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Îáúåêò èçó÷åíèÿ: Ìóòàöèè â ãåíå ÑÅÂÐÀ - òðàíñêðèïöèîííîãî ôàêòîðà, èãðà-
þùåãî áîëüøîå çíà÷åíèå â ìèåëîèäíîé äèôôåðåíöèðîâêå. Â ñîîòâåòñòâèè ñ êëàññè-
ôèêàöèåé ÂÎÇ ïåðåñìîòðà 2008 ã., îáíàðóæåíèå áèàëëåëüíûõ ìóòàöèé â ãåíå ÑÅÂÐÀ
(êîìáèíàöèÿ äâóõ ìóòàöèé) ïîçâîëÿåò ñòðàòèôèöèðîâàòü áîëüíûõ â ïðîãíîñòè÷åñêè
áëàãîïðèÿòíóþ ãðóïïó.

Ïðîáëåìà è öåëü: Íåñìîòðÿ íà áîëüøîå êîëè÷åñòâî ôóíäàìåíòàëüíûõ èññëåäî-
âàíèé, íà ñåãîäíÿøíèé äåíü íå ñîçäàí àëãîðèòì äèàãíîñòèêè ìóòàöèé ãåíà ÑÅÂÐÀ,
àäàïòèðîâàííûé äëÿ ïðàêòè÷åñêîãî çäðàâîîõðàíåíèÿ, à äåòåêöèÿ âñåõ ìóòàöèé (ìå-
òîäîì ñåêâåíèðîâàíèÿ) ïðåäñòàâëÿåò ñîáîé äîðîãîñòîÿùèé è òðåáóþùèé ñïåöèàëüíî-
ãî (òàêæå ìàëîäîñòóïíîãî) îáîðóäîâàíèÿ ïðîöåññ. Ðóêîâîäñòâóÿñü ôàêòîì òîãî, ÷òî
íàèáîëüøåé áîëüøåé ÷àñòîòîé âñòðå÷àåìîñòè è ïðîãíîñòè÷åñêîé çíà÷èìîñòüþ îáëà-
äàþò êîìáèíàöèè N-è Ñ-êîíöåâûõ ìóòàöèé è â ñëó÷àå îïðåäåëåíèÿ ¾ãîðÿ÷èõ òî÷åê¿-
ñî÷åòàíèé îïðåäåëåííûõ ìóòàöèé, ìû ñìîæåì ñîçäàòü òåñò, ïðè ïðèìåíåíèè êîòîðîãî
íàì íå ïîíàäîáèòñÿ ïðèáåãàòü ê äîðîãîñòîÿùåé è ìàëîäîñòóïíîé ìåòîäèêå ñåêâåíè-
ðîâàíèÿ. Ðàçðàáàòûâàåìûé íàìè òåñò ïîçâîëèò âûäåëèòü ãðóïïó ïàöèåíòîâ ñ íàèáîëåå
áëàãîïðèÿòíûì è íåáëàãîïðèÿòíûì ïðîãíîçîì, ÷òî, â ñâîþ î÷åðåäü, áóäåò êàðäèíàëüíî
ñêàçûâàòüñÿ íà òàêòèêå âåäåíèÿ áîëüíûõ- åå ðàäèêàëüíîñòè, àãðåññèâíîñòè è ñòîèìîñòè
ëå÷åíèÿ, ÷òî î÷åíü âàæíî êàê ñî ñòîðîíû ïàöèåíòîâ, òàê è ñî ñòîðîíû âðà÷åé.

Ìàòåðèàëû è ìåòîäû èññëåäîâàíèÿ: Ìàòåðèàë - âåíîçíàÿ êðîâü èëè ïóíêòóàò
êîñòíîãî ìîçãà. Ìåòîä - ÏÖÐ ñ ïîñëåäóþùèì ñåêâåíèðîâàíèåì. (ïðîòîêîëû- â îòêðûòîì
äîñòóïå íà www.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/NM_004364)

Âûâîäû:

1) Ïðîèçâåäåíî ñåêâåíèðîâàíèå 16 îáðàçöîâ êðîâè ïàöèåíòîâ, áîëüíûõ ÎÌË. Ïîëó-
÷åííûå äàííûå ïðîàíàëèçèðîâàíû, çà áîëüíûìè âåäåòñÿ àêòèâíîå íàáëþäåíèå. Íåçíà-
÷èòåëüíîå êîëè÷åñòâî îáñëåäóåìûõ ïîêà íå ïîçâîëÿåò ãîâîðèòü î ñòàòèñòè÷åñêè äîñòî-
âåðíûõ ðåçóëüòàòàõ - êîððåëÿöèè ìåæäó îïðåäåëåííûìè ìóòàöèÿìè è ïðîãíîñòè÷åñêîé
çíà÷èìîñòüþ, à òàêæå îïðåäåëåíèå êîìáèíàöèé íàèáîëåå ÷àñòûõ ìóòàöèé.

2) Îñíîâàòåëüíî èçó÷åíà ëèòåðàòóðà ïî äàííîé ïðîáëåìå, ÷òî äàåò âîçìîæíîñòü
ñîâåðøåíñòâîâàíèÿ êàê ñ òî÷êè çðåíèÿ îáúåêòà (ïîòåíöèàëüíîå èññëåäîâàíèå ïîëèìîð-
ôèçìà, ýïèãåíîìíûõ ìîäèôèêàöèé, ìóòàöèé â äðóãèõ ãåíàõ), òàê è ñòî÷êè çðåíèÿ ìå-
òîäèê äåòåêöèè.
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