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Ïðè îá ñëå äî âà íèè áî ëü íûõ ñ ìíî æå ñò âåí íû ìè ïî ëè ïà ìè òîë ñòîé êèø êè áûë âû ÿâ ëåí ðåä êèé ñëó ÷àé ñå ìåé íî ãî àäå íî ìà -
òîç íî ãî ïî ëè ïî çà (ÑÀÏ). Ó ïà öè åí òà îá íà ðó æå íû èíàê òè âè ðó þ ùàÿ ìó òà öèÿ p.Thr496Tyrfs â ãå íå ÀÐÑ è âà ðè àíò I1307K â òîì
æå ãå íå, àë ëå ëü íàÿ ÷à ñ òî òà êî òî ðî ãî ñî ñòà âè ëà 0,15% â íà øåé âû áîð êå ÑÀÏ. Ýòîò âà ðè àíò àñ ñî öè è ðî âàí ñ ïðåä ðàñ ïî ëî æåí -
íî ñòüþ ê ðàç âè òèþ ðà êà òîë ñòîé êèø êè. Âû ÿâ ëåí òàê æå ïî ëè ìîð ôèçì â ìè òî õîí ä ðè à ëü íîé õðî ìî ñî ìå D310, êî òî ðûé ñâÿ çû -
âà þò ñ ïî âû øåí íûì ðè ñ êîì ðàç âè òèÿ ðà êà òîë ñòîé êèø êè. Êëè íè ÷å ñêàÿ êàð òè íà õà ðàê òå ðè çî âà ëàñü ðàí íåé ìà íè ôå ñòà öèåé è 
àã ðåñ ñèâ íûì òå ÷å íè åì, íå íà áëþ äàâ øè ìè ñÿ ó îò öà ïðî áàí äà òî ëü êî ñ ìó òà öèåé p.Thr496Tyrfs. Ïðåä ïî ëî æå íî, ÷òî áî ëåå òÿ -
æå ëàÿ ôîð ìà áî ëåç íè ñ ïðî ÿâ ëå íè åì äî ïîë íè òå ëü íîé ñèì ï òî ìà òè êè ÿâ ëÿ åò ñÿ ðå çó ëü òà òîì ñóì ìàð íî ãî äåé ñò âèÿ âñåõ ãå íå -
òè ÷å ñêèõ ôàê òî ðîâ, ïî ëó ÷åí íûõ ïðî áàí äîì îò îáî èõ ðî äè òå ëåé, à îá íà ðó æåí íûå ìèñ ñåíñ-âà ðè àíò I1307K è ïî ëè ìîð ôèçì
D310 ÿâ ëÿ þò ñÿ äî ïîë íè òå ëü íû ìè ôàê òî ðà ìè ðè ñ êà, êî òî ðûå íå îá õî äè ìî ó÷è òû âàòü ïðè îá ñëå äî âà íèè áî ëü íûõ.
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A rare case of fa mil ial adenomatous polyposis
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A rare case of fam ily ad eno ma tous polyposis (FAP) was re vealed dur ing the screen ing of the pa tients with mul ti ple co lon pol yps.
The pa tient is a car rier of the in ac ti vat ing mu ta tion p.Thr496Tyrfs in the APC gene as well as poly mor phic vari ant I1307K in the same
gene as so ci ated with a pre dis po si tion to the de vel op ment of co lon can cer. The allelic fre quency of the poly mor phic vari ant ob served
in our sam ple of FAP amounted to 0.15%. The poly mor phism in the mi to chon drial chro mo some D310, which is as so ci ated with an in -
creased risk of co lon can cer, was also re vealed. The clin i cal pat tern was char ac ter ized by early man i fes ta tion and ag gres sive course
of the dis ease that was not ob served in the fa ther of proband who has only the mu ta tion p.Thr496Tyrfs. It was as sumed that the more
se vere form of the dis ease is the re sult of the gen eral ac tion of all ge netic fac tors ob tained by proband from both par ents. Dis covered
polymorphisms I1307K and D310 are con sid ered as an ad di tional risk fac tor that must be taken into ac count dur ing ex am i na tion of
pa tients.
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Ñå ìåé íûé àäå íî ìà òîç íûé ïî ëè ïîç (ÑÀÏ) — çà áî ëå -

âà íèå, õà ðàê òå ðè çó þ ùå å ñÿ ðàç âè òè åì â îáî äî÷ íîé è

ïðÿ ìîé êèø êå ìíî æå ñò âà ïî ëè ïîâ, è ïî÷ òè â 100% ñëó -

÷à åâ ïðè âî äÿ ùåå ê ðà êó. ×à ñ òî òà âñòðå ÷à å ìî ñòè ÑÀÏ

â ïî ïó ëÿ öè ÿõ âà ðü è ðó åò îò 1:7000 äî 1:22000 ÷åë. Âû äå -

ëÿ þò àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íóþ è àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ -

íóþ ôîð ìû [1]. Â àá ñî ëþò íîì áî ëü øèí ñò âå äèà ãíî ñ òè -

ðî âàí íûõ ñëó ÷à åâ áî ëü íûå ÿâ ëÿ þò ñÿ íî ñè òå ëÿ ìè ìó òà -

öèé â ãå íå ÀÐÑ (ade no ma to us po ly po sis co li), êî òî ðûå íà -

ñëå äó þò ñÿ ïî àóòî ñîì íî-äî ìè íàí ò íî ìó òèïó [2]. Âå ðî -

ÿò íîñòü ðàç âè òèÿ ÑÀÏ ïðè íà ëè ÷èè ìó òà öèè áëèç êà

ê 100%. Áè àë ëå ëü íûå ìó òà öèè â ãå íå ÀÐÑ ÿâ ëÿ þò ñÿ ëå -

òà ëü íû ìè äëÿ ýì á ðè î íà. Íà âíóò ðè êëå òî÷ íîì óðîâ íå

ðàç âè òèå çà áî ëå âà íèÿ ñâÿ çû âà þò ñ íà ðó øå íè åì ôóí ê -

öè î íè ðî âà íèÿ ìóëü òè áåë êî âî ãî «äå ñò ðóê òè ðó þ ùå ãî

êîì ï ëåê ñà», ñî ñòî ÿ ùå ãî èç ÷å òû ðåõ áåë êîâ: APC (ade no -

ma to us po ly po sis co li), Axin (öè òî ïëàç ìà òè ÷å ñêèé áå ëîê), 

GSK-3 (ñå ðèí-òðå î íèí ïðî òå èí êè íà çà 3) è CK1 (êà çå -

èí êè íà çà 1). Îä íà èç ôóí ê öèé êîì ï ëåê ñà — ïîä äåð æà -

íèå îï òè ìà ëü íîé êîí öåí ò ðà öèè áåë êà b-êà òå íè íà ÷å ðåç

ìå õà íèçì óáèê âè òèí-çà âè ñè ìî ãî ïðî òå î ëè çà [3]. Äå ñ òà -

áè ëè çà öèÿ êîì ï ëåê ñà ïðè âî äèò ê íà ðó øå íèþ àã ðå ãà öèè

êëå òîê.

Èç âå ñò íû ìèñ ñåíñ-âà ðè àí òû ãå íà ÀÐÑ, çíà ÷å íèå êî -

òî ðûõ â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ íóæ äà åò ñÿ â äà ëü íåé øåì èñ -

ñëå äî âà íèè. Â ÷à ñò íî ñòè, ïî êà çà íà àñ ñî öè à òèâ íàÿ ñâÿçü

ìåæ äó ïî ëè ìîð ô íûì âà ðè àí òîì rs1801155 è ðàç âè òè åì

àäå íî ìà òîç íî ãî ïî ëè ïî çà è êàð öè íî ìû ïðÿ ìîé êèø êè

ó èõ íî ñè òå ëåé [4]. Ïî ëè ìîð ôèçì ïî ëó ÷èë íà çâà íèå

«ìó òà öèÿ I1307K». ×à ñ òî òà ýòî ãî àë ëå ëü íî ãî âà ðè àí òà

â åâ ðî ïåé ñêîé ïî ïó ëÿ öèè ìà ëà è ñî ñòàâ ëÿ åò 0,1% [4].

Òåì íå ìå íåå, â ïî ïó ëÿ öèè åâ ðå åâ àø êå íà çè åãî ÷à ñ òî òà

çíà ÷è òå ëü íî âû øå (4%). Ïî ýòîé ïðè ÷è íå ìèñ ñåíñ-âà -

ðè àíò I1307K áûë äå òà ëü íî èçó ÷åí â ïî ïó ëÿ öèè åâ ðå -

åâ-àø êå íà çè. Îá íà ðó æå íî, ÷òî â âû áîð êå áî ëü íûõ êî ëî -

ðåê òà ëü íûì ðà êîì ýòîò âà ðè àíò âñòðå ÷à åò ñÿ äî ñòî âåð íî

÷à ùå, ÷åì â öå ëîì â ïî ïó ëÿ öèè (10,4% ïðî òèâ 6%). Àíà -

ëèç ñî ìà òè ÷å ñêèõ ìó òà öèé â ãå íå ÀÐÑ â òêà íÿõ àäå íî ìà -
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òîç íûõ ïî ëè ïîâ è êàð öè íîì ó íî ñè òå ëåé ìó òà öèè
I1307K âû ÿ âèë èíàê òè âè ðó þ ùèå ìó òà öèè èìåí íî â àë -
ëå ëå I1307K â íå ïî ñðåä ñò âåí íîé áëè çî ñòè îò ýòîé çà ìå -
íû, ÷òî ÿâè ëîñü ïðè ÷è íîé çà áî ëå âà íèÿ. Ðèñê ðàç âè òèÿ
áî ëåç íè ó íî ñè òå ëåé ìó òà öèè I1307K ñî ñòà âèë 18—30%,
÷òî â 2 ðà çà âû øå ñðåä íå ãî çíà ÷å íèÿ äëÿ âñåé ïî ïó ëÿ -
öèè åâ ðå åâ-àø êå íà çè [5]. Â òî æå âðåìÿ, âà ðè àíò I1307K
îá íà ðó æåí è â ãî ìî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè, ïðè ÷åì íî ñè -
òå ëè òà êî ãî âà ðè àí òà íå èìå ëè îí êî ëî ãè ÷å ñêîé ïà òî ëî -
ãèè [6].

Ñðå äè äðó ãèõ ãå íå òè ÷å ñêèõ ôàê òî ðîâ, àñ ñî öè è ðî âàí -
íûõ ñ ïî âû øåí íûì ðè ñ êîì ðàç âè òèÿ ðà êà ïðÿ ìîé êèø -
êè, îñî áîå ìåñ òî çà íè ìà þò ñòðóê òóð íûå èç ìå íå íèÿ ìè -
òî õîí ä ðè à ëü íîé õðî ìî ñî ìû, â ÷à ñò íî ñòè, íóê ëå î òèä íûå 
çà ìå íû è ïî ëè ìîð ôèç ìû, ðàñ ïî ëî æåí íûå â åå êîí ò -
ðîëü íîé îá ëà ñ òè, êî òî ðûå çà òðà ãè âà þò ñàé òû ñâÿ çû âà -
íèÿ òðàíñ êðèï öè îí íî ãî ôàê òî ðà À è îðèä æèí ðåï ëè êà -
öèè òÿ æå ëîé öå ïè [7].

Â íà ñòî ÿ ùåé ðà áî òå ðàñ ñìîò ðå íû ðå çó ëü òà òû àíà ëè çà 
ðåä êî ãî ñå ìåé íî ãî ñëó ÷àÿ àäå íî ìà òîç íî ãî ïî ëè ïî çà:
ïðî áàíä óíà ñëå äî âàë èíàê òè âè ðó þ ùóþ ìó òà öèþ â ãå íå
ÀÐÑ ïî îò öîâ ñêîé ëè íèè è ìó òà öèþ I1307K ïî ìà òå ðèí -
ñêîé, à òàê æå àñ ñî öè è ðî âàí íûé ñ íå áëà ãî ïðè ÿò íûì äëÿ
ïà öè åí òà ïðî ãíî çîì ïî ëè ìîð ôèçì ìè òî õîí ä ðè à ëü íîé
ÄÍÊ. Ïî ëó ÷åí íûå äàí íûå ïî çâî ëÿ þò ðàñ øè ðèòü íà øè
ïðåä ñòàâ ëå íèÿ î ïðè÷èíàõ ðàç âè òèÿ áî ëåç íè.

Ìà òå ðè à ëû è ìå òî äû

Ìà òå ðè àë äëÿ èñ ñëå äî âà íèÿ, ïå ðè ôå ðè ÷å ñêàÿ âå íîç -
íàÿ êðîâü, ñòà áè ëè çè ðî âàí íàÿ ÝÄÒÀ, áûë ïî ëó ÷åí îò
îá ñëå äó å ìûõ ëèö â ðàì êàõ ãî ñó äàð ñò âåí íî ãî çà äà íèÿ ïî
îêà çà íèþ âû ñî êî òåõ íî ëî ãè÷ íîé ìå äè öèí ñêîé ïî ìî ùè
áî ëü íûì ñ ñå ìåé íûì àäå íî ìà òîç íûì ïî ëè ïî çîì.
Â êàæ äîì ñëó ÷àå ïî ëó ÷å íî äîá ðî âî ëü íîå èí ôîð ìè ðî -
âàí íîå ñî ãëà ñèå íà îá ðà áîò êó ïåð ñî íà ëü íûõ äàí íûõ.

Âû äå ëå íèå ñóì ìàð íîé ãå íîì íîé ÄÍÊ èç êðî âè ïðî -
âî äè ëè ñòàí äàð ò íûì ãó à íè äèí òè î öè à íàò íûì ìå òî äîì
ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì íà áî ðà «Àì ï ëèï ðàéì» êîì ïà íèè
ÎÎÎ «Íå êñòÁèî», ñî ãëàñ íî èí ñò ðóê öèè ïðî èç âî äè òå ëÿ.

Àíà ëèç ãå íà ÀÐÑ íà íà ëè ÷èå èç ìå íå íèé ïåð âè÷ íîé
ñòðóê òó ðû ïðî âî äè ëè òàê, êàê ýòî áû ëî îïè ñà íî ðà íåå
[8]. Êðàò êî, 15 êî äè ðó þ ùèõ ýê çî íîâ ãå íà ÀÐÑ àì ï ëè ôè -
öè ðî âà ëè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ýê çîí-ñïå öè ôè÷ íûõ ïðàé -
ìå ðîâ. Ïðî äóê òû ðå àê öèè äå íà òó ðè ðî âà ëè è àíà ëè çè ðî -
âà ëè ìåòîäîì êîí ôîð ìà öè îí íî-÷óâ ñò âè òå ëü íî ãî ýëåê ò -
ðî ôî ðå çà â ïî ëè àê ðè ëà ìèä íîì ãå ëå, îêðà øè âà íèå ñå -
ðåá ðîì. Èç ìå íå íèå ïåð âè÷ íîé ñòðóê òó ðû ãå íà âûÿâëÿëè 
ñåê âå íè ðî âà íè åì ïî Ñýí ãå ðó [8].

Îïðå äå ëå íèå ïåð âè÷ íîé ñòðóê òó ðû âà ðè à áå ëü íûõ
ðàé î íîâ ìè òî õîí ä ðè à ëü íîé õðî ìî ñî ìû ïðî âî äè ëè îá -
ùå ïðè íÿ òûì îá ðà çîì. Ñóì ìàð íóþ ôðàê öèþ ÄÍÊ èñ -
ïîëü çî âà ëè â êà ÷å ñò âå ìàò ðè öû. Ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïðàé -
ìå ðîâ F15971 (5’-TTAACTCCACCATTAGCACC-3’),
R16410 (5’-GAGGATGGTGGTCAAGGGAC-3’) ïî ëó ÷à -
ëè ÄÍÊ-ôðàã ìåí òû ïåð âî ãî âà ðè à áå ëü íî ãî ðå ãè î íà

(HVI), à ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì F15
(5’-CACCCTATTAACCACTCACG-3’), R448
(5’-TGAGATTAGTAGTATGGGAG-3’) — ÄÍÊ-ôðàã -
ìåí òû âòî ðî ãî âà ðè à áå ëü íî ãî ðå ãè î íà (HVII). Ïåð âè÷ -
íóþ ñòðóê òó ðó ôðàã ìåí òîâ îïðå äå ëÿ ëè ìå òî äîì Ñýí ãå ðà
ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì íà áî ðà Big Dy eTM Ter mi na tor v. 3.1
Cyc le Se qu en cing è ÄÍÊ-àíà ëè çà òî ðà ABI Prism 3130x1
(Ap pli ed Bi o sys tems, ÑØÀ). Àíà ëèç ñåê âå íè ðî âàí íûõ ïî -
ñëå äî âà òå ëü íî ñòåé ïðî âî äè ëè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïðî -
ãðàì ìíî ãî îáåñ ïå ÷å íèÿ Chro mas P ro è èí òåð íåò ðå ñóð ñîâ
NCBI BLAST è En sembl ge no me brow ser 91. Â êà ÷å ñò âå îá -
ðàç öà ñðàâ íå íèÿ èñ ïî ëü çî âà ëè îá ùå ïðè íÿ òóþ ïî ñëå äî -
âà òå ëü íîñòü NC_012920.1 [9].

Ðå çó ëü òà òû è îá ñóæ äå íèå

Ïðè îá ñëå äî âà íèè áî ëü íûõ ñ ìíî æå ñò âåí íû ìè ïî -
ëè ïà ìè òîë ñòîé êèø êè áûë îá íà ðó æåí ïà öè åíò, íî ñè -
òåëü ïî ëè ìîð ôèç ìà rs1801155. Ïî ëè ìîð ôèçì ÿâ ëÿ åò ñÿ
àìè íî êèñ ëîò íîé çà ìå íîé I1307K, àñ ñî öè è ðî âàí íîé
ñ ïðåä ðàñ ïî ëî æåí íî ñòüþ ê ðàç âè òèþ ðà êà òîë ñòîé êèø -
êè. Ñðå äè 285 ïà öè åí òîâ, ïðî õî äèâ øèõ èñ ñëå äî âà íèå
â ÌÃÍÖ, ýòîò ìèñ ñåíñ-âà ðè àíò âñòðå òèë ñÿ åäè íîæ äû
(0,3%). Ïðî âå äåí íûé ðàñ øè ðåí íûé ñå ìåé íûé àíà ëèç
ïî êà çàë, ÷òî îñíîâ íàÿ ïðè ÷è íà áî ëåç íè ñâÿ çà íà ñ äðó -
ãîé èç âå ñò íîé ìó òà öèåé â òîì æå ãå íå, rs1131691137,
óíà ñëå äî âàí íîé ïðî áàí äîì îò îò öà (ðè ñó íîê).
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Ðî äî ñëîâ íàÿ ñå ìüè áî ëü íî ãî:
1 — ïðî áàíä: ÑÀÏ ÒÊ, ìó òà öèÿ APC 1485delT, ïî ëè ìîð ôèçì I1307K;
2 — ñâîä íûé áðàò ïðî áàí äà; 3 — îòåö ïðî áàí äà: ìó òà öèÿ APC
1485delT, ðàê ïðÿ ìîé êèø êè â 40 ëåò; 4 — ìàòü ïðî áàí äà: ïî ëè ìîð -
ôèçì I1307K; 5 — äåä ïî ëè íèè ìà òå ðè; 6 — áàá êà ïî ëè íèè ìà òå ðè:
ïî ëè ìîð ôèçì I1307K; 7 — ñå ñò ðà áàá êè: çëî êà ÷å ñò âåí íîå îá ðà çî -
âà íèå ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà íå èç âå ñò íîé ýòè î ëî ãèè â 48 ëåò; 8 — ìàòü
áàá êè: àäå íî ìà òîç íûé ïî ëè ïîç, ðàê ïðÿ ìîé êèø êè â 66 ëåò; 9 — ñå -
ñò ðà ìà òå ðè áàá êè: çëî êà ÷å ñò âåí íîå îá ðà çî âà íèå â ïî ëî ñòè ìà ëî ãî 
òà çà íå èç âå ñò íîé ýòè î ëî ãèè â 74 ãî äà.



Ìó òà öèÿ ïðè âî äèò ê ñäâè ãó ðàì êè ñ÷è òû âà íèÿ
p.Thr496Tyrfs. Îò ëè ÷è òå ëü íîé îñî áåí íî ñòüþ äàí íî ãî
ñëó ÷àÿ ÿâè ëîñü òî, ÷òî áî ëåçíü ó ïðî áàí äà õà ðàê òå ðè çó -
åò ñÿ ðàí íåé ìà íè ôå ñòà öèåé è àã ðåñ ñèâ íûì òå ÷å íè åì:
ìíî æå ñò âåí íûå ïî ëè ïû âû ÿâ ëå íû â âîç ðà ñ òå 15 ëåò, ÷å -
ðåç ãîä ïðî èç âå äå íî èõ óäà ëå íèå âñëåä ñò âèå áû ñò ðî ãî
óâå ëè ÷å íèÿ êî ëè ÷å ñò âà. Çà áî ëå âà íèå ñî ïðî âîæ äà ëîñü
çà äåð æ êîé ðî ñ òà ñ ðàí íå ãî âîç ðà ñ òà, õðî íè ÷å ñêèì ãà ñò -
ðî äó î äå íè òîì, õðî íè ÷å ñêèì êî ëè òîì, òàê æå âû ÿâ ëå íà
àíî ìà ëèÿ ðàç âè òèÿ æåë ÷ íî ãî ïó çû ðÿ. Ðî äè òå ëè â êðîâ -
íî ðîä ñò âåí íîì áðà êå íå ñî ñòî ÿ ëè, âîç ðàñò ìà òå ðè íà
ìî ìåíò ðîæ äå íèÿ ðå áåí êà — 24 ãî äà, îò öà — 25.

Ó îò öà ïðî áàí äà ïðî äîë æè òå ëü íîå âðåìÿ çà áî ëå âà -
íèå ïðî òå êà ëî áåç âû ðà æåí íîé ñèì ï òî ìà òè êè, îí áûë
ïðè çíàí ãîä íûì ê ïðî õîæ äå íèþ àð ìåé ñêîé ñëóæ áû,
ïåð âûå ïî ëè ïû áû ëè âû ÿâ ëå íû ïî ñëå âî ñåì íàä öà òè ëåò. 
Ðàê ïðÿ ìîé êèø êè äèà ãíî ñ òè ðî âàí â 41 ãîä íà ïîçä íèõ
ñòà äè ÿõ òå ÷å íèÿ áî ëåç íè. Ïðî èç âå äåíû ðå çåê öèÿ ïðÿ -
ìîé êèø êè ñ ðàñ øè ðåí íîé ëèì ôà äå íýê òî ìèåé, ðå çåê -
öèÿ ëå âî ãî ìî ÷å òî÷ íè êà, òî òà ëü íàÿ êî ëýê òî ìèÿ, ïðå -
âåí òèâ íàÿ èëå îñòî ìèÿ. Êàê ïî êà çà ëè ðå çó ëü òà òû ãè ñ òî -
ëî ãè ÷å ñêî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ, ó áî ëü íî ãî àäå íî êàð öè íî ìà
ñ îá øèð íû ìè î÷à ãà ìè íå êðî çà, èí âà çèåé âñåõ ñëî åâ
ñòåí êè êèø êè, ïðè ëå æà ùåé æè ðî âîé êëåò ÷àò êè. Äèà -
ãíîç: ðàê ïðÿ ìîé êèø êè, St III, T4N1M0. Àíà ëèç ÄÍÊ
ðîä ñò âåí íè êîâ ïî ëè íèè ìà òå ðè ïî êà çàë, ÷òî àìè íî êèñ -
ëîò íàÿ çà ìå íà I1307K ïî ëó ÷å íà ïðî áàí äîì îò ìà òå ðè
(ðè ñó íîê), ñî ñëîâ êî òî ðîé èç âå ñò íî, ÷òî åå ðî äî ñëîâ íàÿ 
îòÿ ãî ùå íà îí êî ëî ãè ÷å ñêè ìè çà áî ëå âà íè ÿ ìè. Â ÷à ñò íî -
ñòè, ó åå áàá êè â âîç ðà ñ òå 53 ëåò áû ëè îá íà ðó æå íû ïî ëè -
ïû â ïðÿ ìîé êèø êå, à â 66 ëåò äèà ãíî ñ òè ðî âàí ðàê.
Ñòîëü ïîçä íåå ïðî ÿâ ëå íèå áî ëåç íè ÿâ ëÿ åò ñÿ òè ïè÷ íûì
äëÿ íî ñè òå ëåé ìó òà öèè I1307K, êàê è òîò ôàêò, ÷òî ó ÷à -
ñ òè íî ñè òå ëåé áî ëåçíü ìî æåò íå ïðî ÿ âè òü ñÿ [5]. Ó ìà òå -
ðè è áàá êè ïðî áàí äà ìà íè ôå ñòà öèè çà áî ëå âà íèÿ íà ìî -
ìåíò èñ ñëå äî âà íèÿ íå âû ÿâ ëå íî.

Àíà ëèç âà ðè à áå ëü íûõ ðàé î íîâ ìè òî õîí ä ðè à ëü íîé
õðî ìî ñî ìû (D-ïåò ëÿ) áëè æàé øèõ ðîä ñò âåí íè êîâ ïðî -
áàí äà ïîä òâåð äèë ñó ùå ñò âó þ ùèå ðîä ñò âåí íûå ñâÿ çè
â ñå ìüå (òàá ëè öà) è âû ÿ âèë ó ïðî áàí äà èç âå ñò íûé ìè òî -
õîí ä ðè à ëü íûé ïî ëè ìîð ôèçì D310 (C)8, êî òî ðûé àñ ñî -
öè è ðî âàí ñ íå áëà ãî ïðè ÿò íûì äëÿ ïà öè åí òîâ ïðî ãíî çîì
(òàá ëè öà).

Ïî êà çà íî, ÷òî óâå ëè ÷å íèå ÷èñ ëà îñòàò êîâ öè òî çèíà
ìåæ äó 302 è 310 íóê ëå î òè äà ìè â ìè òî õîí ä ðè à ëü íîé
ÄÍÊ èç îïó õî ëå âîé òêà íè êîð ðå ëè ðó åò ñ òÿ æå ñòüþ çà áî -
ëå âà íèÿ. Ïî ëà ãà þò, ÷òî ñòðóê òóð íûå èç ìå íå íèÿ ýòî ãî
ó÷à ñò êà âëèÿ þò íà îñî áåí íî ñòè ðåï ëè êà öèè ìè òî õîí ä -
ðè à ëü íîé õðî ìî ñî ìû, ÷òî ñïî ñîá ñò âó åò ïðî ãðåñ ñè ðî âà -
íèþ çà áî ëå âà íèÿ âñëåä ñò âèå èç ìå íå íèÿ êî ëè ÷å ñò âà ìè -
òî õîí ä ðèé â êëåò êå [7, 10].

Ó ñâîä íî ãî áðà òà áî ëü íî ãî (ïðî áàí äà) ïî ìà òå ðè
â âîç ðà ñ òå 10 ëåò íà ìî ìåíò ïðî âå äå íèÿ ãå íå òè ÷å ñêî ãî
îá ñëå äî âà íèÿ, íåð âíî-ïñè õè ÷å ñêîå è ôè çè ÷å ñêîå ðàç âè -
òèå ñî îò âåò ñò âî âà ëî âîç ðà ñò íîé íîð ìå. Êà êèõ-ëè áî ïà -
òî ëî ãè ÷å ñêèõ îò êëî íå íèé íå îá íà ðó æå íî. Îí íå ÿâ ëÿ åò -
ñÿ íî ñè òå ëåì íóê ëå î òèä íîé çà ìå íû I1307K.

Òà êèì îá ðà çîì, ðàñ ñìîò ðåí íûé íà ìè ñëó ÷àé ÑÀÏ
ïî çâî ëÿ åò ñ÷è òàòü, ÷òî áî ëåå òÿ æå ëàÿ ôîð ìà òå ÷å íèÿ áî -
ëåç íè ñ ïðî ÿâ ëå íè åì äî ïîë íè òå ëü íîé ñèì ï òî ìà òè êè
ÿâ ëÿ åò ñÿ ðå çó ëü òà òîì ñóì ìàð íî ãî äåé ñò âèÿ âñåõ ãå íå òè -
÷å ñêèõ ôàê òî ðîâ, ïî ëó ÷åí íûõ ïðî áàí äîì îò îáî èõ ðî -
äè òå ëåé, à îá íà ðó æåí íûå ìèñ ñåíñ-âà ðè àíò I1307K è ïî -
ëè ìîð ôèçì D310 ÿâ ëÿ þò ñÿ äî ïîë íè òå ëü íû ìè ôàê òî ðà -
ìè ðè ñ êà, êî òî ðûå íå îá õî äè ìî ó÷è òû âàòü ïðè îá ñëå äî -
âà íèè áî ëü íûõ.

Ñïè ñîê ëè òå ðà òó ðû

1. Ho me pa ge: Na ti o nal Lib ra ry of Me di ci ne (US). Ge ne tics
Ho me Re fe ren ce [In ter net]. Fa mi li al ade no ma to us po ly po sis. Ava i -
lab le from: https://ghr.nlm.nih.gov/con di ti on/fa mi li al-ade no ma to -
us-po ly po sis)

2. Tal seth-Pal mer BA. The ge ne tic ba sis of co lo nic ade no ma to us 
po ly po sis syn d ro mes. He red Can cer Clin Pract. 2017 Mar 16;15:5.
doi: 10.1186/s13053-017-0065-x

3. Li VS, Ng SS, Bo e rse ma PJ, et al. H. Wnt sig na ling thro ugh
in hi bi ti on of b-ca te nin de gra da ti on in an in tact Axin1 com p lex. Cell. 
2012;149:1245-56. doi: 10.1016/j.cell.2012.05.002

4. Lek M, Kar c zew s ki KJ, Mi ni kel EV, et al. Ana ly sis of pro te -
in-co ding ge ne tic va ri a ti on in 60,706 hu mans. Na tu re.
2016;536(7616):285-291. doi: 10.1038/na ture19057

5. La ken SJ, Pe ter sen GM, Gru ber SB, et al. Fa mi li al co lo rec tal
can cer in As h ke na zim due to a hy per mu tab le tract in APC. Nat Ge -
net. 1997 Sep;17(1):79-83. doi: 10.1038/ng0997-79

6. Wo o da ge T, King SM, Wac hol der S, et al.: The APC I1307K
al le le and can cer risk in a com mu ni ty-ba se stu dy of As h ke na zi Jews.
Nat Ge net. 1998 Sep;20(1):62-65. doi: 10.1038/1722

50

ÊËÈ ÍÈ ×Å ÑÊÈÅ ÑËÓ ×ÀÈ

Òàá ëè öà
Ðå çó ëü òà òû àíà ëè çà âà ðè à áå ëü íûõ ó÷à ñò êîâ ìè òî õîí ä ðè à ëü íîé õðî ìî ñî ìû
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