüÿ ñ ìó òà öèåé CFTRde le2,3(21kb) 
(Â; ìó òà öèÿ ñî êðà ùåí íî îáî çíà ÷å íà del21kb) ñ óêà çà íè åì êî äîâ îá ðàç öîâ ÄÍÊ è õðî ìî ñîì

A Îòåö
P5239

Ìàòü
P5240

Ðå áå íîê ñ ÌÂ
P5241

Ïëîä
P5242

11.1 11.3 11.2 11.4 11.1 11.2 11.1 11.4

D7S486 (146) (144) (142) (135) (146) (142) (146) (135)

IVS1(CA)n 21 22 21 24 21 21 21 24

D7S677 (285) (279) (285) (283) (285) (285) (285) (283)

IVS6a(GAAT)n 6 7 6 7 6 6 6 7

IVS8(GT)n 17 16 17 17 17 17 17 17

IVS8(TG)n 10 11 10 11 10 10 10 11

IVS8 Tn 9 7 9 7 9 9 9 7

Ìó òà öèÿ F508del m N m N m m m N

IVS17b(CA)n 13 13 13 17 13 13 13 17

D7S655 (159) (169) (169) (177) (159) (169) (159) (177)

Â Îòåö
P9731

Ìàòü
P9732

Ðå áå íîê ñ ÌÂ
P9733

Ïëîä
P9734

36.1 36.3 36.2 36.4 36.1 36.2 36.3 36.2

D7S486 (139) (142) (142) (142) (139) (142) (142) (142)

IVS1(CA)n 22 23 22 22 22 22 23 22

D7S677 del* (279) del* (279) del del (279) del*

Ìó òà öèÿ del21kb m N m N m m N m

IVS6a(GAAT)n 7 7 7 7 7 7 7 7

IVS8(GT)n 16 16 16 16 16 16 16 16

IVS8(TG)n 11 11 11 11 11 11 11 11

IVS8 Tn 7 7 7 7 7 7 7 7

IVS17b(CA)n 13 13 13 17 13 13 13 13

D7S655 (169) (159) (169) (161) (169) (169) (159) (169)

Ïðè ìå ÷à íèå. Ñå ðîé çà ëèâ êîé îò ìå ÷å íû âíå ãåí íûå ìàð êå ðû; âíóò ðè ãåí íûå — áåç çà ëèâ êè. Àë ëå ëè ìó òàí ò íûõ õðî ìî ñîì
îáî çíà ÷å íû êðàñ íûì öâå òîì. Àë ëå ëè, íå ïî çâî ëÿ þ ùèå ðàç ëè ÷èòü ìó òàí ò íóþ è íîð ìà ëü íóþ õðî ìî ñî ìû â ãå íî òè ïå, îáî -
çíà ÷å íû ñè íèì öâå òîì. Àë ëå ëè, ïî çâî ëÿ þ ùèå ÷åò êî èäåí òè ôè öè ðî âàòü ìà òå ðèí ñêîå èëè îò öîâ ñêîå ïðî èñ õîæ äå íèå õðî -
ìî ñî ìû, îáî çíà ÷å íû æèð íûì øðèô òîì. * — äå ëå öèÿ àë ëå ëÿ â ìó òàí ò íîé õðî ìî ñî ìå èç âå ñò íà ïî ãå íî òè ïó ðå áåí êà. Àë -
ëå ëè, ïðåä ñòàâ ëåí íûå â ðàç ìå ðàõ ôðàã ìåí òîâ (bp) îáî çíà ÷å íû â ñêîá êàõ.



ëå ëåé äëÿ ëî êó ñîâ IVS1(CA)n, IVS8(GT)n è IVS17b(CA)n 
ñ ñî îò âåò ñò âó þ ùè ìè äàí íû ìè, ïðåä ñòàâ ëåí íû ìè â áà çå
äàí íûõ ALFRED (The AL le le FRE qu en cy Da ta ba se) [17] è 
íà øëè ñî îò âåò ñò âèå åâ ðî ïåé ñêèì ïî ïó ëÿ öè ÿì. Â ñðàâ -
íå íèè ñ èñ ñëå äî âà íè ÿ ìè, âû ïîë íåí íû ìè íà áî ëü øèõ
âû áîð êàõ, íà ìè íå îá íà ðó æå íû ëèøü ðåä êèå àë ëå ëè.
Òàê, äëÿ ïî ëè ìîð ôèç ìà IVS1(CA)n ïî äàí íûì
Í.Â. Ïåò ðî âîé (2006) âû ÿâ ëå íî 11 àë ëå ëåé, èç êî òî ðûõ
àë ëå ëè 17 è 27 íàé äå íû ïî îä íî ìó ðàçó ñðåäè 412 íîð -
ìàëü íûõ õðî ìî ñîì (0,2%) [8]. Ñî ãëàñ íî áà çå äàí íûõ
ALFRED â ëî êó ñå IVS1(CA)n ïðåä ñòàâ ëå íî 17 àë ëå ëåé.
Â òî æå âðå ìÿ, ïðè ñóò ñò âó þ ùèå â áà çå äàí íûõ ALFRED
ñâå äå íèÿ î ðóñ ñêèõ õðî ìî ñî ìàõ íå ñêî ëü êî îò ëè ÷à þò ñÿ
êàê îò íà øèõ äàí íûõ, òàê è îò äàí íûõ Í.Â. Ïåò ðî âîé
(2006): ÷à ñ òî òà àë ëå ëÿ 22 äëÿ ðîñ ñèé ñêîé ïî ïó ëÿ öèè áû -
ëà ìå íü øå, ÷åì ÷à ñ òî òà àë ëå ëÿ 21 (27,3% è 34,1%).

Â íà øåì èñ ñëå äî âà íèè èñ ïî ëü çî âà íî îáî çíà ÷å íèå
äëÿ îä íî ãî èç ïî ëè ìîð ô íûõ ëî êó ñîâ èí ò ðî íà 8, îò ëè ÷à -
þ ùå å ñÿ îò äðó ãèõ àâ òî ðîâ. Ìèê ðî ñà òåë ëèò IVS8 (GT)n
÷à ùå îáî çíà ÷à åò ñÿ êàê IVS8CA èëè IVS8CA/GT. Ìû èñ -
ïî ëü çî âà ëè îáî çíà ÷å íèå GT â ñî îò âåò ñò âèè ñ ïî ñëå äî -
âà òå ëü íî ñòüþ öå ïè ÄÍÊ, íå ñó ùåé äà ëü íåé øèé ëî êóñ
(TG)mTn. Ïî ëó ÷åí íîå íà ìè ðàñ ïðå äå ëå íèå ÷à ñ òîò
IVS8(GT)n â íîð ìà ëü íûõ è ìó òàí ò íûõ õðî ìî ñî ìàõ ëî -
êó ñà ñî ãëà ñó åò ñÿ ñ äàí íû ìè ëè òå ðà òó ðû ïî IVS8CA. Òàê, 
ïî äàí íûì Í.Â. Ïåò ðî âîé (2006) ÷à ñ òî òà àë ëå ëÿ 16
IVS8CA ñðå äè íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì ñî ñòà âè ëà 60,4%,
17 — 29,7%, 23 — 5,4% [8] (ó íàñ: 60,9%, 26,3% è 6,8%).

Ìîæ íî îò ìå òèòü íå êî òî ðûå îñî áåí íî ñòè ÷à ñ òîò
âíóò ðè ãåí íûõ ìèê ðî ñà òåë ëè òîâ â íà øåé âû áîð êå íîð -
ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì, â ñðàâ íå íèè ñ ëè òå ðà òóð íû ìè äàí -
íû ìè. Ñà ìûé ðàñ ïðî ñòðà íåí íûé ñðå äè åâ ðî ïåî è äîâ
àë ëåëü 22CA IVS1 âñòðå ÷àë ñÿ, ïî íà øèì äàí íûì, íå -
ñêî ëü êî ÷à øå — 41,0%, ÷åì ïî äàí íûì Í.Â. Ïåò ðî âîé
(2006) — 36,9%. Âå ðî ÿò íî, âî øåä øèå â ñî ñòàâ íà øåé
âû áîð êè ÿêóò ñêèå õðî ìî ñî ìû (15/138) âíå ñëè ñâîé
âêëàä â ïî âû øå íèå ÷à ñ òî òû àë ëå ëÿ 22, êî òî ðàÿ ñî ñòà -
âè ëà 60%. Â ýòîé ãðóï ïå õðî ìî ñîì òàê æå ìîæ íî îò ìå -
òèòü ïî âû øåí íóþ ÷à ñ òî òó àë ëå ëü íî ãî âà ðè àí òà
7T-12TG èí ò ðî íà 8 — 33,3% è îò ñóò ñò âèå 9T-àë ëå ëåé.
Òåì íå ìå íåå, ïî ðàñ ïðå äå ëå íèþ ïî ëè ìîð ôèç ìà
(TG)mTn èí ò ðî íà 8 âû áîð êà íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì
â íà øåì íà ñòî ÿ ùåì èñ ñëå äî âà íèè (N = 136) äî ñòî âåð -
íî íå îò ëè ÷à ëàñü îò èçó ÷åí íîé íà ìè áî ëü øåé âû áîð êè
â ïðå äû äó ùåì èñ ñëå äî âà íèè (N = 584; ð>0,05) [16].
Ñ äðó ãîé ñòî ðî íû, â êëè íè ÷å ñêîé ëà áî ðà òîð íîé ïðàê -
òè êå äàí íûå î íà öè î íà ëü íî ñòè ïà öè åí òîâ íå âñå ãäà äî -
ñòóï íû. Ïî ý òî ìó, íå ñìîò ðÿ íà çíà íèÿ î ïî ïó ëÿ öè îí -
íûõ îñî áåí íî ñòÿõ ðàñ ïðå äå ëå íèÿ àë ëå ëåé ðàç ëè÷ íûõ
ëî êó ñîâ STR ãå íà CFTR, ïðè õî äèò ñÿ îðè åí òè ðî âà òü ñÿ,
ïðå è ìó ùå ñò âåí íî, íà óñðåä íåí íûå ÷à ñ òî òû.

Â îò íî øå íèè èçó ÷åí íûõ íà ìè STR-ìàð êå ðîâ
D7S677, D7S486 è D7S655 íàì íå óäà ëîñü íàé òè ñâå äå -
íèé î ïî ïó ëÿ öè îí íûõ ÷à ñ òî òàõ àë ëå ëåé â îòå ÷å ñò âåí íîé 
è çà ðó áåæ íîé ëè òå ðà òó ðå. Ïî ëà ãà åì, ÷òî ïî ëó ÷åí íûå íà -
ìè ÷à ñ òî òû ýòèõ STR-ìàð êå ðîâ äëÿ íîð ìà ëü íûõ è ìó -

òàí ò íûõ õðî ìî ñîì, ÿâ ëÿ þò ñÿ íî âû ìè. Ïî ïî ëè ìîð ô íî -
ñòè è óðîâ íþ ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè ëî êó ñû D7S677 è D7S655 
ñî ïî ñòà âè ìû ñ õî ðî øî èçó ÷åí íûì ìàð êå ðîì
IVS1(CA)n. Ëî êóñ D7S486 ïðåä ñòàâ ëÿ åò ñÿ íàè áî ëåå ïî -
ëè ìîð ô íûì èç âñåõ CFTR-ñöåï ëåí íûõ ëî êó ñîâ. Ìû íà -
øëè 14 àë ëå ëåé â äàí íîì ëî êó ñå. Ñðå äè ãå òå ðî çè ãîò íûõ
íî ñè òå ëåé èçó ÷åí íûõ ìó òà öèé åäèí ñò âåí íûé îá ðà çåö
áûë ãî ìî çè ãî òåí ïî D7S486, òà êèì îá ðà çîì, óðî âåíü
ãêòêðîçèãîòíîñòè ñî ñòà âèë 95,8%. Íå î áû÷ íàÿ èç ìåí ÷è -
âîñòü ýòî ãî äè êóê ëå î òèä íî ãî ìèê ðî ñà òåë ëè òà òðå áó åò
îò äå ëü íî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ. Âîç ìîæ íî, íà ðàç ìåð ôðàã -
ìåí òà ìî ãóò âëè ÿòü ïðè ëå ãà þ ùèå ê CA-ïî âòî ðàì ìè -
íè-ó÷à ñò êè ÒÀ- è ïî ëè-Ò-ïî âòî ðîâ. Â îáú å ìå èçó ÷åí íîé 
âû áîð êè (106 ìåé î çîâ) îáà ôëàí êè ðó þ ùèõ ãåí CFTR
ìàð êå ðà D7S486 è D7S655 ñåã ðå ãè ðî âà ëè òàê æå êàê
âíóò ðè ãåí íûå, íå íà ðó øàÿ ñöåï ëå íèÿ. Íå ñìîò ðÿ íà òî,
÷òî ðå êîì áè íà öèÿ äëÿ íèõ îò íî ñè òå ëü íî áî ëåå âå ðî ÿò -
íà, ÷åì äëÿ âíóò ðè ãåí íûõ, íàø îïûò ñâè äå òå ëü ñò âó åò îá
èõ ýô ôåê òèâ íîì èñ ïî ëü çî âà íèè äëÿ ãàï ëî òè ïè ðî âà íèÿ.
Áî ëåå òî ãî, ýòè âíå ãåí íûå ìàð êå ðû äå ìîí ñò ðè ðó þò ïðå -
è ìó ùå ñò âî â ñðàâ íå íèè ñ âíóò ðè ãåí íû ìè â ïëà íå èí äè -
âè äó à ëè çà öèè F508del- è CFTRde le2,3(21kb)-õðî ìî ñîì.

Èçó ÷åí íûå íà ìè ìó òàí ò íûå õðî ìî ñî ìû èìå ëè
F508del- è CFTRde le2,3(21kb)-ñïå öè ôè÷ íûå ãàï ëî òè ïû, 
êî òî ðûå â îá ëà ñ òè âíóò ðè ãåí íûõ ìàð êå ðîâ òàê æå ñî ïî -
ñòà âè ìû ñ ðå çó ëü òà òà ìè ãàï ëî òè ïè ðî âà íèÿ òà êèõ õðî ìî -
ñîì, ïî ëó ÷åí íû ìè äðó ãè ìè àâ òî ðà ìè (ðèñ. 1). Â èñ ñëå -
äî âà íè ÿõ ñ áî ëü øèì îáú å ìîì âû áîð êè îá íà ðó æå íî
áîëü øå ðåä êèõ àë ëå ëü íûõ âà ðè àí òîâ îò äå ëü íûõ STR-ëî -
êó ñîâ â ìó òàí ò íûõ õðî ìî ñî ìàõ [6, 8].

Ïî ëó ÷åí íûå ê íà ñòî ÿ ùå ìó âðå ìå íè â ìè ðå è â Ðîñ -
ñèè âàæ íûå çíà íèÿ îá îñî áåí íî ñòÿõ ãàï ëî òè ïà ÌÂ-õðî -
ìî ñîì, ïî íà øå ìó ìíå íèþ, íå â ïîë íîé ìå ðå èñ ïî ëü çó -
þò ñÿ â êëè íè ÷å ñêîé ëà áî ðà òîð íîé ïðàê òè êå äèà ãíî ñ òè -
êè ÌÂ. Íà áîð àë ëå ëåé õðî ìî ñîì ñ ìó òà öè ÿ ìè F508del è
CFTRde le2,3(21kb) ïðåä ñêà çó åì âñëåä ñò âèå ñõîä ñò âà
ãàï ëî òè ïà âñåõ F508del-íå ñó ùèõ è CFTRde -
le2,3(21kb)-õðî ìî ñîì â ìè ðå. Íà ìè èçó ÷å íà îò íî ñè òå ëü -
íî íå áî ëü øàÿ âû áîð êà íå ðîä ñò âåí íûõ ìó òàí ò íûõ
F508del-õðî ìî ñîì (N = 32), îä íà êî ýòè õðî ìî ñî ìû ïî -
ñòó ïè ëè ê íàì â ðàç íîå âðå ìÿ â òå ÷å íèå 12 ëåò, íà ÷è íàÿ
ñ ïåð âûõ ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî âà íèé ÌÂ
â íà øåì êðàå [18]. Âñå ýòè õðî ìî ñî ìû, âêëþ ÷àÿ ïî ñëåä -
íþþ, îá íà ðó æåí íóþ íà ìè ñðå äè êîí ò ðî ëü íûõ ñå ìåé áåç 
ÌÂ â õî äå íà ñòî ÿ ùå ãî èñ ñëå äî âà íèÿ, áû ëè ïî õî æè ìåæ -
äó ñî áîé ïî àë ëå ëÿì STR-ìàð êå ðîâ è îò ëè ÷à ëèñü îò
íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì. Åùå ìå íü øåé âû áîð êà áû ëà äëÿ
õðî ìî ñîì ñ ìó òà öèåé CFTRde le2,3(21kb) (N = 7), îä íà êî 
ñ ó÷å òîì ïî ïó ëÿ öè îí íîé ÷à ñ òî òû äàí íîé ìó òà öèè, ìû
ñî ÷ëè ýòó âû áîð êó öåí íîé è âêëþ ÷è ëè â èñ ñëå äî âà íèå.
Õðî ìî ñî ìû, íå ñó ùèå ìó òà öèþ CFTRde le2,3(21kb) òàê -
æå áû ëè ïî õî æè ìåæ äó ñî áîé è, ïî ñâîå ìó ãàï ëî òè ïó,
ñî ñòà âè ëè àëü òåð íà òè âó F508del-õðî ìî ñî ìàì.

Õðî ìî ñî ìû ñ ìó òà öèåé F508del, âî øåä øèå â ñî ñòàâ
íà øå ãî èñ ñëå äî âà íèÿ, áû ëè äî ñòà òî÷ íî êîí êîð äàí ò íû
ïî âíóò ðè ãåí íûì STR-ìàð êå ðàì, ÷òî äå ìîí ñò ðè ðó åò
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íèç êèé óðî âåíü ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè. Ëî êó ñû IVS1(CA)n è
IVS6a(GATT)n ñî äåð æà ëè àë ëå ëè, êî òî ðûå ïî ÷à ñ òî òå
áû ëè íà âòî ðîì ìå ñ òå ñðå äè íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì. Ïî -
ëè ìîð ô íûå ëî êó ñû èí ò ðî íà 8 õðî ìî ñîì ñ ìó òà öèåé
F508del èìå ëè ðàç íûå îñî áåí íî ñòè, íå ñìîò ðÿ íà òî, ÷òî
îíè ñöåï ëå íû äðóã ñ äðó ãîì òåñ íåå, ÷åì ñ ìó òà öèåé
F508del. Â ëî êó ñå IVS8 (GT)n ìó òàí ò íûå F508del-õðî ìî -
ñî ìû ñó ùå ñò âåí íî ðàç ëè ÷à ëèñü: àë ëå ëè 17 è 23 ñî ñòà âè -
ëè ïî 60,0 è 36,7% ñî îò âåò ñò âåí íî, ÷òî ñî ïî ñòà âè ìî
ñ äàí íû ìè ëè òå ðà òó ðû [6]. Àë ëåëü 9Ò-10TG áûë êîí ñåð -
âà òè âåí äëÿ âñåõ õðî ìî ñîì ñ ìó òà öèåé F508del. Ñöåï ëå -
íèå ìó òà öèè F508del ñ àë ëå ëåì 9T, íà áëþ äà å ìîå â íà -
ñòî ÿ ùåì èñ ñëå äî âà íèè, îá íà ðó æå íî è äðó ãè ìè àâ òî ðà -
ìè [6]. STR-ìàð êåð IVS17b(CA)n, â îò ëè ÷èå îò îñòà ëü -
íûõ ìàð êå ðîâ, ïî õîæ ó F508del- è íîð ìà ëü íûõ õðî ìî -
ñîì ïðå îá ëà äà íè åì àë ëå ëÿ 13. Ïî âíóò ðè ãåí íûì ìàð êå -
ðàì õðî ìî ñî ìû, íå ñó ùèå ìó òà öèþ F508del õî ðî øî îò -
ëè ÷à þò ñÿ îò íîð ìà ëü íûõ, íî ïëî õî ðàç ëè ÷è ìû ìåæ äó
ñî áîé. Ïî ëè ìîð ôèçì õðî ìî ñîì, íå ñó ùèõ ìó òà öèþ
F508del, íà áëþ äàë ñÿ, ãëàâ íûì îá ðà çîì, òî ëü êî ïî
IVS8(GT)n (40,0% õðî ìî ñîì) è, äî ïîë íè òå ëü íî, ïî
D7S677 è IVS17b(CA)n (3—6% õðî ìî ñîì).

Ìó òà öèÿ F508del ôàê òè ÷å ñêè àñ ñî öè è ðî âà íà ñ îä -
íèì ìàð êåð íûì ãàï ëî òè ïîì è âíóò ðè ãåí íûé ïî ëè ìîð -
ôèçì ìó òàí ò íûõ õðî ìî ñîì, î÷å âèä íî, âîç íèê óæå ïî ñëå
âîç íèê íî âå íèÿ ìó òà öèè [1]. Ïðåä ïî ëà ãà åò ñÿ, ÷òî ìå õà -
íèçì îá ðà çî âà íèÿ ðàç íî ãî ÷èñ ëà òàí äåì íûõ ïî âòî ðîâ
â îá ëà ñ òè íàè áî ëåå ïî ëè ìîð ô íî ãî âíóò ðè ãåí íî ãî ëî êó -
ñà IVS8(GT)n îáó ñëîâ ëåí «ïðî ñêà ëü çû âà íè åì»
ÄÍÊ-ïî ëè ìå ðà çû â õî äå ðåï ëè êà öèè [19].

Ðàñ ïðî ñòðà íåí íîñòü F508del-ñïå öè ôè÷ íî ãî ãàï ëî -
òè ïà (ïî ðàç íî ìó íà áî ðó ïî ëè ìîð ô íûõ ìàð êå ðîâ) èçó -
÷à ëàñü ðÿ äîì àâ òî ðîâ. Â ðà áî òå E. Ma teu ñ ñî àâò.
(2002) óêà çû âà åò ñÿ íà åãî ðåä êîñòü äëÿ åâ ðî ïåé ñêèõ
ïî ïó ëÿ öèé, íà ïðè ìåð, 1,6% ñðå äè ôèí íîâ [10]. Â íà -
øåé âû áîð êå íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì ÷à ñ òî òà
F508del-ñïå öè ôè÷ íî ãî ãàï ëî òè ïà ñî ñòà âè ëà 4,3%.
Ïðåä ïî ëà ãà åò ñÿ, ÷òî èñ òî÷ íè êîì âñåõ õðî ìî ñîì, íå ñó -
ùèõ ìó òà öèþ F508del, ÿâ ëÿ åò ñÿ åäèí ñò âåí íàÿ õðî ìî -
ñî ìà, â êî òî ðîé âîç íèê ëà ìó òà öèÿ. Âîç ðàñò ìó òà öèè
ïðî òè âî ðå ÷èâ — îò 3 òûñ. äî 40 òûñ. ëåò [1, 10]. Íå -
ñìîò ðÿ íà áî ëåå âû ñî êóþ ÷à ñ òî òó ìó òà öèè F508del
â Åâ ðî ïå, îá ñóæ äà åò ñÿ åå íå åâ ðî ïåé ñêîå ïðî èñ õîæ äå -
íèå. Ïðåä ïî ëà ãà åò ñÿ, ÷òî «êî ëû áå ëüþ» ìó òàí ò íîé
õðî ìî ñî ìû ÿâ ëÿ åò ñÿ Áëèæ íèé Âîñ òîê, à èìåí íî ïðî -
âèí öèÿ Áå ëóä æè ñòàí Ïà êè ñòà íà [1].

Â îò ëè ÷èå îò âíóò ðè ãåí íûõ ëî êó ñîâ, ïî âíå ãåí íûì
ìàð êå ðàì D7S486 è D7S655 õðî ìî ñî ìû ñ ìó òà öèåé
F508del áû ëè äî ñòà òî÷ íî ïî ëè ìîð ô íû. Äëÿ
F508del-õðî ìî ñîì ðàñ ïðå äå ëå íèå ÷à ñ òîò àë ëå ëåé ïî ëî -
êó ñó D7S655 áû ëî ñõîä íûì ñ íîð ìà ëü íû ìè õðî ìî ñî ìà -
ìè. Ïðå îá ëà äà íèå àë ëå ëÿ 159 áû ëî âûøå, ÷åì â íîð ìà -
ëü íûõ õðî ìî ñî ìàõ, íî íå äî ñòè ãà ëî äî ñòî âåð íî ñòè. Ïî
ðàñ ïðå äå ëå íèþ àë ëå ëåé D7S486 õðî ìî ñî ìû, íå ñó ùèå
ìó òà öèþ F508del îò ëè ÷à ëèñü äî ñòî âåð íî îò íîð ìà ëü -
íûõ. Ìîæ íî äó ìàòü, ÷òî äëÿ äàí íûõ ëî êó ñîâ âëè ÿ íèå

ãàï ëî òè ïà ñî õðà íÿ åò ñÿ. Ïî äàí íûì ëè òå ðà òó ðû, èç âå ñò -
íà ïðè íàä ëåæ íîñòü F508del-íå ñó ùèõ õðî ìî ñîì ê îïðå -
äå ëåí íî ìó ãàï ëî òè ïó ïî âíå ãåí íûì ìàð êå ðàì, â ÷à ñò íî -
ñòè, XV2c è KM19 [6]. Âû ÿâ ëåí íûé íà ìè ïî ëè ìîð ôèçì
õðî ìî ñîì ñ ìó òà öèåé F508del ïî èçó ÷åí íûì âíå ãåí íûì
ëî êó ñàì ìî æåò ýô ôåê òèâ íî èñ ïî ëü çî âà òü ñÿ äëÿ îá íà ðó -
æå íèÿ ðàç íè öû ìåæ äó ìó òàí ò íû ìè õðî ìî ñî ìà ìè, â ÷à -
ñò íî ñòè, â äî ðî äî âîé äèà ãíî ñ òè êå.

Õðî ìî ñî ìû ñ ìó òà öèåé CFTRde le2,3(21kb) ïî áî ëü -
øèí ñò âó èçó ÷åí íûõ íà ìè âíóò ðè ãåí íûõ ìàð êå ðîâ äî -
ñòî âåð íî íå îò ëè ÷à ëèñü îò íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì âñëåä -
ñò âèå òî ãî, ÷òî íå ñëè àë ëå ëè, ñî îò âåò ñò âó þ ùèå ñà ìûì
÷à ñ òûì àë ëå ëÿì íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì, à òàê æå èç-çà
íå áî ëü øîé âû áîð êè. Ñî îò âåò ñò âåí íî, äëÿ äî ðî äî âîé
äèà ãíî ñ òè êè ñëîæ íåå ïî äî áðàòü èí ôîð ìà òèâ íûå è èí -
äè âè äó à ëè çè ðó þ ùèå ìà òå ðèí ñêóþ è îò öîâ ñêóþ õðî ìî -
ñî ìû ìàð êå ðû, à òàê æå òðóä íåå âû ÿ âèòü êîí òà ìè íà öèþ, 
ïî ñêî ëü êó âå ëè êà âå ðî ÿò íîñòü îá íà ðó æèòü íàè áî ëåå
îáû÷ íûå äëÿ ïî ïó ëÿ öèè àë ëå ëè. Ëî êóñ D7S677 îêà çàë ñÿ
îñî áåí íî ïî ëåç íûì äëÿ àíà ëè çà èìåí íî ìó òà öèè
CFTRde le2,3(21kb), ïðè êî òî ðîé ìû ôèê ñè ðî âà ëè «íó -
ëå âîé» àë ëåëü, ïî ñêî ëü êó â îò ëè ÷èå îò IVS1(CA)n îí
âõî äèò â ñî ñòàâ ó÷à ñò êà, óòðà ÷è âà å ìî ãî â õî äå äå ëå öèè.
Â ëî êó ñå IVS8 (TG)mTn, ïî íà øèì äàí íûì, õðî ìî ñî ìû
ñ äå ëå öèåé 21 ò.ï.í. àñ ñî öè è ðî âà íû ñ ñà ìûì ðàñ ïðî -
ñòðà íåí íûì â îá ùåé ïî ïó ëÿ öèè àë ëå ëåì 7T-11TG. Òà -
êèõ äàí íûõ ìû íå íà øëè ó äðó ãèõ àâ òî ðîâ, îä íà êî òà êîé 
ðå çó ëü òàò çà êî íî ìå ðåí â ñî îò âåò ñò âèè ñ îñî áåí íî ñòÿ ìè
äðó ãèõ âíóò ðè ãåí íûõ ëî êó ñîâ.

Ïî âíå ãåí íûì ëî êó ñàì õðî ìî ñî ìû ñ ìó òà öèåé
CFTRde le2,3(21kb), òàê æå êàê è F508del-õðî ìî ñî ìû,
áû ëè ïî ëè ìîð ô íû è äî ñòî âåð íî ðàç ëè ÷à ëèñü îò íîð ìà -
ëü íûõ. Ïî ý òî ìó âíå ãåí íûå ìàð êå ðû ìî ãóò áûòü ýô -
ôåê òèâ íî ïðè âëå ÷å íû äëÿ ïî èñ êà èí ôîð ìà òèâ íûõ
ìàð êå ðîâ CFTRde le2,3(21kb)-õðî ìî ñîì êàê â îò íî øå -
íèè ìó òà öèè, òàê è ðî äè òå ëü ñêîé êîí òà ìè íà öèè. Ìó -
òà öèÿ CFTRde le2,3(21kb) íî ñèò íà çâà íèå «ñëà âÿí -
ñêîé», áëà ãî äà ðÿ ñâîåé ðàñ ïðî ñòðà íåí íî ñòè ñðå äè ñëà -
âÿí ñêî ãî íà ñå ëå íèÿ [6]. Ïî ðå çó ëü òà òàì íà øå ãî èñ ñëå -
äî âà íèÿ CFTRde le2,3(21kb)-ïî äîá íî ãî ãàï ëî òè ïà ñðå -
äè íîð ìà ëü íûõ õðî ìî ñîì ìîæ íî ïðåä ïî ëî æèòü, ÷òî
ìó òàí ò íûé âà ðè àíò ãàï ëî òè ïà ïðî èñ õî äèò îò íîð ìà ëü -
íî ãî, íå ñó ùå ãî àë ëåëü 279 â ëî êó ñå D7S677 è àë ëåëü 169 
â ëî êó ñå D7S655.

Ïðè ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òèêå ÌÂ åñòü ìíå íèå âðà -
÷åé, ÷òî äëÿ ñå ìåé ñ óñòà íîâ ëåí íû ìè ìó òà öè ÿ ìè, êàê òî
F508del è CFTRde le2,3(21kb), êîñ âåí íàÿ äèà ãíî ñ òè êà íå
òðå áó åò ñÿ. Ïðè ýòîì âå ðî ÿò íîñòü îøèá êè íå äî ñòà òî÷ íî
ïðè íè ìà åò ñÿ âî âíè ìà íèå. Â ñâîåé ïðàê òè êå ìû ñòîë ê -
íó ëèñü ñî ñëó ÷à åì, êîã äà â õî äå ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ -
òè êè (íå ÌÂ) àíà ëèç ìó òà öèè ïî êà çàë íî ñè òå ëü ñò âî, íî
STR-ìàð êå ðû âû ÿ âè ëè íà ëè ÷èå òî ëü êî ìà òå ðèí ñêèõ
ìàð êå ðîâ ó ïëî äà. Ìû ïðî âå ëè àíà ëèç äî ïîë íè òå ëü íûõ
STR-ìàð êå ðîâ, ïðè ìå íÿ å ìûõ äëÿ èäåí òè ôè êà öèè ëè÷ -
íî ñòè, êî òî ðûé ïîä òâåð äèë, ÷òî ïðå äî ñòàâ ëåí íûé â êà -
÷å ñò âå âîð ñèí õî ðè î íà ìà òå ðè àë, íå ñî äåð æèò îò öîâ ñêèõ 
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àë ëå ëåé è ïîë íî ñòüþ ÿâ ëÿ åò ñÿ ìà òå ðè à ëîì ìà òå ðè. Ïî -
ñëå ïî âòîð íî ãî çà áî ðà ìà òå ðè à ëà ïëî äà (àì íè î òè ÷å ñêàÿ
æèä êîñòü) è áûë ïî ëó ÷åí îä íî çíà÷ íûé ðå çó ëü òàò. Äàí -
íîå èñ ñëå äî âà íèå ïðî âî äè ëîñü íå â îò íî øå íèè ÌÂ, îä -
íà êî âû ÿâ ëå íèå íå ïðà âè ëü íî çà áðàí íî ãî ìà òå ðè à ëà èëè 
êîí òà ìè íà öèè ìà òå ðèí ñêèì ìà òå ðè à ëîì ÷ðåç âû ÷àé íî
âàæ íî âî èç áå æà íèå îøè áîê ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè -
êè. Åñ ëè ðî äè òå ëè ÿâ ëÿ þò ñÿ íî ñè òå ëÿ ìè îä íîé è òîé æå
ìó òà öèè, ïðè êîí òà ìè íà öèè ìà òå ðèí ñêèì ìà òå ðè à ëîì,
íîð ìà ëü íûé ìà òå ðèí ñêèé àë ëåëü ìî æåò ïðè âå ñ òè
ê îøè áî÷ íîé èí òåð ï ðå òà öèè ãå íî òè ïà êàê ãå òå ðî çè ãîò -
íî ãî. Â ðà áî òå E.J. Win zor ñ ñî àâò. (2010) ïðè âî äÿò ñÿ
ñâå äå íèÿ î ñëó ÷à ÿõ êîí òà ìè íà öèè, âû ÿâ ëåí íûõ ïóò¸ì
òè ïè ðî âà íèÿ ïSTR-ìàð êåðîâ. Ìà òå ðèí ñêàÿ êîí òà ìè íà -
öèÿ îá íà ðó æå íà â 4% (6/148) îá ðàç öîâ âîð ñèí õî ðè î íà è 
1% îá ðàç öîâ àì íè î òè ÷å ñêîé æèä êî ñòè (1/87); ïðè ýòîì
â äâóõ îá ðàçöàõ âîð ñèí õî ðè î íà ïðè ñóò ñò âî âàë òî ëü êî
ìà òå ðèí ñêèé ìà òå ðè àë [12].

Ââè äó âû ñî êîé îò âåò ñò âåí íî ñòè çà ðå çó ëü òàò, âî âñåõ
ñëó ÷à ÿõ ïðå íà òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè ÌÂ ìû ñòà ðà åì ñÿ
èñ ïî ëü çî âàòü êîì áè íè ðî âàí íûé ïîä õîä, ñî ÷å òà þ ùèé
àíà ëèç ìó òà öèè è STR-ìàð êå ðîâ êàê è äëÿ ÏÃÄ. Ìû íå
ìî æåì äî êîí öà áûòü óâå ðå íû íà ñêî ëü êî òùà òå ëü íî è
ïðà âè ëü íî îòî áðà íû è îò ìû òû âîð ñè íû õî ðè î íà. Äëÿ
âû ÿâ ëå íèÿ êîí òà ìè íà öèè îá ðàç öà âàæ íîå çíà ÷å íèå
èìå þò àë ëå ëè, ïî çâî ëÿ þ ùèå ðàç ëè ÷èòü ìà òå ðèí ñêîå è
îò öîâ ñêîå ïðî èñ õîæ äå íèå õðî ìî ñîì, à òàê æå îá íà ðó -
æèòü íå ðîä ñò âåí íóþ êîí òà ìè íà öèþ.

Ïðåä ñòàâ ëåí íûå íà ìè ïðè ìå ðû ïðå íà òà ëü íîé äèà -
ãíî ñ òè êè èë ëþ ñò ðè ðó þò òîò ôàêò, ÷òî èç-çà ñïå öè ôè ÷å -
ñêèõ ãàï ëîã ðóïï, õà ðàê òåð íûõ äëÿ õðî ìî ñîì ñ ìó òà öè ÿ -
ìè F508del è CFTRde le2,3(21kb), ðàç ëè ÷èòü ìà òå ðèí ñêîå 
è îò öîâ ñêîå ïðî èñ õîæ äå íèå ìó òàí ò íûõ õðî ìî ñîì çà -
òðóä íè òå ëü íî. À ïðè CFTRde le2,3(21kb) ïî âíóò ðè ãåí -
íûì ìàð êå ðàì åùå è ñëîæ íî îò ëè ÷èòü ìó òàí ò íóþ õðî -
ìî ñî ìó îò íîð ìà ëü íîé èëè êîí òà ìè íà öèè. Âíóò ðè ãåí -
íûå ìàð êå ðû, èí ôîð ìà òèâ íûå â êëàñ ñè ÷å ñêîì ñìûñ ëå,
èìå þò îãðà íè ÷å íèÿ äëÿ äå òåê öèè êîí òà ìè íà öèè ïðè ãî -
ìî çè ãîò íûõ ïî ìó òà öèè ãå íî òè ïàõ. Â òî æå âðå ìÿ, ðå çó -
ëü òà òû àíà ëè çà STR-ìàð êå ðîâ ïîä äòâåðæäà þò çà êëþ ÷å -
íèå î ãå íî òè ïå ýì á ðè î íà èëè ïëî äà. Ïðè íè ìàÿ âî âíè -
ìà íèå îñî áåí íî ñòè âíóò ðè ãåí íî ãî ìèê ðî ñà òåë ëèò íî ãî
ãàï ëî òè ïà ìó òàí ò íûõ õðî ìî ñîì, ïðî ùå ïîä áè ðàòü èí -
ôîð ìà òèâ íûå ìàð êå ðû èëè èñ ïî ëü çî âàòü ñòàí äàð ò íóþ
ïà íåëü STR-ìàð êå ðîâ äëÿ êîñ âåí íîé äèà ãíî ñ òè êè ÌÂ.
Âêëþ ÷å íèå â èñ ñëå äî âà íèå âíå ãåí íûõ ìàð êå ðîâ ïî âû -
øà åò óâå ðåí íîñòü â ïðà âè ëü íî ñòè çà êëþ ÷å íèÿ è îò ñóò ñò -
âèè êîí òà ìè íà öèè èëè àð òå ôàê òîâ ÏÖÐ (ëîæ íîé ãî ìî -
çè ãîò íî ñòè âñëåä ñò âèå ïëî õîé àì ï ëè ôè êà öèè îò äå ëü -
íûõ àë ëå ëåé).

Òà êèì îá ðà çîì, îñî áåí íî ñòè ãàï ëî òè ïîâ ìó òàí ò -
íûõ õðî ìî ñîì íå îá õî äè ìî ó÷è òû âàòü ïðè ïðî âå äå íèè
äî ðî äî âîé äèà ãíî ñ òè êè. Íî âûå äàí íûå, ïî ëó ÷åí íûå
äëÿ STR-ìàð êå ðîâ D7S486, D7S655 è D7S677 ìî ãóò
áûòü èñ ïî ëü çî âà íû äëÿ ðàç ëè÷ íûõ öå ëåé ãàï ëî òè ïè -
ðî âà íèÿ.
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