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Â ðà áî òå ïðåä ñòàâ ëå íû êëè íè ÷å ñêèå äàí íûå è ìî ëå êó ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêîå îïè ñà íèå ðåä êîé ìèê ðî äóï ëè êà öèè â ðå ãè -
î íå 20p13 ó ïà öè åí ò êè ñ êîì ï ëåê ñ íûì ïî ðî êîì ñåð ä öà, àíî ìà ëèåé áðîí õîâ, äèñ ìîð ôè÷ íû ìè ôå íî òè ïè ÷å ñêè ìè ÷åð òà ìè,
ãèä ðî öå ôà ëèåé. Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû. Ïà öè åí ò êå â âîç ðà ñ òå 4 ìå ñÿ öåâ, áûë ïðî âå äåí ïîë íî ãå íîì íûé àíà ëèç
ñ èñïîëüçîâàíèåì ÄÍÊ-ìèê ðî ÷è ïîâ âû ñî êî ãî ðàç ðå øå íèÿ Su reP rint G3 Hu man Ge no me CGH+SNP Mic ro ar ray Kit, 8 õ 60K. Ðå -
çó ëü òà òû. Óíà ñëå äî âàí íàÿ îò ìà òå ðè ìèê ðî äóï ëè êà öèÿ âêëþ ÷à åò 46 ãå íîâ. Ôå íî òèï ïà öè åí ò êè è äàí íûå àíà ìíå çà ìî ãóò áûòü 
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âðå ìåí íîå ðîæ äå íèå ðå áåí êà. Ãå íû EBF4, CENPB, ó÷à ñò âó þò â ïðî öåñ ñàõ êëå òî÷ íî ãî äå ëå íèÿ è ìèã ðà öèè êëå òîê, àê òè âà öèè
MAP-êè íàç íî ãî ïó òè, è òà êèì îá ðà çîì ìî ãóò áûòü âî âëå ÷å íû â ýì á ðè î ãå íåç. Ãåí ADAM33 âëèÿ åò íà ìåæ ê ëå òî÷ íûå âçàè ìî -
äåé ñò âèÿ â ëåã êèõ è âîç ìîæ íî, ñâÿ çàí ñ ðàç âè òè åì áðî íè à ëü íûõ àíî ìà ëèé ó ðå áåí êà. Äà ëü íåé øåå íà áëþ äå íèå çà ðå áåí êîì
è îá ñëå äî âà íèå ìà òå ðè ïî çâî ëÿò óòî÷ íèòü âëè ÿ íèå ìèê ðî äóï ëè êà öèè 20p13 íà ôå íî òèï.
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This pa per pres ents clin i cal data and mo lec u lar-cytogenetic de scrip tion of rare microduplication 20p13 re gion in a pa tient with
com plex heart dis ease, bron chial anom aly, dysmorphic phenotypic traits, hy dro ceph a lus. Ma te rials and meth ods. A 4-month-old pa -
tient un der went a full-genomic anal y sis us ing high-resolution DNA microarrays SurePrint G3 Hu man Ge nome CGH + SNP Microarray
Kit, 8 õ 60K. Re sults. The microduplication in her ited from the mother in cludes 46 genes. The pa tient’s phe no type and med i cal his tory
can be par tially ex plained by the genes in volved in re ar range ment. The du pli ca tion of the genes GnRH-II, OXT in the mother could af -
fect the pre ma ture birth of the child. Genes EBF4, CENPB par tic i pate in the pro cesses of cell di vi sion and cell mi gra tion, ac ti va tion of
the MAP-kinase path way, and thus can be in volved in embryogenesis. The gene ADAM33 in flu ences the intercellular in ter ac tions in
the lungs and is pos si bly as so ci ated with the de vel op ment of bron chial ab nor mal i ties in the child. Fur ther mon i tor ing of the pa tient and 
a mother’s ex am i na tion will make it pos si ble to clar ify the ef fect of microduplication 20p13 on the phe no type.
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Ââåäåíèå

Ìå òî äû ïîë íî ãå íîì íî ãî àíà ëè çà ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì
ÄÍÊ-ìèê ðî ÷è ïîâ àê òèâ íî âî øëè â êëè íè ÷å ñêóþ ïðàê -
òè êó ïî ñëå 2010 ãî äà è áû ëè ðå êî ìåí äî âà íû ê èñ ïî ëü çî -
âà íèþ ó ëèö ñ ðàñ ñòðîé ñò âà ìè àóòè ñòè ÷å ñêî ãî ñïåê ò ðà
(ÐÀÑ), çà äåð æ êîé ðàç âè òèÿ, èí òåë ëåê òó à ëü íîé íå äî ñòà -
òî÷ íî ñòüþ, êîã íè òèâ íû ìè ðàñ ñòðîé ñò âà ìè è ìíî æå ñò -

âåí íû ìè ïî ðî êà ìè ðàç âè òèÿ [1]. Êàê ïðà âè ëî, ìèê ðî -
ìàò ðè÷ íûé àíà ëèç ÄÍÊ ÿâ ëÿ åò ñÿ èí ñò ðó ìåí òîì äèà ãíî -
ñ òè êè ãå íîì íî ãî äèñ áà ëàí ñà â ñëó ÷àå óâå ëè ÷å íèÿ èëè
óìå íü øå íèÿ êî ïèé íî ñòè ó÷à ñò êîâ ÄÍÊ ðàç ìå ðîì
0,1—10 ìëí ï.í. — ýòî ÿâ ëÿ åò ñÿ îñíî âîé åãî äèà ãíî ñ òè -
÷å ñêèõ âîç ìîæ íî ñòåé, ò.å. àíà ëèç íà ïðàâ ëåí íà âû ÿâ ëå -
íèå ñóá ìèê ðî ñêî ïè ÷å ñêèõ ïå ðå ñòðî åê ÄÍÊ, îò ëè ÷à þ -
ùèõ ñÿ ïî ÷èñ ëó êî ïèé îò ðå ôå ðåí ñ íî ãî ãå íî ìà. Íà ðà ñ -
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òà þ ùèé îáú åì äàí íûõ ïî ðå çó ëü òà òàì ýòî ãî àíà ëè çà îò -
êðûë íå êî òî ðûå òðóä íî ñòè â êëàñ ñè ôè êà öèè ïà òî ãåí íî -
ñòè âû ÿâ ëåí íûõ âà ðè à öèé. Ïðåæ äå âñå ãî ýòî ñâÿ çà íî
ñ íå âîç ìîæ íî ñòüþ äî ñòî âåð íî îïðå äå ëèòü è ðàç ãðà íè -
÷èòü îä íî âðå ìåí íîå âëè ÿ íèå íå ñêî ëü êèõ (èëè íå ñêî ëü -
êèõ äå ñÿò êîâ) ãå íîâ, âêëþ ÷åí íûõ â äóï ëè öè ðî âàí íûé
èëè äå ëå òè ðî âàí íûé ó÷à ñ òîê ÄÍÊ, íà ôîð ìè ðî âà íèå
ñëîæ íî ãî ôå íî òè ïà. Âîç íè êà þ ùèå ñè ñ òåì íûå èç ìå íå -
íèÿ ñâÿ çû âà þò ñ óâå ëè ÷å íè åì èëè óìå íü øå íè åì äî çû
ìíî æå ñò âà ãå íîâ, ðàñ ïî ëî æåí íûõ â ó÷à ñò êå, ïîä âåð æåí -
íîì èç ìå íå íèþ ÷èñ ëà êî ïèé ÄÍÊ è ñ ðàñ ñòðîé ñò âîì
êî îð äè íà öèè ýê ñ ï ðåñ ñèè ãå íîâ [2]. Ðå êóð ðåí ò íûå ïå ðå -
ñòðîé êè ïðè âî äÿò ê ðàç âè òèþ ìèê ðî äå ëå öè îí íûõ è
ìèê ðî äóï ëè êà öè îí íûõ ñèí ä ðî ìîâ. Âà ðè àí òû ÷èñ ëà êî -
ïèé ÄÍÊ, êëàñ ñè ôè öè ðî âàí íûå êàê óñëîâ íî íå ïà òî ãåí -
íûå, íå èç âå ñò íî ãî êëè íè ÷å ñêî ãî çíà ÷å íèÿ è óñëîâ íî
ïà òî ãåí íûå ñòà íî âÿò ñÿ ãëàâ íîé òðóä íî ñòüþ â ðà áî òå
âðà ÷à ãå íå òè êà, òàê êàê ââî äÿò ïà öè åí òà â ãðóï ïó í å îï -
ðå äåë¸ííî ãî äèà ãíî ñ òè ÷å ñêî ãî ïî èñ êà, âðà÷ äîë æåí
ïðè íÿòü íå òðè âè à ëü íûå ðå øå íèÿ, ÷òî áû ïî ïû òà òü ñÿ
ïîä òâåð äèòü èëè îïðî âåð ã íóòü âëè ÿ íèå âû ÿâ ëåí íî ãî âà -
ðè àí òà íà ôå íî òèï. Â îñíîâ íîì, èí äè âè äó à ëü íûå ðåä -
êèå âà ðè à öèè ÷èñ ëà êî ïèé ÄÍÊ ïî ïà äà þò â ýòè ïðî ìå -
æó òî÷ íûå êà òå ãî ðèè.

Ìà òå ðè àëû è ìå òî äû

Êëè íè ÷å ñêîå è èí ñò ðó ìåí òà ëü íîå îá ñëå äî âà íèå áû -
ëî ïðî âå äå íî ïðî áàí äó ñ äèà ãíî çîì âðîæ äåí íûé ïî ðîê
ñåð ä öà (ÂÏÑ). Äèà ãíîç ÂÏÑ óñòà íàâ ëè âàë ñÿ íà îñíî âà -
íèè ýõî êàð äè îã ðà ôè ÷å ñêèõ äàí íûõ, ñî ãëàñ íî ðå êî ìåí -
äà öè ÿì ÐÊÎ [3]. Ïðè ñóò ñò âèå ýê ñò ðà êàð äè à ëü íîé ïà òî -
ëî ãèè ó ïðî áàí äà ñòà ëî îñíî âà íè åì äëÿ ïðî âå äå íèÿ
ïîë íî ãå íîì íî ãî àíà ëè çà ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ñðàâ íè òå ëü -
íîé ãå íîì íîé ãèá ðè äè çà öèè íà ÷è ïàõ. Îá ðàç öû ÄÍÊ
áû ëè ïî ëó ÷å íû îò ðî äè òå ëåé äëÿ îöåí êè ïðî èñ õîæ äå -
íèÿ âû ÿâ ëÿ å ìûõ âà ðè à öèé ÷èñ ëà êî ïèé ÄÍÊ. ÄÍÊ äå -
òåé è ðî äè òå ëåé äëÿ ìî ëå êó ëÿð íî-öè òî ãå íå òè ÷å ñêî ãî
àíà ëè çà âû äå ëÿ ëè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ñòàí äàð ò íî ãî ïðî -
òî êî ëà ôå íîë-õëî ðî ôîð ì íîé ýê ñò ðàê öèè èç ëèì ôî öè -
òîâ ïå ðè ôå ðè ÷å ñêîé êðî âè.

Ìå ÷å íèå îáå èõ àíà ëè çè ðó å ìîé è êîí ò ðî ëü íîé
ÄÍÊ ïðî âî äè ëîñü ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì íà áî ðà Su re Tag
Com p le te DNA La be ling Kit â ñî îò âåò ñò âèè ñ ïðî òî êî -
ëîì ïðî èç âî äè òå ëÿ (Agi lent Tec h no lo gi es, ÑØÀ). Ãèá -
ðè äè çà öèþ ïðî âî äè ëè íà ÄÍÊ-ìèê ðî ÷è ïàõ âû ñî êî ãî 
ðàç ðå øå íèÿ Su reP rint G3 Hu man Ge no me CGH+SNP
Mic ro ar ray Kit, 8 õ 60K â ñî îò âåò ñò âèè ñ ïðî òî êî ëîì,
ðå êî ìåí äî âàí íûì ïðî èç âî äè òå ëåì (Agi lent Tec h no lo -
gi es, ÑØÀ). Äàí íûå ïî ëó ÷à ëè ñ ïî ìî ùüþ ïðî ãðàìì
Scan (v. 9.1.1.1), âè çó à ëè çè ðî âà ëè â ïðî ãðàì ìå Cy to -
ge no mics (v. 3.0) (Agi lent Tec h no lo gi es, ÑØÀ) è àíà ëè -
çè ðî âà ëè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïóá ëè÷ íî äî ñòóï íûõ áàç
äàí íûõ DGV (http://dgv.tcag.ca/dgv/app/ho me) è
DECIPHER (https://de cip her.san ger.ac.uk/). Îïè ñà -
íèÿ ôóí ê öèé ãå íîâ, ëî êà ëè çî âàí íûõ â îá ëà ñ òÿõ ïå ðå -

ñòðî åê, áû ëè ïî ëó ÷å íû èç áàç äàí íûõ NCBI Ge ne
(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/ge ne), Ge ne Cards
(http://www.ge ne cards.org/) è OMIM 9http://www.omim.org/).

Âå ðè ôè êà öèþ âà ðè àí òîâ ÷èñ ëà êî ïèé ÄÍÊ ïðî âî -
äè ëè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïî ëè ìå ðàç íîé öåï íîé ðå àê -
öèè â ðå æè ìå ðå à ëü íî ãî âðå ìå íè (Ðå àë-òàéì ÏÖÐ) ïî
ðà íåå îïóá ëè êî âàí íî ìó ïî äðîá íî ìó îïè ñà íèþ òåõ íî -
ëî ãèè [4].

ÄÍÊ-ïðàé ìå ðû íà îá ëàñòü ìèê ðî äå ëå öèè / ìèê ðî -
äóï ëè êà öèè 20p13 (ãåí SLC4A11)

SLC4A11 F 5’- AAACAAGGCTGTGGGCAAAT -3’

SLC4A11 R 5’- CATTGAGAGACCCGAAAGCG -3’

Â êà ÷å ñò âå êîí ò ðî ëÿ èñ ïî ëü çî âà ëèñü ïðàé ìå ðû íà
ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü ãå íà HEXB

HEXB F 5’-CCGGGCACAATAGTTGAAGT-3’

HEXB R 5’-TCCTCCAATCTTGTCCATAGC-3’

Ïîä áîð îï òè ìà ëü íûõ ïðàé ìå ðîâ äëÿ ïðî âå äå íèÿ ðå -
àê öèè ïðî âî äè ëè ñ ïî ìî ùüþ ïðî ãðàìì Pri mer3. Ïðî -
âåð êó ñïå öè ôè÷ íî ñòè ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè âû áðàí íûõ
ïðàé ìå ðîâ ïðî âî äè ëè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïðî ãðàì ìû Pri -
mer-BLAST.

Èñ ñëå äî âà íèå âû ïîë íå íî ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì îáî ðó -
äî âà íèÿ Öåí ò ðà êîë ëåê òèâ íî ãî ïî ëü çî âà íèÿ «Ìå äè öèí -
ñêàÿ ãå íî ìè êà» è ðå ñóð ñîâ áèî ëî ãè ÷å ñêîé êîë ëåê öèè
«Áèî áàíê íà ñå ëå íèÿ Ñå âåð íîé Åâ ðà çèè» ÍÈÈ ìå äè -
öèí ñêîé ãå íå òè êè Òîì ñêî ãî ÍÈÌÖ.

Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Ïðî áàíä ðîæ äåí íà 33 íå äå ëå îò ïåð âîé áå ðå ìåí íî -
ñòè. Î ïî ðî êå ñåð ä öà èç âå ñò íî ñ 20 íå äåëü áå ðå ìåí íî -
ñòè, òàê æå â õî äå óëü ò ðà çâó êî âî ãî ñêðè íèí ãà óñòà íîâ ëå -
íà çà äåð æ êà âíóò ðè óò ðîá íî ãî ðàç âè òèÿ òÿ æå ëîé ñòå ïå -
íè. Íà ìî ìåíò îá ñëå äî âà íèÿ âîç ðàñò 4 ìå ñÿ öà, ïðî âå äå -
íî îïå ðà òèâ íîå ëå ÷å íèå íà îñíî âà íèè äèà ãíî çà: äå ôåêò
ìåæ æå ëó äî÷ êî âîé ïå ðå ãî ðîä êè, îò êðû òîå îâà ëü íîå îê -
íî, îò êðû òûé àð òå ðè à ëü íûé ïðî òîê, íå äî ñòà òî÷ íîñòü
êðî âî îá ðà ùå íèÿ 2 ñòå ïå íè; ÷à ñ òè÷ íûé àíî ìà ëü íûé
äðå íàæ ëå ãî÷ íûõ âåí â âåð õ íþþ ïî ëóþ âå íó; âû ñî êàÿ
ëå ãî÷ íàÿ ãè ïåð òåí çèÿ. Ïðè îñìîò ðå ïðè ïóõ ëîñòü âåê,
áî ëü øèå ùå êè, íîñ ãðó øå âèä íûé, êâàä ðàò íàÿ ôîð ìà ãî -
ëî âû. Ïî ìè ìî áðîí õî ëå ãî÷ íîé äèñ ï ëà çèè íå äî íî øåí -
íûõ äå òåé, òàê æå îò ìå ÷à ëèñü àíî ìà ëèÿ ñòðî å íèÿ áðîí -
õè à ëü íî ãî äðå âà ïðà âî ãî ëåã êî ãî, äû õà òå ëü íàÿ íå äî ñòà -
òî÷ íîñòü ñðåä íåé ñòå ïå íè òÿ æå ñòè, óìå ðåí íàÿ íà ðóæ íàÿ 
ãèä ðî öå ôà ëèÿ. Â ðå çó ëü òà òå ÄÍÊ-äèà ãíî ñ òè êè ñ èñ -
ïîëü çî âà íè åì ìèê ðî ÷è ïîâ âû ÿâ ëå íà ìèê ðî äóï ëè êà öèÿ
arr[hg18]20p13(2412867_3824216)õ3 mat ðàç ìå ðîì
1411 ò.ï.í., êî òî ðàÿ áû ëà ðàñ öå íå íà êàê óñëîâ íî ïà òî -
ãåí íàÿ, òàê êàê îò ñóò ñò âó åò â òà êîì âè äå â DGV, ñî äåð -
æèò 5 ãå íîâ, êî äè ðó þ ùèõ ýí çè ìû, ãåí òðàíñ êðèï öè îí -
íî ãî ôàê òî ðà EBF4, âëèÿ þ ùèé íà ìèã ðà öèþ êëå òîê
íåð âíî ãî ãðåá íÿ, ãå íû, îò âåò ñò âåí íûå çà ïî ëî âîå ñî çðå -
âà íèå, äå òî ðîæ äå íèå — ãå íû ãî íà äîò ðî ïèí-ðè ëè çèíã
ãîð ìî íà 2 (ÃíÐÃ2) è îê ñè òî öè íà. Ãåí ADAM33, òàê æå
âêëþ ÷åí íûé â ðå ãè îí äóï ëè êà öèè, ñâÿ çàí ñ ìåæ ê ëå òî÷ -
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íû ìè âçàè ìî äåé ñò âè ÿ ìè, àñ ñî öè è ðî âàí ñ ðàí íåé äåò -
ñêîé àñò ìîé è ó÷à ñò âó åò â ðå ãó ëÿ öèè ôóí ê öè î íè ðî âà -
íèÿ ëåã êèõ [5]. Ãåí CENPB îò âåò ñò âå íåí çà ôîð ìè ðî âà -
íèå öåí ò ðî ìå ðû è ÿâ ëÿ åò ñÿ âûñîêî êîí ñåð âà òèâ íûì
áåë êîì, â òîì ÷èñ ëå ýê ñ ï ðåñ ñè ðó åò ñÿ â ãëàä êî ìû øå÷ -
íûõ êëåò êàõ ñî ñó äîâ è ñâÿ çàí ñ ïå ðå êðå ñò íîé àê òè âà -
öèåé MAP-êè íàç íî ãî ïó òè [6]. Ñõîä íûå äóï ëè êà öèè
(ïå ðå êðû òèå îêî ëî 30%) â ðå ãè î íå 20p13 â áà çå
DECIPHER îò ìå ÷å íû êàê äóï ëè êà öèè íå èç âå ñò íî ãî
êëè íè ÷å ñêî ãî çíà ÷å íèÿ èëè óñëîâ íî ïà òî ãåí íûå. Åñòü
îò äå ëü íûå ñõî æèå ÷åð òû ôå íî òè ïè ÷å ñêî ãî îïè ñà íèÿ:
ïîë íûå ùå êè, çà äåð æ êà âíóò ðè óò ðîá íî ãî ðàç âè òèÿ, ïî -
ðî êè ñåð ä öà. Ó äâóõ ïà öè åí òîê ñ äå ëå öèåé ðå ãè î íà 20p13 
(÷à ñ òè÷ íî ïå ðå ñå êà åò ñÿ ñ íàé äåí íûì, â ãå íàõ ÃíÐÃ2 è
îê ñè òî öè íà), åñòü îò êëî íå íèÿ â íà ñòóï ëå íèè ïî ëî âî ãî
ñî çðå âà íèÿ, ÷òî ïðåä ïî ëà ãà å ìî âîç íèê ëî ïî ïðè ÷è íå
èç ìå íå íèÿ äîç óêà çàí íûõ ãå íîâ [7]. ÃíÐÃ2 ÿâ ëÿ åò ñÿ ÷ëå -
íîì ñå ìåé ñò âà ãî íà äî ëè áå ðè íîâ è êîí ò ðî ëè ðó åò ïè êî -
âîå íà ïðÿ æå íèå ëþ òå è íè çè ðó þ ùå ãî ãîð ìî íà ïå ðåä îâó -
ëÿ öèåé, ñòè ìó ëè ðó åò ñÿ ýñò ðà äè î ëîì ïî ïðèí öè ïó ïî ëî -
æè òå ëü íîé îá ðàò íîé ñâÿ çè. Íåéðî íû, ïðî äó öè ðó þ ùèå
ÃíÐÃ2 íà õî äÿò ñÿ êàê â ãè ïî òà ëà ìó ñå, òàê è â íåð âíûõ
êëåò êàõ ýí òå ðà ëü íîé íåð âíîé ñè ñ òå ìû, è ìî ãóò âëè ÿòü
íà ìî òîð íóþ ôóí ê öèþ êè øå÷ íè êà [8]. Îêîí ÷à òå ëü íî
ôóí ê öèè ÃíÐÃ2 åùå íå îïðå äå ëå íû, òàê êàê íå ó âñåõ
ïî çâî íî÷ íûõ ñó ùå ñò âó åò ýòîò êëàññ áåë êîâ. Â íå äàâ íåì
èñ ñëå äî âà íèè æåí ùèí ñ ýí äî ìåò ðè î çîì ðå ãè îí
arr[hg18]20p13(2472509_2481915) õ 3 ðàç ìå ðîì 9,4 ò.ï.í.
áûë àñ ñî öè è ðî âàí ñ ýòèì çà áî ëå âà íè åì [9]. Îò ìå òèì,
÷òî ýí äî ìåò ðè îç — ì íîãîôàê òîð íîå çà áî ëå âà íèå, ñâÿ -
çàí íîå ñ ïà òî ëî ãè ÷å ñêèì ðàç ðà ñ òà íè åì òêà íåé ýí äî ìåò -
ðèÿ çà ïðå äå ëà ìè âíóò ðåí íå ãî ñëîÿ ìàò êè. Ðîñò ýí äî -
ìåò ðèÿ êîí ò ðî ëè ðó åò ñÿ æåí ñêè ìè ïî ëî âû ìè ãîð ìî íà -
ìè, êî òî ðûå â ñâîþ î÷å ðåäü ðå ãó ëè ðó þò ñÿ òðîï íû ìè
ãîð ìî íà ìè è ðè ëè çèíã ôàê òî ðà ìè. Â îá çîð íîé ñòà òüå ïî 
ëå ÷å íèþ ýí äî ìåò ðè î çà îïè ñà íû ïî ëî æè òå ëü íûå ýô ôåê -
òû îò ïðè ìå íå íèÿ àãî íè ñòîâ ÃíÐÃ (ïðè äëè òå ëü íîì
ïðè ìå íå íèè ïðî ÿâ ëÿ þò ñÿ êàê àí òà ãî íè ñòû ïî ëî âûõ
ãîð ìî íîâ âñëåä ñò âèå äå ñåí ñè áè ëè çà öèè ðå öåï òî ðîâ
ÃíÐÃ ãè ïî ôè çà) [10]. Îöåí êà âëè ÿ íèÿ äóï ëè êà öèè íà
ðå ïðî äóê òèâ íûé ñòà òóñ ìà òå ðè íå ìî æåò áûòü ïðî âå äå íà 
ïî ïðè ÷è íå îò ñóò ñò âèÿ ãè íå êî ëî ãè ÷å ñêî ãî àíà ìíå çà.

Ó äðó ãîé ïà öè åí ò êè ñ äå ëå öèåé ðå ãè î íà 20p13, ïå ðå -
êðû âà þ ùåé ñÿ ñ âû ÿâ ëåí íîé äóï ëè êà öèåé, îïè ñà íû ñåð -
äå÷ íî-ñî ñó äè ñòûå ìà ëü ôîð ìà öèè, íî íå óêà çà íû ïðè ÷à -
ñò íûå ãå íû-êàí äè äà òû [11], óêà çà íèé íà íà ðó øå íèå ïî -
ëî âî ãî ñî çðå âà íèÿ â ðà áî òå íåò, äàí íûå î ñðî êå ðîæ äå -
íèÿ íå ïðåä ñòàâ ëå íû. Íå êî òî ðûå èñ ñëå äî âà òå ëè ñêëî -
íÿ þò ñÿ ê òî ìó, ÷òî ñà ìà ïî ñå áå çà äåð æ êà âíóò ðè óò ðîá -
íî ãî ðàç âè òèÿ ìî æåò ÿâ ëÿ òü ñÿ ñëåä ñò âè åì íå ñïå öè ôè ÷å -
ñêî ãî äåé ñò âèÿ õðî ìî ñîì íûõ àíî ìà ëèé è òàê æå ïðî ÿâ -
ëÿ òü ñÿ â âè äå ïî ðî êîâ ïî òè ïó ãè ïî ìîð ôèé, íå äî ðàç âè -
òèÿ îð ãà íîâ [12]. Íå ñïå öè ôè ÷å ñêèå ïî ðî êè ñåð ä öà
ó ïðî áàí äà, òà êèì îá ðà çîì, ìî ãóò áûòü îò ÷à ñ òè îáú ÿñ íå -
íû ýòîé òå î ðèåé. Â òî æå âðå ìÿ èìå åò ñÿ ðÿä ïóá ëè êà -
öèé, èç ëà ãà þ ùèõ òî÷ êó çðå íèÿ, ÷òî ðåä êèå âà ðè à öèè

÷èñ ëà êî ïèé ÄÍÊ ÿâ ëÿ þò ñÿ ïðè ÷è íîé ïî ðî êîâ ñåð ä öà
(êàê ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ãåí-êàí äè äàò íî ãî ïîä õî äà, òàê è
áåç) [13—17]. Äóï ëè êà öèÿ óíà ñëå äî âà íà ïðî áàí äîì îò
ìà òå ðè. Âîçìîæ íî âëè ÿ íèå äóï ëè êà öèè íà ýê ñ ï ðåñ ñèþ
ãå íà îê ñè òî öè íà, êî òî ðûé íå ïî ñðåä ñò âåí íî çà ïó ñ êà åò
ïðî öåññ ðî äîâ, è ìî æåò ïðè âî äèòü ê ïðåæ äå âðå ìåí íûì
ðî äàì. Ìà òå ðè ïà öè åí ò êè ýõî êàð äè îã ðà ôèÿ íå ïðî âî äè -
ëàñü.

Èç âå ñò íû äàí íûå î ñâÿ çè ëî êó ñà 20p13 (LOD sco re
3,81) ñ àóòèç ìîì. Â íà øåì ñëó ÷àå, ó÷è òû âàÿ âîç ðàñò ðå -
áåí êà, ïî êà íå âîç ìîæ íî ïî ëó ÷èòü êëè íè ÷å ñêèå äàí íûå
î ïðî ÿâ ëå íè ÿõ àóòè ñòè ÷å ñêèõ ÷åðò, òàê æå íåò èí ôîð ìà -
öèè î ïñè õî ëî ãè ÷å ñêèõ èëè ïî âå äåí ÷å ñêèõ îñî áåí íî -
ñòÿõ ìà òå ðè [18].

Ðå áåí êó è ìà òå ðè (ïå ðåä ïëà íè ðî âà íè åì äå òî ðîæ äå -
íèÿ, âî âðå ìÿ áå ðå ìåí íî ñòè) ñëå äó åò ïðîé òè àíà ëèç
óðîâ íÿ ïî ëî âûõ ãîð ìî íîâ è èõ ðè ëè çèíã ôàê òî ðîâ, ÷òî -
áû îöå íèòü òå êó ùåå ñî ñòî ÿ íèå ðå ïðî äóê òèâ íîé ñè ñ òå -
ìû. Äëÿ äà ëü íåé øå ãî ïðî ãíî çà ðå ïðî äóê òèâ íî ãî çäî ðî -
âüÿ ðå áåí êà ïå äè àò ðó è ðî äè òå ëÿì ñëå äî âà ëî áû âíè ìà -
òå ëü íî îò ñëå æè âàòü êëè íè ÷å ñêèå èç ìå íå íèÿ ïðè íà -
ñòóï ëå íèè ïó áåð òàò íî ãî ïå ðè î äà. Áå çó ñëîâ íî, òðå áó åò ñÿ 
ïîë íîå êëè íè ÷å ñêîå îá ñëå äî âà íèå ìà òå ðè. Ïðè íà ñòóï -
ëå íèè ñëå äó þ ùåé áå ðå ìåí íî ñòè, â ñëó ÷àå îò êëî íå íèé
ó ïëî äà, ðå êî ìåí äó åò ñÿ ïðî âå äå íèå ïðå íà òà ëü íîé äèà -
ãíî ñ òè êè äëÿ îöåí êè íî ñè òå ëü ñò âîì ïëî äà äóï ëè êà öèè
ñ ïî ñëå äó þ ùèì íà áëþ äå íè åì çà òå ÷å íè åì áå ðå ìåí íî -
ñòè è ðî äî ðàç ðå øå íè åì.
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