nupdepeHuHanbHa OKpacka XpoMocoM B MeTada3HbIX MJAaCTHHKAaX.
KapuoTUNHYEeCKHE MCCIEeA0BAHUA MO3BOJAIOT BHAEAHTh BapuaHThl OJIJI ¢
TpaHciaokauuei t(9;22) unm t(4;11), UMelolIMe KIHHHYECKHE OCOGEHHOCTH M
HeOnaronpuaATHLIA NporHo3. C NoMoUIbIO 3TOro MeToaa y 95% B3pocibix 60JILHBIX
XMIJI B neiko3HBIX KieTKax oOHapyxuBaeTcs TpaHciokaums t(9;21). [TonobHas
TPaHCJIOKALVA BCTPEYaeTCa U y JeTed C TaK Ha3plBaeMbIM B3pOC/bIM TUoM XMIJL
[osBieHne BCIEACTBHE YKa3aHHOTO MEPEMELIEHUS HacleNCTBEHHOro Marepuania
ykopoueHHo# 21-i xpoMocoMbl (purnadensuiickoii xpomocomst, Ph-xpomocomer)
ABJIAETCA ONHHMM M3 OCHOBHBIX OH(¢depeHLHaIbHO—~IHarHOCTHYECKHX MPH3HAKOB
naHHoro 3ab6onesaHusa. Ph—HeratuBHas ¢opma XMJI (10BeHMNBHBIN THI)
o6HapyXuBaeTCs y JeTeif B BO3pacTe MOJIOXKeE 2 JIET M NMPAKTUYECKH HE Noanaercs
xuMHoTepanuu. CpenHas NPOJODKUTENBHOCT XH3HU NMAlMEHTOB COCTaBNjgeT 9
MeECSLIEB OT MOMEHTa MMOCTAHOBKHM JMarHo3a.

MornekynspHo-reneTuieckuii ananus. Haubonee mupoxoe npumeHeHue Ui
MOJIEKYJIAPHOM IHarHOCTUKH JieHKko30B noay4unn Meroas JTHK-rubpunusaunn
M MoJNMepa3Has LelHas peakuus.

B ocuHose MetonoB [JHK-zubpuouzayuu JieXUT CHOCOOHOCTH
KoMILUieMeHTapHbIX nmociaenoBarenbHocTed JHK k crnapuBaHMio, KOoTOpas
NO3BOJIAET MCMOJB30BaTh MeuyeHble ¢pparMenThl JJHK B kauecTBe 30HHOB 1A
oOHapyXeHHA CrielLU(PHUIECKHX YYacTKOB T€HOB B HCCIIELyEMOM MaTepHale.

Tonumepaznan yennas peaxyus (ITLIP) npeacrasnset co6oit hepMeHTaTHBHDI,
npolecc peruinkaluy 3agaHHeIX ydacTkoB JIHK, ocymiectsnsemsiii in vitro. Ilo
coeii yyBcreutensHocTH I1LIP, no MeHb1uei Mepe, B 1000 pa3 npeBoCXOAMT MeTOR
JHK-ru6punousauuu, no3sonss o6HapykuTh 1 omyxoieBylo kieTky Ha 10°
HOpMaJIbHbIX.

OnHako, BbICOKasgs CTOMMOCTh MMMYHOJIOTHYECKHX, LIUTOM€HETUYECKUX H
MOJIEKYJIIPHO-TFeHETHYECKHX METONOB MCCIENOBAHUA HE MO3BOJIAET MCHOJIB30BaTh
WX B KaXIOH OHKOreMaroJIOrH4eCKOH KIIMHHKE.

IaTodusHonornyeckne OCHOBLI TepaNHH J1eHKo30B

ITocne yctaHOBNEHHsS OuarHosa “neiiko3” HeoOxoauMa He3aMeNJIHTENbHas
KOMOUHHMpOBaHHasA LUMTOCTaTHYECKass MOJMXUMHUOTepanus. Touka NpunokeHus
JEeHCTBUA LMTOCTaTHYECKUX NMpEnapaToB — BHYTPUKJIETOUHbIH 0OMeH, Hapyas
KOTOpBIH OHH NPUBOIAT K NMPEKPAILIECHHIO CHHTE3a XXH3HEHHO BaXKHBIX CyOCTaHUMiA,
TOPMOJKEHHIO Pa3BUTHs M ruben JeHko3HOH KIETKH. YHWYTOXEHHE OITyXOJIeBbIX
KJIETOK XUMHOMNpenapaTaMH OCYILECTBIIAETCS TaKKe MOCPeJCTBOM aKTHBALMH B
HHMX F€HETHYECKH AETEPMHUHUPOBAHHON NPOrpaMMBI amonTo3a MM BCIEACTBHE
YBEJIMYE€HUA UHTEHCHBHOCTH MEPEKHCHOTO OKHMCIJIEHVs NHMMHIOB M MHTHOUPOBaHMs
MHKPOTpPY6GoueKk B NEHKO3HBIX KIIETKaX.

IMpn OJIJT u OMJI >3¢pdpexTHBHA TpaHCIUTAHTALMA KOCTHOrO MO3ra. 3TOT METO
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