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UccneposaHue PesynbTar KoMMeHTapui

MWOKOHNYEecKast ANCTOHMS  CM.KOMM. Pe3ynbTaTt npunaraeTcs Ha oTaesnibHOM bnaHke.
SGCE ™.

BHuMaHKe! B 3neKTpOHHOM 3K3eMnnspe 6/1aHKa Ha3BaHUe UCCeNoBaHNs COAEPXMUT CChIIKY Ha CTpaHuLy canTa
http://www.invitro.ru/c onucaHnem nccnegoBaHums.

Pe3yanaTbI MCCﬂeﬂOBaHMVI HE ABJTIAKOTCA ANArHO30M, Heobxoauma KOHCYNbTauua cneunanncra.



SAKVIIOYEHUE

MH3 999999999

®UO, 1985 r.p., obcaenoBamack B OO0 «HESABUCUMASA JIABOPATOPUA
«AHBUTPO» c uenbto BoisiBiieHus MyTtanuid B reHe SGCE, npuBogsmux K
BO3HMKHOBEHHUIO MUOKJIOHUYECKOH nuctoHuu, Tin 11 (mpoduns Ne 7147).

Muoxnonuueckasn oucmonus (M/]) - pedxuii cunopom, 0iist KOMOPO2O XAPAKMEPHA JeCKAsL UL YMEPEHHAS

OUCTNOHUS 8 COYEeMAHUL C 6blcmpbmu, CMOJIHUEHOCHBIMU) MUOKTIOHUYECKUMU nodepeu@anu}mu.

Jugppepenyuanvrolii Ouasrnos npogooam co cnacmuyeckou Kpugouieel, 00(has3asucumorl Oucmonuetl,
cunopomom JKunne de na Typemma, cemeliHol KOpMUKAIbHOU MUOKIOHUell, O0e3HbI0 Buibcona,
cnunomosaceurxogotl amarxcueil munos 3 (SCA3) u 14 (SCA14), amaxcueu npu nacredcmeennom agumamunose E,
HACIeOCMBEHHBIMU 30001€8AHUAMU, NPU KOMOPBIX MUOKNOHUS ABNAENCL OOHOU U3 OCHOBHBIX COCMABIAIOUWUX
(nanpumep, 60ae3nb Yupeppuxma-Jlynobopea, cunopom Jlagopa - cm. coomeememsyrowue mepmunsl), u Opyeumu
8MOPUUHBIMU opMamMU OUCHIOHUU.

B o6pasue JIHK ob6cnenyeMoii 6bl1a poBeieHa MOJIEKYJIIpHAs AMarHOCTUKU
yacTteix MyTtauuid B TreHe SGCE wMeTomoM mpsMOro aBTOMAaTHYECKOIO
CEKBEHUPOBAHMS SK30HOB 1-11.

MyTamm H¢ BBISIBJICHBI.

OHK Samunua, 1.0, SGCE, ex 1-11

29.1 M

[Toy4yeHHBI pe3yabTaT TEM HE MEHEE HE MCKII0YAeT MOJHOCTBHIO IUarHO3
JTUCTOHUHM Yy 0O0CJeTyeMOi, TaK KaK OINHCAaHbl MYyTallMk B APYTHMX T'eHaX, HE
TECTUPYEMbIX B JAHHOM HCCJICAOBAHUH.

HeoOxomuMoO  OTMETHTBH, 4YTO Ha  CCETOAHSIIHUM  JI€Hb HUMEHHO
MHOKJIOHUYECKAs IUCTOHUA CBsI3aHA C MYTallMsIMHU TOJIBKO B UCCIICIOBAHHOM T€HE.

JUIsi MCKIIIOYeHUsI MyTallMii B TeHaX, NPUBOMAAIIMX K JpYruM QopmMam
IUCTOHMHU, 1I€JeCOO0pPa3HO pEeHIUTh BONPOC O IPOBEAEHUM  SK30MHOIO
CEKBEHUPOBAHMSI, MO3BOJISIOIIETO IMPOBECTH OJAHOBPEMEHHBIM MOHUCK MyTalui B



oonbiom uncie renoB. B OO0 «Hezasucumast nabopatopusst UHBUTPO» nannoe
UCCIIEOBAHKE B HACTOSIILIEE BPEMS HE TPOBOJUTCSL.

[Ipy HEOOXOAUMOCTH TMOJY4YEHHUs JOMOJIHUTENBHOW uHGOpPMAIUK 110
pe3ynbTaTam o0CIeI0BaHMS PEKOMEHIYETCSl KOHCYJIbTallsl Bpaya-reHeTHKa.

K.M.H., Bpady-reHeTuk (®HO)



