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UIEHTUOUKAIMS 5-TU HYKJIEOTUHOM JIEJIELIAN 3819del 5
B 11 5K30HE T'EHA BRCA1 Y IBYX HEPOJCTBEHHbBIX ITAIITMEHTOB
C PAKOM MOJIOYHOMH XEJIE3bI

B pasButbix crpanax mupa okoiio 10% >xeHIIMH 3a007€BalOT PaKOM MOJIOYHOM >Kelie3bl B
TE€UYEeHUE KU3HU. B pesynbrare n3ydeHus ceMeil ¢ HECKOJIbKUMU CIy4asiMU paka MOJIOYHOM KeJe3bl
B POJOCIOBHOM OBLIM H30JMPOBAaHBI TE€HBI MPEIPACHOIOKEHHOCTH K JAaHHOMY 3a00JI€BaHMIO,
BRCA — rensl (ot anrnuiickoro - BReast CAncer). B otaene monekymnspHoii renetnkn HUNOM
PAMH npoBoauTcs ucciaenoBaHue, HalIPaBJIEHHOE Ha U3yuyeHHe cnekTpa myTtauuid rena BRCAL y
OOJILHBIX paKOM MOJIOYHOW kene3bl u ssimdyHuka Cankt-IlerepOypra. BaxkHpIM pe3ynbraTtoM 3TOM
paboThl cTaHeT pa3paboTKa OBICTPHIX METOMOB AMATHOCTHKH MYTAallMid B TeHE, YTO IMO3BOJUT
MIPOBOANUTHh T'€HETUYECKOE KOHCYJIBTUPOBAHUE B CEMbSIX OOJBHBIX U OCYHIECTBISATH JUCIAHCEPHOE
HabmroeHne OOJBHBIX U UX POJCTBEHHUKOB - HOCHTEIECH MYyTallMi, elle HE UMEIOIIUX MPU3HAKOB
3a00J1eBaHuUs.

Lenbto naHHO# paboTHI SBJISIETCS UCCIIEJOBAHUE OAHOTO U3 y4acTKOB 11 sk30Ha rena BRCALI
— (¢parmenta 110 — Ha HanMuWe MyTarMil y OOJIBHBIX PaKOM MOJIOYHOM >kene3bl ropoga CaHKT-
[etepOypra.

MarepuasioMm s uccienoBanusa spisuiack kosuiekuus JIHK nanueHToB € ceMeiHbIMU
dbopMaMu paka MOJOYHOMU *keine3bl, coctosimas u3 40 obpasno. ['enomuyto JIHK Bwigensiu u3
JICHKOIIMTOB KPOBU M aMILTU(UIMPOBATIN Hccienyembiid pparmeHT 110 MeTogoMm monmmepasHoi
nenHou peakuuu. [IoMck MyTanuil OCYIIECTBISIIM METOAAMM TE€TEPOAYIUIEKCHOIO aHalu3a M
aHanm3a KoHpopmarmonHoro mnojguMopdusma ogHoHHTEBBIX (parmeHToB JJHK (SSCP-anamms),
nepesl CEKBEHHPOBAHUEM aHOMaJIbHBIE nocsienoBarenbHoct JIHK kinonupoBany.

Ms1 npoBenu amruiMuKanuoo ydactka dk3oHa 11 rema BRCAI — ¢parmenta 110 Bcex
obpasuoB koitekiuu JIHK. IIpu nposepke npoaykros amrmumpukanuu JJHK y aByx manueHToB
(2031, 2311) wmB1 HaOmomanu oOpa3oBaHHME TeTepoayiviekca. [lpum W3MEHEHWHM yCIOBHMA
anekTpoope3a HaM yIanoch pa3feiduTb TOMOIYIUIEKCHI 3THX OOpa3loB, OJUH M3 KOTOPBIX —
MYyTaHTHBII — pacnojarajicsi HuKe HOPMaJIbHOTO. DTO TMO3BOJWIO MPEANON0KUTh, YTO MyTallUs,
ABIISIOIIASACA TPUUMHONW 00pa3oBaHUsl reTepoiyIviekca — nenenus. lIpsmoe CceKBeHHpOBaHHE
ammmduratoB 110 ¢parmenra rena BRCAI 3THX MAaMEHTOB HEBO3MOXKHO, TaK Kak 0OpasIlbl
collep’kaT M MYTAHTHBIM, WU HOPManbHBIA ajuienu. Pa3nenenue amneneid ObUIO JOCTHUTHYTO
KJIoHMpoBaHUeM. CeKBEeHMpOBaHHE MYTAHTHOrO oOpaslia MOATBEpAWIO Hajmuuue neneunu 3819-
3823del5. /lannas MyTtanus He siBisercss HOBOM. OHa MPUBOAUT K CABUTY PaMKU CUMTBIBAHUSA U
o0pa3zoBaHHIO TepMUHUpPYIOLIEro KogoHa (cron 1241) B mocnenoBatenbHocT TeHa BRCAI. Bcee
o0pa3upl ObuM mpoBepeHbl MeTofoM SSCP-aHanuza, KOTOpBIM MOKa3zan HaJMYUue aHOMAaJbHOU
ANMEKTPOGOPETUICCKON TTOIBIYKHOCTH TOJILKO B oOpasiax 2031 u 2311.

Bvisoowi:

1. Myrauus 3819-3823del5 B rene BRCAI Obuta oOHapyKeHa Y JBYX HEpPOJCTBEHHBIX
OOJIBHBIX C ceMeiHOM GopMoil paka MosIouHOM *kene3bl B nomysinun Cankt-IlerepOypra.

2. Myranus 3819del5 npuBoauT K cOBUTY paMKH cuuTbiBaHUS B reHe BRCAI u, Kak
CIIEJICTBUE, K CHHTE3Y He(yHKIIMOHATBFHOTO OeKa.

3. MyTanus JIerko UACHTUPHUIUPYETCS] METOJIOM T€TEPOIYIUIEKCHOTO aHATN3a.
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