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Cunrapom 2ZKuasbepa - 3abosieBanne ¢ ayTOCOMHO-TOMIHAHTHBIM TUIIOM HACJIEI0BAHUS, Xa-
pakTepusyomeecs jgedpexrom rera UGT1A1, koaupytoriero ¢pepMenT ypuanHmndochaTriro-
Kyponuarpancdepasy, COCTaBILeT 110 JaHHLIM JuTepaTypbl oT 7 10 10 % B pasjm4HbIX moIy-
JIATTASTX.

ennb ucciegoBanus: nu3yIuTh B3anMocBsa3b noaumopdusma reaa UGT1A1 u Beipaken-
HOCTH KJIMHUIECKUX MPOSBJICHHIA.

Marepmnasbl 1 MeTObl: y 86 HAIMEHTOB ¢ KJAUHUYECKUMU ITPOSIBJICHUSAMU CHHJIPOMa,
2Kunsbepa 661710 mponssejieHo nccstenopanue noanmopdusma rs8175347 s rene UGT1AL, (TA)5/6/7)
¢ nomoInbio Habopos dupmsl JIurex (Poccust). JleTekuo motyYeHHBIX Pe3YIbTATOB TPOBOIMIIH
B 3 % araposHoM reJie ¢ MOC/IeIyIOIUM OKPaIllMBaHKeM OPOMUCTHIM STHIUEM U BU3yasn3aliuei
pesyabraroB Y O-rpancmimomuaaropom « TFX-20.M» (Vilber Lourmat, ®panrus).

PesynbraTbl: AHa/M3 MOJYIEHHBIX PE3Y/ILTATOB MMOKA3aJI, 9TO CPeIu 0OC/IeIOBAHHBIX IIa-
IIUEHTOB IIPOIEHT IeTePO3UrOTHOIO HOCUTEILCTBA COCTABIII 48 %), KOJIMYeCTBO MyTaHTHBIX T'O-
Mo3uroT cocrasmwio 19 %, a HOpMaJbHBIX roMo3uroT - 33 %. BbIpazKeHHOCTb KIMHUYECKUX
POSABJIEHII BapbUpoBaJia. Y POBEHb HEIPIMOro ouimpyouna 6bi1 nosbimed B 47 % ciaydaes y
MAIMEHTOB € HAJIMIUEM NeTePO3UTOTHI, B TO K€ BPEMsl y MaIMeHTOB ¢ MYTAHTHON NOMO3UTOTOMN
[U+0336] B 77 % cayuaes. 2Kamobwr ma 60 n auckoMdopT B OPIOIIHON ITOJIOCTH, Ha CJa-
60CTh, YTOMJIIEMOCTD, JIADMJIBHOCTh HACTPOEHUS, TOJIOBHBIE 60N HAOJIIOIAINCH B CIydae Kak
FOMO3UTOTHOI'O, TaK U I'eTE€PO3UTOTHOI'O HOCUTE/ILCTBA.

BpIBoabI: /11 TeTepO3UTOTHBIX HOCUTE el Tak:kKe, KaK U JJIsl IMAllMeHTOB ¢ MYyTaHTHOI
TOMO3HUTOTOH XapaKTepHO HAJIMYHE JIUCIIEIICHIECKOTI0, aCTEHOBEIeTATUBHOI'O U KEJITYIITHOTO Ba-
PHUAHTOB TeYeHWsI, HO B MEHBINEl CTEIIeHN BhIPayKeHHOCTH.



