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1. HaunMeHoBanue MPCAJIOKCHHUA: criocod OIIpCHOCIICHHA
MNOCTTPaHCINIaHTallHOHHOI'O XMMEpPHU3Ma IIPpU aHalIu3€ TOYCYHbIX MyTaIlHﬁ 3aMCHBbI

ocHoBanuii B renax F2, F5, F7, F13, FGB, ITGA2, ITGB3, PAI-1

2. KpaTkasg anHHOTAIUS: TpaHCILIaHTallWA aJlJIOT€HHBIX TI'€MOIIOITHYECKHX

ki1etok (awnoTI'CK) saBmsgerca omuuM u3 3(QQEKTUBHBIX CIOCOOOB JIE€UEHHUs
OONBHEIX € TSDKEIBIMH IMOPaXEHHSAMH CHCTeMBl KpoBeTBOopeHHs. (OCHOBHbBIE
ocnokaeHus a0 TI'CK cBsi3aHbl ¢ pa3BUTHEM peakLMH «TPAHCIUIAHTAT IIPOTHB
XO35MHAY», OTTOPKEHWEM TpPaHCIUIAHTaTa U PelUIMBOM OCHOBHOIO 3abo0JIeBaHMI.
['eHeTnuecKuii XUMEPH3M — 3TO OJHOBpEMEHHOE MPUCYTCTBHE B OpraHU3Me ABYX
H 0ojlee MapKepOB TE€HETHYECKH pa3jMYHBIX KIETOYHBIX JHHHUH. Beimendior
CMelIaHHbIi HoHOpckui xumepmsm (IX), mpu KoTopoM B KpoBH OOJIBHOIO
OIPEJIEIISIIOTCS KaK COOCTBEHHBIE KJIETKH, TaK M KIETKH JOHOpa; MOuHbI JIX,
xapakrepusyrommiics  100%  3amelieHHMeM — KPOBETBOPEHHS  PELUIHMCHTA,
orcyterBue [IX mpH OTTOp)KEHUHU TPAaHCIUIAHTATA.

HecMOTpst Ha pa3nuyus B METOIaX MOHUTOPHHIAa XMMEpPU3Ma, B OCHOBE BCEX
IIPOTOKOJIOB HCCIIEOBAHUS JIEKHUT aITOPUTM, BKIIOYAIOIIMA B ce0s MOMCK
FeHeTUYEeCKHX PasjMYMil JIOHOpa W peLUIINeHTa, ONpeneleHne MHQOPMATUBHAIX
MapkepoB, oueHKy J[X mocme TpaHCIIaHTalMM ¢ TPOBEICHHEM  Kak
KauyeCTBEHHOI0, TaK U KOJIMYECTBEHHOI'O aHaIIH3a.

3. DddexT oT BHEAPESHUS

BEIMOIHEHO HCCIIEIOBAHHE PaclpOCTPAaHEHHOCTH IOIMMOP(HHU3MOB I'€HOB
F2, F5, F7, F13, FGB, ITGA2, ITGB3, PAI-1 y naceneHus, NpoXXKBalOLIEro Ha
Tepputoprn Kuposckoit obmactu. ['eHeTHYecKuii CKpUHHHT OCyllecTBIeH y 114
JIOHOPOB KpOBM U €€ KOMIIOHeHTOB. YacTroTa BCTPEYaeMOCTH aJlIeJIbHbIX
COYEeTaHMM NeHOB mpencTaBieHa B Tabnuue. Hu onMH M3 NpeJCTaBICHHBIX I'C€HOB
HE COOTBETCTBYET HOPMaJbHOMY - MEHJIEJIEBCKOMY pacTlpeesIeHHI0, IPH KOTOPOM
YUCJI0O TOMO- M TETePO3MIOTBIX COUETAHUH ajiesied B TOIYJISLUH COCTaBIIACT
1:2:1. Brmke npyrux K HOpMaIbHOMY paclpesieleHHIo Haxoaares rensl F13, FGB,

ITGA2, PAI-1.



TE16JIHI_I3 — Yacrota BCTPE€HIaCMOCTH I'CHCTHYCCKHUX HOJIHMOp(i)IfISMOB, CBSA3aHHBIX C

TpomMboduiInei U MPOTPOMOOTHYECKUMH COCTOSHUAMUA

I'en ['enotun YacToTa BcTpeuaeMocTH, %
B [IOIMYJISALUA y ZOHOPOB H
(n=114) peuunuentos ['CK
(n=48)
F2:20210 G>A G/G 97,4 95,8
G/A 2,6 4,2
A/A 0 0
F5: 1691 G>A G/G 94,7 9%
G/A 4,4 P
A/A 0,9 0
F7:10976 G>A G/G 78,9 87,5
G/A 19.5 12:5
A/A 1,8 0
F13:103 G>T G/G 45,6 e
G/T 46,5 56,3
gliedl 1,2 6,3
FGB: -455 G>A G/G 51,8 64,6
G/A 42,1 27,1
A/A 6,1 8,3
ITGA2: 807 C>T " 40,5 41,7
i 48,6 47,9
b 10,8 10,4
ITGB3: 1565 T>C T/T T2 66,7
T/C 193 33,3
c/C 3,3 0
PAI-1:-675 5G>4G 5G/5G 16,7 10,4
5G/4G 53,5 54,2
4G/4G 29,8 354

[IpoaHamM3upOBaHbl PE3yNBTATbl MCCIENOBAHUs IONTMMOpOU3MA T'EHOB
TpoMGOdHIMK B IpyIe u3 78 yenoBeK, cocTosuield u3 39 OONBHBIX, KOTOPLIM B
2014-2017 rr. B OTAeJdeHHH XUMHOTEpallMd U TPAHCIUIAHTALMH KOCTHOTO MO3ra
MHCTHTYTa BhIMoHeHa annoTKM, u 39 noxopos I'CK.  Jlonopamu I'CK nns 23
nanuedToB sewinch HLA-HIEHTUUHbIE POAHBIC OpaThst MM CECTPBI, AL 6 —

raryIoUIeHTHYHBIE POICTBEHHUKH, Mg 10 GOJBHBIX — JOHOPBI, MOA0OpaHHBIC B
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PETHCTpPE HEPOACTBEHHBIX MOTeHIHaNbHbIX JoHOpoB ['CK. Wccnenosanue
nonumopduiMa TeHoB ocymecTBisuid MerojgoMm [ILIP B pexume peansHOro
BpEMEHH C WCIOJIB30BAaHUEM OTEUYEeCTBEHHOr0 O0O0OpYyJOBaHHS U pPEaKTHBOB
(Kapouol'enetuka. OOO «HITO JHK-Texnonorus», Poccus).

I'eneTuueckue pa3nuyus BbIABICHB Yy 38 u3 39 map QOHOP-PELMIIMEHT —
97,4%. KonuyectBo nonumopeHeix  paznuuuid Uit HLA-maeHTHYHBIX
POJICTBEHHBIX Iap COCTaBHJIO OT 1 10 5 (MenuaHa —3); ralIOMIeHTUYHBIX — OT 2
no 8 (MenmaHa — 3); HEPOACTBEHHBIX — OT 3 10 9 (Mmeamana — 5). HaubGounbiuee
YKCII0 aJUIeNbHBIX pa3auunii ycranosieHo B reHax [TGA2 (43,6%), FGB (41,0%).
HavMenblllee 4yuciio pasivymii B mapax ycraHosieHo Juist reHoB F2 (5,1%) u F5
(7,7%).

4. MecTo U BpeMs MCIIOJIL30BaHMS MIPEUIOKEHHs: HCCiIeoBaHne nonumMophusma

r€HOB TpomMbobuIuK s peauzalyu criocoba orpe/ieNIeHUs
MOCTTPAHCIUIAHTALHOHHOTO XMMepU3Ma IIPH aHallM3e TOUYEUHBIX MYyTalllid 3aMEHbl
ocHoranwmit B renax F2, F5, F7, F13, FGB, ITGA2, ITGB3, PAI-1 npoBozasTcs B
naboparopun ummyHoremaronornn PI'BYH KHUUIuIIK ®MBA Poccun
CUCTEMaTHYECKH 110 Mepe HeobxonumoctH ¢ 12.10.2016 roxa.

5. ®opma BHEIPESHHAS

Hactosmas paspaboTka BHeApeHa B IPAKTUKY paboThl J1abopaTopuu
MMMyHoreMaronoruu u otaeierus xumuorepanuu 1 TKM ®I'bBYH «Kuposckuii
HAy4YHO-HCCIICIOBATEIbCKHI HHCTUTYT TIeMaTOJIOTMH ¥ TIepeluBaHUs KPOBH

(I)e):[epanbﬂoro MCHHKO-GHOHOF HYECKOI'0 arcHTCTBa».

6. Hassamme ¥ mmdp TeMbl: MpemiaraeMblii  crmocod — ompeseseHus

OCTTPAHCIUIAHTAHOHHOTO XMMEPHU3Ma TIPH aHaIUu3¢ TOYEYHBIX MYyTallii 3aMEHbI
ocHoBanmii B renax F2, F5, F7, F13, FGB, ITGA2, ITGB3, PAI-1 pa3paboran B
OI'BYH KHUMUIuIIK OMBA Poccun B pamMKax BBINIOJIHEHUS Hay4HO-
HCCIeNoBaTelibcKoif pabotel mo Teme: «Pa3paboTka METONOB IOBBIICHHSA
TepaleBTUYECKOr0  TOTEHNIMala  TPAHCIUIAHTAIMOHHBIX  TEXHOJIOTMH B
OHKOTeMaTOIOTHH ¢ YY€TOM KOMIUICKCHOH OLEHKM (PaKTOpOB, ONpPEeNeIsoIiX
JIONTOCPOYHBIE  pe3ysibTaThl  JeueHus»  (wmdp:  «TpaHcniaHTanuOHHbIE
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TEXHOJIOTUU — 17»); CpOKHU BbINONHEHHUS paboThl: Havano — 2017 r., OKoHYaHue
—2019r.).

ABTOpEIL:

3aBenyromuii 1aboparopueil IMMYyHOTeMaTOJIOTHH

K.M.H. f}m = E.B.byruna
3aBeqyromuii OTAEIeHHEM XUMHOTePaIiu 1
TpaHCIJIaHTALMH KOCTHOTO MO3Ta K.M.H. H.B.30puna
3amecTuTeNb qUpeKTopa 1o JedebHoi pabore

K.M.H. % H.B.Muuaesa

Bpaq-T'EMaTOHOI" OTACJICHHUA XUMHOTCPAIIu H

TPaHCIUIAHTALIMA KOCTHOI'O MO3ra M.H.Xopobpbrx
PykoBoauTens Hay4HOrO HalpaBJIeHUs
I.M.H., ipodeccop ['.A.3aiineBa

PykoBouTels 0a3bl BHEPEHUS

3aM. qupexropa no HAP

JI.M.H. A.B.PruioB



