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Â îá çî ðå ðàñ ñìîò ðå íû ìî ëå êó ëÿð íûå îñíî âû è âîç ìîæ íî ñòè ìå òî äà èäåí òè ôè êà öèè ìó òà öèé ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì âû ñî êî -
ðàç ðå øà þ ùå ãî àíà ëè çà êðè âûõ ïëàâ ëå íèÿ ÄÍÊ. Ïî ñëåä íèå ðàç ðà áîò êè çíà ÷è òå ëü íî óëó÷ øè ëè ïî òåí öè àë äàí íîé òåõ íî ëî ãèè. 
Ñ ïî ÿâ ëå íè åì «íà ñû ùà þ ùèõ» êðà ñè òå ëåé ÄÍÊ è ðàç âè òè åì ïðè áî ðîâ äëÿ èç ìå ðå íèÿ õà ðàê òå ðè ñòèê ïëàâ ëå íèÿ áû ëà ñó ùå ñò -
âåí íî óâå ëè ÷å íà ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü è ñïå öè ôè÷ íîñòü âû ñî êî ðàç ðå øà þ ùå ãî àíà ëè çà êðè âûõ ïëàâ ëå íèÿ ÄÍÊ. Ìå òîä HRM (High 
Re so lu ti on Mel ting) íå òðå áó åò ôëó î ðåñ öåí ò íûõ çîí äîâ, íå ïîä âåð ãà åò ðàç ðó øå íèþ àíà ëè çè ðó å ìûé îá ðà çåö è îá ëà äà åò âû -
ñî êîé ðàç ðå øà þ ùåé ñïî ñîá íî ñòüþ. Áëà ãî äà ðÿ ïðî ñòî òå, ñïå öè ôè÷ íî ñòè è âû ñî êîé ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòè ìå òîä HRM àê òèâ íî
èñ ïî ëü çó åò ñÿ â ëà áî ðà òî ðè ÿõ äëÿ ñêà íè ðî âà íèÿ è ãå íî òè ïè ðî âà íèÿ ÄÍÊ ïðè äèà ãíî ñ òè êå íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé.

Êëþ ÷å âûå ñëî âà: àíà ëèç êðè âûõ ïëàâ ëå íèÿ ÄÍÊ, ìå òîä HRM, íà ñëåä ñò âåí íûå áî ëåç íè.
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Here we have re viewed the mo lec u lar ba sics and ca pa bil i ties of the high-resolution DNA melt ing curve anal y sis for mu ta tion iden ti -
fi ca tion. The po ten tial of this tech nique has been sig nif i cantly im proved by re cent de vel op ments. The sen si tiv ity and spec i fic ity of the
high-resolution anal y sis of DNA melt ing curves sig nif i cantly in creased be cause of the emer gence of «sat u rat ing» DNA dyes and due
to the de vel op ment of in stru ments for pre cise mea sur ing the melt ing changes. HRM anal y sis (High Res o lu tion Melting) does not re -
quire flu o res cent probes, does not dam age the sam ple and has high re solv ing power. Be cause of its sim plic ity, spec i fic ity, and high
sen si tiv ity this method is prev a lent in lab o ra to ries for DNA scan ning and geno typ ing for the pur pose of di ag nos tics of he red i tary dis -
eases.
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Ââå äå íèå

Âû ñî êî ðàç ðå øà þ ùèé àíà ëèç êðè âûõ ïëàâ ëå íèÿ
ÄÍÊ (High Re so lu ti on Mel ting, HRM) ÿâ ëÿ åò ñÿ ýô ôåê -
òèâ íûì è îä íî âðå ìåí íî ïðî ñòûì ìå òî äîì äëÿ âû ïîë -
íå íèÿ çà äà÷ ãå íî òè ïè ðî âà íèÿ è ñêðè íèí ãà ìó òà öèé.
Íå ñìîò ðÿ íà áóð íîå ðàç âè òèå òåõ íî ëî ãèé ñåê âå íè ðî âà -
íèÿ íî âî ãî ïî êî ëå íèÿ, òåõ íî ëî ãèÿ HRM îñòà åò ñÿ
ïî-ïðåæ íå ìó àê òó à ëü íîé â ñè ëó áî ëü øîé ñêî ðî ñòè àíà -
ëè çà, äå øå âèç íû è îò ñóò ñò âèå ñëîæ íîé áèî èí ôîð ìà òè -
÷å ñêîé îá ðà áîò êå è èí òåð ï ðå òà öèè äàí íûõ. Ìå òîä õà -
ðàê òå ðè çó åò ñÿ âû ñî êîé ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòüþ è ñïå öè ôè÷ -
íî ñòüþ, äî õî äÿ ùåé äî 100%. Ýòàï ïëàâ ëå íèÿ àì ï ëè êî -
íîâ è ïî ñòðî å íèå ñî îò âåò ñò âó þ ùèõ êðè âûõ ñëå äó åò ïî -
ñëå ÏÖÐ. Ïðèí öèï ìå òî äà îñíî âàí íà âû ÿâ ëå íèè ðàç -
ëè ÷èé ïî ôîð ìå èëè ñäâè ãó êðè âûõ ïëàâ ëå íèÿ ôðàã ìåí -
òîâ ÄÍÊ, íå ñó ùèõ ïî òåí öè à ëü íûå ìó òà öèè [1].

Ìå òîä HRM áûë ðàç ðà áî òàí ïîä ðó êî âîä ñò âîì Êàð ëà

Âèò âå ðà (óíè âåð ñè òåò Þòû) â 2002 ã. è ïðàê òè ÷å ñêè ñðà çó 

ñòàë ïðè ìå íÿ òü ñÿ äëÿ ðå øå íèÿ çà äà÷ ñêðè íèí ãà è âû ÿâ -

ëå íèÿ ìó òà öèé. Ïî ñëåä íèå äî ñòè æå íèÿ â îá ëà ñ òè äàí íîé 

òåõ íî ëî ãèè âêëþ ÷à þò â ñå áÿ ñî çäà íèå ïðè áî ðîâ, êî òî ðûå 

ïî çâî ëÿ þò ñòðî ãî êîí ò ðî ëè ðî âàòü òåì ïå ðà òó ðó ïëàâ ëå -

íèÿ ÄÍÊ è ñáîð äàí íûõ, à òàê æå ðàç ðà áîò êó íà ñû ùà þ -

ùèõ êðà ñè òå ëåé ÄÍÊ, êî òî ðûå íå âëèÿ þò íà õîä ÏÖÐ è

íå ìèã ðè ðó þò ïðè ïëàâ ëå íèè èç íèç êî ìî ëå êó ëÿð íûõ àì -

ï ëè êî íîâ â âû ñî êî ìî ëå êó ëÿð íûå [3]. Âñå ýòî îáåñ ïå ÷è -

âà åò áî ëåå òî÷ íîå âû ÿâ ëå íèå èç ìå íå íèé â ïî ñëå äî âà òå ëü -

íî ñòè ÄÍÊ íà îñíî âå àíà ëè çà êðè âûõ ïëàâ ëå íèÿ, ïî çâî -

ëÿ åò îò êà çà òü ñÿ îò èñ ïî ëü çî âà íèÿ ìå ÷å íûõ çîí äîâ, çíà -

÷è òå ëü íî ñíè æà åò íå îá õî äè ìîñòü ïðè ìå íå íèÿ ñåê âå íè -

ðî âà íèÿ äëÿ ïî èñ êà ìó òà öèé è èã ðà åò çíà ÷è ìóþ ðîëü

â äèà ãíî ñ òè êå íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé [2, 3].



Ïðèí öèï ìå òî äà

HRM ÿâ ëÿ åò ñÿ ïðî ñòûì è íà äåæ íûì ìå òî äîì èçó ÷å -
íèÿ è âû ÿâ ëå íèÿ âà ðè àí òîâ ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ÄÍÊ.
Àíà ëèç ïðî èñ õî äèò â çàì êíó òîé ñè ñ òå ìå, ïðè ýòîì ïðî -
äóêò àì ï ëè ôè êà öèè íå çà ãðÿç íÿ åò ñÿ è íå ðàç ðó øà åò ñÿ
ïî ñëå ÏÖÐ, ÷òî ïî çâî ëÿ åò ïðè íå îá õî äè ìî ñòè ïðî âî -
äèòü â äà ëü íåé øåì ñåê âå íè ðî âà íèå.

Ïåð âûì ýòà ïîì HRM ÿâ ëÿ åò ñÿ àì ï ëè ôè êà öèÿ èí òå -
ðå ñó þ ùå ãî ôðàã ìåí òà ÄÍÊ ìåòîäîì ÏÖÐ â ïðè ñóò ñò -
âèè íà ñû ùà þ ùå ãî êðà ñè òå ëÿ, êî òî ðûé ñïå öè ôè ÷å ñêè
ñâÿ çû âà åò ñÿ ñ äâó íè òå âîé ìî ëå êó ëîé ÄÍÊ. Òà êèå êðà -
ñè òå ëè îá ëà äà þò âû ñî êîé ñòå ïå íüþ ôëó î ðåñ öåí öèè
òîëü êî ïî ñëå ñâÿ çû âà íèÿ ñ äâó íè òå âîé ÄÍÊ, ïðè ýòîì
ôëó î ðåñ öåí öèÿ áó äåò ïðàê òè ÷å ñêè îò ñóò ñò âî âàòü, êîã äà
ÄÍÊ áó äåò óòðà ÷è âàòü ñâîþ äâó íè òå âóþ ñòðóê òó ðó. Äàí -
íûå èç ìå íå íèÿ ïî çâî ëÿ þò ñëå äèòü çà àì ï ëè ôè êà öèåé
ÄÍÊ â õî äå ÏÖÐ â ðå æè ìå ðå à ëü íî ãî âðå ìå íè. Ïî ñëå

çà âåð øå íèÿ àì ï ëè ôè êà öèè ïî ñòå ïåí íî ïî âû øà þò òåì -

ïå ðà òó ðó ñ øà ãîì îò 0,008 äî 0,2°Ñ, ïðè ýòîì ðàç ðó øà åò -

ñÿ äâó öå ïî ÷å÷ íàÿ ñòðóê òó ðà ÄÍÊ. Òàê êàê íà ñû ùà þ ùèå 

êðà ñè òå ëè, èñ ïî ëü çó å ìûå ïðè HRM, ôëó î ðåñ öè ðó þò òî -

ëü êî â ñâÿ çàí íîì ñ äâó íè òå âîé ÄÍÊ ñî ñòî ÿ íèè, ñòå ïåíü 

ôëó î ðåñ öåí öèè ñíè æà åò ñÿ ïî ìå ðå äå íà òó ðà öèè ÄÍÊ,

÷òî îò ðà æà åò ñÿ â èç ìå íå íèè ôîð ìû êðè âîé ïëàâ ëå íèÿ.

Êðè âûå ïëàâ ëå íèÿ çà âè ñÿò îò äëè íû, ñî ñòà âà GC, à òàê -

æå îá ùåé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè àíà ëè çè ðó å ìî ãî ôðàã -

ìåí òà. Ïðè ïðà âè ëü íî âû áðàí íûõ ïà ðà ìåò ðàõ, äàí íûé

ìå òîä ïî çâî ëÿ åò âû ÿ âèòü ðàçëè ÷èÿ ìåæ äó àíà ëè çè ðó å -

ìû ìè îá ðàç öà ìè ñ òî÷ íî ñòüþ äî îä íî ãî íóê ëå î òè äà [4].

Àíà ëèç êðè âîé ïëàâ ëå íèÿ ïî çâî ëÿ åò âû ÿâ ëÿòü îä íî -

íóê ëå î òèä íûå çà ìå íû ïî èç ìå íå íèþ ôîð ìû êðè âîé

ïëàâ ëå íèÿ, â çà âè ñè ìî ñòè îò ãå íî òè ïà (ðèñ. 1À). Îä íà êî 

ïðè àíà ëè çå ãå òå ðî çè ãîò íûõ âà ðè àí òîâ êðè âûå ïëàâ ëå -

íèÿ ìî ãóò áûòü òðóä íî ðàç ëè ÷è ìû, ïî ý òî ìó â òà êèõ ñëó -
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Ðèñ. 1. Äå òåê öèÿ îä íî íóê ëå î òèä íîé çà ìå íû c.66 A>G â ãå íå MTRR ìå òî äîì HRM:
À — íîð ìà ëè çî âàí íûå êðè âûå ïëàâ ëå íèÿ ÄÍÊ; Á — íîð ìà ëè çî âàí íûå ïè êè ïëàâ ëå íèÿ ÄÍÊ; Â — ñðàâ íå íèå êðè âûõ ïëàâ ëå íèÿ, óñðåä íå íèå ïî
ãå òå ðî çè ãîò íî ìó ãå íî òè ïó. Æåë òàÿ è êðàñ íàÿ êðè âûå ñî îò âåò ñò âó þò ãî ìî çè ãî òàì AA è GG. Ñè íèå êðè âûå ñî îò âåò ñò âó åò ãå òå ðî çè ãî òàì AG.



÷à ÿõ äëÿ àíà ëè çà èñ ïî ëü çó þò äðó ãèå ãðà ôè êè, òà êèå, êàê 
ãðà ôèê ïè êîâ ïëàâ ëå íèÿ (ðèñ. 1Á) è ãðà ôèê ñðàâ íå íèÿ
êðè âûõ ïëàâ ëå íèÿ (ðèñ. 1Â). Íà ðèñ. 1Á âèä íî, ÷òî ïèê
ãå òå ðî çè ãî òû ñî îò âåò ñò âó åò ïè êàì ïëàâ ëå íèÿ ðàç íûõ ãî -
ìî çè ãîò. Íà ðèñ. 1Â âèä íî ðàñ ïî ëî æå íèå ãå òå ðî çè ãî òû
îò íî ñè òå ëü íî äâóõ ãî ìî çè ãîò.

Èñ ïî ëü çóÿ ãðà ôè êè ïè êîâ ïëàâ ëå íèÿ (nor ma li zed
mel ting pe aks) è ñðàâ íè âàÿ êðè âûå ïëàâ ëå íèÿ (dif fe ren ce
plot) ìîæ íî áî ëåå ÷åò êî ðàç ëè ÷èòü ðàç íûå ãå íî òè ïû
(ðèñ. 1Á, Â).

Äëÿ ïî ëó ÷å íèÿ äî ñòî âåð íûõ ðå çó ëü òà òîâ ïðè HRM
âàæ íî ó÷èòûâàòü äëèíó àíà ëè çè ðó å ìî ãî ôðàã ìåí òà. Íà -
ïðè ìåð, ïðè ñêðè íèí ãå òî÷ êî âûõ ìó òà öèé äëÿ ïî âû øå -
íèÿ ÷óâ ñò âè òå ëü íî ñòè, ôðàã ìåíò äîë æåí áûòü íå áî ëü -
øèì (80—100 ï.í.). Áû ëî ïî êà çà íî, ÷òî íàè áî ëåå äî ñòî -
âåð íûå ðå çó ëü òà òû ïî ëó ÷à þò ñÿ, êîã äà ðàç ìåð ôðàã ìåí òà
íå ïðå âû øà åò 300 ï.í. Îøèá êè ÷à ùå âñå ãî íà áëþ äà þò ñÿ 
ïðè äëè íå ôðàã ìåí òà 400 ï.í. è áî ëåå [4].

Ïî êà çà íî, ÷òî êà ÷å ñò âî HRM-ãå íî òè ïè ðî âà íèÿ
â çíà ÷è òå ëü íîé ñòå ïå íè çà âè ñèò îò ðÿ äà ôàê òî ðîâ, ãëàâ -
íûå èç êî òî ðûõ — ñïå öè ôè÷ íîñòü ÏÖÐ, èñ ïî ëü çó å ìîå
ïðî ãðàì ìíîå îáåñ ïå ÷å íèå è íà ñû ùà þ ùàÿ ñïî ñîá íîñòü
êðà ñè òå ëåé. Íàè áî ëåå ÷à ñ òî èñ ïî ëü çó å ìûé êðà ñè òåëü
äëÿ ÏÖÐ â ðå æè ìå ðå à ëü íî ãî âðå ìå íè — SYBR Gre en I,
êî òî ðûé ïëî õî ðàñ ïî çíà åò ãå òå ðî äóï ëåê ñû [1], ïî ý òî ìó
ñëå äó åò ïðè ìå íÿòü äðó ãèå, òàê íà çû âà å ìûå «íà ñû ùà þ -
ùèå» êðà ñè òå ëè — LCGre en, Re so light è Sy to-9 [2]. Äëÿ
ïî ëó ÷å íèÿ äî ñòî âåð íûõ ðå çó ëü òà òîâ òàê æå âàæ íû òùà -
òå ëü íî ïî äî áðàí íûå ïðàé ìå ðû è îï òè ìè çà öèÿ òåì ïå ðà -
òó ðû îò æè ãà [1].

Ìå òîä HRM òàê æå ìî æåò áûòü ñî ñòàâ íîé ÷à ñòüþ
äðó ãèõ ìå òî äîâ, íà ïðè ìåð, çîíä-èçî ëè ðî âàí íîé ÏÖÐ
(Iso la ted-pro be PCR). Ýòî ìå òîä âêëþ ÷à åò â ñå áÿ àñ ñè -
ìåò ðè÷ íóþ ÏÖÐ, èñ ïî ëü çî âà íèå íå ìå ÷å íûõ çîí äîâ è
âû ñî êî ðàç ðå øà þ ùèé àíà ëèç ïëàâ ëå íèÿ ÄÍÊ.
Çîíä-èçî ëè ðî âàí íàÿ ÏÖÐ ðàç äå ëÿ åò àì ï ëè ôè êà öèþ
ïðè àñ ñè ìåò ðè÷ íîé ÏÖÐ îò âû ÿâ ëå íèÿ íå ìå ÷å íûõ çîí -

äà ìè îá ðàç öîâ. Ýòî ïðåä îò âðà ùà åò ñî å äè íå íèå çîí äà
ñ èñ ïî ëü çó å ìûì îá ðàç öîì. Äà ëåå ñëå äó åò HRM ñ ïî ñëå -
äó þ ùåé äå òåê öèåé èìå þ ùèõ ñÿ èç ìå íå íèé â èñ ñëå äó å -
ìîé íóê ëå î òèä íîé ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè [5].

Ìå òîä HRM â äèà ãíî ñ òè êå íà ñëåä ñò âåí íûõ áî ëåç íåé

HRM-àíà ëèç ìî æåò áûòü èñ ïî ëü çî âàí äëÿ ðàç ëè÷ íûõ
öå ëåé, â ïåð âóþ î÷å ðåäü äëÿ ïî èñ êà óæå èç âå ñò íûõ è îõà -
ðàê òå ðè çî âàí íûõ îä íî íóê ëå î òèä íûõ çà ìåí (ðèñ. 2).

Äðó ãèì ïðè ìå íå íè åì ìå òî äà HRM ÿâ ëÿ åò ñÿ ñêà íè -
ðî âà íèå ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ÄÍÊ íà âîç ìîæ íîå íà ëè -
÷èå ìó òà öèé ïå ðåä ñåê âå íè ðî âà íè åì ïî Ñýí ãå ðó è îò áîð 
äëÿ ñåê âå íè ðî âà íèÿ íàè áî ëåå ïåð ñ ïåê òèâ íûõ (â ïëà íå
îá íà ðó æå íèÿ íóê ëå î òèä íûõ çà ìåí) îá ðàç öîâ.

Äèà ãíî ñ òè êà ðÿ äà íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé (íà -
ïðè ìåð, ñâÿ çàí íûõ ñ íà ðó øå íè åì èì ï ò ðèí òèí ãà) çà ÷à ñ -
òóþ òðå áó åò àíà ëè çà ýïè ãå íå òè ÷å ñêèõ ìàð êå ðîâ, íàè áî -
ëåå âàæ íûì èç êî òî ðûõ ÿâ ëÿ åò ñÿ ìå òè ëè ðî âà íèå CpG
äè íóê ëå î òè äîâ [6]. Ìå òîä HRM ìî æåò áûòü ýô ôåê òèâ -
íî èñ ïî ëü çî âàí è äëÿ èçó ÷å íèÿ ñòà òó ñà ìå òè ëè ðî âà íèÿ
ÄÍÊ. Áî ëü øèí ñò âî ìå òî äîâ àíà ëè çà ìå òè ëè ðî âà íèÿ
ÄÍÊ îñíî âû âà åò ñÿ íà áè ñó ëü ôèò íîé îá ðà áîò êå ÄÍÊ,
â ðå çó ëü òà òå êî òî ðîé ïðî èñ õî äèò çà ìå íà íå ìå òè ëè ðî -
âàí íî ãî öè òî çè íà íà óðà öèë.

Àíà ëè çè ðóÿ è ñðàâ íè âàÿ êðè âûå ïëàâ ëå íèÿ îá ðà áî -
òàí íûõ áè ñó ëü ôè òîì ÄÍÊ ñî 100% êîí âåð òè ðî âàí íû ìè 
ôðàã ìåí òà ìè, ìîæ íî ñäå ëàòü âû âîä î ñòå ïå íè ìå òè ëè -
ðî âà íèÿ: ÷åì áî ëü øå êðè âàÿ ïëàâ ëå íèÿ èçó ÷à å ìî ãî
ôðàã ìåí òà ïî ôîð ìå è ïî âû ñî òå ïî õî æà íà êðè âóþ
ïëàâ ëå íèÿ 100% êîí âåð òè ðî âàí íî ãî ôðàã ìåí òà, òåì
â áî ëü øåé ñòå ïå íè ïðî è çîø ëî ìå òè ëè ðî âà íèå (ðèñ. 3)
[8, 9]. Îä íèì èç ïðè ìå ðîâ ÿâ ëÿ åò ñÿ ñèí ä ðîì Áåê âè -
òà—Âè äå ìàí íà, îáó ñëîâ ëåí íûé íà ðó øå íè åì èì ï ðèí -
òèí ãà â ðàé î íå 11ð15.5. Ýòîò ðàé îí ñî äåð æèò äâà íå çà âè -
ñè ìûõ öåí ò ðà èì ï ðèí òèí ãà (IC1 è IC2). Ïåð âûé öåíòð
êîí ò ðî ëÿ ñî äåð æèò ãå íû IGF2 è H19. Ýòîò öåíòð äèô ôå -
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Ðèñ. 2. Ïî èñê òî÷ êî âîé ìó òà öèè. Ñè íèå êðè âûå ïëàâ ëå íèÿ ñî îò âåò ñò âó þò íîð ìà ëü íî ìó ãå íî òè ïó. Êðàñ íûå êðè âûå ïëàâ ëå íèÿ ñî îò âåò ñò âó þò
ãå ìè çè ãî òå ïî òî÷ êî âîé ìó òà öèè c.1966 Ñ>Ò â ýê çî íå 6 ãå íà äè ñò ðî ôè íà.



ðåí öè à ëü íî ìå òè ëè ðî âàí è ìå òè ëè ðî âà íèå ïðè ñóò ñò âó åò 
òî ëü êî íà îò öîâ ñêîì àë ëåëå. Âòî ðîé öåíòð ñî äåð æèò òà -
êèå ãå íû, êàê CDKN1C è KCNQ1OT1, äàí íûé ðå ãè îí
ìå òè ëè ðó åò ñÿ òî ëü êî íà ìà òå ðèí ñêîì àë ëå ëå. Ó íå áî ëü -
øîé ÷à ñ òè ïà öè åí òîâ íà áëþ äà þò ñÿ ìó òà öèè â ãå íå
CDKN1C, îä íà êî ÷à ùå âñå ãî çà áî ëå âà íèå ÿâ ëÿ åò ñÿ ñëåä -
ñò âè åì äå ôåê ò íî ãî ìå òè ëè ðî âà íèÿ IC1 èëè IC2. Ïðè ÷è -
íîé ýòî ãî ÿâ ëÿ åò ñÿ îä íî ðî äè òå ëü ñêàÿ äè ñî ìèÿ èëè äóï -
ëè êà öèÿ îò öîâ ñêî ãî ðàé î íà 11ð15 [10]. Ìî ëå êó ëÿð -
íî-ãå íå òè ÷å ñêèé àíà ëèç äëÿ ïîä òâåð æ äå íèÿ êëè íè ÷å -
ñêî ãî äèà ãíî çà îñó ùå ñò â ëÿ åò ñÿ ïó òåì îöåí êè ñòà òó ñà
ìå òè ëè ðî âà íèÿ IC1 è IC2. Äå ôåê òû ìå òè ëè ðî âàí íèÿ
ïðè äàí íîì çà áî ëå âà íèè ÿâ ëÿ þò ñÿ ìî çà è÷ íû ìè, ñëå äî -
âà òå ëü íî, àíà ëèç íî ñèò êî ëè ÷å ñò âåí íûé õà ðàê òåð. Ðà íåå 
äëÿ êî ëè ÷å ñò âåí íîé îöåí êè ìå òè ëè ðî âà íèÿ ïðè ìå íÿ ëè
ìå òîä Ñà ó çåðí-áëîò òèí ãà ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ÷óâ ñò âè -
òåëü íûõ ê ìå òè ëè ðî âà íèþ ôåð ìåí òîâ è èç ìå ðå íè åì èí -
òåí ñèâ íî ñòè îêðà ñ êè ïî ëîñ, ñî îò âåò ñò âó þ ùèõ ìå òè ëè -
ðî âàí íûì è íå ìå òè ëè ðî âàí íûì àë ëå ëÿì. Îä íà êî äàí -
íûé ìå òîä òðå áó åò áî ëü øî ãî êî ëè ÷å ñò âà ÄÍÊ, ñëî æåí è
òðó äî åìîê. Äëÿ ýòîé öå ëè ìî ãóò áûòü òàê æå èñ ïî ëü çî âà -
íû ìå òî äû MS-MLPA, MS-PCR è ïè ðî ñåê âå íè ðî âà íèå
[11]. Òåì íå ìå íåå, íå ñìîò ðÿ íà èõ ïðå è ìó ùå ñò âî ïå ðåä
ìå òî äîì Ñà ó çåðí-áëîò òèí ãà, äàí íûå ìå òî äû ÿâ ëÿ þò ñÿ
äî âî ëü íî òðó äî åì êè ìè ïî ñðàâ íå íèþ ñ HRM-ãå íî òè ïè -
ðî âà íè åì.

Îá ðà áîò êà ÄÍÊ áè ñó ëü ôè òîì âû çû âà åò ðàç ëè ÷èÿ
â ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ìå òè ëè ðî âàí íîé è íå ìå òè ëè ðî -
âàí íîé ÄÍÊ (â ðå çó ëü òà òå çà ìå íû íå ìå òè ëè ðî âàí íî ãî
öè òî çè íà íà óðà öèë). Êðè âàÿ ïëàâ ëå íèÿ â òà êîì ñëó ÷àå
èìå åò äâà ÿð êî âû ðà æåí íûõ ðàé î íà ïëàâ ëå íèÿ ñî îò âåò -
ñò âó þ ùèõ IC1 è IC2, ìåæ äó íè ìè êðè âàÿ âû õî äèò íà
ïëà òî. Òàê êàê ìå òîä HRM ïî çâî ëÿ åò âû ÿ âèòü îá ðàç öû
äà æå ñ îä íî íóê ëå î òèä íîé çà ìå íîé, òî ìîæ íî äî ñòî âåð -
íî îò ëè ÷àòü îá ðàç öû ÄÍÊ ñ ðàç íîé ñòå ïå íüþ ìå òè ëè -
ðî âà íèÿ ïðè ñðàâ íå íèè èõ êðè âûõ ïëàâ ëå íèÿ ñ êðè âû -
ìè ïëàâ ëå íèÿ ÄÍÊ äè êî ãî òè ïà [12]. Äàí íàÿ ìî äè ôè -
êà öèÿ, à òàê æå îïè ñàí íàÿ âû øå çîíä-èçî ëè ðî âàí íàÿ
ÏÖÐ ñ ïî ñëå äó þ ùèì HRM-àíà ëè çîì ÿâ ëÿ þò ñÿ ïðè ìå -

ðà ìè ìî äè ôè êà öèé ýòà ïà, ïðåä øå ñò âó þ ùå ãî àíà ëè çó
êðè âûõ ïëàâ ëå íèÿ, ïî çâî ëÿ þ ùèõ áî ëåå òî÷ íî âû ÿ âèòü
îò ëè ÷èÿ â ðàç íûõ îá ðàç öàõ ÄÍÊ. Ïî ìè ìî îïè ñàí íûõ
ìî äè ôè êà öèé, ñó ùå ñò âó þò è äðó ãèå ìî äè ôè êà öèè ïåð -
âî ãî ýòà ïà àíà ëè çà, îä íà êî îá èõ èñ ïî ëü çî âà íèè â äèà -
ãíî ñ òè êå íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé íå óïî ìè íà åò ñÿ. 
Òàê æå ñëå äó åò ïî íè ìàòü, ÷òî èç ìå íå íèþ ïîä ëå æèò
òîëü êî ïåð âûé ýòàï — àì ï ëè ôè êà öèÿ ÄÍÊ, àíà ëèç æå
êðè âûõ ïëàâ ëå íèÿ âî âñåõ ìî äè ôè êà öè ÿõ îñòà åò ñÿ íå -
èç ìåí íûì [13].

Ñ óã ëóá ëå íè åì íà øèõ çíà íèé î ãå íå òè ÷å ñêèõ îñíî -
âàõ íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà íèé, ðàñ øè ðå íè åì äèà ïà -
çî íà ïðè ìå íå íèÿ ãå íå òè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî âà íèé â êëè íè -
÷å ñêîé ïðàê òè êå âîç ðà ñ òà åò ïî òðåá íîñòü â áû ñò ðîì è
íå äî ðî ãîì ìå òî äå, ïî çâî ëÿ þ ùèì ýô ôåê òèâ íî îá íà ðó -
æèòü ìó òà öèè, ïðè âî äÿ ùèå ê ðàç ëè÷ íûì íà ñëåä ñò âåí -
íûì áî ëåç íÿì èëè ñâÿ çàí íûì ñ ðàç âè òè åì ìíîãîôàê -
òîð íîé ïà òî ëî ãèè.

Àíà ëèç êðè âîé ïëàâ ëå íèÿ îñî áåí íî óñïåø íî ïðè ìå -
íÿ åò ñÿ â òåõ ñëó ÷à ÿõ, êîã äà èñ ñëå äó þò ñÿ ãå íû áî ëü øîé
ïðî òÿ æåí íî ñòè, òàê êàê â èòî ãå â çíà ÷è òå ëü íîé ñòå ïå íè
óäà åò ñÿ ñíè çèòü êî ëè ÷å ñò âî ó÷à ñò êîâ, òðå áó þ ùèõ ñåê âå -
íè ðî âà íèÿ. Â òà êèõ ñëó ÷à ÿõ ïî ñëå äî âà òå ëü íî èñ ñëå äó -
þò ñÿ ðàç ëè÷ íûå ó÷à ñò êè ãå íà, ÷òî îáåñ ïå ÷è âà åò âîç ìîæ -
íîñòü âû áðàòü òî ëü êî òå èç íèõ, êî òî ðûå îò ëè ÷à þò ñÿ îò
äè êî ãî òè ïà. Íè æå ïðè âå äå íû ãå íû è íà ñëåä ñò âåí íûå
çà áî ëå âà íèÿ (òàá ëè öà) â îò íî øå íèè êî òî ðûõ áûë
óñïåø íî ïðè ìå íåí ìå òîä HRM. Áû ëà îïðå äå ëå íà ÷óâ ñò -
âè òå ëü íîñòü ìå òî äà ïðè âû ÿâ ëå íèè ãå òå ðî çè ãîò è ãî ìî -
çè ãîò. Â 80% îïóá ëè êî âàí íûõ ðà áîò ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü
ìå òî äà HRM áû ëà îïðå äå ëå íà â 100%. Ñðåä íÿÿ ÷óâ ñò âè -
òå ëü íîñòü ìå òî äà ïî àíà ëè çó âñåõ ýòèõ ðà áîò äî ñòè ãà åò
98,4%.

Äëÿ ïî èñ êà ìó òà öèé â ãå íàõ BRCA1/ BRCA2 ïðè íà -
ñëåä ñò âåí íîì ðà êå ìî ëî÷ íîé æå ëå çû çî ëî òûì ñòàí äàð -
òîì ÿâ ëÿ åò ñÿ ìå òîä äå íà òó ðè ðó þ ùåé âû ñî êî ýô ôåê òèâ -
íîé æèä êî ñò íîé õðî ìà òîã ðà ôèè (ÄÂÝÆÕ). Îä íà êî,
íå ñìîò ðÿ íà åãî âû ñî êóþ ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü, ýòîò ìå òîä
íå ïî çâî ëÿ åò âû ÿ âèòü âñå âîç ìîæ íûå ìó òà öèè [22, 39].
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Ðèñ. 3. Ñðàâ íå íèå êðè âûõ ïëàâ ëå íèÿ ÄÍÊ ñ ðàç íîé ñòå ïå íüþ ìå òè ëè ðî âà íèÿ, îá ðà áî òàí íûõ áè ñó ëü ôè òîì íà òðèÿ [7].



Äðó ãèì ïðè ìå ðîì çà áî ëå âà íèÿ, ïðè äèà ãíî ñ òè êå êî òî -
ðî ãî ýô ôåê òèâ íî èñ ïî ëü çó åò ñÿ ìå òîä HRM, ÿâ ëÿ åò ñÿ
ìó êî âèñ öè äîç, âû çû âà å ìûé ìó òà öè ÿ ìè â ãå íå CFTR.
Ñ 1989 ãî äà, êîã äà áûë èäåí òè ôè öè ðî âàí ãåí CFTR,
óäà ëîñü âû ÿ âèòü áî ëåå 2000 ìó òà öèé, îò âåò ñò âåí íûõ çà
ðàç âè òèå äàí íîé ïà òî ëî ãèè [40]. ×à ñ òî òû îïðå äå ëåí -
íûõ ìó òà öèé çíà ÷è òå ëü íî ðàç ëè ÷à þò ñÿ ìåæ äó ðàç íû ìè
ýò íè ÷å ñêè ìè ãðóï ïà ìè è ïî ïó ëÿ öè ÿ ìè. Äàí íàÿ îñî -
áåí íîñòü çà òðóä íÿ åò ïî èñê ìó òà öèé, à ñåê âå íè ðî âà íèå
âñå ãî ãå íà îñòà åò ñÿ äî ðî ãî ñòî ÿ ùèì è òðó äî åì êèì ïîä -
õî äîì. Ìå òîä HRM àê òèâ íî ïðè ìå íÿ åò ñÿ â äèà ãíî ñ òè -
êå ìó êî âèñ öè äî çà, à òàê æå â èñ ñëå äî âà íè ÿõ ãå íà CFTR
[15, 39].

Àíà ëî ãè÷ íàÿ ñè òó à öèÿ ñêëà äû âà åò ñÿ è ñ ãå íîì äè ñò -
ðî ôè íà, ìó òà öèè â êî òî ðîì ïðè âî äÿò ê ìè î äè ñò ðî ôèè
Äþ øåí íà—Áåê êå ðà (ÌÄÄ/Á). Ãåí äè ñò ðî ôè íà ÿâ ëÿ åò ñÿ 
ñà ìûì áî ëü øèì ãå íîì, èçó ÷åí íûì íà äàí íûé ìî ìåíò è
ïðî ñòè ðà åò ñÿ íà 2,3 ìëí ï.í., ñî äåð æèò 79 ýê çî íîâ, ñî -
ñòàâ ëÿ þ ùèõ òî ëü êî 0,6% íóê ëå î òèä íîé ñòðóê òó ðû âñå ãî
ãå íà. Áî ëü øàÿ ÷àñòü ãå íà ïðåä ñòàâ ëå íà ïðî òÿ æåí íû ìè
èí ò ðî íà ìè. Óñòà íîâ ëå íî, ÷òî 60% ìó òà öèé, ïðè âî äÿ -
ùèõ ê ÌÄÄ/Á — ýòî äå ëå öèè îä íî ãî èëè íå ñêî ëü êèõ ýê -

çî íîâ, 5—10% — äóï ëè êà öèè, à 30% — òî÷ êî âûå ìó òà -
öèè [42]. Â òî âðå ìÿ, êàê äëÿ ïî èñ êà ïðî òÿ æåí íûõ äå ëå -
öèé è äóï ëè êà öèé ñó ùå ñò âó åò íå ìà ëî ìå òî äîâ, ïî èñê
òî÷ êî âûõ ìó òà öèé òðå áó åò èñ ïî ëü çî âà íèÿ ÷óâ ñò âè òå ëü -
íî ãî ìå òî äà, ïî çâî ëÿ þ ùå ãî èäåí òè ôè öè ðî âàòü îò ëè ÷èÿ
äà æå â îäèí íóê ëå î òèä. Áî ëåå òî ãî, â äàí íîì ñëó ÷àå êëè -
íè ÷å ñêè âàæ íûì ÿâ ëÿ åò ñÿ âû ÿâ ëå íèå òî÷ êî âûõ ìó òà öèé 
íå òî ëü êî â ãå ìè çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè, íî è â ãå òå ðî çè -
ãîò íîì ó æåí ùèí-íî ñè òå ëü íèö çà áî ëå âà íèÿ. Äëÿ ãå íà
äè ñò ðî ôè íà áû ëà ïî êà çà íà âîç ìîæ íîñòü âû ÿâ ëå íèÿ ãå -
òå ðî çè ãîò ìå òîäîì HRM ïî÷ òè â 100% ñëó ÷à åâ. Ñëå äó åò
îò ìå òèòü, ÷òî ÌÄÄ/Á ÿâ ëÿ åò ñÿ çà áî ëå âà íè åì, ñöåï ëåí -
íûì ñ ïî ëîì, èì ñòðà äà þò ïî÷ òè èñê ëþ ÷è òå ëü íî ëè öà
ìóæ ñêî ãî ïî ëà. Âû ÿâ ëå íèå æå ãå ìè çè ãî òû èíî ãäà ìî æåò 
áûòü çà òðóä íè òå ëü íûì, â òà êèõ ñëó ÷à ÿõ ïðè áå ãà þò ê ñî -
çäà íèþ «èñ êóñ ñò âåí íûõ» ãå òå ðî çè ãîò, ñìå øè âàÿ îá ðà çåö 
ÄÍÊ áî ëü íî ãî ñ ÄÍÊ äðó ãîé ãå ìè çè ãî òû, íå íå ñó ùåé
ìó òà öèé. Ïî ñëå ïðî äå ëàí íûõ ìà íè ïó ëÿ öèé òî÷ êî âûå
ìó òà öèè óñïåø íî âû ÿâ ëÿ þò ñÿ ìå òî äîì HRM [36, 43].

Òàê æå ïðè èñ ñëå äî âà íèè ãå íà äè ñò ðî ôè íà áû ëà ïî -
êà çà íà âîç ìîæ íîñòü èñ ïî ëü çî âà íèÿ ìå òî äà HRM äëÿ
âû ÿâ ëå íèÿ íå ïðî òÿ æåí íûõ äå ëå öèé è äóï ëè êà öèé [44,
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Òàá ëè öà
Ãå íû ñ áî ëü øèì ÷èñ ëîì ýê çî íîâ, 

â èñ ñëå äî âà íèè êî òî ðûõ áûë óñïåø íî ïðè ìå íåí ìå òîä àíà ëè çà êðè âîé ïëàâ ëå íèÿ

Íà çâà íèå ãå íà Êî ëè ÷å ñò âî ýê çî íîâ Çà áî ëå âà íèÿ Ññûë êà

CFTR 24 Ìó êî âèñ öè äîç [14—17]

BRCA1 22 Ðàê ìî ëî÷ íîé æå ëå çû [18—22]

BRCA2 27 Ðàê ìî ëî÷ íîé æå ëå çû [18—22]

ACADM 12 Äå ôè öèò àöèë-ÊîÀ-äå ãèä ðî ãå íà çû æèð íûõ êèñ ëîò ñî
ñðåä íåé äëè íîé öå ïè

[23]

SLC22A5 10 Ïåð âè÷ íûé ñè ñ òåì íûé äå ôè öèò êàð íè òè íà [24]

SMN1 8 Ñïè íà ëü íàÿ ìû øå÷ íàÿ àò ðî ôèÿ [25]

PYGM 20 Áî ëåçíü Ìàê-Àð ä ëÿ [26]

LMNA 12 Ëà ìè íî ïà òèè [27]

MLH1 19 Ñèí ä ðîì Ëèí ÷à [28]

FBN1 65 Ñèí ä ðîì Ìàð ôà íà [29]

NF2 17 Îïó õî ëè íåð âíîé ñè ñ òå ìû [30]

EXT1 11 Ìíî æå ñò âåí íûå îñ òåî õîí ä ðî ìû [31]

EXT2 14 Ìíî æå ñò âåí íûå îñ òåî õîí ä ðî ìû [31]

RET 20 Ìíî æå ñò âåí íàÿ ýí äîê ðèí íàÿ íå î ïëà çèÿ 2 òè ïà [32]

SCN5A 28 Ñåð äå÷ íî-ñî ñó äè ñòûå çà áî ëå âà íèÿ [33]

MYH9 41 Àëü ïîðò-ïî äîá íûå ñèí ä ðî ìû [34]

F8 26 Ãå ìî ôè ëèÿ À [35]

DMD 79 Ìè î äè ñò ðî ôèÿ Äþ øå íà-Áåê êå ðà [36]

PAH 13 Ôå íèë êå òî íó ðèÿ [37]

OTC 10 Äå ôåêò ìå òà áî ëèç ìà ìî ÷å âè íû [38]



45]. Îä íà êî èí òåð ï ðå òà öèþ ðå çó ëü òà òîâ èñ ñëå äî âà íèÿ
ãåíà äè ñò ðî ôè íà (êàê è äðó ãèõ ãå íîâ, íà õî äÿ ùèõ ñÿ íà
ïî ëî âûõ õðî ìî ñî ìàõ) ñëå äó åò ïðî âî äèòü, îáÿ çà òå ëü íî
ó÷è òû âàÿ ïîë èñ ñëå äó å ìî ãî ïà öè åí òà. Â äâóõ ðàç ëè÷ íûõ
ïî ïî ëó ãðóï ïàõ ãðà ôè êè íîð ìà ëè çî âàí íûõ ïè êîâ êðè -
âûõ ïëàâ ëå íèÿ ôðàã ìåí òîâ ÄÍÊ ñ äóï ëè êà öèåé èëè äå -
ëå öèåé áó äóò îò ëè ÷à òü ñÿ îò íîð ìà ëü íî ãî ãå íî òè ïà.

Ïðè èçó ÷å íèè ãå íîâ, â êî òî ðûõ èìå þò ñÿ ÷à ñ òûå
îä íî íóê ëå î òèä íûå çà ìå íû, ïî èñê ìó òà öèè ìî æåò
áûòü çà òðóä íåí. Îä íèì èç òà êèõ ãå íîâ ÿâ ëÿ åò ñÿ ãåí
ATM. Ìó òà öèè â äàí íîì ãå íå ïðè âî äÿò ê íåé ðî äå ãå íå -
ðà òèâ íî ìó íà ñëåä ñò âåí íî ìó çà áî ëå âà íèþ — ñèí ä ðî ìó 
Ëóè—Áàð. Äëÿ ïî èñ êà ìó òà öèé íå ïî ñðåä ñò âåí íî ïå -
ðåä HRM àíà ëè çîì ïðî âî äÿò «âëî æåí íóþ» ÏÖÐ ñ äâó -
ìÿ ïà ðà ìè ïðàé ìå ðîâ, íà 3’-êîí öå êî òî ðûõ íà õî äèë ñÿ
áëîê, ïðåä îò âðà ùà þ ùèé óä ëè íå íèå àì ï ëè êî íà ïðè
àì ï ëè ôè êà öèè. Ðàç äå ëå íèå îä íî ãî àì ï ëè êî íà íà íå -
ñêî ëü êî êëà ñ òå ðîâ çíà ÷è òå ëü íî óâå ëè ÷è âà åò ýô ôåê -
òèâ íîñòü îá íà ðó æå íèÿ ìó òà öèé. Äëÿ ïî èñ êà ìó òà öèé
â ãå íå ATM èíî ãäà èñ ïî ëü çó þò ìå òîä àíà ëè çà îä íî öå -
ïî ÷å÷ íî ãî êîí ôîð ìà öè îí íî ãî ïî ëè ìîð ôèç ìà ÄÍÊ,
êî òî ðûé, îä íà êî, ÿâ ëÿ åò ñÿ îò íî ñè òå ëü íî íèç êî ÷óâ ñò -
âè òå ëü íûì, à áî ëåå ÷óâ ñò âè òå ëü íûì ìå òî äîì ÿâ ëÿ åò ñÿ 
ÄÂÝÆÕ [46]. Áû ëî ïðî âå äå íî ñðàâ íå íèå ýô ôåê òèâ íî -
ñòè âû ÿâ ëå íèÿ ìó òà öèé ïðè èñ ïî ëü çî âà íèè ðàç ëè÷ íûõ 
ìå òî äîâ, âêëþ ÷àÿ ìå òîä HRM. Â 13 ðà áî òàõ, ïî ñâÿ -
ùåí íûõ âû ÿâ ëå íèþ ìó òà öèé àëü òåð íà òèâ íû ìè ìå òî -
äà ìè, áû ë ïðî à íà ëè çè ðî âàí 2661 îá ðàçåö è ÷à ñ òî òà
âû ÿâ ëå íèÿ ìó òà öèé ñî ñòà âè ëà 0,000017. Ïðè èñ ïî ëü -
çî âà íèè ìå òî äà HRM (1356 îá ðàç öîâ), ÷à ñ òî òà âû ÿâ -
ëå íèÿ ìó òà öèè ñî ñòà âè ëà 0,000024. Ñëå äî âà òå ëü íî,
ýô ôåê òèâ íîñòü âû ÿâ ëå íèÿ ìó òà öèé ìå òîäîì HRM
îêà çà ëàñü â 1,4 ðà çà âû øå ýô ôåê òèâ íî ñòè äðó ãèõ ìå -
òî äîâ [46].

Ìå òîä HRM òàê æå ÿâ ëÿ åò ñÿ ýô ôåê òèâ íûì ìå òî -
äîì àíà ëè çà êî ðîò êèõ ôðàã ìåí òîâ ïðè ïî èñ êå ìó òà -
öèé áåç èñ ïî ëü çî âà íèÿ ìå ÷å íûõ çîí äîâ. Òàê, äàí íûé
ìå òîä áûë óñïåø íî ïðè ìå íåí äëÿ ãå íî òè ïè ðî âà íèÿ
ãå íà PAH [37, 47], ìó òà öèè â êî òî ðîì âû çû âà þò ôå -
íèë êå òî íó ðèþ, è ãå íà OTC [38], ìó òà öèè â ýòîì ãå íå
ÿâ ëÿ þò ñÿ ïðè ÷è íîé íà ñëåä ñò âåí íîé ãè ïå ðàì ìî íè å -
ìèè. Ãå íî òè ïè ðî âà íèå êî ðîò êèõ ôðàã ìåí òîâ  ìå òî äîì 
HRM ïî çâî ëÿ åò îò ëè ÷èòü îá ðàç öû ÄÍÊ ñ ïî ëè ìîð -
ôèç ìîì îò îá ðàç öîâ ñ ìó òà öèåé, êî òî ðàÿ âå äåò ê íà -
ñëåä ñò âåí íî ìó çà áî ëå âà íèþ. Äëÿ äî ñòè æå íèÿ ýòî ãî
êðè âûå ïëàâ ëå íèÿ îá ðàç öîâ ñ ïðåä ïî ëà ãà å ìîé ìó òà -
öèåé ñðàâ íè âà ëè ñ òà êî âû ìè êîí ò ðî ëü íîé ãðóï ïû,
â êî òî ðóþ âõî äè ëè îá ðàç öû ñ èç âå ñò íû ìè ïî ëè ìîð ô -
íû ìè çà ìå íà ìè [37]. Åñ ëè êðè âàÿ ïëàâ ëå íèÿ ñîâ ïà äà -
ëà ñ îä íîé èç êðè âûõ ïëàâ ëå íèÿ êîí ò ðî ëü íîé ãðóï ïû,
äàí íûé îá ðà çåö àí íî òè ðî âà ëè ïî òî ìó îá ðàç öó, ñ êî -
òî ðûì îíà ñîâ ïà ëà, åñ ëè æå ñîâ ïà äå íèé íå íà áëþ äà -
ëîñü, ïðî âî äè ëè ñåê âå íè ðî âà íèå, ÷òî áû âû ÿ âèòü èìå -
þ ùè å ñÿ ìó òà öèè [38].

Íèç êàÿ ñòî è ìîñòü è ïðî ñòî òà ãå íî òè ïè ðî âà íèÿ äå ëà -
åò ìå òîä HRM èäå à ëü íûì äëÿ ïî èñ êà íî âûõ ìó òà öèé.

Ìå òîä HRM ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì íå ìå ÷å íûõ çîí äîâ áûë

óñïåø íî ïðè ìå íåí ïðè àíà ëè çå òà êèõ ãå íîâ, êàê APOE

[5, 48, 49] (ñå ìåé íàÿ ãè ïåð õî ëå ñòå ðè íå ìèÿ), LOXL1

(ýêñ ôî ëè à òèâíàÿ ãëà ó êî ìà) [50] è CFTR (ìóêîâèñöèäîç) 

[51, 52]. Òàê æå ìå òîä HRM óñïåø íî èñ ïî ëü çó þò äëÿ

ñêðè íèíãà ìó òà öèé ïðè òðîì áî ôè ëèè [53] è äâóõ ÷à ñ òûõ 

ìó òà öèé â ãå íå RET, êî òî ðûå ïðè âî äÿò ê ìíî æå ñò âåí -

íîé íå î ïëà çèè òè ïà 2Â [54].

Îãðà íè ÷å íèÿ ìå òî äà HRM

Íå ñìîò ðÿ íà ïå ðå ÷èñ ëåí íûå äî ñòî èí ñò âà ìå òîä

HRM òàê æå èìå åò íå êî òî ðûå îãðà íè ÷å íèÿ. Â ïåð âóþ

î÷å ðåäü ðå çó ëü òà òû çà âè ñÿò îò êà ÷å ñò âà ÄÍÊ. Îï òè ìè çà -

öèÿ óñëî âèé ÷à ùå âñå ãî òðå áó åò ïðî âå äå íèÿ ãðà äè åí ò íî -

ãî ÏÖÐ. Äëè íà àì ï ëè êî íà òàê æå ìî æåò ñó ùå ñò âåí íî

âëè ÿòü íà ÷óâ ñò âè òå ëü íîñòü ìå òî äà. Ïî ìå ðå óìå íü øå -

íèÿ ðàç ìå ðà àì ï ëè êî íà ðàç ëè ÷èÿ ìåæ äó òåì ïå ðà òó ðà ìè

ïëàâ ëå íèÿ ñòà íî âÿò ñÿ áî ëåå âû ðà æåí íû ìè. ×óâ ñò âè -

òåëü íîñòü ìå òî äà ïðè àíà ëè çå îá ðà çîâ â 400—1000 ï.í.

óìå íü øà åò ñÿ ñî 100% äî 99—96% ïî ñðàâ íå íèþ ñ àíà ëè -

çîì îá ðàç öîâ â 100—300 ï.í. Áî ëåå òî ãî, êðè âûå ïëàâ ëå -

íèÿ ðàç ëè÷ íûõ ãå òå ðî çè ãîò ìî ãóò íå ðàç ëè ÷à òü ñÿ ìåæ äó

ñî áîé è, íå ñìîò ðÿ íà òî, ÷òî èõ êðè âûå ïëàâ ëå íèÿ áó äóò

÷åò êî îò ëè ÷à òü ñÿ îò ãî ìî çè ãîò íûõ îá ðàç öîâ, ìåæ äó ñî -

áîé îíè ìî ãóò ñîâ ïà äàòü. Ãî ìî çè ãî òû òàê æå íå âñå ãäà

âû ÿâ ëÿ þò ñÿ, ÷òî òðå áó åò ïî âòîð íî ãî ïðî âå äå íèÿ àíà ëè -

çà ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì èñ êóñ ñò âåí íî ñî çäàí íîé ãå òå ðî çè -

ãî òû èç àíà ëè çè ðó å ìî ãî îá ðàç öà è îá ðàç öà áåç ìó òà öèè.

Êàê è ëþ áîé äðó ãîé ìå òîä, HRM òàê æå ìî æåò áûòü ëè -

ìè òè ðî âàí êà ÷å ñò âîì êðà ñè òå ëåé, ðå à ãåí òîâ è àï ïà ðà òó -

ðû [41].

Çà êëþ ÷å íèå

Áëà ãî äà ðÿ ñâîåé ïðî ñòî òå è ýô ôåê òèâ íî ñòè ìå òîä

HRM ïî ëó ÷èë øè ðî êîå ïðè ìå íå íèå â íà ó÷ íîé è êëè íè -

÷å ñêîé ïðàê òè êå. Îä íà êî, íå ñìîò ðÿ íà ïðî ñòî òó ïî ñòà -

íîâ êè è âû ñî êóþ òî÷ íîñòü ðå çó ëü òà òîâ î÷åíü âàæ íî îá -

ðà ùàòü îñî áîå âíè ìà íèå íà îï òè ìè çà öèþ ïà ðà ìåò ðîâ

ÏÖÐ. Òàê æå ñëå äó åò ïî ìíèòü î òîì, ÷òî óìå íü øå íèå

äëè íû àì ï ëè êî íà ñïî ñîá ñò âó åò ïî ëó ÷å íèþ áî ëåå äî ñòî -

âåð íûõ ðå çó ëü òà òîâ, à èñ ïî ëü çî âà íèå áî ëåå ýô ôåê òèâ -

íûõ íà ñû ùà þ ùèõ êðà ñè òå ëåé, ïî çâî ëÿ åò äå òåê òè ðî âàòü

êàê ãî ìî çè ãîò, òàê è ãå òå ðî çè ãîò. Òàê æå âàæ íûì óñëî âè -

åì óñïåø íî ãî ïðè ìå íå íèÿ ìå òî äà ÿâ ëÿ åò ñÿ êà ÷å ñò âî îá -

ðàç öîâ ÄÍÊ.

Ìå òîä HRM ïî çâî ëÿ åò ñäå ëàòü âû âî äû î íà ëè ÷èè

èëè îò ñóò ñò âèè èç ìå íå íèé â ïî ñëå äî âà òå ëü íî ñòè ÄÍÊ.

Ðå çó ëü òà òû, ïî ëó ÷à å ìûå ìå òî äîì HRM äî ñòî âåð íû, ïî -

ý òî ìó äàí íûé ìå òîä, áå çó ñëîâ íî, ÿâ ëÿ åò ñÿ î÷åíü ïåð ñ -

ïåê òèâ íûì äëÿ äèà ãíî ñ òè êè íà ñëåä ñò âåí íûõ çà áî ëå âà -

íèé.
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