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поясно-конечностная миодистрофия матричная (информационная) рибонуклеиновая кислота наследственные нервно-мышечные заболевания полиакриламидный гель первичные миопатии прогрессирующие мышечные дистрофии (миодистрофии) полимеразная цепная реакция тысяча нуклеотидных пар молекулярная масса аллельспецифическая амплификация ген кальпаина 3 ген дистрофина 5 ВВЕДЕНИЕ В биохимии наследственных болезней первичные мышечные дистрофии (НМД) занимают особое...
стр. 7
компьютерную базу данных "МИОДИС-ПМД". 2) исследовать изменения в структуре гена САМР-З (хромосомная область 15ql5.1-q21.1)cцeлью выявления мутаций у больных МЭР. 3) исследовать нарушения в структуре гена В М В (хромосомная область Хр21) с целью выявления мутаций у больных МДД/МДБ; 4) провести сравнительный

Заключение диссертации
по теме «Биохимия», Липатова, Наталья Анатольевна
108 ВЫВОДЫ

1. При изучении структуры гена CANP-3 человека методами PCR и SSCP-анализа обнаружен выраженный полиморфизм в экзоне 4. Этот полиморфизм наблюдался у больных МЭР, а также у их здоровых родственников и у некоторых неродственных здоровых доноров.

2. Впервые у россиян, болеющих МЭР, идентифицированы две мутации в гене CANP-3 (делеция 15 нуклеотидов в положении 598-612 и А550А), которые являются причиной этого заболевания, причем встречаемость мутации АА550 оказалась весьма высокой (более половины всех проанализированных случаев).

3. При сравнении спектров мутаций у больных первичными миодистрофиями в генах CANP-3 и DMD, показано, что для гена CANP-3 характерна высокая встречаемость точковых мутаций, а для гена DMD -протяженных делеций.

4. Оптимизирован комплекс методов ДНК-анализа, позволяющих проводить параллельно прямую молекулярную диагностику дефектов в генах CANP-3 и DMD в семьях, отягощенных первичными миодистрофиями и осуществлять дифференциальную диагностику МЭР и МДД/МДБ.

5. Сформирован компьютерный банк данных о российских семьях, отягощенных первичными миодистрофиями "МИОДИС-ПМД" и разработана схема пренатальной диагностики МЭР на основе определения частой мутации в гене CANP-3.
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