INVITRO

N0

Mon: HeHn

Bospacr: 11 ner

MH3: 999999999

[aTta B3aTua obpasua: 07.02.2019 08:44

[ata noctynnenusa obpasua: 08.02.2019 19:11

Bpau: 05.03.2019 15:54

[aTta ne4aTtu pesyneTaTa: 01.02.2021 18:13

WccnepgosaHne PesyneTat KommeHTapuii

gv[i)l-llz,cﬁlpom Knunnena-deins cm.koMM. PesynbTaT npunaraeTca Ha oTAaenbHOM OnaHke.
M.

BHumaHue! B 3neKTpoHHOM 3k3eMnnape 6naHka HasBaHMe UCCNefoBaHNa COAEPXMUT CChIIKY Ha CTpaHuLy cailTa
http://www.invitro.ru/c onMcaHnem uccnegoBaHus.

PEBYJ'IbTaTbI HCCJ"Ie,ClOEaHMI:—:I He ABNAKTCA ANarHo3oM, HEDG}(D,D,MMa KOHCYNbTaLMAa cneumnanuncra.



SAKVIIOYEHUE

MH3 999999999

®UO, 2007 r.p., odcnenoBamack B OO0 «HE3ABUCUMASA JIABOPATOPUA
«MHBUTPO» c¢ uenpto mnoucka wmyrtanuii B reHe GDF6, mpuBogsmux K
BO3HUKHOBEHUIO cuHipoma Knunnenb-Detins (mpoduiib Ne 7198).

Cunopom Knunnenwv-@eiina - 8podcOeHHbIll NOPOK PA3BUMUSL UEIHbIX U 8EPXHe2PYOHbIX NO360HKO8, KOMOPbIIL
xXapakmepu3zyemcs oepopmayueti (YKopouenuem) uieu, 00ycioeieHHOl yMeHbuleHueM YUCia WetiHblX HO360HKO0S, UX
cpawjenuem Uy MeHbWUMU pasmepamiu.

OcHogHble CUMNMOMbL — KOPOMKASL Wiesl, KOPOMKUE BOJIOCHL HA 3AMBLIKE U 02PAHUYEHHAS NOOGUICHOCIb GEPXHEl

uacmu nO360HOYHUKA. CqupOM Mmoorcem codenanivcs ¢ Opyewwu AHOMAIUAMU .

CKOUO03,

pacuwenienue noO360HOYHUKA,

anomanuu nouex u péoep,

801U NACb,

namoo2us ObIXameabHOll CUcHmembl,

NOpOKU cepoyd.

Cunopom maxaice MoA#cem coO4emamoesl C AHOMATUAMU PA3GUMILA 207106b1 U IUYA, CKeNemd, NOOEbIX OP2AH08, MbIUlY,
207I06HO20 U CNUHHO20 MO32d, PYK, HO2 U NATbYes.

K sosnuxHosenuio cunopoma  Knunneno-Qetina  npusoosm makdice  Mymayuu 8  2eHax:
GDF3,MCOP4,KFS1,MCOPCB6,LCA17,GDF3,KFS3, MCOP7, MEOX1,MOXI, KFS2,MYO18B, KFS4.

B o6pasue JHK ®UO mnpoBeaeHO WHCCIeAOBaHUE METOJAOM MPSIMOTO
aBTOMATHUYECKOTO CEKBEHUPOBAHUS HYKJICOTHIHOW TOCJIEIOBATEIILHOCTH T'EHA
GDFé6.

MyTanuii B JAHHOM I'eHe He BbISIBJICHO.

NHK Damunun, 1.0, GDF6

0358 M

[Tony4yeHHble pe3ynbTaThl HE MOATBEPKIAIOT JUArCHO3 CUHAPOM CHHJIpOMA
Knunnens-®@eitnsg y oOcneayeMoi, HO M HE MCKIOYAIOT €ro (0COOEHHO Mpu
HAJIMYHUH TUITAYHON KIMHUYECKON KapTHHBI).

D10 00YCIOBIEHO TEM, YTO OBLIO MPOBEACHO HCCIIEJOBAHHE MYTallUi TOJBKO B
OJTHOM T€HE, NPUBOJSIIEM K BO3HMKHOBEHMIO YKAa3aHHOrO 3a00JIeBaHMs, a y
NalMEeHTa TEOPETHUYECKH MOXKET TMPUCYTCTBOBATh MyTalus B JAPYroM TIe€He



(GDF3,MCOP4,KFS1,MCOPCB6,LCA17,GDF3,KFS3,MCOP7,MEOX1,MOXI1,
KFS2,MYO18B, KFS4), He BbigBiIsieMas MpU MPOBEACHHOM HCCIIECIOBAHUM.
Nmeromuecs y marueHTKA CUMIITOMBI MOTYT OBITh TaKXe MPU3HAKOM JIPYroro
3a00J1€BaHUS CO CXOAHBIMU KIIMHUYECKUMH CUMIITOMAMH.

Ecnmu HeT TOYHON YBEpEHHOCTM B JMAarHo3e , HO €CTb OCHOBaHUE
OpeanojiaraTb  HaJM4Me  KAaKoro-mOO  HACJEICTBEHHOrOo  3a0ojeBaHMs,
11eJ1ec000pa3HO PEUIUTh BOIIPOC O MPOBEAECHUHU MOJHO3K30MHOTO CEKBEHUPOBAHMUS
(KIMHUYECKUH 9K30M), ITO3BOJISIOLIErO MPOBECTU OJTHOBPEMEHHBIN MOUCK MyTaIuil
B OonbioM yucie reHos. B OO0 «HezaBucumas nadoparopust UHBUTPO» nannoe
HCCJIEIOBAHNE B HACTOSAILEE BPEMS HE IIPOBOJUTCS.

HpI/I H€06XOIII/IMOCTI/I I[MOJTYy4YCHUA HOHOHHHTCHBHOfI I/IH(i)OpMa]_II/II/I 110
pe3yiibTaTaM 06CJ'ICIIOBaHHH PCKOMCHAYCTCA KOHCYJIIbTallusd Bpada-IrCHCTHKA.

K.M.H., Bpa4y-reHeTuk (®HO)



