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WccneposaHne PesynbTat KoMMeHTapwit

leH SCN4A m. CM.KOMM. [MpoBoannock uccneaoBaHe Ha NpeaMeT BbiSBIEHUA

'MnokanueMmMyeckoro nepmoamMyecKkoro napasamya, 3k3oHol 12, 18, 19.
Pe3ynbTaT npunaraercs Ha OTAE/IbHOM b/1aHKe.

BHuMaHKe! B 3neKTpOHHOM 3K3eMnisipe 6/1aHka Ha3BaHUE UCCNE0BaHNSA COAEPXXUT CChINIKY Ha CTPaHWULYy caiTa
http://www.invitro.ru/c onucaHuem nccneaoBaHus.

PGBYJ'IbTaTbI I/ICCJ'IELI,OBaHI/Il\/'I He ABAKTCA ANarH030M, Heobxoauma KOHCynbTauusa cneunanncra.

M.. / Noanuck Bpaya

crp.1m3 1


https://www.invitro.ru/analizes/for-doctors/1015/9267/
http://www.invitro.ru/

Onucanue pe3yjbTaToOB UCCJIEI0BAHUSA

MNH3 999999999

®UO nanuenta, 1968 r.p., oocnenopancs 8 OO0

«HE3ABHUCHUMAS JIABOPATOPUA « MHBUTPO» ¢ 11enp10 NoucKa MyTaluil B
sk3oHax 12, 18, 19 rena SCN4A, npuBomsiuMX K BO3HHUKHOBEHHIO
THITOKAJIMEMHYECKOT0 Iepruoandeckoro napammda (mpoduiabs Ne7603 SCN4A).

Tunoxkanuemuueckuit nepuoduueckuii napanuy (6onesno Becmpansa-Llaxnoeuua) - Ilepuooduuecku
BO3HUKAIOWUTE NAPATUY, CONPOBOHCOAIOWUTICA CHUIICEHIEM YPOBHSA KA 8 KPOBU 60 8DeMS NPUCMYNA.
Knaccuueckue eapuanmovl 3a601e6anus omHocamcsa K epynne Oone3nell UOHHbIX KAHAN08 CKEeNemHblX MbluiYy U
00yCNIo6neHbl HapyuleHueM @QYHKYUOHUPOBAHUS HAMPUESHIX, KATbYUEeBbIX U KaNUesbix Kananos. Mmozom smux
HapyweHutl A8IAeMcs UsMeHeHue Mpancnopma ux UOHO8 Yepe3 MbIUUEeUHYI0 MeMOPany u YONuHeHueM npoyecca ee
denoaapuzayuu.

Ipu buoxumuueckom ananuze Kpogu 6 MOMEHN NPUCHIYNA OTMMEUAemcs NOHUMCeHIe YPOBHS Kalus (MeHee
3 mmonnv). Hapaoy ¢ smum 803MOdcHbI ayudos, eunepxaopemust u cHudxcenus pH mouu. B meuenue amaxu modrcem
Ovims Hekomopoe yseauueHue yposus Kpeamun@ocgokunazvl. Tun Hacre0osanus 3a001e8aHUA - AYMOCOMHO-
OOMUHAHMHDBIY, T.e. 018 603HUKHOBEHUS KIUHUYECKUX CUMNIMOMO8 OOCMAMOYHO HATUYUSL MYMAYUU 8 OOHOM 2eHe U3
napbi.

K passumuio 0annozo 3abonesanus npueoosm mymayuu 6 eenax KCNE3, CACNLIA3 u SCN4A.

B o6pasne JIHK npoBenéH mouck MyTtamuii B 9k30Hax 12,
18, 19 rena SCN4A MeTo10M NPSMOr0 aBTOMaTUYECKOTO CEKBEHUPOBAHUS.

MyTtanuu He BbisiBJeHbI ( BapuanT N/N).

OHK Damunua, WO, Nen SCH4A skzoH 12 Men SCH4A skaon 18 Nexd SCH4A skzon 19

1921 == c[=l[=] c[FL=E

[lomyyeHHBII  pe3yapTaT  HE  WCKIIOYAET  MOJHOCTBIO  JIMArHO3
«TUMOKATMEMUYECKUI TEePHOANYECKHI Mapanuda» y o00ciIenyeMoro, TakK Kak
TEOPETUYECKH BO3MOXKHO Hajnumuue Oosee peakux myrtanuii B reHe SCN4A ( B
OpYIHX 9K30HAX), a Takke — MmyTaruu B Apyrux renax - KCNE3 u CACNL1A3.

PexomenoBano PECUIUTL BOIIPOC C JICHAIIKMM BpadoM O I_[CJ'ICCOO6pa3HOCTI/I
IMPOAOJLKCHUA O6CJ'I€)IOBaHI/I$I.

Ilenecoobpa3Ho Takke  pemMTbh BOMNPOC O MPOBEIECHUU DSK30MHOIO
CEKBEHUPOBAHHUsI, MO3BOJIIOLIETO MPOBECTH OJHOBPEMEHHBIN MOUCK MYTAUN B



6onbmom uncne renoB. B OO0 «HeszaBucumas nadopatopuss MHBUTPO» nannoe
UCCIIEZIOBAHNE B HACTOSIIEE BpeMsl HE TIPOBOIUTCS.

HpI/I H€O6XO,Z[HMOCTI/I IMOJYYCHHUA HOHOHHHTGHBHOﬁ I/IH(l)OpMaI_[HI/I 110
pe3yjibTaTaM 06CHCIIOBEIHHH PCKOMCHAYCTCA KOHCYJIbTallUA Bpada-IrCHCTHUKA.

K.M.H., Bpau-reHeTuk (®UNO)






