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Ñèí ä ðîì Øàð êî-Ìà ðè-Òó òà (ØÌÒ) ÿâ ëÿ åò ñÿ îä íèì èç íàè áî ëåå ÷à ñ òûõ äå ãå íå ðà òèâ íûõ íå âðî ëî ãè ÷å ñêèõ çà áî ëå âà íèé
ñ ÷à ñ òî òîé âñòðå ÷à å ìî ñòè 1 íà 2500. Ïðè ìåð íî 70—80% âñåõ ñëó ÷à åâ ØÌÒ ñî ñòàâ ëÿ åò ØÌÒ1, âû çâàí íàÿ äóï ëè êà öèåé
1,5 ìëí ï.í. â ðàé î íå 17p11.2, âêëþ ÷à þ ùåé ãåí PMP22. Ïðå èì ï ëàí òà öè îí íàÿ ãå íå òè ÷å ñêàÿ äèà ãíî ñ òè êà (ÏÃÄ) ïà òî ãåí íî ãî
ãå íå òè ÷å ñêî ãî âà ðè àí òà ñòà íî âèò ñÿ ìîù íûì èí ñò ðó ìåí òîì äëÿ ïðî ôè ëàê òè êè çà áî ëå âà íèÿ. Ðà íåå áû ëà ïðåä ëî æå íà
òåñò-ñè ñ òå ìà äëÿ êîñ âåí íîé ÏÃÄ ØÌÒ1 ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì 1—5 ïî ëè ìîð ô íûõ ëî êó ñîâ. Îä íà êî â óñëî âè ÿõ ÏÃÄ àíà ëèç ïî
1—5 ìàð êå ðàì ñ íå ïîë íîé èí ôîð ìà òèâ íî ñòüþ íå ìî æåò ñ÷è òà òü ñÿ âû ñî êî äî ñ òî âåð íûì. Â ñòà òüå ïðåä ñòàâ ëåí îïûò ïðî âå äå -
íèÿ ÏÃÄ ØÌÒ1 ñ ïðè ìå íå íè åì òåñò-ñè ñ òå ìû èç 27 ïî ëè ìîð ô íûõ ìàð êå ðîâ, ïî çâî ëÿ þ ùåé ïðî âî äèòü êîñ âåí íóþ äèà ãíî ñ òè êó
óêà çàí íîé äóï ëè êà öèè è òî÷ êî âûõ ìó òà öèé â ãå íå PMP22 ñ âû ñî êîé òî÷ íî ñòüþ.

Êëþ ÷å âûå ñëî âà: ÏÃÄ, ìî íî ãåí íîå çà áî ëå âà íèå, ØÌÒ1, ãåí PMP22, êîñ âåí íàÿ äèà ãíî ñ òè êà.

Àâ òî ðû ñî îá ùà þò îá îò ñóò ñò âèè êîí ô ëèê òà èí òå ðå ñîâ.

Preimplantation ge netic di ag no sis for Charcot-Marie-Tooth dis ease 17p11.2 du pli ca tion
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Charcot-Marie-Tooth dis ease (CMT) is one of the most fre quent neurodegenerative dis or der with a prev a lence of 1 cases per 2500.
CMT1 is the most com mon sub type of CMT, ac count ing for 70—80% of all cases. In the ma jor ity of cases CMT1A caused by 1.5 Mb du -
pli ca tion in the 17p11.2, in clud ing the pe riph eral my elin pro tein 22 (PMP22) gene. Preimplantation ge netic di ag no sis (PGD) for this
patho genic ge netic vari ant is a pow er ful tool for dis ease pre ven tion. Pre vi ously, a test sys tem for PGD CMT1A was per formed by
1—5 poly mor phic loci. How ever, the anal y sis of 1—5 mark ers with in com plete informativity can not be con sid ered as highly re li able un der
PGD con di tions. This pa per re ports on the PGD for CMT1A in three cou ples us ing a test sys tem with 27 poly mor phic mark ers. The pre -
sented test sys tem pro vides ac cu rate and re li able re sults in the PGD for the 17p11.2 du pli ca tion and point mu ta tions in PMP22 gene.
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Ââå äå íèå

Íà ñëåä ñò âåí íàÿ íåé ðî ïà òèÿ Øàð êî-Ìà ðè-Òóò à òè -
ïà 1 (ØÌÒ1) ÿâ ëÿ åò ñÿ äå ìè å ëè íè çè ðó þ ùåé ïå ðè ôå ðè -
÷å ñêîé íåé ðî ïà òèåé, õà ðàê òå ðè çó þ ùåé ñÿ ñëà áî ñòüþ è
àò ðî ôèåé äè ñ òà ëü íûõ ìûøö, ïî òå ðåé ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòè, 
ñíè æå íè åì ñêî ðî ñòè ïðî âî äè ìî ñòè íåð âîâ. ØÌÒ ÿâ ëÿ -
åò ñÿ îä íèì èç íàè áî ëåå ÷à ñ òûõ äå ãå íå ðà òèâ íûõ íå âðî -
ëî ãè ÷å ñêèõ çà áî ëå âà íèé ñ ÷à ñ òî òîé âñòðå ÷à å ìî ñòè 1 íà
2500. Ïðè ìåð íî 70—80% âñåõ ñëó ÷à åâ ØÌÒ ñî ñòàâ ëÿ åò
ØÌÒ1, âû çâàí íàÿ äóï ëè êà öèåé 1,5 ìëí ï.í. â ðàé î íå
17p11.2, âêëþ ÷à þ ùåé ãåí PMP22. Ïðå èì ï ëàí òà öè îí íàÿ 
ãå íå òè ÷å ñêàÿ äèà ãíî ñ òè êà (ÏÃÄ) âû ÿâ ëåí íî ãî â ñå ìüå
ïà òî ãåí íî ãî ãå íå òè ÷å ñêî ãî âà ðè àí òà ñòà íî âèò ñÿ ìîù -
íûì èí ñò ðó ìåí òîì äëÿ ïðî ôè ëàê òè êè ýòîé ìî íî ãåí íîé 
ïà òî ëî ãèè.

Ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêàÿ äèà ãíî ñ òè êà äóï ëè êà öèè 
1,5 ìëí ï.í. â ðàé î íå 17p11.2 ìî æåò áûòü âû ïîë íå íà
ðàç ëè÷ íû ìè ìå òî äà ìè: êî ëè ÷å ñò âåí íàÿ ÏÖÐ, ÏÖÐ
äëèí íûõ ôðàã ìåí òîâ, ìå òîä MLPA (mul tip lex li ga ti -
on-de pen dent pro be am p li fi ca ti on MLPA), õðî ìî ñîì íûé
ìèê ðî ìàò ðè÷ íûé àíà ëèç (ÕÌÀ), àíà ëèç êî ëè ÷å ñò âà àë -

ëå ëåé ïî ëè ìîð ô íûõ ìàð êå ðîâ, âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü -

íîå ñåê âå íè ðî âà íèå, ÄÍÊ-ìèê ðî ÷è ïû. Íå êî òî ðûå èç

ïå ðå ÷èñ ëåí íûõ ìå òî äîâ òåõ íè ÷å ñêè íå ïîä õî äÿò äëÿ

ÏÃÄ, äðó ãèå òðå áó þò íà ëè ÷èÿ äî ðî ãî ñòî ÿ ùèõ ïðè áî ðîâ

è ðå à ãåí òîâ. Îñíîâ íîé ïðîá ëå ìîé ïðè ãå íå òè ÷å ñêîé

äèà ãíî ñ òè êå ýì á ðè î íîâ ÿâ ëÿ åò ñÿ ìà ëîå èñ õîä íîå êî ëè -

÷å ñò âî áèî ìà òå ðè à ëà, òàê êàê áèî ïòàò ñî äåð æèò îò îä -

íîé äî òðåõ êëå òîê. Â ýòîì ñëó ÷àå äëÿ ïî âû øå íèÿ ýô -

ôåê òèâ íî ñòè è òî÷ íî ñòè àíà ëè çà âàæ íî ïîë íî ñòüþ èñê -

ëþ ÷èòü âîç ìîæ íîñòü êîí òà ìè íà öèè è íè âå ëè ðî âàòü

âîç ìîæ íûé ýô ôåêò íå ðàâ íî ìåð íîé è/èëè íå ïîë íîé àì -

ï ëè ôè êà öèè è äå ãðà äà öèè ìà òå ðè à ëà. Ýòî òðå áó åò ðàç -

ðà áîò êè òåñò-ñè ñ òå ìû ñ îñî áû ìè õà ðàê òå ðè ñòè êà ìè.

Òåñò-ñè ñ òå ìà ðàç ðà áà òû âà åò ñÿ ñ ó÷å òîì âîç ìîæ íî ñòè

èñ ïî ëü çî âàòü áèî ìà òå ðè àë ðàç íî ãî òè ïà — ÄÍÊ, âû äå -

ëåí íóþ èç ðàç íûõ òêà íåé, ïðî äóêò ïîë íî ãå íîì íîé àì ï -

ëè ôè êà öèè (WGA), åäè íè÷ íûå êëåò êè. Ñî ÷å òà íèå óíè -

âåð ñà ëü íî ñòè ïî îò íî øå íèþ ê áèî ìà òå ðè à ëó ñ ïî ý òàï -

íîé àì ï ëè ôè êà öèåé öå ëå âûõ ôðàã ìåí òîâ ïî çâî ëÿ åò äî -

ñòè÷ü âû ñî êîé òî÷ íî ñòè è âû ÿ âèòü ñè òó à öèþ íå ïîë íîé

àì ï ëè ôè êà öèè èëè äå ãðà äà öèè îá ðàç öà.
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Ðà íåå áû ëà ïðåä ëî æå íà òåñò-ñè ñ òå ìà äëÿ êîñ âåí íîé 
ÏÃÄ ØÌÒ1 ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì 1—5 ïî ëè ìîð ô íûõ ìàð -
êå ðîâ [1, 2]. Ãðóï ïû ñöåï ëå íèÿ îïðå äå ëÿ ëè ïó òåì àíà -
ëè çà íà ñëå äî âà íèÿ àë ëå ëåé, íà åäè íè÷ íûõ ñïåð ìà òî çî -
è äàõ/ïî ëÿð íûõ òå ëü öàõ. Â ðå çó ëü òà òå àíà ëè çà ïîë íî -
ñòüþ èí ôîð ìà òèâ íûì äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ íî ñè òå ëü ñò âà
äóï ëè êà öèè îêà çû âà ëèñü 1—3 ìàð êå ðà äëÿ êàæ äîé ñå -
ìüè. Ïîä ÷åð êè âàÿ îñî áåí íî ñòè äå òåê öèè ìó òà öèè
â óñëî âè ÿõ ÏÃÄ, îïè ñàí íûå âû øå, âàæ íî îò ìå òèòü, ÷òî 
àíà ëèç ïî òà êî ìó êî ëè ÷å ñò âó ìàð êå ðîâ íå ìî æåò ñ÷è -
òàòü ñÿ âû ñî êî äî ñ òî âåð íûì. Íå îá õî äè ìîñòü ïðî âå äå -
íèÿ ñåã ðå ãà öè îí íî ãî àíà ëè çà â ñå ìüå äà æå ïðè íà ëè ÷èè 
òðåõ àë ëå ëåé ïî ëè ìîð ô íî ãî ìàð êå ðà ó íî ñè òå ëÿ äóï ëè -
êà öèè ñâÿ çà íà ñ îñî áåí íî ñòÿ ìè äèà ãíî ñ òè êè â ðàì êàõ
ÏÃÄ. Òàê êàê âå ðî ÿò íîñòü êîí òà ìè íà öèè, äå ãðà äà öèè
áèî ìà òå ðè à ëà è íå ðàâ íî ìåð íîé àì ï ëè ôè êà öèè àë ëå -
ëåé ãî ðàç äî âûøå ïðè ÏÃÄ ïî ñðàâ íå íèþ ñ äèà ãíî ñ òè -
êîé íà áî ëü øåì êî ëè ÷å ñò âå áèî ìà òå ðè à ëà, àíà ëèç
ãðóïï ñöåï ëå íèÿ ÿâ ëÿ åò ñÿ äî ïîë íè òå ëü íîé âîç ìîæ íî -
ñòüþ îöå íèòü äî ñòî âåð íîñòü ïî ëó ÷åí íî ãî ðå çóëü òà òà.
Ó÷è òû âàÿ ïðî òÿ æåí íîñòü äóï ëè êà öèè, à òàê æå ñòå ïåíü
ãå òå ðî çè ãîò íî ñòè êàæ äî ãî ìàð êå ðà è îñî áåí íî ñòè
ÏÃÄ, â óíè âåð ñà ëü íóþ òåñò-ñè ñ òå ìó äîë æíî âõî äèòü
áî ëü øåå êî ëè ÷å ñò âî ìàð êå ðîâ, íà õî äÿ ùèõ ñÿ êàê â ðàé -
î íå äóï ëè êà öèè, òàê è çà åå ïðå äå ëà ìè. Â ñòà òüå îïè ñàí 
îïûò ïðî âå äå íèÿ ÏÃÄ ñ òåñò-ñè ñ òå ìîé, óäîâ ëåò âî ðÿ þ -
ùåé âû øå ïå ðå ÷èñ ëåí íûì òðå áî âà íè ÿì. Âàæ íî îò ìå -
òèòü, ÷òî ýòà òåñò-ñè ñ òå ìà ìî æåò áûòü èñ ïî ëü çî âà íà
òàê æå äëÿ êîñ âåí íîé äèà ãíî ñ òè êè â ñëó ÷àå òî÷ êî âûõ
ìó òà öèé â ãå íå PMP22.

Ïà öè åí òû è ìå òî äû

Ïà öè åí òû

Â ñå ìüå À ñó ïðóã ÿâ ëÿ åò ñÿ íî ñè òå ëåì äóï ëè êà öèè
17ð11.2-ð.12, ñî äåð æà ùåé ãåí PMP22, è èìå åò êëè íè ÷å -
ñêèå ïðî ÿâ ëå íèÿ ØÌÒ1. Ñ 2015 ãî äà áû ëî ïðî âå äå íî
3 ïðî òî êî ëà ÝÊÎ, â ðàì êàõ êî òî ðûõ âû ïîë íÿ ëè ÏÃÄ
ìî íî ãåí íî ãî çà áî ëå âà íèÿ âìå ñ òå ñ ÏÃÑ (ïðå èì ï ëàí òà -
öè îí íûì ãå íå òè ÷å ñêèì ñêðè íèí ãîì) õðî ìî ñîì íûõ àíî -
ìà ëèé äëÿ ýì á ðè î íîâ, íå óíà ñëå äî âàâ øèõ ìó òà öèþ. Íè
îäèí èç ïðè ãîä íûõ ïî ðå çó ëü òà òàì ÏÃÑ õðî ìî ñîì íûõ
àíî ìà ëèé è ÏÃÄ ìî íî ãåí íî ãî çà áî ëå âà íèÿ ýì á ðè î íîâ
íå èì ï ëàí òè ðî âàë ñÿ. Â 2015 ãî äó ïî ðå çó ëü òà òàì ïðå íà -
òà ëü íîé äèà ãíî ñ òè êè ØÌÒ1 áû ëà ïðå ðâà íà åñ òå ñò âåí -
íàÿ, ñà ìî ñòî ÿ òå ëü íî íà ñòó ïèâ øàÿ, áå ðå ìåí íîñòü. Ïî êà -
çà íè åì ê ïðî âå äå íèþ ÏÃÑ ÿâ ëÿ ëèñü ìíî ãî êðàò íûå íå ó -
äà÷ íûå ïî ïûò êè ÝÊÎ.

Â ñå ìüå Á ñó ïðó ãà (33 ãî äà íà ìî ìåíò îá ðà ùå íèÿ) ÿâ -
ëÿ åò ñÿ íî ñè òå ëåì äóï ëè êà öèè 17ð11.2-ð.12, ñî äåð æà ùåé 
ãåí PMP22 è èìå åò êëè íè ÷å ñêèå ïðî ÿâ ëå íèÿ ØÌÒ1.
Äèà ãíîç áûë óñòà íîâ ëåí â âîç ðà ñ òå 7 ëåò. Â ïåð âîì áðà -
êå ðî äè ëàñü çäî ðî âàÿ äå âî÷ êà, âî âòî ðîì áðà êå 2 áå ðå -
ìåí íî ñòè çà ìåð ëè íà ðàí íåì ñðî êå (4—7 íå äåëü), òðå òüÿ 
áå ðå ìåí íîñòü ïðå ðâà íà ïî ðå çó ëü òà òàì ïðå íà òà ëü íîé
äèà ãíî ñ òè êè äóï ëè êà öèè 17ð11.2-ð.12.

Â ñå ìüå Â ó ñó ïðó ãà äèà ãíî ñ òè ðî âà íà íà ñëåä ñò âåí íàÿ 
íåé ðî ïà òèÿ ØÌÒ1. Ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêèé àíà ëèç
âû ÿ âèë ìèñ ñåíñ ìó òà öèþ c.235T>C (NM_000304.3) â ãå -
íå PMP22.

Â ñå ìü ÿõ À, Á è Â âå ðî ÿò íîñòü ðîæ äå íèÿ ðå áåí êà
ñ çà áî ëå âà íè åì ØÌÒ1 ñî ñòàâ ëÿ åò 50%. Ñå ìü ÿì áû ëî
ðå êî ìåí äî âà íî ïðî âå äå íèå ÏÃÄ ìî íî ãåí íî ãî çà áî ëå âà -
íèÿ ØÌÒ1 â öèê ëå ÝÊÎ äëÿ îò áî ðà ýì á ðè î íîâ, íå óíà -
ñëå äî âàâ øèõ ñî îò âåò ñò âó þ ùóþ ìó òà öèþ.

Âñå ó÷à ñò íè êè ïîä ïè ñà ëè èí ôîð ìè ðî âàí íîå ñî ãëà -
ñèå íà îá ðà áîò êó äàí íûõ è èõ èñ ïî ëü çî âà íèå â íà ó÷ -
íî-èñ ñëå äî âà òå ëü ñêèõ öå ëÿõ.

Ðàç ðà áîò êà òåñò-ñè ñ òå ìû

Äëÿ äèà ãíî ñ òè êè äóï ëè êà öèè áû ëè âû áðà íû ïî ëè -
ìîð ô íûå ëî êó ñû STR (sin g le tan dem re pe at) ñ ãå òå ðî çè -
ãîò íî ñòüþ íå ìå íåå 0,68 â ðàé î íå äóï ëè êà öèè è âíå åãî.
Äëÿ êàæ äî ãî èç ýòèõ ëî êó ñîâ áû ëè ïî äî áðà íû ïðàé ìå ðû 
äëÿ àì ï ëè ôè êà öèè ïî òè ïó ïî ëó ãíåç äî âîé ÏÖÐ. Â ðàç -
ðà áîò êó òåñò-ñè ñ òå ìû áû ëè âêëþ ÷å íû 27 STR ëî êó ñîâ
(òàáë. 1). Ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ïðàé ìå ðîâ ìî ãóò áûòü
ïðå äî ñòàâ ëå íû ïî çà ïðî ñó. Òàê æå áû ëè ïî äî áðà íû
âíåø íèå è âíóò ðåí íèé ïðàé ìå ðû äëÿ ïðÿ ìîé äå òåê öèè
ìó òà öèè c.235T>C ìå òî äîì ÏÖÐ-ÏÄÐÔ. Âàæ íî îò ìå -
òèòü, ÷òî ïðè ïîä áî ðå ïðàé ìå ðîâ ñî áëþ äà ëè ðÿä îñî áåí -
íûõ òðå áî âà íèé: äëè íà ïðî äóê òà ñ âíåø íèõ ïðàé ìå ðîâ
íå äîë æíà ïðå âû øàòü 500 ï.í. (äëÿ íà ðà áîò êè ÏÖÐ-ïðî -
äóê òà ñ ôðàã ìåí òîâ, ïî ëó ÷à å ìûõ ïðè ïîë íî ãå íîì íîé
àì ï ëè ôè êà öèè), äëè íà ïðî äóê òà ñ âíóò ðåí íèõ ïðàé ìå -
ðîâ 120—300 ï.í., ðàç íè öà òåì ïå ðà òó ðû îò æè ãà íå áî ëåå
0,5°Ñ.

Îò ðà áîò êà òåñò-ñè ñ òå ìû äëÿ ÏÃÄ

Íà ýòà ïå îò ðà áîò êè òåñò-ñè ñ òå ìû ïðî âî äèë ñÿ ïîä áîð 
óñëî âèé àì ï ëè ôè êà öèè, îï òè ìà ëü íûõ äëÿ ðà áî òû ïðàé -
ìå ðîâ, àíà ëèç ýô ôåê òèâ íî ñòè è ñïå öè ôè÷ íî ñòè
ÏÖÐ-àì ï ëè ôè êà öèè, óíè âåð ñà ëü íî ñòè òåñò-ñè ñ òå ìû
äëÿ áèî îá ðàç öîâ ðàç ëè÷ íî ãî òè ïà. Ïðè îò ðà áîò êå
òåñò-ñè ñ òå ìû áû ëè èñ ïî ëü çî âà íû îá ðàç öû áèî ïñèè åäè -
íè÷ íûõ êëå òîê â ëè çè ðó þ ùåì áó ôå ðå (1 õ PCRBuf fer,
0,1% Twe en-20, 0,1% Tri tonX-100, 1 ìêã Pro te i na seK),
ïðî äóê òû ïîë íî ãå íîì íîé àì ï ëè ôè êà öèè îá ðàç öîâ áèî -
ïñèè ýì á ðè î íîâ (WGA), îá ðàç öû ÄÍÊ.

Â ðàì êàõ ïî ëó ãíåç äî âîé ÏÖÐ (se mi nes ted-PCR) àì ï -
ëè ôè êà öèÿ ïðî âî äè ëàñü â äâóõ ðà óí äàõ. Ïåð âûé ðà óíä
— ìóëü òè ïëåê ñ íàÿ ÏÖÐ ñî âñå ìè âíåø íè ìè ïðàé ìå ðà -
ìè äëÿ âñåõ ëî êó ñîâ, âõî äÿ ùèõ â òåñò-ñè ñ òå ìó, ïî ïðî -
òî êî ëó: äå íà òó ðà öèÿ — 94°Ñ 2 ìè íó òû, 30 öèê ëîâ ñ ïî -
íè æå íè åì òåì ïå ðà òó ðû îò æè ãà ïðàé ìå ðîâ ñ 62 äî 45°Ñ
â êàæ äîì, 72°Ñ 10 ìè íóò. Âî âòî ðîì ðà óí äå ïðî âî äèëàñü
èí äè âè äó à ëü íàÿ àì ï ëè ôè êà öèÿ êàæ äî ãî ôðàã ìåí òà
ñ âíóò ðåí íè ìè ïðàé ìå ðà ìè.

Ôðàã ìåí ò íûé àíà ëèç ïðî äóê òîâ àì ï ëè ôè êà öèè
ïðî âî äèë ñÿ ïó òåì êà ïèë ëÿð íî ãî ýëåê ò ðî ôî ðå çà íà
ïðè áî ðå 3130xl Ge ne tic Ana ly zer (Ap pli ed Bi o sys tems,
USA). Ïî ðå çó ëü òà òàì ôðàã ìåí ò íî ãî àíà ëè çà ñî ñòàâ ëå -
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íû ðî äî ñëîâ íûå è îò ìå ÷å íû èí ôîð ìà òèâ íûå ìàð êå ðû
äëÿ êàæ äîé ñå ìüè. Ïðè ïðî âå äå íèè ÏÃÄ ýì á ðè î íîâ
èñ ïî ëü çî âà ëèñü òî ëü êî èí ôîð ìà òèâ íûå ïî ëè ìîð ô íûå
ìàð êå ðû.

ÏÃÄ ìî íî ãåí íî ãî çà áî ëå âà íèÿ

Äî ïðî âå äå íèÿ ÏÃÄ ìî íî ãåí íî ãî çà áî ëå âà íèÿ ïðî -
âî äèë ñÿ àíà ëèç ãðóïï ñöåï ëå íèÿ íà áèî ìà òå ðè à ëå ïàðò -
íå ðîâ è èõ ðîä ñò âåí íè êîâ. Äëÿ ñå ìåé À è Â ïðî âå äåí
àíà ëèç ïî ëè ìîð ô íûõ ìàð êå ðîâ â åäè íè÷ íûõ ñïåð ìà òî -
çî è äàõ íî ñè òå ëÿ ìó òà öèè. Äëÿ ñå ìüè Á ãðóï ïû ñöåï ëå -
íèÿ áû ëè óñòà íîâ ëå íû â ðå çó ëü òà òå àíà ëè çà íà ñëå äî âà -
íèÿ àë ëå ëåé çäî ðî âûì ðå áåí êîì ïà öè åí ò êè îò ïåð âî ãî
áðà êà.

Ó ýì á ðè î íîâ, ïî ëó ÷åí íûõ â öèê ëå ÝÊÎ, áû ëà âçÿ òà
áèî ïñèÿ íà 5 äåíü ðàç âè òèÿ. Äëÿ ýì á ðè î íîâ, íå óíà ñëå -

äî âàâ øèõ ìó òà öèþ, ïëà íè ðî âà ëîñü ïðî âå äå íèå ïðå èì ï -
ëàí òà öè îí íî ãî ãå íå òè ÷å ñêî ãî ñêðè íèí ãà íà õðî ìî ñîì -
íûå àíî ìà ëèè (ÏÃÑ), ïî ý òî ìó ïåð âûì ýòà ïîì ïðî áî -
ïîä ãî òîâ êè ÿâ ëÿ ëàñü ïîë íî ãå íîì íàÿ àì ï ëè ôè êà öèÿ
(WGA) ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì íà áî ðà Su rep lex (Blu eG no me,
UK). Äà ëåå íà ìà òå ðè à ëå WGA ïðî âî äè ëàñü ÏÃÄ ñ ïî -
ìî ùüþ ðàç ðà áî òàí íîé òåñò-ñè ñ òå ìû.

Ðå çó ëü òà òû

Îò ðà áîò êà òåñò-ñè ñ òå ìû

Íà ýòà ïå îò ðà áîò êè òåñò-ñè ñ òå ìû áû ëà ïðî âå äå íà
îöåí êà ñïå öè ôè÷ íî ñòè è ýô ôåê òèâ íî ñòè àì ï ëè ôè êà -
öèè, ïðè ìå íå íèå òåñò-ñè ñ òå ìû â ðàì êàõ ÏÃÄ ïî çâî ëè ëî 
òàê æå îöå íèòü ÷à ñ òî òó âû ïà äå íèÿ àë ëå ëåé (òàáë. 1).
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Òàá ëè öà 1
Õà ðàê òå ðè ñòè êà ïî ëè ìîð ô íûõ ëî êó ñîâ, âõî äÿ ùèõ â òåñò-ñè ñ òå ìó

Ëî êóñ Ïî ñëå äî âà òå ëü íîñòü
ìî òè âà

Ãå òå ðî çè ãîò íîñòü Ïî ëî æå íèå îò íî ñè òå ëü íî 
ãå íà PMP22 (Ìá)

Ýô ôåê òèâ íîñòü
àì ï ëè ôè êà öèè

×à ñ òî òà âû ïà äå íèÿ 
àë ëå ëÿ*

D17S2216 (CA)n 0,8554 -0,9293 0,38 (6 èç 16) NA

D17S2217 (TG)n 0,7837 -0,89919 0,91 (50 èç 55) 0 (0 èç 4)

D17S2218 (CA)n 0,8072 -0,88025 0,91 (80 èç 88) 0,08 (1 èç 13)

D17S921 (CA)n 0,7683 -0,87225 0,82 (40 èç 49) 0,44 (4 èç 9)

D17S2219 (TG)n 0,7563 -0,83156 0,94 (46 èç 49) 0,11 (1 èç 9)

D17S14.4 AC 0,7858 -0,67832 0,94 (46 èç 49) 0,11 (1 èç 9)

D17S839 AC 0,673 -0,64772 0,88 (69 èç 78) 0,22 (2 èç 9)

D17S2222 (CA)n 0,7115 -0,5973 0,89 (72 èç 81) 0 (0 èç 13)

D17S2223 (TG)n 0,8248 -0,57791 0,63 (10 èç 16) NA

D17S2224 (TAGA)n 0,687 -0,57622 0,58 (30 èç 52) NA

D17S2225 (CA)n 0,8086 -0,56572 0,83 (43 èç 52) NA

D17S2227 (CAATA)n Íåò äàí íûõ -0,51743 0,95 (84 èç 88) 0 (0 èç 13)

D17S14.7 AC 0,7062 -0,3795 0,92 (81 èç 88) 0,08 (1 èç 13)

D17S2229 (CA)n 0,8388 -0,07366 0,96 (47 èç 49) 0 (0 èç 9)

D17S15.11 AG 0,7294 -0,0152 0,94 (46 èç 49) 0,11 (1 èç 9)

D17S15.12 AC 0,7177 -0,01486 0,96 (47 èç 49) 0 (0 èç 9)

D17S122 (CA)n 0,8391 0,076352 0,65 (17 èç 26) 0,25 (1 èç 4)

D17S261 (CA)n 0,685 0,226817 0,95 (40 èç 42) 0 (0 èç 9)

D17S16.2 AC 0,801 1,080544 0,91 (41 èç 45) 0,15 (2 èç 13)

D17S16.4 AC 0,703 1,296675 0,94 (33 èç 35) 0 (0 èç 9)

D17S16.9 AC 0,762 1,866562 1 (26 èç 26) 0 (0 èç 4)

D17S17.2 AC 0,707 2,128601 0,89 (40 èç 45) 0 (0 èç 13)

D17S17.3 AC 0,739 2,180633 0,9 (47 èç 52) 0,23 (3 èç 13)

D17S17.56 AC 0,745 2,431485 1 (9 èç 9) NA

D17S17.57 AC 0,798 2,446724 0,91 (32 èç 35) 0,11 (1 èç 9)

D17S17.58 AC 0,836 2,456829 0,95 (40 èç 42) 0 (0 èç 9)

Ïðè ìå ÷à íèå. NA — íå îïðå äå ëå íî, òàê êàê íå àíà ëè çè ðî âà ëèñü íà ýì á ðè î íàõ; * — ïà ðà ìåòð, ïî çâî ëÿ þ ùèé îöå íèòü ðàç -
íè öó â ýô ôåê òèâ íî ñòè àì ï ëè ôè êà öèè äëÿ ðàç íûõ àë ëå ëåé íà áèî ìà òå ðè à ëå åäè íè÷ íûõ êëå òîê, ðàñ ñ÷è òû âà åò ñÿ êàê êî -
ëè ÷å ñò âî ñëó ÷à åâ ñ âû ÿâ ëåí íîé ïî òå ðåé àë ëå ëÿ, äå ëåí íîå íà îá ùåå êî ëè ÷å ñò âî ñëó ÷à åâ àì ï ëè ôè êà öèè ëî êó ñà.



Óñòà íîâ ëå íèå ãðóï ïû ñöåï ëå íèÿ ìó òà öèè

Äëÿ ñå ìåé À è Â áûë ïî ëó ÷åí áèî ìà òå ðè àë ñó ïðó ãîâ
è åäè íè÷ íûõ ñïåð ìà òî çî è äîâ ñó ïðó ãà. Áû ëî ïðî à íà ëè -
çè ðî âà íî 27 STR ëî êó ñîâ. Èç íèõ äëÿ ñå ìüè À 15 îêà çà -
ëèñü èí ôîð ìà òèâ íû ìè äëÿ îïðå äå ëå íèÿ íî ñè òå ëü ñò âà
äóï ëè êà öèè è âû ÿâ ëå íèÿ ñëó ÷à åâ êîí òà ìè íà öèè áèî ìà -
òå ðè à ëà, íå ðàâ íî ìåð íîé àì ï ëè ôè êà öèè, äå ãðà äà öèè
áèî ìà òå ðè à ëà è âû ïà äå íèÿ àë ëå ëÿ; äëÿ ñå ìüè Â — 14 ëî -
êó ñîâ èí ôîð ìà òèâ íû äëÿ âû ÿâ ëå íèÿ íî ñè òå ëü ñò âà ìó òà -
öèè c.235T>C â ãå íå PMP22. Îá ðàç öû áèî ïñèè ýì á ðè î -
íîâ òå ñ òè ðî âà ëèñü òî ëü êî íà èí ôîð ìà òèâ íûå ìàð êå ðû.
Ïðè ãàï ëî òè ïè ðî âà íèè ñå ìüè Â òàê æå áû ëè ïðî à íà ëè -
çè ðî âà íû ðîä ñò âåí íè êè ñó ïðó ãà — ðî äè òå ëè è áðàò, îä -
íà êî ìó òà öèè ó íèõ íå îá íà ðó æå íî.

Äëÿ ñå ìüè Á áûë ïî ëó ÷åí áèî ìà òå ðè àë ñó ïðó ãîâ è
çäî ðî âîé äî ÷å ðè ïà öè åí ò êè îò ïåð âî ãî áðà êà. Èç 27 èñ -

ñëå äî âàí íûõ ëî êó ñîâ, âõî äÿ ùèõ â òåñò-ñè ñ òå ìó, èí ôîð -
ìà òèâ íû ìè äëÿ îïðå äå ëå íèÿ íî ñè òå ëü ñò âà äóï ëè êà öèè
îêà çà ëèñü 16. Ïðè ýòîì ïîë íî ñòüþ èí ôîð ìà òèâ íûì (áåç 
ñîâ ïà äå íèÿ àë ëå ëåé ìó òàí ò íî ãî ãàï ëî òè ïà, íîð ìà ëü íî -
ãî ãàï ëî òè ïà ïà öè åí òà è ãàï ëî òè ïà ïàðò íå ðà) îêà çàë ñÿ
òî ëü êî ëî êóñ D17S17.3.

ÏÃÄ

Â öèê ëå ÝÊÎ ñå ìüè À áû ëî ïî ëó ÷å íî 9 ýì á ðè î íîâ.
Ðå çó ëü òà òû àíà ëè çà ãå íî òè ïîâ ïî èí ôîð ìà òèâ íûì ìàð -
êå ðàì ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 2.

Ïî ðå çó ëü òà òàì äèà ãíî ñ òè êè ó 6 ýì á ðè î íîâ íî ñè -
òåëü ñò âî äóï ëè êà öèè íå âû ÿâ ëå íî; ó 3 ýì á ðè î íîâ âû ÿâ -
ëåí ãàï ëî òèï, ñî îò âåò ñò âó þ ùèé íà ëè ÷èþ äóï ëè êà öèè.
Ïðè ýòîì äëÿ îä íî ãî ýì á ðè î íà, ïðè çíàí íî ãî íå óíà ñëå -
äî âàâ øèì çà áî ëå âà íèå, èç-çà íà áëþ äà å ìîé ðå êîì áè íà -
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Òàá ëè öà 2
Ðå çó ëü òà òû ÏÃÄ ìî íî ãåí íî ãî çà áî ëå âà íèÿ ØÌÒ1 ñå ìüè À

¹
îá -
ðàç 
öà

Ïî ëó ÷åí íûå äàí íûå ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà ìó òà öèè è ñöåï ëåí íûõ ìàð êå ðîâ Ðå çó ëü -
òà òû
ÏÃÄ

Ðå çó ëü -
òà òû
ÏÃÑ

Ïå ðå -
íîñ ýì -
á ðè î íàËî êó ñû âíóò ðè äóï ëè öè ðî âàí íî ãî ðàé î íà Ëî êó ñû ñíà ðó æè îò äóï ëè öè ðî âàí íî ãî ðàé î íà

D17S2218 D17S921 D17S2219
D17S14.

4
D17S839

D17S14.
7

D17S2227 D17S2229
D17S15.

11
D17S261

D17S16.
2

D17S16.
4

D17S17.
2

D17S17.
3

D17S17.
57

Ò1 257/259
309/
ADO

117/119
ADO/
191

342/
ADO

209 199/195 261/259 141/142 143/141
ADO/
278

240/238 186/196 284 295/291

Ìó òà öèÿ 
íå óíà -
ñëå äî -
âà íà

* äî ñòî -
âåð -
íîñòü

ñíè æå íà

mos
seq(4)x1
/(1-22)x
2,(X,Y)x1

Íå ðå -
êî ìåí -
äî âàí

Ò2 257/267 309/317 117/108 193/195 342/354 209/215 199/190 261/270 141/157 141/143 268/278 240/236 186 288/293 295/291

Ìó òà -
öèÿ íå
óíà ñëå -
äî âà íà

seq(1-2
2,X)x2

Ðå êî -
ìåí äî -

âàí

Ò3 257/267 309/317 117/108 193/195 342/354 209/215 199/190 261/270 141/157 141/143 268/278 240/236 186
ADO/
293

295/291

Ìó òà -
öèÿ íå
óíà ñëå -
äî âà íà

seq(1-2
2,X)x2

Ðå êî -
ìåí äî -

âàí

Ò4
255,262

/ 267
309/317 108 193/195 342/354 203/215 204/190

255,259
/ 270

141,162/ 
157

139/143 278 238/236 196/186 286/293 289/291
Óíà ñëå -
äî âà íà
ìó òà öèÿ

Íå ïðî -
âî äè -
ëîñü

Íå ðå -
êî ìåí -
äî âàí

Ò5 257/259 309/317 117/119 193/191 342/354 209 199/195 261/259 141/142 141 268/278 240/238 186/196 288/286 295/299

Ìó òà -
öèÿ íå
óíà ñëå -
äî âà íà

seq(9)x1 Íå ðå -
êî ìåí -
äî âàí

Ò6 257/259 309/317 117/119 193/191 342/354 209 199/195 261/259 141/142 141 268/278 240/238 186/196 288/286 295/299

Ìó òà -
öèÿ íå
óíà ñëå -
äî âà íà

seq(1-2
2,X)x2

Ðå êî -
ìåí äî -

âàí

Ò7
255,262

/ 267
317 108

193,189/
191

344,ADO
/ ADO

203/215
204/
190

255,259
/270

141,162
/ 157

139/143 278 238/236 196/186 290/293 289/291
Óíà ñëå -
äî âà íà
ìó òà öèÿ

Íå ïðî -
âî äè -
ëîñü

Íå ðå -
êî ìåí -
äî âàí

Ò8 257/259 309/317
117/
ADO

193/191 342/354 209 199/195 261/259 141/142 141 268/278 240/238 186/196
ADO/
286

295/
ADO

Ìó òà -
öèÿ íå
óíà ñëå -
äî âà íà

seq(1-2
2,X)x2

Ðå êî -
ìåí äî -

âàí

Ò9
255,262
/ 259

317 108/119
193,189
/ 191

342,344
/ 354

203/209
190,204

/ 195
255/259

141,162
/ 142

139,143
/ 141

278 238 196 286 289/299
Óíà ñëå -
äî âà íà
ìó òà öèÿ

Íå ïðî -
âî äè -
ëîñü

Íå ðå -
êî ìåí -
äî âàí

255,262
/ 257

317,317/ 
309

108,108/
117

193,189/ 
193

342,344
/ 342

203,203
/ 209

190,204
/ 199

255,259
/ 261

141,162/ 
141

139,143/
1 41

278/268 238/240 196/186 286/288 289/295
Ïàðò íåð, íî ñè òåëü äóï ëè -

êà öèè 17ð11.2-ð.12

259/267 317/317 119/108 191/195 354/354 209/215 195/190 259/270 142/157 141/143 278/278 238/236 196/186 286/293 299/291 Ïà öè åí ò êà

Ïðè ìå ÷à íèå. ADO — âû ïà äå íèå àë ëå ëÿ (al le le drop out), ïî ëó æèð íûì øðèô òîì âû äå ëåí ìó òàí ò íûé ãàï ëî òèï, êóð ñè âîì îò ìå ÷å íû íå ïîë íî ñòüþ èí ôîð ìà òèâ -
íûå àë ëå ëè (ñîâ ïà äà þ ùèå), * — ðå êîì áè íà öèÿ â ìà òå ðèí ñêîé õðî ìî ñî ìå



öèè â ìà òå ðèí ñêîé õðî ìî ñî ìå, à òàê æå âû ïà äå íèÿ àë ëå -
ëÿ ïî 4 ëî êó ñàì äî ñòî âåð íîñòü ðå çó ëü òà òà áû ëà ñíè æå íà. 
Ñ ñî ãëà ñèÿ ðî äè òå ëåé äëÿ ýì á ðè î íîâ, íå óíà ñëå äî âàâ -
øèõ ìó òà öèè, ïðî âå ëè ÏÃÑ õðî ìî ñîì íûõ àíî ìà ëèé. Ïî 
ðå çó ëü òà òàì âñåõ ïðî âå äåí íûõ àíà ëè çîâ 4 ýì á ðè î íà áû -
ëè ðå êî ìåí äî âà íû ê ïå ðå íî ñó.

Â öèê ëå ÝÊÎ ñå ìüè Á áû ëî ïî ëó ÷å íî 7 ýì á ðè î íîâ.
Ðå çó ëü òà òû àíà ëè çà ãå íî òè ïîâ ïî èí ôîð ìà òèâ íûì ìàð -
êå ðàì ïðåä ñòàâ ëå íû â òàáë. 3. Ïî ðå çó ëü òà òàì ÏÃÄ ìî -
íî ãåí íî ãî çà áî ëå âà íèÿ ó 4 ýì á ðè î íîâ âû ÿâ ëåí íîð ìà -
ëü íûé ãàï ëî òèï, ñâè äå òå ëü ñò âó þ ùèé îá îò ñóò ñò âèè äóï -
ëè êà öèè, ó 3 ýì á ðè î íîâ âû ÿâ ëåí ãàï ëî òèï, ñî îò âåò ñò âó -
þ ùèé íà ëè ÷èþ äóï ëè êà öèè. Ïî æå ëà íèþ ïà öè åí òà
ÏÃÑ ïðî âî äèë ñÿ òî ëü êî äëÿ äâóõ ýì á ðè î íîâ, íå óíà ñëå -
äî âàâ øèõ ìó òà öèè. ÏÃÑ âû ÿ âèë ó îä íî ãî ýì á ðè î íà ñåã -

ìåí òàð íóþ äóï ëè êà öèþ 1p36.33p35.3, ïî ý òî ìó ê ïå ðå íî -
ñó áûë ðå êî ìåí äî âàí 1 ýì á ðè îí.

Â öèê ëå ÝÊÎ ñå ìüè Â áû ëî ïî ëó ÷å íî 4 ýì á ðè î íà.
Ïî ðå çó ëü òà òàì ïðÿ ìîé è êîñ âåí íîé äèà ãíî ñ òè êè ìó -
òà öèè c.235T>C ó 2 ýì á ðè î íîâ íî ñè òå ëü ñò âî ìó òà öèè
íå âû ÿâ ëå íî; ó 2 ýì á ðè î íîâ âû ÿâ ëåí ãàï ëî òèï, ñî îò -
âåò ñò âó þ ùèé íà ëè ÷èþ ìóòàöèè. ÏÃÑ âû ÿ âèë ó îä íî -
ãî èç ýì á ðè î íîâ, íå óíà ñëå äî âàâ øèõ ìó òà öèþ, ïî âû -
øåí íóþ âå ðî ÿò íîñòü ìî çà è÷ íîé äóï ëè êà öèè ôðàã -
ìåí òà êî ðîò êî ãî ïëå ÷à õðî ìî ñî ìû 4, ïî ý òî ìó ýòîò
ýì á ðè îí áûë ðå êî ìåí äî âàí äëÿ ïå ðå íî ñà ñ èí ôîð ìè -
ðî âàí íî ãî ñî ãëà ñèÿ ñå ìüè. Â ïåð âóþ î÷å ðåäü ê ïå ðå -
íî ñó áûë ðå êî ìåí äî âàí 1 ýì á ðè îí, íå óíà ñëå äî âàâ -
øèé ìó òà öèè è áåç õðî ìî ñîì íûõ àíî ìà ëèé ïî ðå çó -
ëü òà òàì ÏÃÑ.
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Òàá ëè öà 3
Ðå çó ëü òà òû ÏÃÄ ìî íî ãåí íî ãî çà áî ëå âà íèÿ ØÌÒ1 ñå ìüè Á

¹
îá -
ðà
ç -
öà

Ïî ëó ÷åí íûå äàí íûå ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà ìó òà öèè è ñöåï ëåí íûõ ìàð êå ðîâ Ðå çó ëü -
òà òû
ÏÃÄ

Ðå çó ëü -
òà òû
ÏÃÑ

Ïå ðå íîñ 
ýì á ðè î -

íàÌàð êå ðû âíóò ðè äóï ëè öè ðî âàí íî ãî ëî êó ñà Ìàð êå ðû ñíà ðó æè
îò äóï ëè öè ðî âàí -

íî ãî ëî êó ñà

D17S2218 D17S921 D17S2219 D17S14.4 D17S839 D17S2225 D17S14.7 D17S2227 D17S2229 D17S15.
11

D17S15.
12

D17S16.9 D17S17.3

B1 267/258 309/318 109/117 193/195 354/342 234/236 204/205 195/204 261/272 142 154 230/232 290/ADO

Ìó òà öèÿ
íå óíà -
ñëå äî -
âà íà

seq(1-22
,X)x2

Ðå êî -
ìåí äî -

âàí

B2
263/

265,258
318/

309,ADO
109/119 189/191 340/354 236/240

213/
204,208

195/190 270/261 141/157 154/167 230 ADO/290
Óíà ñëå -
äî âà íà
ìó òà öèÿ

Íå òå ñ -
òè ðî âàë -

ñÿ

Íå ðå êî -
ìåí äî -

âàí

B3 263/258 318 109/117 189/195 340/342 236 213/205 195/204 270/272 141/142 154 230/232 286

Ìó òà öèÿ
íå óíà -
ñëå äî -
âà íà

Íå òå ñ -
òè ðî âàë -

ñÿ

Ðå êî -
ìåí äî -
âàí ïî
ðå çó ëü -
òà òàì
ÏÃÄ

B4 267/258 309/318 109/117 193/195 354/342 234/236 204/205 195/204 261/272 142 154 230/232 290/286

Ìó òà öèÿ
íå óíà -
ñëå äî -
âà íà

mos seq
dup(1)(p
36.33p35

.3)

Íå ðå êî -
ìåí äî -

âàí

B5
263/

265,ADO
ADO/

314,ADO
109/119 189/191 340/354 236/240

213/
204,208

195/190 270/261 141/157 154/167 230 286/290
Óíà ñëå -
äî âà íà
ìó òà öèÿ

Íå òå ñ -
òè ðî âàë -

ñÿ

Íå ðå êî -
ìåí äî -

âàí

B6
267/

265,258
309/

314,ADO
109/119 193/191 354 234/240

204/
208,ADO

195/190 261
142/

157,ADO
154/

167,171
230 290

Óíà ñëå -
äî âà íà
ìó òà öèÿ

Íå òå ñ -
òè ðî âàë -

ñÿ

Íå ðå êî -
ìåí äî -

âàí

B7 263/258 318 109/117 189/195 340/342 236 213/205 195/204 270/272 141/142 154 230/232 286

Ìó òà öèÿ
íå óíà -
ñëå äî -
âà íà

Íå òå ñ -
òè ðî âàë -

ñÿ

Ðå êî -
ìåí äî -
âàí ïî
ðå çó ëü -
òà òàì
ÏÃÄ

267/263 309/318 109/109 193/189 354/340 234/236 204/213 195/195 261/270 142/141 154/154 230/230 290/286 Ïàðò íåð

265,258/
258

309,314/
318

109,119/
117

191,191/
195

354,354/
342

240,240/
236

208,204/
205

195,190/
204

261,261/
272

141,157/
142

167/(154) 230/232 290/286
Ïà öè åí ò êà, íî ñè òåëü äóï ëè -

êà öèè 17ð11.2-ð.12

260/258 318/318 117/117 189/195 340/342 238/236 204/205 190/204 259/272 165/142 165/154 240/232 286/286
Ðå áå íîê ïà öè åí ò êè îò ïåð âî -

ãî áðà êà

Ïðè ìå ÷à íèå. ADO — âû ïà äå íèå àë ëå ëÿ (al le le drop out), ïî ëó æèð íûì øðèô òîì âû äå ëåí ìó òàí ò íûé ãàï ëî òèï, êóð ñè âîì îò ìå ÷å íû íå ïîë íî ñòüþ èí ôîð ìà òèâ íûå àë ëå ëè
(ñîâ ïà äà þ ùèå), * — ðå êîì áè íà öèÿ â ìà òå ðèí ñêîé õðî ìî ñî ìå



Îá ñóæ äå íèå

Ìóëü òè ïëåê ñ íàÿ ÏÖÐ ñ áî ëåå ÷åì 10 ïà ðà ìè ïðàé -
ìå ðîâ ìî æåò áûòü íå ñòà áè ëü íà, îä íà êî åå èñ ïî ëü çî âà -
íèå â êà ÷å ñò âå 1 ðà óí äà ïî ëó ãíåç äî âîé ÏÖÐ ïî çâî ëÿ åò
íà ðà áà òû âàòü öå ëå âûå ôðàã ìåí òû ñ âû ñî êîé ýô ôåê òèâ -
íî ñòüþ â óñëî âè ÿõ êðè òè ÷å ñêè ìà ëî ãî êî ëè ÷å ñò âà äî -
ñòóï íî ãî äëÿ àíà ëè çà áèî ìà òå ðè à ëà. Èç 27 ìàð êå ðîâ
òîëü êî 14—16 îêà çû âà ëèñü èí ôîð ìà òèâ íû ìè äëÿ äå òåê -
öèè ìó òà öèè â êàæ äîé ñå ìüè, ïðè ýòîì ðàñ ñòî ÿ íèå ìåæ -
äó ñà ìû ìè äà ëü íè ìè ëî êó ñà ìè ñî ñòà âè ëî áî ëåå
3,5 ìëí ï.í. Äà æå ñ òà êèì êî ëè ÷å ñò âîì èí ôîð ìà òèâ íûõ
ìàð êå ðîâ è âû ñî êîé ýô ôåê òèâ íî ñòüþ àì ï ëè ôè êà öèè
â ðàì êàõ ÏÃÄ âîç íèê ëè ñëîæ íî ñòè ñ èäåí òè ôè êà öèåé
êàê íîð ìà ëü íî ãî èëè ìó òàí ò íî ãî ãàï ëî òè ïà èç-çà îá íà -
ðó æåí íîé ðå êîì áè íà öèè ïî ìà òå ðèí ñêîé õðî ìî ñî ìå.

Èí òå ðåñ íî îò ìå òèòü, ÷òî ìàð êå ðû, ðà íåå ïðåä ëî æåí -
íûå äëÿ ÏÃÄ ØÌÒ1 [1], â ïðåä ñòàâ ëåí íûõ ñå ìü ÿõ áåç
èí ôîð ìà öèè ïî äðó ãèì ìàð êå ðàì îêà çà ëèñü áû íå èí -
ôîð ìà òèâ íû ìè. Äëÿ ñå ìüè À ìàð êåð RM11 (D17S122)
îêà çàë ñÿ ñî âåð øåí íî íå èí ôîð ìà òè âåí, à ìàð êå ðû
Mfd41 (D17S261) è AFM191 (D17S921) äëÿ Ò1 íå ïî çâî -
ëè ëè áû âû ÿ âèòü ðå êîì áè íà öèþ ïî ìà òå ðèí ñêîé õðî ìî -
ñî ìå, ïî ýì á ðè î íàì Ò7 è Ò9 ìàð êåð AFM191 îò äå ëü íî
íå ïî çâî ëèë áû ðàç ëè ÷èòü ìó òà öèþ è íîð ìó, òàê æå êàê
ìàð êåð Mfd41 — äëÿ ýì á ðè î íîâ Ò2, Ò3, Ò5, Ò6, Ò8 èç-çà
íå îá õî äè ìî ñòè ó÷è òû âàòü âîç ìîæ íîñòü âû ïà äå íèÿ àë -

ëå ëÿ [1]. Òà êèì îá ðà çîì, â óñëî âè ÿõ ÏÃÄ íå îá õî äè ìî
èñ ïî ëü çî âàòü èç áû òî÷ íîå êî ëè ÷å ñò âî ìàð êå ðîâ äëÿ íàè -
áî ëåå òî÷ íîé äå òåê öèè ìó òà öèè, à òàê æå ñî áû òèé, êî òî -
ðûå ìî ãóò ïðè âå ñ òè ê ñíè æå íèþ äî ñòî âåð íî ñòè ðå çó ëü -
òà òà.

Çà êëþ ÷å íèå

Ðàç ðà áî òà íà òåñò-ñè ñ òå ìà äëÿ äóï ëè êà öèè
17ð11.2-ð.12 â ðàé î íå ãå íà PMP22 äëÿ èñ ïî ëü çî âà íèÿ
â ðàì êàõ ÏÃÄ ìî íî ãåí íî ãî çà áî ëå âà íèÿ ØÌÒ1. Â ðàì -
êàõ îò ðà áîò êè òåñò-ñè ñ òå ìû áû ëè ïî êà çà íû âû ñî êàÿ
ñïå öè ôè÷ íîñòü è ýô ôåê òèâ íîñòü, à òàê æå óíè âåð ñà ëü -
íîñòü â îò íî øå íèè áèî îá ðàç öîâ ðàç ëè÷ íî ãî òè ïà. Ñ èñ -
ïî ëü çî âà íè åì ðàç ðà áî òàí íîé òåñò-ñè ñ òå ìû áû ëà ïðî âå -
äå íà ÏÃÄ çà áî ëå âà íèÿ äëÿ ñå ìåé ñ âû ñî êèì ãå íå òè ÷å -
ñêèì ðè ñ êîì è âû ÿâ ëå íû ýì á ðè î íû, íå óíà ñëå äî âàâ øèå 
ìó òà öèþ.
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