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Ⱦɨɝɨɜɨɪ:  
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ɂɦя:  
Ɉɬɱɟɫɬɜɨ:  
ɉɨɥ:  
Вɨɡɪɚɫɬ:  

 

Ɉɛɪɚɡɟɰ №:  Ɋɟɝɢɫɬɪɚɰɢя:  

Вɢɞ ɦɚɬɟɪɢɚɥɚ: Вɟɧɨɡɧɚя ɤɪɨɜɶ Вɚɥɢɞɚɰɢя (ɜɪɚɱ):  

ɇɚɡɜɚɧɢɟ/ɩɨɤɚɡɚɬɟɥɶ 

Вɵяɜɥɟɧɢɟ ɦɭɬɚɰɢɢ 6174delT ɜ ɝɟɧɟ BRCA2 

Ɋɟɡɭɥɶɬɚɬ Ɋɟɮɟɪɟɧɫɧɵɟ ɡɧɚɱɟɧɢя * 

Мɟɬɨɞ ɢ ɨɛɨɪɭɞɨɜɚɧɢɟ: ɉɨɥɢɦɟɪɚɡɧɚя цɟɩɧɚя ɪɟɚɤцɢя ɜ ɪɟɠɢɦɟ ɪɟɚɥɶɧɨɝɨ ɜɪɟɦɟɧɢ 

* - Ре̴е̬е̦̭̦̼е ̦̌̚че̛̦́ п̛̬̏од́т̭́ ̭ учето̥ ̏о̬̭̌̚т̌, пол̌, ̴̼̌̚ ̥е̦̭т̬у̌л̦̽о̐о ̶̛кл̌, ̭̬ок̌ ̍е̬е̥е̦̦о̭т̛.  

И̦те̬п̬ет̶̛̌̀ получе̵̦̦̼ ̬е̚ул̽т̌то̏ п̬о̏од̛т ̬̏̌ч ̏ ̭о̏окуп̦о̭т̛ ̭ д̛̦̦̼̥̌ ̦̥̦̌̌е̌̚, кл̛̛̦че̭к̛̛̥ д̛̦̦̼̥̌ ̛ ̬е̚ул̽т̌т̛̥̌ д̬у̵̛̐ 
д̛̦̌̐о̭т̛че̭к̵̛ ̛̭̭ледо̛̦̜̏̌. 
 
 
Ɉɬɱɟɬ ɫɨɡɞɚɧ:  
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18-005  ʧе̦ ̬̌к̌ ̥оло̸̦о̜ ̙еле̼̚ Ϯ ;BRCAϮͿ. ʦ̼́̏ле̛̦е ̥ут̶̛̛̌ ϲϭϳϰdelT  

ʧʫʻ ʧе̦ет̛че̭к̛̜ ̥̬̌ке̬ ʦ̛̬̦̌̌т̼ ̐е̦от̛по̏ 

BRCA2 

Breast cancer 2 gene 

OMIM ID: 600185 

6174delT N/N N/del 

ОʥЩʤЯ ʰʻˇОˀʺʤˉʰЯ Оʥ ʰˁˁЛʫʪОʦʤʻʰʰ  

BRCAϮ ̛̬̐̌ет ̙̦̏̌у̀ ̬ол̽ ̏ ̬еп̶̛̛̬̌̌ ;̏о̭̭т̦̌о̏ле̛̛̦Ϳ ʪʻК, ̬е̐ул̶̛̛́ клето̸̦о̐о ̶̛кл̌ ̛ подде̛̛̬̙̦̌ ̭т̛̌̍л̦̽о̭т̛ 
̐е̦о̥̌. ʧе̦ BRCAϮ лок̌л̛̚о̦̏̌ ̏ ϭϯ-̜ ̵̬о̥о̭о̥е ̛ ́̏л́ет̭́ ̐е̦о̥-̭уп̬е̭̭о̬о̥ опу̵ол̛, ̏ ̦о̬̥е ̛̛̺̺̺̥̌̌̀̚ клетку от 
̚лок̸̌е̭т̏е̦̦о̐о пе̬е̬о̙де̛̦́. ʿ̛̬ ̏о̛̦̚к̦о̏е̛̛̦ ̏ ̦е̥ ̥ут̶̛̛̌ ̸̛̦̌̚тел̦̽о по̼̹̏̌ет̭́ ̏е̬о́т̦о̭т̽ ̛̬̌̏̚т̛́ ̬̌к̌ 
̥оло̸̦о̜ ̙еле̼̚ ;ˀʺʮͿ ̛ ̸̛̛̦́ко̏ ;ˀЯͿ. ʺут̶̛̌́ ̏ ̐е̦е BRCAϮ ̭̏т̬е̸̌ет̭́ ̬е̙е, ̸е̥ ̏ ̐е̦е-̭уп̬е̭̭о̬е опу̵ол̛ BRCAϭ. 
ʰ̏̚е̭т̦о ̍ол̹̽ое кол̸̛е̭т̏о ̥ут̶̛̜̌ ̏ ̐е̦е BRCAϮ, ̛̦̌̍олее ̬̭̌п̬о̭т̬̦̌е̦̌ ϲϭϳϰdelT – ̥ут̶̛̌́, ̌̚кл̸̺̭̀̌̀̌́́ ̏ 
деле̶̛̛ од̦о̐о ̦уклеот̛д̌ – т̛̛̥̦̌ ̏ по̶̛̛̛̚ ϲϭϳϰ. ʪеле̶̛́ ̛̦̌кт̛̛̬̏ует ̬̌̍оту ̐е̦̌, ̸то ̏ ̛то̐е ̥о̙ет у̏ел̸̛̛̏̌т̽ 
̏е̬о́т̦о̭т̽ ̛̬̌̏̚т̛́ ˀЯ ̛ ˀʺʮ ;̏ то̥ ̸̛̭ле ̬̌к̌ ̥оло̸̦о̜ ̙еле̼̚ у ̥у̸̛̙̦Ϳ.  

ˀ̌к ̥оло̸̦о̜ ̙еле̼̚ ̛ ̸̛̛̦́ко̏ – од̛̦ ̛̚ ̵̭̥̼̌ ̬̭̌п̬о̭т̬̦̌е̵̦̦̼ о̦коло̸̛̐е̭к̵̛ ̌̍̚оле̛̦̜̏̌. ʿ̛̬̭ут̭т̛̏е ̥ут̶̛̜̌ ̏ 
̐е̦е BRCAϭ ̛ ̐е̦е BRCA2 ̥о̙ет у̏ел̸̛̛т̽ ̏е̬о́т̦о̭т̽ ̬̌к̌ ̥оло̸̦о̜ ̙еле̼̚ ̍олее ̸е̥ ̏ ϱ ̬̌̚, ̌ ̬̌к̌ ̸̛̛̦́ко̏ – ̏ ϭϬ-28 

̬̌̚. ˁ̬ед̛̦̜ ̏о̬̭̌̚т ̛̬̌̏̚т̛́ ̌̍̚оле̛̦̏̌́ п̛̬ ̾то̥ ̛̭̦̙̌ет̭́ до Ϯϱ-ϯϬ лет. Че̥ ̭т̬̹̌е ̸ело̏ек, те̥ ̼̹̏е у ̦е̐о 
̏е̬о́т̦о̭т̽ ̬̌к̌. ˃̌к̙е ̛̭̭ледо̛̦̏̌́ пок̼̌̏̌̀̚т, ̸то у п̶̛̌е̦то̏ ̭ опу̵ол̛̥́ ̥о̐̌̚ ̛ ̦̌е̛̥е̜ Ф̦̌ко̛̦ ̼̏́̏л́ет̭́ 
̥ут̶̛̌́ ϲϭϳϰdelT ̐е̦̌ BRCAϮ. 
ʦ̼́̏ле̦̦̼е ̭е̥е̜̦̼е ̭лу̸̛̌ ̌̍̚оле̛̦̏̌́ ̏ пе̬̏у̀ о̸е̬ед̽ ̛̭̏детел̭̽т̏у̀т о ̦̭̌лед̭т̏е̦̦о̜ п̛̬̬оде ̬̌к̌ ̛ т̬е̍у̀т 
̐е̦ет̸̛е̭ко̐о ̦̌̌л̛̌̚. ʧе̦ BRCA2 у̸̭̌т̏ует ̏ ̛̺̌̚те о̛̬̦̥̐̌̌̚ от ̭по̦т̵̦̦̼̌ по̬̏е̙де̛̦̜ ʪʻК, по̾то̥у ̦̬̌у̹е̛̦е е̐о 
̬̌̍от̼ по̏̚ол́ет ̦̌к̌пл̛̏̌т̭̽́ ̥ут̶̛̥̌́ ̛ п̛̬̏од̛т к о̦коло̸̛̐е̭к̛̥ ̌̍̚оле̛̦̥̏̌́, ̛ ̏ пе̬̏у̀ о̸е̬ед̽ – к ̬̌ку 
̥оло̸̦о̜ ̙еле̼̚ ̛ ̸̛̛̦́ко̏. ʰ̏̚е̭т̦о, ̸то ̬̌к, ̭̭̌о̶̛̛̬о̦̦̼̜̏̌ ̭ ̐е̦ет̸̛е̭к̛̛̥ ̥̬̌ке̛̬̥̌ BRCA, ̵̬̌̌кте̛̬̚ует̭́ 
̼̭̏око̜ ̭тепе̦̽̀ ̚лок̸̌е̭т̏е̦̦о̭т̛ ̛ ̼̬̙̏̌е̦̦о̜ л̴̛̥о̛д̦о̜ ̴̛̛̦л̽т̶̛̬̌е̜. 

ʪл́ у̭пе̹̦о̐о ле̸е̛̦́ о̦коло̸̛̐е̭к̵̛ ̌̍̚оле̛̦̜̏̌ ̙̦̏̌о о̦̬̍̌у̛̙т̽ опу̵ол̽ ̦̌ ̬̦̦̌е̜ ̭т̌д̛̛, е̺е до по́̏ле̛̦́ 
̛̭̥пто̥о̏. ʿо̾то̥у ̐е̦ет̸̛е̭к̌́ п̬ед̬̭̌поло̙е̦̦о̭т̽ к ̬̌ку ̥оло̸̦о̜ ̙еле̼̚ ̛ ̸̛̛̦́ко̏ - пок̛̦̌̌̚е к ̬е̐ул̬̦́о̥у 
о̭̍ледо̛̦̏̌̀ ̏ ̶ел̵́ ̼̏́̏ле̛̦́ ̌̍̚оле̛̦̏̌́ ̦̌ ̬̦̦̌е̜ ̭т̌д̛̛. 
 

ʦо̥̚о̙̦̼е ̐е̦от̛п̼ 

 N/N – попул̶̛́о̦̦̼̜ ̛̬̭к ̛̬̌̏̚т̛́ ̬̌к̌ ̥оло̸̦о̜ ̙еле̼̚ ̛ ̸̛̛̦́ко̏ 

 N/del – ̼̭̏ок̛̜ ̛̬̭к ̛̬̌̏̚т̛́ ̬̌к̌ ̥оло̸̦о̜ ̙еле̼̚ ̛ ̸̛̛̦́ко̏ 

И̦те̬п̬ет̶̛̌я ̬е̚ул̽т̌то̏ ̛̭̭ледо̛̦̏̌я дол̙̦̌ п̬о̏од̛т̭̽я ̬̏̌чо̥-̭пе̶̛̌л̛̭то̥ ̏ ко̥плек̭е ̭ ̦̥̦̌̌е̚о̥, 
кл̛̛̦че̭к̛̛̥, л̌̍о̬̌то̛̬̦̼̥ ̛, п̛̬ ̦ео̵̍од̛̥о̭т̛, д̬у̛̛̥̐ ̐е̦ет̛че̭к̛̛̥ д̛̦̦̼̥̌. 
 

ʪ̛̦̌̐о̭т̛че̭к̌я ̦̌̚ч̛̥о̭т̽ 

ʰ̭̭ледо̛̦̏̌е ̬еко̥е̦дует̭́ п̬о̏од̛т̽ од̦о̬̏е̥е̦̦о по ̭леду̛̺̥̀ ̥̬̌ке̬̥̌:  

[18-001] ʧе̦ ̬̌к̌ ̥оло̸̦о̜ ̙еле̼̚ ϭ ;BRCAϭͿ. ʦ̼́̏ле̛̦е ̥ут̶̛̛̌ ϭϴϱdelAG ;̦̬̌у̹е̛̦е ̭т̬укту̬̼ ̍елк̌Ϳ   
[18-002] ʧе̦ ̬̌к̌ ̥оло̸̦о̜ ̙еле̼̚ ϭ ;BRCAϭͿ. ʦ̼́̏ле̛̦е ̥ут̶̛̛̌ ϰϭϱϯdelA ;̦̬̌у̹е̛̦е ̭т̬укту̬̼ ̍елк̌Ϳ 

[18-003] ʧе̦ ̬̌к̌ ̥оло̸̦о̜ ̙еле̼̚ ϭ ;BRCAϭͿ. ʦ̼́̏ле̛̦е ̥ут̶̛̛̌ ϱϯϴϮinsC ;̦̬̌у̹е̛̦е ̭т̬укту̬̼ ̍елк̌Ϳ 
[18-079] ʧе̦ ̬̌к̌ ̥оло̸̦о̜ ̙еле̼̚ ϭ ;BRCAϭͿ. ʦ̼́̏ле̛̦е ̥ут̶̛̛̌ ϯϴϭϵdelGTAAA ;̦̬̌у̹е̛̦е ̭т̬укту̬̼ ̍елк̌Ϳ 

[18-080] ʧе̦ ̬̌к̌ ̥оло̸̦о̜ ̙еле̼̚ ϭ ;BRCAϭͿ. ʦ̼́̏ле̛̦е ̥ут̶̛̛̌ ϯϴϳϱdelGTCT ;̦̬̌у̹е̛̦е ̭т̬укту̬̼ ̍елк̌Ϳ 

[18-081] ʧе̦ ̬̌к̌ ̥оло̸̦о̜ ̙еле̼̚ ϭ ;BRCAϭͿ. ʦ̼́̏ле̛̦е ̥ут̶̛̛̌ TϯϬϬG ;̦̬̌у̹е̛̦е ̴у̦к̶̛̛ ̍елк̌Ϳ 

[18-082]  ʧе̦ ̬̌к̌ ̥оло̸̦о̜ ̙еле̼̚ ϭ ;BRCAϭͿ. ʦ̼́̏ле̛̦е ̥ут̶̛̛̌ ϮϬϴϬdelA ;̦̬̌у̹е̛̦е ̭т̬укту̬̼ ̍елк̌Ϳ 

И̚ол̛̬о̦̦̏̌ое ̛̭̭ледо̛̦̏̌е ̥ут̶̛̛̌ 6174delT ̐е̦̌ BRCA2 ̬еко̥е̦дует̭я тол̽ко п̛̬ ̼̏я̏ле̛̛̦ ̾то̜ ̥ут̶̛̛̌ у 
̬од̭т̏е̛̦̦ко̏ пе̬̏о̜ ̭тепе̛̦ ̬од̭т̏̌. 
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ʦ̙̦̼̌е ̥̌̚еч̛̦̌я 

От̭ут̭т̛̏е ̦̬̌у̹е̛̦́ по ̛̭̭ледо̦̦̏̌о̥у ̐е̦ет̸̛е̭ко̥у ̥̬̌ке̬у ̦е ̛̭кл̸̀̌ет ̏е̬о́т̦о̭т̽ ̦̌л̸̛̛́ д̬у̵̛̐ ̥ут̶̛̜̌ ̏ 
̐е̦е BRCAϮ ̛ ̛̬̌̏̚т̛́ ̌̍̚оле̛̦̏̌́ ̭̏лед̭т̛̏е д̬у̵̛̐ п̸̛̛̬̦, ̏ то̥ ̸̛̭ле ̐е̦ет̸̛е̭к̵̛, ̌ т̌к̙е ̦е от̥е̦́ет 
о̺̍екл̸̛̛̦е̭ко̐о о̭̍ледо̛̦̏̌́ ;̭̥̌оо̭̍ледо̛̦̏̌е, е̙е̐од̦ое ̛̭̭ледо̛̦̏̌е ̭ по̥о̺̽̀ ̛̦̭т̬у̥е̦т̌л̵̦̼̽ ̥етодо̏, 
о̭̥от̬ ̥̥̥̌оло̐̌, ̛̦̐еколо̐̌Ϳ. ʿ̛̬ подо̬̚е̛̛̦ ̦̌ ̦̭̌лед̭т̏е̦̦̼е ̴о̬̥̼ ̬̌к̌ ̬еко̥е̦дует̭́ ̥ед̛ко-̐е̦ет̸̛е̭к̌́ 
ко̦̭ул̽т̶̛̌́. 
 

 

ʿˀʫʪОˁ˃АʦЛʫʻʻАЯ ʰʻФОˀʺАЦʰЯ ʻʫ ЯʦЛЯʫ˃ˁЯ ʰʻ˃ʫˀʿˀʫ˃АЦʰʫʱ ˀʫʯ˄ЛЬ˃А˃А ʧʫʻʫ˃ʰЧʫˁКОʧО АʻАЛʰʯА. 
ʿˀОКОʻˁ˄ЛЬ˃ʰˀ˄ʱ˃ʫˁЬ ˁО ˁʿʫЦʰАЛʰˁ˃Оʺ! 

 


