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CubIpiapaarbl CYT OHIMIUTITIHIH apTybl e1iMIe dKkeneTiH pereccunTi (loss-of-
function - LOF) myranussHelH ecyiMeH Karap >Kypell KoHE FalbIMIap/IbIH
3epTTEYJIEPIHIH  HOTHXKeyepl OOWBIHINA 3USHABI  KACBIPBIH  MYTAIlUSHBIH
TeTePO3UTOTANIBI TaChIMAIAYIIBIIAPBIH JKOIOFa OaFbITTAIFaH JKYMBIC THIMCI3
OOJIBIN MIBIKTBI. ACBUT TYKBIMJIBI MAJIJIBIH T€HETUKAIBIK aKayJapblH TachbIMaJIay
ke3inge 100% TreHeTUKaNbIK CKPUHHUHT OJICIH KOJJaHy SKOHOMHUKANBIK THIMII
eMec, 3epTTEeTiH >KaHyapiapJblH €H a3 pYKcaT eTUITeH YJEeCi KAkl
xanyapiapabiH 20%-HaH acriaybl THIC €KeHAIT aHbIKTaabl. OcbUiaiina, OyTiHri
TaHJIa OJIIMIe OKEJETIH MyTalusyapablH Taiiaa OONybIH a3alTy CTpPaTeTHSCHI
3USIH/BI ©JIIMIE€ QKEJETIH MyTalusyIapibl KO0 MPOLECiH OacKapyra OarbITTaIybl
KepeK, >KaHyapiap/bl illiHapa TECTUIey apKbUIbl JKOHE TOMO3HWIOTAJIBl MYTAITHS
TackIMalIayiblIapbl 0ap xaHyapiaapbl allyFa ko 0epmey kepek [1].

Cublpiapaarbl YPbIKTAHIBIPFBII TalUIOTUNITEPIH aHBIKTAY, OJIMI€ OKEJIETiH
TYKbIM KyaJalThIH aypyJapMeH OalIaHbICThI TOJINTEHWH TYKBIMJBI 1pl Kapa mal
MOMYJISAIUSATIAPHl TeHETUKAIIBIK CKPUHHUHT >KYHECIHJETT MaHBI3bl 3JIEMEHTTEP/IIH
Oipi 6ok TaObUIaEL. COHFBI YaKbITTAa YPBIKTAHIBIPFBINI TAIUIOTUOITEP] 1p1 Kapa
MaJIIbIH OapJibIK JAEpIIiK TYKBIMIAPBIHIA aHBIKTAIIBI: TOJIITEUH, UKEPCe, OyphiI
IIIBUII, MOHOEIIbAP/I, AP, CAMMEHTAT TYKBIMIAPhI. | €HETUKAIBIK MOHUTOPUHT
HOTHXKEJEPIH Talay KOPCETKCHIEH, Kasipri YakbITTa TONIITEHH TYKBIMBIHIA
KeJiecl YPBIKTaHIBIpFbII ramiotuntepi Tipkenrenin: HCD, HHO, HH1, HH2,
HH3, HH4, HHS5, HHB, HHC, HHD, ocsl keMTapiabIKTap CUbIpAarbl Oya3IbIKThIH
OPTYPHl KE3EHJEPIHJIE dMOPUOHAIIBIK OJIMIIIK OHE €pTe MOCTIMOPHUOHAIIBIK
eJIIMIe oKeJeTiHI Oenrim [2].

JKachIpblH TeHETHKAIBIK aKayJlapJblH KEH TapaybIHbIH aJFbIIIAPTHI KeJecl
(daxTopsap OOJIBITT TaOBLIAABI: JKACBIPHIH TachIMaIAyIIblIaphl O0ap OyKalapbl
KOJIJIaH YPBIKTaHABIPY/IbI - KAPKBIHJIBI TaiialiaHy, >KacbIpbIH MYTAIlMSHBIH Taiga
OonmypiHaH ©OacTam MyTalUsSHBI aHBIKTAyFa JICHIHT1 Y3aK YyakKbIT Ke3€HI,
YPBIKTAHBIPFBIIT  TAaIUIOTUINITEPIHIH TEHMIK allIeibACPiHIH CYT OHIMALIIT
KOPCETKINTIMEH AacCOIMATUBTI OalimaHbIChl OOJBIN  TaOBUIAABL.  3epTTEYJIep
KepceTkeHel, Peceit @eaepanusceinga Mai 6achIH ©cipy YIIiH Hai1alaHbUIaThIH
achlT TYKbIMJIbI OYKamapAbelH 5%-1aH acTaMbl YPBIKTAHABIPFBIII TaIlJIOTUITEPIHIH
KACBIPBIH TachIMaAaylibuiapbl Ooibin  TaObuianbl [2]. OcblFaH OarbITTaFbl
seprreynepal KazakcTaHIbIK FaabIMAap Ja KYPTi3reH >KOHE OJ JKYMBICTapIbIH



HOTHXKECIHE COMKeC ANMaThl OOJBICHI MIAPYANIbUIBIKTAPBIH/IA TONIITENH TYKBIM/IbI
cubIpiap/ia YKpeIKTaHABIPFbI ramtotuminig HCD - xonecTepuHHIH TanIbLIIbIFbI
rarutoTuminig Tapanysr 11,8 % kypaiiasr [3].

Ipi kapa Manabl KeOEUTy THUIMIUIINIH apTThIPy MAKCAThIHIA TEK MKOFapFbI
pPEMpPOAYKTUBTIK CHUIATTaMalapbl Oap, JKOFaphl camajibl MIOyeT ajaThlH OyKamap
FaHa MalJanaHbUIajbl, AJaiiia, KoilaH YPhIKTaHABIPY/Ia KOFapFbl HOTUEKETE KO
KETKI3Y YIUIH KeOlHece KOJJAaHbUIATBIH LISYETTIH canachl MEH YPBIKTaHABIPFBILI
KaOu1eTiHe OaiimaHbpIcThl OoJyianbl. bi3miH  emiMisfe IMeTelalK CeJIEKIUSAarbl
TOJIITEHH TYKBIMBIHBIH AaHAJIBIK OachlHA TE€HETUKAIBIK MOHUTOPUHT KYPri3y
Maceecl, aChlT TYKbIM/IbI OMOJIOTHSIIBIK MaTepHalIap/bl, aTal alTKaHa OTaH/IbIK
KOHE IIETEINIIK CEJICKIIUSHBIH aTalbIK aChlUT TYKbIM/IbI OYKaaphIHBIH KaThIPhLUIFaH
IIOYETIHE, achll TYKBIMIbI aTalbIK OYKara TE€HETHKAJIBIK OakblIay ©3€KTI Macese
O6oneim  kama Oepenmi. Kaszip cubipmapga 20-maH  actaMm  YPBIKTaHABIPFBIII
rarioTunTep Oenrim, oJap AMOPUOHANABIK ©JIIM JKUUIITIHIH apTybIHA
0aliaHBICTBl PEMPOAYKTUBTI (YHKIUS KOPCETKIMITEPIHIH TOMEHJCYIMEH Oipre
KYPETIH, CUBIPJIapAbIH YPBIKTAaHYBIHBIH TOMEHJEY1, eMIpIIeH eMec Oy3aynap/bIH
TYBUTYBIMEH CHMaTTanabl. JKachpblH MyTalUsIapIbIH TaChIMAAYIIbIIAPBIH AP
Ke3IH/Je aHBIKTay €Ki TeTepO3UroTanbl >KaHyapiap[bl IIaFbUIBICTBIPMAyFa,
YpbIKTaHIbIpMayFa MYMKIHAIK Oepesi, HeMece, KepICIHIIE, TYKbIMIBIK OHIMILIIT
YKOFaphI TE€TEPO3UTOTAIIBI OYKaIap bl ©Cipy Ke3iHjae 0aKpuIay *KYprizy Kepek.

ZKyMBICTBIH MaKcaThl - TOJIITEUH TYKbIMAAC cubipiapeiiaarsl HHI1, HH3,
HH4, HCD ypbIKTaHIBIPFBINI  TAalNIOTUOTEPIHIH TapallyblH 3€pTTEY JKOHE
TeHETHKAJIBIK aKayJapabl JIMMUHAIMSAFA YIIBIPATy YPAICIH OacKapyabl KETUIAIpY.
3epTTeyaiH MIHACTTEPl: achul TYKbIMBI Imapyambuisiktapga HHI1, HH3, HH4,
HCD ypbIKTaHABIPFBINIT TalIOTHOTEPiHIH Ke3aecy xkuimirin IITP  omiciHiH
KOMETIMEH aHBIKTay.

3eprTey MaTepuaJaapbl MeH daicrepi. 3epTreyre AMaThl OOJIBICHIHBIH 3
achll TYKBIMIBI IIApyalIbUIBIFBIHAAFEI 556  0ac MIETeNIiK CeIeKIUSChIHBIH
rojJmrerH TykKeiMaac cuslpiapubiy [IHK yarinept maiimananeuigel.  3eprrey
MaTepuajapbl PETIHAE CUBIPIAPABIH KYHPBIK acThl KYpe TaMbIpbIHAH aJIbIHFaH,
Kypambiaaa anTukoaryissHT DJ{TA Gap KaThIpbUIFaH KaH YATUIEP] KOJIIHAHBUIIBI.
Kan vyarinepinen [JIHK Oenin amy knaccukanblk (EHON oficiMEH XKy3ere
acelpblIbl. ['€HOTUIITEY JKYMBICTapbIH JKYpPri3ylle apHailbl opeOuerrepacH
aJIbIHFaH >koHe O137ep Primer 3 GarnmapiamachIiHBIH KOMETIMEH AW3aiH jKacaraH
npaiimepnep konmaneuUiAbl. Cubipnapaarsl APAF reninig (HH1 rammorwmi)
aienbaepin anbikTayra Kaz¥YA3Y ransiMaapsl YChIHFAH Kelleci )KYIT mpaiMepep
kosnganeuiibl: Typa APAF - 1 - F-5'- TGATCTTGGCTCTGGTTATGTT T -3'
xoHe APAF-2 - R 5'- ACCTACTTACACCCACTCCAGGT -3', SMC2 reni
(HH3 ramnortumi) ceiptkel Typa F 5'- TTAGTGGCTCTGTCATTAATCCTG -3'
xoHe chIpTKbl Kepl R 5'-ATACTGACCATTACTAAAGAATAG-3', ki typa F
5'- TGGACATATGCTACGTACTCAT

TCC-3'  xone imki kepi R 5'-TTGGTTCTTACCTGAGAATGTGTGA-3".
Keneci nokyc, GART reni (HH4 rammoTtumi) OoifbIHIIA TachIMayIaylIbl
KaHyapJap/ibl IeTEeKIUs xacayFa 0137ep naibiHaaran Typa npaiimep - GART - F-
5'- AAGTGAAGTTGCCCAGTCGT -3' xone kepi npaiimep - GART - R 5'-



AAGTGCAGAGCAAGCCATCT-3" kongaHbulbl. XOJECTEPUH TaNIIbUIBIFBI
redeTukaibiK akayblH APOB reni (HCD ramnotumi) 6anayra ofebuerre Oepinren—

xabailbl TUNTI aienpAepll aHbIKTAy YIIH Typa mnpaimep - F - 5' —
GGTGACCATCCTCTCTCTG
C - 3') myrauus TackIMaljaylibUiapbl YIOIH Typa npaiimep F -5' —

CACCTTCCGCTATTCGAGAG -3' xoHe xanmbl Kepi mpaiimep R - 5" —
AGTGGAACCCAGCTCCATTA - 3' konmaHIbIK.

lNamnmorun HH1 nokycer GoiibiHina reHotuntey kyprizy yuuiH [ITP-PO¥II
tanngay omict koiamaHeulabl, [ITP sxyprizy maprrapel: anramksl catel - JHK
neHatypanuscel 94 °C, y3aKkTbIFbl 5 MUHYT, €KiHII caThl - AeHarypamus 94 °C —
45 cek, mpaitmepnepaiy xxa0wvicybl: APAF reni yurin (HH1 rammorumi) -60,0 °C-
45 cex, SMC2 reni yuin (HH3 rammorumi) - 56,0 °C- 30 cex, GART reHi yuiixn
(HH4 rammotumi) - 59,0 °C -30 cex, APOB reni ymia (HCD ramnorumi) - 60,0 °C
-30 cexynn, anonrauusa 72 °C 30 cexyHn, yuIiHii catsl askrayibsl cuate3 APAF
redi ymwin (HH1 rammorumi) -72 °C - 5 mumyr, SMC2 reni ymin (HH3
rarutotuni) - 72 °C - 7 munyt, GART reni yunin (HH4 ramnorumi) - 72 °C - 5
MuHyT, APOB reni yuiia (HCD ramiortumni) - 72 °C - 3 MUHYT, OapJIbIK JOKyCTap
OOMbIHIIIA UKJIAAP CaHbI - 35.

[ITP 6anaysl keinne APAF1 reniniyg amminudukat @parMeHTiHIH
Y3bIHIBIFEI 243 x.H. Kypaiael. HH1 ramnotumninig TackiMaiiayibuIapbiH aHBIKTAY
BstC8I »sHIoHykn€a3achIMEH PpECTPUKLUSIIAY TOCUIIMEH JKY3€re achbIpbUIbl,
pecTpuknusgan kedin 176 x.H., 12 x.H., 55 X.H. pparMeHTTEepl TYy3UIeal, aj
TOMO3HTOTAJIbI JIEH1 cay >KaHyapiiapaa anekTpodoperpammana 176 x.H. xkoHe 55
.H., TE€TEPO3UTOTANIbl TachIMalAayllbl cubipiapaa 188 xk.H., 176 xk.H. xxoHE 55
K.H. ¢pparmentrepl maiina Oomanel.  Cusipnapaarsl HH3 ramnmoruminig SMC2
TeHIHIH CBIPTKBI NpaiiMep YIIH aMIimudukaT GparMeHTiHIH Y3bIHABIFR 219 x.H.
KOJIaHbLIA/Ibl, ajl TachbIMallayliblIapblH aHbIKTay ymiH SspMI pectpukraszacel
KOJAaHbUIaAbl. MyTaHT »kKoHe >kalalibl THUITErl AJUIeNbAEpPAl aHBIKTAy 1K1
npaiMepiepaiH KOMETIMEH Ky3ere achblpbuiajibl (ayuieNibliH jkabaillbl Typi —
CBIPTKBI Typa MpaiiMep >KOHE Kepl 11Kl MpailmepiiepMeH amiui@ukanus Oipre
xypeni, [ITP eHimMiHIH y3bIHABIFBL 155 K.H., alJIeNbiH MyTaHT TYPI1 - CBIPTKBI Kepi
XKoHE 1IIKI Typa mpaiiMepiepmer amiunpukanus sxypeai, I[ITP eniminiH
V3BIHBIFBI 112 %K .H.).

Ipi xapa maneigarel HH3 ramnoruninin SMC2  reninin [ITP 6anaybiabig
HOTWOKEJIEPIH TOPU3OHTANIBIK  dJeKkTpodope3  apkbuibl  Tekcepunm, JHK
dbparmentrepi aekTpodoperpamMmmasa JIeHI cay rOMO3UTOTAJbl KaHyapiapaa eki
dbparment: 219 x.H. xxoHe 155 x.H. Erep HH3 ramnmortuminiy reTepo3uroTaibl
TachIMaiaymbliapel  Oosica, omapga  ym  ¢gparMeHT — maiima  Oosanbr:
anekrpodoperpammana 219 x.H., 155 x.H. xxone 112 x.H. pparmeHTTepi KopiHedi.

Cubipnapaarsl HH4 ramnoTuniziz TackiMaliaylibUIapblH @aHBIKTAY YIIIH YT
npaiiMep/l KoiaaHy HoTwkeciHae 013 151 k. H. y3biHAbIKTarbl GART reniHig
amrmuukatein angablk. GART reniniy (A-xkabaiibl Tunm, C- MyTaHTTBI THIM)
alenin gerekuusiay yunH 013, Tru9l pecTpukrazacblH  3HIOHYKJI€a3achlH
KoiagaHAblK. Tru9l pecTpukTa3zacblHMEH KECKEHHEH KeWiH 2 K.H., 63 xk.H., 59
K.H., )KoHe 27 >X.H. ¢parMeHTTep mnaijga OOJAbl: >KaHyapJapAblH T'€HOTUITIHE



OailaHbICTBI 63 K. H. )k0HE 59 XK. H. ¢hparMeHTTepAiH mnaiiga 6onaasl. Erep cubip
TOMO3HWTOTAJIBI JIeHI cay Oosca, oHAa snekTpodoperpammana 63 xk.H., 59 x.H.
dbparmenTTepl naiina 601aabl, al KaHyap reTepO3UTroTalbl TaChIMANIAYIbl OoJica
122 x.H.,, 63 x.H., 59 x.H. TyparbiH ym ¢parmenrrep kepineai. HCD -
XOJIECTEpUH  TammibUIbIFbl  ramiotuniHiH  APOB  reniHiH xabaiibl  TUNTI
aJUIeNIbJICPIHIH, TOPU3OHTAIABIK dJekTpodope3der 3% arapos3a remimMeH KaparaH
Ke3J1e alblHFaH aMIUTM(UKAT Y3bIHABIFBL 249 k. H.,, anm MyTauus
TachbIMalIayiblIaphl YIIIH aMiIu(UKaT Y3bIHIABIFEI 463 K. H. KypaJibl.

3epTrTey HoTHKeJepi. 3epTTey KYMBICHI MIETENIIK CEIEKUUSIAaFbl achLl
TYKbIMIBI ronmTenH cubipiaapbinaa HHI, HH3, HH4, HCD ypbIKTaHIbIPFbILI
rarutotuntepidiy JHK ynarinepin renorunrtey yuriH AnamaTbsl 00JbICKI OOWMBIHIIA
keneci mapyambuiblkTapaa  Nel-200 Gac, Ne2- 211 Oac, Ne3-145 0Gac acwin
TYKBIMJIBl TOJIINTEUH CHUBIPJIAPBIHA KYPri3Uigl. 3epTTENreH TOJIIITEHH TYKBIMJIbI
cusipiapbiaga HCD-  xonecTepuH TammibUIBIFBl  OOWBIHINIA TETEPO3UTOTAIIBI
taceiManaymbiap Nel mapyambuisiFbiHaarel 200 6ac cublpAbsiH 22 OachlHOA
ke3zaecin, Oy coit kecinme 11,0 % xypanpl, an Ne2 — mapyambsuisikTarbsl 211 6ac
cublpiap JbplH - 16 OacwiHza anpIKTanbl o 7,58% kypamsl. HHI
YPBIKTAHJBIPFBINT TarmtoTuni OoitbiHma Nel >xoHe No2 mapyambUIbIKTapAarbl
CUBIpJap/la TeTEepO3UTrOoTajbl TachIMaNJAylIblIap aHBIKTAIFaH KoK, ain Ne3
mapyambuibiFbiHad 145 JIHK yirici tekcepunin, 6 0OackiHAa TE€TEPO3UTOTATIBI
TachIMaJJIaylibl AHBIKTAJIBIN, aTalfaH KEeMTAapJbIKTBIH Tapany aeHredi 4,13%
6onael. HH3 rammoruninin JIHK capantamachiHBIH KOPBITHIHIBICHI OOibIHIIIA Nol-
200 ©Oac aceul TYKBIMIBI CHBIpJApALIH 7 OachIHaA reTePO3UTrOTAIBI
TachIMaJIJIayIIbIIAPAbl aHBIKTABIK, OJI CoMKeciHie 3,5 % Kypaiabl, aim No2 xkoHe
No3  acblm  TYKpIMABI IIapyalllbUIBIFBIHAAFBl  CUBIpJApAa TeTEepO3UrOTaIIbI
TackIMaaymbiap abiKTanMansl. HH4 ypeIKTaHABIPFRINT TaruioTUIl OOMBIHIIA
TEKCepUITeH YOI  achll  TYKBIMJABl  IMAPYaIIbUIBIKTHIH  CHBIpJIApBIHIA
reTepo3UroTalibl TachIMalfaylibuiap kesaecneni. Augram per KaszakcTraHIbIK
MOMYJISIITUSIHBIH IETENIK CEJICKIUSIChIHBIH TOIIITEHH TYKBIMIBI 1p1 Kapa MaJlbIH/a
ypoikTanapipreim  ramotuntepiniy HH1, HH3, HH4, HCD rerepo3urotassl
TachbIMallaylibliapbl TapajfaHbl aHBIKTAJbIN, T€HETUKAIIBIK aKaylapbl aHbIKTAy
oicTepl OHTaNIaHIBIPBLUIIBIL.

Eckepertin xarnail, 3epTTey TOOBIHIAFbl TOJIITEHH TYKBIMJAC CHUBIpJapblHA
Kazakcran PecriyOnukaceiabiH aymarbiHa 2012-2014 sxpiigapbl IMIOPTTAIFAH, OJ1
ke3ae 1ipi kapa wmanel aranran HH1, HH3, HH4, HCD ramnorunrtepine
MOJIEKYJIAPJIBIK-TEHETUKAIIBIK 9JIICTEPMEH TeKcepuiMereH. byriHri Tadma mier
eNJIeH KipreH OwoMarepuanmap, Tipi ipi Kapa Majbl, KATBIPBUIFaH IISYET,
KATBIPBUIFAH SMOPHOHIApP OapiblK JKACBIPHIH TEHETHKAIBIK KEMTapJIbIKTapFa
TEeKCEepPUIreHl Typasibl HOTHMXKEeMeH eHri3iieni. COHFBI JKbUITAphl QleMJE >KOHE
O1311H eniMI3Jle KOFapFbl OHIMl TOJIUTEHH TYKBIMJAC CHUBIpJapblHAA TYKbIM
KyaJJaWThIH ayBITKYJIBIPABIH KE3JIeCy KUUIIT1 JKOFapbliayblHa OaiJIaHbICThI, achLI
TYKbIMABI MangapabiH 15-20% okyiieni Typae TeHEeTUKAIbIK MOHHUTOPUHITEH
OTKI31 OThIpY KaxkeT. Ipi Kapa mansinga keznecerin BLAD, CVM, BC, DUMPS,
HCD, HHO, HH1, HH2, HH3, HH4, HHS5 ramnoruntepine Oanay >acayfa
MOJIEKYJISIPJIBIK-TEHETUKANBIK ~ O/IICTepl  OHTAMIACTBIPBUIFAH, OCHl  JIOKYCTap



OOWBIHIIIA KYHWeNl TypJ€ MOHUTOPHHI jKacay, OCHl 3USHIBI MyTaIUsIapIbl
MMMMUHUIANS KacayFa OarbITTalFaH YpAICTepli Oackapyra MYMKIHJIIK Oeperi.
byriari crparerust OOWBIHINIA, TETEPO3UTOTAIBI TAaCHIMAIIAYIIBI >KaHyapJap
KapaMChI3 JIeT TaObUIMaNIbl, TEK T€TePO3UTOTAIBI TACKIMAIIIAYIIIBI aHAJBIK JKOHE
aTaJIBIK JKaHyapJiapApl MaiajaHFania, TOMO3UTOTAIBl AMOPUOH OOJIMaybIHA KO
Oepmey Kaxer.

KopbITbIHABI. ATMaThl OOJIBICBIHBIH aCHUT TYKBIMJIBI CYT OaFBITBIHJIAFBI YIII
HIapyanbUIBIKTapbIHAA TOJIITEHH TYKBIMIAC MIET CIIK CEJICKIUS CHBIPJIAphIH/IA
KACBIPBIH TEHETUKAJIBIK KEMTApJBIKTBIH Tapadybl: XOJIECTEPUH TaIlIbLIBIFbI
(rammmorunn - HCD) OGoitpiama  7,58% - 11,0% apansirsinga  Oongel, HHI
ramoTuniHiH ke3necy xkuuiiri Ne3 mapyambsuisikra 4,13% 6omael. ['anmorun HH3
akaysl Tek Nel mrapyambUIbIFbIHIA KE3ECTI )KOHE Tapaiysl 3,5 % Kypabl.

3eprrey xymbickl KP BFM ycwiaran sx00aHb! icke aceipy meHnoepinae MPH
AP09057988 «Ipi xapa MaibIHIA KACKIPBIH T€HETUKAIBIK MYyTaIUsIapabl Oanay
ozicTepiH oinan Taby >KOHE TYKBIMKYyalaMThIH KeMTapibIKTapAbl KO0 YpHICIH
0ackapy» TakbIpbIObl OOMBIHIIIA OPBIHIATIBI.
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