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Byryarn kyHra xeiam0 NUTMEHTIM PETHHUTIA OMZ IapaJUrMAaHMHT OLIMIIM Ba WIMHH TaIKUKOT
yCYJUIADUHHUHT PUBOXJIAHUIIN cababnu ce3wnapiu yirapunuiap pyit Oepmokna. Iy sxymmanan ¢otopenenropiap
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KUCKAPTMAJIAP PYUUXATH

I'K — IeHETUK KaCaJIUK
I'T - TEHETUK TECTIIap
A1 - TUCTPO(DUK maTOJIOTUsATIAP

MI'II - moneKymsip reHEeTUK Npoguil
MKH/J - MyMCHUMOH KYPYB HEPBU JUCKHU
MC - makcaJIiau CEKBEHHpIIALI

OMH - Onamna MenneneeB naciuiiuru (Mendelian Inheritance in Man, MIM)

OIIC - omMMaBuii apasiesl CEKBEHUPIIaIl

mp - IUTMEHTIINA PETUHUT

CT - CysIK TaHAYaJIapu

T - TaéK4YaCUMOH AUCTpodus

TIHHAK - TYp NapJaHUHI HACIIUW JIET€HEPATUB KaCAJUIUTH
TIIHK - Typ napaaHuHr HaCIM KacaJuIMKIapy

TIC - TYIMK 3K30MJIM CEKBEHUPJIAII

DK - (peHOTUIUK KapTUPJIAHMIII

oC - (peHoTHTIK cepus

ormao - IUKJIMK T'yaHO3WHMOHO(pochaT



KHUPHUIIL

Kaxon cornuknu caknam tamkuaoTuHUHT (KCCT) mabiaymotinapura kypa
XO03UPru BakTAa OyTyH aAyHE OVinad kyp Ba 3aud kypaguraniap COHUHHUHT
KamMaiinb Oopuuiura KapamacaaH Ky3 KacaUIMKJIapUHUHT yMyMuil coHuHUHT 30%
YIAYIIMHU HPCUM NATONOTHsIIAp TAIIKWI dTagu. KaTop oimmiap TOMOHUIAaH
OJIMHTaH HaTH)Xajap acocuja «...Kym Xojapia KYpJiauK Ba 3aud KYpHUIl TyFMma Ba
UPCHUI MAaTOJIOTUSIHUHT HaTHxkacu 0yinu6, 19-50 émnap ypracuaaru 6eMopiaapHUHT
55% na xacayumk  OojlalMK  JaBpuUAa aHUKJIAHAAW...». byHmaih wupcuit
KaCAJUIMKJIADHU Y3 BaKTHJAa aHUKJIAIl Ba yjapra e€rapjuya JaBO 4YOpallapuHHU
OJIIMHAAH peXaNallTUPUII O(TaTbMOJIOTUIHUHT Aoia3ap0 Baszudacu OYnubd
XucoOJIaHaIun.

Kaxon Mukécuaa kymiad HacIuil KacayuMKiIap Oynumura Kapamai, upcui
odpTambMonaToyiorus OuWjaH KacaJUlaHraH OeMopiapaa Kypull QyHKIHUSICH
NACTJIUTU YJapHU sIIall Tap3ura, Xa€T cudarura Ba WKTUMOHUN YpPHUHU TOTHII
Kabu MyXuM XaéTHil oMwWuIapra >KHAIHN TabCcUp KypcaTMmoknaa. WKTucoauii
PUBOXKJIAHTaH MamJlakaTiiapjla OFMp IKyMJd Ba OomKa »JK30T€H KY3
KAaCAJUIUKJIAPUHUHT COHHM KaMaWWIIM Ba MOJIEKYJISIp TE€HETUKAHUHT Kajall
PUBOXKJIAHUIIIM HAaTHXKACHJa WITapy MablyM OYIraH upcuil Ba Upcuil Oynmarad
NaTOJOTHSIIAPHUHT PHUBOXKIIAHUIIM YYyH Machyl OYNran sHTH TeHiap kamd
KWIMHAINY Tydainu Oy yaym opTubd O6opmokna. by OGopama mpodunaktuka Ba
TUOOUWII-TeHETUK MacjaxaT Oemop Oonamap TYFWIMIIUHUHT OJIAMHU OJIMIITA
KapaTwiraH ycyiuapjaan Oupu cudaTtuia agoxuna YpuH TyTaau.

Mamnakatumusaa upcuii 0(TaIMONATONOTHUSJIAPHN KIWHUK Ba MOJICKYJISIP
FEHeTUK YpraHuuijga »>pUIIWIradl TyKjiapra Kapamaii, 0ab3u HpCcUi Ky3
KaCaJUIMKJIAPUHUHT JacTIa0KU €HTUJ MaKJUIApUHUHT SHaJa OFUPPOK LIaKJIapura
yrumu cababiapu TYFpucuja Xylocara Keiaull KuhuHiauruda konmoknaa. lllyHra
KapaMall KaxoH aHjo3ajapu Tajabllapura TYJIUK >KaBOO OepyBUM KaTop
npodunakTuk TanOWpJapHU amaira OIIUPHUIN  «...HcOOTIOBYM TUOOMETTra
acocJIaHTaH, XaJlKapo CTaHjapTiap OWJaH YWUFYHJIAITUPUITaH MHUIMN KIMHUK

CTangapTiaapHHu nmaad YMKHUII, AMAarHOCTHKA Ba JABOJIAIIHWHI IOKOPH TCXHOJIOTHK
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yCYJUIApUHM JKOpUM ATUIN OpKainu TuOOuil €pmam cudartu, camapajopiiurd Ba
KYJAWJWTUHU  OLIMPHIL, COFJIOM TYpMyWI Tap3WHU  KyJjIa0-KyBBaTJall,
KACaJUIMKJIIAPHUHT OJAMHU OJIMII, TUOOMH €Epnam KypcaTuil OOCKUYIAPUHUHT
MakKOyJl KeTMa-KETJIUTd Ba M3YWUIMTMHU W0 YUKUII XamMJa >KOPUN 3THIIL...»
kabu Basudanapu OeNruiaHraH.

«Onamaa Mennenes Hacnuinuru» (Mendelian Inheritance in Man, MIM) —
XalKapo TuOOMil 06a3za cudaruga TEHEeTHMK KOMIIOHEHTIM Oapuya MabliyM
KacaJUIMKJIapJa AaHWKJIAHTaH TeHjgap OaHKW caHaiuO, HAcIui KacaUIMKIIapHU
PUBOXKJIAHUIIM, HACIIJJaH — HAclira YTUIIUMHU YpraHaau. ['eHeTUK Kacaluiukiap y4yH
AroHa WHAEKC sApaTwiral Oynul, peXalallTUpUITaH WIMHN W3JaHUIUIAD YYYH
oubnuorpadus Ba TEHOM TaxJIWiIM KaOu Basudanapuu Oaxapaau. [lurmentiau
petuHuTHUHT (IIP) ymOy 6a3zanaru nuroreHetuk ypuu 4pl6.3 nokanusicuga 0ynuo,
denorunuk MUM pakamu 613801, HeHOTUNIUK KapTUPIAHUILK KaJUTH 3, TeHAAru
nokycu PDE6B, denotunuk cepusicu - PS268000 ¥3 wumra 100 ra skuH
JoKaIuUsiIapHu  KamMpab oJiraH, KIMHMK MaH3apacu XWIMa-XWJUIMKKa — 9ra,
HOTUPOHJIMKKA OJIMO KeTyBYM MXKTUMOUHN xaBun kacamukaup [56; 474-482-6].

[1P kentupu6d ynkapwuiira >kaBo0rap reHJIapHUHT Typiau GYHKIUSIIAPU MaBKYT
O0ynu6, ailipumiapu  (QoToTpaHCAYKIMATA,  XyXalipa  WYMJard  OKCHIUIAp
TPAHCTIOPTUPOBKACH, KUMPUKCUMOH XyKapamap TasHY TH3UMHU, (Haromuros,
XyKalpaJapHUHT y3apO TabCUPH, CTPYKTYPABUM OKCHIIAP XaMJla CHHANTHUK y3apo
TAbCUP ATHUIIJIA WINITHUPOK STYBYM OKCHUIUIAP CHUHTE3HW, BUTAMHH A METa0OJIM3MUTa,
curHan y3atuwi, myHuHraek MPHK wHTpoHnapm cmmaiicunrn omwuiapu, pH
PETYJISITOPH Ba Xalud YpraHuwiMarad, (QYHKIMSICH HOMAblIyM aWpuM OKCHUIUIAP
KOJUTAHMIIIN/A UIITUPOK STUIIMHUHT TYPJIH WYImapuau y3 nuura onanu [27; 103-119-
0].

Cababum reHmapHuUHT Oy KaOu Typinya (QyHKIUsIIapra STAIATHHUHT OoIl
ommwnn cudaruma, STHUK Ba MHHTAKABUW V3TrapuIJIAPHUHT TEHETHK JaHamadrtra
TabCcUp KypcaTumm Oounan 6ormamanu [50; 1549-56-6].

[IPnn OGemopiiapHM TEHETHK TAlIXHUCIAlll YHUHT TEHETUK TeTepPOreHIIUTU
Ty(ailii KMMUH Ba Kyn BakT Tanal 3Taau. ['eHeTHK TecTiapHM YTKa3uul Oopacuia

SPUIIWITAH CYHITH IOTYKJIApP, KACAIUTUKHH KEATUPUO YMKAPYBUYM T'€HJIAPHU TEKAMKOP



Ba TE3KOP Tap3ja camapaliid aHUKJI1alll UMKOHUHY Oepaau. Keiiunru aBnoguu Makcauiu
cexkBenupnamu (KAMC) xamaa tynuk sx3omin cekBenupiaam (TOC) kabu ommaBuit
napawien cekBeHupiam (OIIC) ycymnapu TeHETHK TaxJuil Y4YyH  SIXIIH
MMKOHUSITIAPHU TakAuM dTaau. Xaiakapo odrampMonoruk amanuérna PIT Ownan
KacaJUlaHTaH OEMOpJapHUHI MOJIEKYJSIp T€HETHK NpoduulapuHu Oaxojiall y4yH

KAMC Ba TOC ycymiapu KeHT KyJUTaHWIMOKa [66].



1 BOB. TYP ITAPJIA HACJIMM KACAJUIMKJIAPUHUHT TEHETUK
ACIIEKTH BA ITPOPUJIAKTUKACHU

§ 1.1. Typ mapaa Hacauil Kaca/UIMKJIAPUTra OUJ MIMHI TaAAKUKOTJIAP

A0J13ap0JIUru

Typ mnapmanunr wHaciauii kacaumknapu (TIIHK) §3 wuuura rereporen
XOJaTJIapHU KaMpald oJiraH, HEWpOANHTENWH KaBaTHHWHI KalWTMac JeTCHEpaIuscu
TyQaiimm KypyB (QYHKIMSUIApUHUHT TPOTPECCHB KaMaluO OOpHUIM Ky3aTHIyBYH
KacaJTMKJIap TypyxuaaH TapkuO Tomrad. bynma 300 ra skuH TeHmapaard Typiau
myTanusap cababmu Ocué nasnatnapu nomyssuuscuaa 1:1000 wacroraga TITHK
yupaiiau [102, 53].

TYyp mapaanuHr Hacaui kacayummkiaapu ownan ayné OViimua 2000000 ra sskuH
WHCOH KacajulaHraH Oynu0, ydpamn dactotacu 0ab3u amgadbuérnapnaa xap 2000-3000
onamra 1 Hadap 6eMop TYFpU KEIUIIH KA1 STHITaH MKTUMOWH XaB()I1 KacaTUKIIap
cupacura kupaau[1-15-6.].

I[Turmentnu petunut (IIP) — TITHK opacuaa sHr KeHr TapKaJraH MaToJoTus
cudaruma nyné oyimda xap 4000 tagan 1 Hadap omamma Oy xonatr aHukiaanuo, 1,5
MUWUTMOHJIAaH OpPTHUK oJamiap Oy Kacalmukaadn asuaT dekagu [63].  IIP
puBOXIIaHUIIUTa kaBoorap 80 maH opTUK rennap uiaeHTtudukanusiaanran [87; 7369-
75-0]. Yupam Huc6atu reorpaduk xoitnamrysnapra kypa xap 6500+£2500 axonura 1
ta Oemop TyFpu Kenumu Kaijg otwirad. [P Gomka Hacouii Typ mapaa
KacaJUTUKIIapuad GapKin YIapoK WiIK XaéTIMK JaBpuaaH MaHu(decTanusiaHMac1al
aKCHHYa KEYPOK HaMOEH OVIHINM, TeHEeTUK >KMXaTAaH Typid MyTalusiapra sra
SKAHJUTH OWIaH XaBQUIMIUP Ba y3Ura XOC PEeTUHAN TUCTPOdHsIap KOHTHHUYMUHU
TaIIKWJI 3TYBUYM reTepored kacamumiaup [107; 157-186-6.]. llly cababmm vacnuii TYp
mapaa KacaJUTMKIApW TAacHU(WHU MypakkaOiammimura xamja KynruHa 0axc
MyHO3apajapra 3aMuH SpaTMOK/A.

Kacamnmuknapausar xankapo tacauduna H35.5 pakamura oupukrtupwmiran [P —
TYp NaplaHUHT HACJIUM JIETeHEepaTUB KacaJUTUTH caHaiInoO, OupruHYM HaBOaTna Taékya,
CYHTpa KOJOOYKAJIApHU 3apapjaHUIIUra OJU0 KeIyBYM JUCTPOGUK MATOJOTHSIIAp

cupacura kupaau. YmlOy TypAard KacauiMk Oemopiapia €EIUIMK MNaWTHIaHOK
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HUKTajgonusi OuiaH OouiaHuO, KYpyB MaWJOHMHUHI KyH J1aBOMHUJA Ky3aTHJIyBUU
y3rapu® Typuind OwWiaH XapakKTepjaHagud Ba MPOTPECCUB Tap3jla KEUMILIU
nepudepusiiaH  Mapkasra, SbHM Makyja coxacura kapa® HyHanran Oyiaau.
Koppexkuusnanran Mapkaszuil KypuIlll YTKAPJAUTH OJaTAa Makyja 3apapjaHryHurada
€Kl MakyJsp KHCTO3 Luil, (oTopeuentopiap arpousacu Xoiaturaya y30K BakKT
CakJaHuO TYpHILH Kaila dTUIaau.

«Onamaa Mennenes Hacnuinuru» (Mendelian Inheritance in Man, MIM) —
XalKapo TuUOOMII 0a3za cudaruga TEHEeTHMK KOMIIOHEHTIM Oapya MabiyM
KacaJUIMKJIapJa AaHWKJIAHTaH TeHjgap OaHKW caHaiuO, HAcIuMi KacaUIMKIIapHU
PUBOXKJIAHUIIM, HACHJIaH — HacJira YTUIIMHU YpraHaiau. [ eHeTuK KacaJTukiap y4yH
AroHa WHACKC sApaTwiran Oynu0, peXalaliTUPUITaH WIMHN W3JaHUIUIAD YYYH
oubnuorpadus Ba TEHOM TaxJiuiaud Kabu Baszudanapuu Oaxapamu. Ilurmentnu
petuHuTHUHT (IIP) ymOy 6a3anaru nuroreHetuk ypuu 4pl6.3 nmokanusicuga 0ynuo,
denorunuk MUM pakamu 613801, heHOTUNUK KapTUPJIAHUIIN KaIUTH 3, TEHIaru
nokycu PDE6B, denotunuk cepusicu - PS268000 ¥3 wumra 100 ra skuH
JoKaIuUsIapHu  KamMpab  oJiraH, KIMHMK MaH3apacu XWIMa-XWJUIMKKa — 9ra,
HOTUPOHJIMKKA OJIMO KeTyBYM MXKTUMOUHN xaBun kacamukaup [56; 474-482-06].

ITP xenTupu6 unKapuiira ;xxaBoorap reHJapHUHT Typiu (YHKIHIIApHA MaBXKY/T
O0ynu6, aidipumiapu  (QoroTpaHCAyKIMATA,  XyXKalipa  WYMJard  OKCHIUIAp
TPAHCTIOPTUPOBKACH, KUIPUKCUMOH XyKaipamap TasHY TH3UMHU, (Haromuros,
XyKalpaJapHUHT y3apO TabCUPH, CTPYKTYPABUM OKCHIIAP XaMJla CHHANTHUK y3apo
TAbCUP ATHUIIIA UINITHPOK STYBYH OKCHIUIAP CUHTE3HW, BUTAMHH A MeETa0OIM3MUTa,
curHan y3atuwl, myHuHraek MPHK wHTpoHnapm cmmaiicunrn omwuiapu, pH
PETYJISITOPM Ba Xalld YpraHuiMaraH, (QYHKIHMSICH HOMAbIyM aWpuM OKCHIUIAp
KOJUTAHMIIIN/A UIITUPOK STUIITMHUHT TYPJIH WYImapuHu y3 nuura onanu [27; 103-119-
0].

Cababun renymapHUHT Oy KaOW Typiawda (QyHKIMsUIApra STATUTHHUHT OOII
omunu cudaruma, STHUK Ba MHHTAKABUN V3TapHIJIAPHUHT TEHETHK JaHamadrTra
TabCUp Kypcatuiu omnan 6ornamranu [50; 1549-56-0].

[IPnu GeMopiapHM TEHETHK TAIIXUCIAIl YHUHT TEHETHUK TeTEePOTCHIIUTH

Tydailii KMMUH Ba KyN BakT Tajnal 3Taau. ['eHeTuk TecTinapHU YTKa3ul Oopacuia

10



SPUIIWITAH CYHITH IOTYKJIAp, KACAIUTMKHU KEATUPUO YMKAPYBYM T'€HJIAPHU TEKAMKOP
Ba TE3KOp Tap3/a camapalii aHUKJIall UMKOHUHU Oepaau. KelnHru aBnoaHu MaKcaiu
cexkBenupnamu (KAMC) xamaa tynuk sx3omin cekBeHupiaam (TOC) kabu ommaBuii
napawien cekBeHupiam (OIIC) ycymnapu TeHETHK TaxJuil Y4YyH  SIXIIH
MMKOHUSITIAPHU TakAuUM dTaau. Xankapo odrambMoioruk amanuérna PII Ownan
KacaJUlaHTaH OEMOpJapHUHI MOJIEKYJSIp T€HETHK NpopuuiapuHu Oaxojall y4yH

KAMC Ba TOC ycymiapu KeHT KyJUTaHuIMoKa [66].

§ 1.2. IOpTumu3aa Typ napaagard KacaJJIMKJIAPHU Yprauum 0yiiu4a oiud

OOpWJITAaH IeHEeTUK WIMHH U3JIAHULILIAP KYyJIaMU

K¥y3ra ouy marojgorusyiapHUHT T€HETHUK aCOCJIApUHM M3Jallra WyHaITUPUITaH
WIMUN UW3JIaHWILIAp IOPTUMHU3 OJIMMJIAPU TOMOHHUJAH KEHI MHKECAa oJub
oopunmoka. XKymnanan, oupiamun ounk 0ypuakiu rinaykomagaa CYP1B1 renuHunr
RS1056836 nomumMoppu3MUHHMHT ajjie] Ba F€HOTUIHMK BapUaHTIApPH YacTOTACHHU
anuimam (FOcymoB A.®., Kapumoa M.X., 3akupxomkaeBa M.A., 2022 ii.) [23];
nuabetuk petuHonaTusu 6emopiapaa VEGF-A reaununr C634G nonmumophuzMuHu
XamJa ym0y TeHHUHT aieJulapd Ba TEHOTUIUIAPUHHMHI YacTOTACH TaKCUMOTHUHU
y30ek momysiusicuna ypranunumu (FOcymos A.®., Kapumoa M.X., AGayiniaeBa
C.1., 2019 #.) [12; 65-68-6.]; VEGF-A renununr C634g nonumoppu3MUHUHT 3pTa
TYFWITaH YaKaJIOKJIap PETUHOMNATUACH PUBOMIIAHHUIIUIATH MPOTHOCTUK aXaMUSITH
(KapumoBa M.X., Tamxanosa J[.W., 2022 i.) [5]; Muonus puBOKJIAHHUIIHN XaBhuma
VDR renununr A/G nomumopdusmunu anukiam (Kapumosa M.X., Ukpamo A.D.,
bo6oer K.T., Ukpamor O.A., 2019 i1.) [11; 74-77-6.]; nuaGeTuK PETUHOMATUSIN
o6emopnapna VEGF-A rennna C634G monmumopdusmunu ypranum [22; 65-68-0];
muabetnk peruHonatusga TNF-o reaununar rs1800629 nmoaumophuU3MUHUHT ajien
yacToTallapy Ba reHoTurmapunu taxiaun KuinHumum (Kapumosa M.X., AGaynnaesa
C.H., KatomoB A.A., 2018 i1.) [9; 471-474-6.]; nuaGetuk permHOomarusaa [L-1P
reHuHUHT C3959T nonuMopdusmMuarHT reHoTuIuiapunan anuktam (Kapumosa M.X.,
AmmpmaroBa X.C., CapanoBa T.H., A6mymmaesa C.U., 2017 i.) [10; 79-81-6.]
Oopacujia KeHT KyaamiIu TaAKUKOT UIIapu o0 OOpUIMOKA.

Typmu mammakaTinap MyauTd(IapUHUHT YXIIANl WIUTAPH HATHKATAPUHUHT

KUECUM TaxXJIWIM YTKA3WITaH 0Y10, MUrMEHTIN PETUHUTHUHT TapKaJITaHJIUTH AyHENA
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1:4000 nan 1:10000 rava yupamu aHukj1anrad. PecnyOirkamusia aca peTpocrneKTHB
CTaTHUCTHK TaxJwi HaTwkaitapu Oyimua 2021-2023-iiwnapia  KacaJSIMKHUHT
tapkanuiu 1:3500 gan 1:5000 raua yupamu anukiaHrad. PecnmyOnukamus Oyiinua
UpCUIl KY3 KacaJUIMKJIapu TapKanuiiyd OYiuya CTaTUCTUK MabiayMoTiap 2023-itun
XHCOOUaH aHUKJIaHTaHJIap COHM KyHUJaru skaaBanjga kentupuiras.(1.1-xansan)
1.1-skaaBan

Hacanii Ky3 KacaVIMKJIAPUHUHT BUJIOATIAP KecuMuaa yupamu (2023 iina

Y4YH)

Ne | Buiositaap Tyrma Tyrma Typ napaa MuKpodTaIbM
KeCHMMJIA | KaTapakTa | IiiaykoMa | abuorpodusicu

1 KKP 61 12 14 2

o | AHMMKOH 46 71 32 0
BHUJIOATHU

3 | byxopo 5 5 18 5
BHUJIOATHU

g | Kwsax 4 11 12 1
BUIJIOATHU

5 |  Hasoui 10 4 8 2
BUIJIOATHU

g | (avapkann 10 51 27 42
BUIJIOATHU

7 | Cupnape 9 12 12 0
BUIIOATHU

g | Cypxomnape 14 7 15 11
BUIIOATHU

g | Kamkanape 11 22 14 6
BUJIOATHU

10| Paproma 22 28 21 5
BUJIOATHU

11| Xopasm 3 4 4 0
BUIIOATHU

12 Hamanran 13 8 5 3
BUJIOATHU

13| Touwmwent 13 5 4 1
Iaxpu

14| Toment 81 201 45 46
BUJIOATHU

[Ilynra kapamail aipuM HACIMN TypJard Ky3 KAaCaJUIMKJIIADUHUHI TEHETUK
acCreKTUHU Yypranum Oyinya onud OopuiaéTraH WIMUNM H3JIaHUILIAD eTapiinya

AMacCIUry, ymdy MaB3yHUHT Ao0i3apOnuruHu anriataau. CaGabu TYp mapaaHuHT
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HAC/IU{ JeTeHepalusiapu TeTepOoreH KacCaJTMKIAPHUHT KaTTa TYPYXWHUHT SKKOJI
aXpanubd TypyBuYM Typura mMaHcy0 OynuO, OyryHrM KyHJa J1aBOCH3 KYpJIMKKa OJIUO
kenanu [47; 208-223-0.].

['eHoTHIIIAII Ba KY3HWHHT OpKa KYTOMHW BH3yalW3alMsJIall TEeXHUKACHIATH
IOTYKJIap yii0y KacaJUTMKJIap Ba YJIAPHUHT KJIMHUK MaH3apacUHUHT HaMOEH OYIIHIIN
XaKUJard TYIIYHYaJIapHU sSHaJa KCHraWTupau. by kaOu wIuiapHu YTKa3WIUIIATA
cabab cudaruaa sca potopenentop QyHKIUICUHU HYKOTUIIUIIN BAaKTH Xap Oup 6emop
y4yH HWHIUBHUAyal OYVnIuO, crnenmuduKk TEepareBTUK EHIANTYBHH KHIWPWIMIIAHA
KYPCATHITUMU3 MYMKHH.

JlaGoparopusi unuiapuaaH KIMHUK aManuérra YTUIITra KapaTWiIraH WIMHN
TAQJAKUKOT WIUIAPH, KaCAIMK MEXaHW3MIIapHW, TCeHJIApHU €TKa3ud Oepwuin
BEKTOpPJAPUHU TaxJIMj, TCHJIAPHH TaxXpHUpiall TU3UMIApH, (GOoTopenenTopiap
GYHKIUACH WYKOIa OOpPHUINM acHOCHJA KOMIICHCAIMS MEXaHW3MJIAPWHHHT HIITa
Tymuimu Oopacuaa onubd OopuiaéTraH HW3JaHUNUIAPD MYXUM axXaMHsIT KacO 3Tub

OopMoOKIa.
§ 1.3. Typ napaa Hacamnili KaCaJJIMKJIAPUHUHT TeHeTHK reTePOreHJInK Tapcuu

[P yuyH reteporeHiauk xoc 0ynub, Oyiapra reHeTHK reTepOTCHNIHNK - KYTu1ad
TypJud TeHmap OuUp XuJl KacaUIMK (PEHOTUINUHU KEITHUPUO YUKAPHUIIW; aJljIe
TeTepOTCHIIMK - Xap OMp reHJa KacaUIMKJIAPHU KEeNTUPHUO YuKapaguraH Kynaa KyIl
TYypAW XWJ MyTalnusuiap OYnumu; (peHOTHIHUK TeTePOTCHIIUK - OUp TeHIaru TypJH
MyTalsuIap Typiu KacaJUTMKIAPHHU KENTUPUO YHKAPHINU; KIMHUK T€TePOTCHIIUK -
TypJM MIaxciapja Ba XaTTo OWp owiia ab3oiapuaa Oup Xl MyTamus TYPJIH KIMHHUK
KypuHHILIapra onud kenumu MmyMkuH [40; 1-16-6]. Ym0y omwmap TyFpu Tanixuc
KYHUII Y9yH KYNTHHA YalKalUIMKIApHA KeNTupuO umkapaau. byHpaH Ttamkapu
MyTarusuiap MabiaymoTiaapu Oazamapuaa 3100 Ta kacalulMK KeATHPUO UYUKAPYyBUYU
MyTaIysUIap Kaij STUITAHIUTH ajuiell XaM/la MyTallMOH TeTePOTeHINKHUHT HaKaaap
TypJid TYMaHJIUTHHU Kypcataad. MacajgaH poAONCHH MyTallUsJIADUHUHT aKCapUATH
[TPHUHT XaMm ayTOCOMAJI peLIECCHUB Ba pereccuB, IyHUHraAek RPE6S myranusnapu xam

peleccuB XaM pELecCUB TYpJapUHU KeATUpuO uukKapaau. Aumep CHHIpOMUIA
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MyTalUsIap peleccuB xapakrtepna OynuO, kapiaukHu xampaa [IPHu xenatupub
yukapaau. bupok CLRN1, USH2A rennapugaru nedekt cababnau peueccuB [1PHu
to3ara kentupaau. PRPF31 wmytamusicu OemopHUHr Oolllka oOwia ab3oJiapujia
yupamaciuru MyMkuH, amma PRPH2 (RDS) renwparu wmyrtamus Tydaiiiu
KapUHIOIIJIAp Opacuia MaKyJsp, nepudeprk EKu maHPETHHAI CUMITOMJIAPHUHT KEHT
CHEKTp/aru KJIMHUK MaH3apacuHU Ky3aTUIIUMu3 MyMKuH [41;132-41-6].

[IPHUHT cyOTumUiapuu KUECHMM  TaKKOCHall y4yH  KYJUIaHWJIATUTaH
HOMCHKJIATypaja YaIKalUIUKIIap TaJalTuHa OYJIM0, YHU TYIIYHHUII Y9yH YHUHT KEJIHO
YUKUIITUHY KYprO ynkuir kepak. [IPHUHT 1acTiaOku reHeTHK TaAKUKOTIAPH Y TKA3HIII
mobOaitnuna cyoturuiap, I[IP Ounman OoFIMK JIOKyclap TOMWITAH TapTHOAA
pakamanrad. lllynnaii kumu6, 1-xpomocomanaru I[IP-1 nokycu mnk mapta kamid
stunrad oupunum [1Pra ouna nokyc 6ynran. Ammo [1P accomupiadran reHiIapHUHT
ueHTU(DUKALUSICH JIOKYCIapra acociaHras kiaccudukamusaan dapkianaau. Cadbadu
ponoricud renu [IP Ounan OGofnuK OMpPHWHYM aHMKJIAHTAH TEeHJIApJaH, OUPOK ymioy
reqjaru mytanus yakupran cyorun [1P-4 nokycungan xoii onras.

Vrraun nutap naBomuaa [IPHUHT cyOTHIIIApH pyHiXaTH KYTIIa0 y3rapuiuiapra
yupab, monudukamnusiana 6opud, [1P-1 nokycu 1-xpomocomanan 4-xpoMocomara
yaraptupwiran 6ynca, I1P-5, T1P-8, I1P-15, IIP-16, IIP-21 Ba IIP-52 cyOTumnnapu
yukapu6 Ttanutanau. Iy caGabmm cyHITH BakTIapja KaCAUTMKHUHT aCOCHM
MEeXaHU3MIIApH OWJIaH y3BUM OOFIHMK OViraH TeHJIAPHUHT JIOKAIMACH Y3rapMaciuru
cababnu, reHra acocCiaHraH TAacHU(IAPHUHT WH(DOPMATUBIUTU IOKOPH Jes YPFY
oepmimokaa [107; 157-186-6].

Poporicun murmMeHTH BU3yand (OTOTPAHCAYKIMSHU TabMHUHIAD DKaH, YHUHT
reHyjia my BakTra kagap 100 nan opTuK MyTauusiiap aHUKJIAHTAHIUTH, Y3 U4Ura Typ
nmapjaa JereHepalusulapuHUHT Oapuya TypuHUHT 15% HH Kampa® OJTaHJIMTHHU
aarnatagu. Kys3aTwiyBuum KynruHa MYyTaIMOH XOJjaTiap MHUCCEHC-MyTalusiap
cudatuga, acocaH pENECCHB IIAKIAa WpCUWANIaHaAW. SbHU POJOICHH TEHU
(G oTOpeIeNnTOPIAPHUHAT TAIIKA CETMEHTHIAru aCOCUN OKCHJIHHM KOJJIAIra »)aBoorap

O0ynub, TankKukoTIapra kypa ymoly rengaru Mytanus xonatu [IPaunr 25%
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Ba3UATIIapa ayTOCOM-PELECCUB IAKIUIAPUHUHT PUBOXIIAHUIINTA OJUO Kenaau [295;
1-23-0].

Bbyryuru kynna Hocungpoman IIP Gunan 6ornuk 84 ta reH xamaa Oy Homra
HOM30/L 7 Ta TeH MaBxkyJA. YlapAaH Xap Oupu HeWpodnuTenuidl €Kd MUTMEHT
snuTenuiaaru GOTOTpaHCAYKIMS Kackayiapuaa, IIYHUHTJEK KYPYB IUKINIA MyXUM
posl ViiHOBUM crHenu(PUK OKCHUJUTAPHM KOJUPOBKAJIAWAM Ba ¥3 HaBOaTuaa TeH
MyTaIuscu OyTyH OOIILTN 3aHXUP PeaKIUsIIApUHUA KEITUPUO YUKAPUIITH, KaCAJITUKKA
X0C OYJIraH KJIACCUK CUMIITOMJIAPHU Y3TapHIlNra, KIMHUK MaH3apacuHu OyTKYJ dapk
Kuiumura oud kenuimu mymkus [107; 157-186-6].

PRPF3, PRPF4, PRPF31, PRPF8 Ba SNRNP200 xabu craicuHr
OMUJJIADUHUHT npe-MPHK Japuaa ro3ara KEJIyBYU MyTauusiap,
cruialicocomonaTusIapHUHT npoBakatopu cudaruna [IPHM 1o3ara kenrupwiiaa
TpUITEep poyiuja Kenaau. byryHru kyHraua ornicuH TreHugarun 150 ngaH OpTHK
MyTalnysiap TyFpucuaa xabap Oepwiaran O0ynu0, ymly OKCHJIHUHT WHTPaJIUCKAI
nomenuaaru [1P 6unan 6ornmuk Pro23His myTanuscu xakuaa wik mapta 1990 - fiunna
MakojajlapAa bJIOH KWiIMHTraH. by kaOu myTtanusuiap OyTyH ONCHH TeHH OYitnad
yupab, OKCHJIHUHT JIUCKUYM, TpaHCMEMOpaHAcH Ba LUTOIUIA3MATUK JTOMEHJIapuIa
tapkanu6, IIPHmHr acocuii OuokuMmEBHMII cababiapuman OyiraH poJIOIICHH
OKCWJIMHUHT MYTallMACH]la YHUHT (OJAMHTH XaMJla MOJICKYJISIp MANEePOHU dKAHIUTU
kynruHa ManOanapaa kain stwiran [109; el412-e1425-6]. lllyHuHTIeK TPOJUHHMA
TUCTHIMHTA TpPaHCHOPMAIUSIOBUA POJOTCUH TeHUAAru 23-KOJOHIAard MYyTalus
yi0y TeHJIard MYTalFMsUIADUHUHT JHT KaTTa KUCMUHU TalIKWJ ATHUINH, OUp KaTop
Oomka TaAKUKOTIapaa Oyica KacayuiuK OwiaH OOFiIMK OYnran OOIKa MyTarusuiap
opacuna lle-255, Pro347Ser, Thr58Arg xamna Pro347Leu ysiapHuHT KYIU1a0 ydpaniu
annkianras [92; 860-863-0].

Pyiixatra onuHran 6ab3u MyTauusjap HOMATOreH OYnIMO YMKKaH XoJjatiapra
Kapamall, KynruHa OOIIKa SHIM TOMWJIAETraH MyTalusjap XyCyCHMl MablyMOTiap
O0azanmapugaruHa Oop OYnuO, KEHr oMMa HUXTHEpUTa XaBoJia STUIMAETTaHIIUTU
KUMMHYWIMKIAPHU KenTupuO yukapanu. by kabu myammonap €4MMHHHM H3Jall,

OapyacuHM AroHa 0azara OMPHUKTUPHUII WIIJIAPU XaHY3 OYUKJIUTHYA KOJIMOK/IA YyHKH
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ICHCTHK OMWJJIAp MOHOI'CH KaCaJlJIMK XHCO6HaHYBqH I1P Aa MYXUM IMATOI'CHCTUK POJI

YUAHAUOY.

§ 1.4. IIurMeHT/IM PETUHUTHUHT T€HETHUK BAPMAHTIAPH Ba NATOPU3UOJIOTHK

sJKapaéniiapu ypracuaaru 0OrJIMKJIUK

TaékuacumoHn auctpodus ned xam aTaayB4H, SHT KEHI TapKaJraH UPCUM TYp
napjaa kacayuuru cudrtuaa [1P Typnau Mmytanusiiapra sra S5KaHIurura Kapama, yxiani
denoTunn Ba QoTopeuentopiaap JAereHepanuscura ojJuld KeTyBYM PHUBOXKIIAHUII
MexXaHu3MIIapura sra 0ynud, KacaUIMK OXUP OKUOAT TYJIHUK KYPIUK OWaH Tyrauau.
[lurmMeHT »SnUTENUWA AUCKHUHT TalllKU CETMEHTHAArd TaéKYaJapHH  TYJIUK
YTHWIM3AUMIal OJIMACIUIU HATHUXKACUJA OPAIUK MaxCyJOTJIapHU XaJJdaH OPTHK
KyMyJsiysuianumura onu6 kenaau [48; 208-223-0].

Taékuacumon  doTopenenTopiapAaard IUKIMK T'yaHO3WHMOHO(ochaTIu
(uI'M®) pochoaurcrepaza (OJ126) nHcoH oprann3zMuia GOTOTPAHCIYKIUAIA MYXUM
Yypun tytanu. ®J126 rereporpumepnu pepment cudartuna 4 ta KaTaIUTHK anbda-
cyooupmuk (OJI26A), karanutuk 6era-cyooupiuk (OID6B) Ba uKkuTa HHTHOUTOPIIH
ramma-cyooupnukinapaan (OI261°) ubopar 6ynmuob, y Xyxkalpa W4u IUTOIIA3MaTHK
1l M® napakaCHHUHT THAPOJIM3WHH TabMUHJIA0, MUKIUK HYKJICOTHI OOIIKApYBIU
KaHAUIapHU EPYFAMK TyIraH BakTaa Emwmmura ogubd kenmub, arpodHuU
KYPUITUMU3HU TabMUHJIAIa HITupok staau [106; 125-130-6].

byryuru xyana PDE6B renmmaru Oumannen myranusuiap KenTUpuO YHKapra
[1Pnu Gemopnapaa reH TepalusHUHT XaBQCU3IUTH Ba CaMapajopiurd yctuaa Oup
KaTop WIMHN u3nanuniap oiaud 6opunmokna. Ly sxymnanan, doTtopenentopiapra
yxmam OynraH KUMEBUN MHIYIUpPIIAHTaH XyKaipaitapau, Pde6b ydyH romosurora
xucoOmanyBun rd1 Typmaru cHuKoHIap CyOpeTHHAN OYIUTUFUTa TPAHCIUIAHTAIUSCH,
KOpauuK pe(IeKCHMHUHT Ba KYPYB (PYHKIUSJIAPUHUT KUCMaH THKJIAHUIIHATA OJIUO
kenraH [ 76; 83—88-6].

Typ napaagaru aereHepatus xapa¢HiapHu 3 Ta 00CKUUra axpaTUIl MyMKUH:

1) TaékuacuMoH (oTOoperenTopiap MyTalusIap HaTHXAcHIA MepUQepUsIaH

Oommad Mapka3zra TOMOH JereHepanusiiaHa Oouwtaiau. JlereHepanusiiaHran
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Ta€KUaJTapHUHT aIloNTas3ra y4upamnl MeXaHu3MIIapy Xap Oup MyTarus ya9yH Xajau TYIUK
Vpranwimarad 0ynub, HOTYFpu GpopmMaliusra 3ra OKCUJIHUHT TYTUIAHUIIHA KU HOTYFPU
KOJUTAHWINY TaéKdajap y4yH TOKCHUK TabCHpra HSTaMTH KYNTHHA TaJAKUKOTIapaa
ucootianras [70].

Zeng H. (2014 i#) Ba Di Pierdomenico (2019 i) ¥3 unuiapuaa MUKpOTIUs Ba
OKCHUJIJTAHYBYM CTPECC XaM IOKOpHJard xojiatra cabab Oynuiu Tyrpucujga xabdap
oepwiran. [43]. @oTopenentopiapapo OOFIOBUYM OKCHIIIATU MyTallUsUIap arnonTUK Ba
HEKPOTUK NMaToPU3HOIOTUK Hynapau ¢paosnamrupunu Sato K. (2013 ii.) tomonuian
yprauuiaran [96]. Myranusaaad KaTbHil Hazap TaéKyaaap JereHepalyusci HaMO3IIOMIH
mankypaukka onu6d kenuO, [TPHuHT mnk Oenrucu canamaau Ba ymoOy OockKuyja
naBoJam yopa taJloupnapu mypakkad Bazuda 6yaud xucobaaHau.

2) KacauIMKHMHI WKKHHYA  OOCKHYMIA  KOJOOYKAJIAPHUHI  TaIIK{
CerMeHTIapuHUHT nepudepusgan Oonuiad Mapkasra WyHalraH JIereHepanuscu pyi
oepanu. Taékuanap koOoYKaTapHUHT OMOJTOTUK PYHKIMSUTAPUHY TYIAaKOHIN Oakapa
oIy yayH 3apyp 0ynrad crumynsatop - RACVF tpoduk dakropunu cekpenusiiap
skaH, (Rod-derived Cone Viability Factor, RACVF), raékuanapaunr iykona 6opuiiu
OpTUAAH YHHMHT ETUIIMOBYWIIMTH  KOJOOYKAJapHM acTa CEKUHJIUK OujaH
JerpaganusIaHUIINra oo KeTaIu. Konboukanap JieTeHepaIuscu
MEXaHU3MJIAPUHUHT rereporenuru cabadmu [IPHuHT suru naBonam taJloupiapunu
KEHT KyJaMind u3nanuimra oau6 kenvoka [100;1037-1048-6].

Konboukanap Tamkud CErMEHTHHUHT HWYKOTWIWIIN KYpPyB MaWJIOHUHUHT
MIPOTPECCHUB TOPAWUINIUTA B «TYHHEIUIN Ky pHII»Ta onnbd kenanu. by 6ockudana acocuii
TEPaneBTUK CTpaTerusi ky3ra Tpohuk (akTopiapHU KUPHUTUII EKU OKCHUIJIAHYBUU
CTpeccra KapIiiy Kypar oaubd 6opunuinu ounan ndoganananu [94; 499-509-6

3) Yunnum O6ockuura kenub cakjIaHuO KOJITaH KOJOoYKamap EpyFIIMK Ce3yBUH
TaIIKA CETMEHTUHU TYJIUK iyKoTaau. Taékuanap Tapadumaad KypcaTuiagurad Tpopux
€pmaMHMHT WYKmMrd ¢GoHWAA KOJOOYKamap Tallkd CEeTMEHTHHU Y30K MYyZAaatr
MeTaboJMK cakiad KomWIl Mypakkad Basuda caHanmb, Mapkaswii 4yKypdaaaruHa
MaBXyJ CaHOKIW (OTOperenTopiaap KOJaaud Ba KYpUIl YTKUPIUTHHUT OYyTKYII

nykoaummmra oau6 kemanu [57; 720-54-6].
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4) Cyurru Oockuyja KOJOOYKaJap TaHAcHU TYIWK JereHepanusiianuO, TYp
napaazna pakat M4KM Heliponnapruna xKonaau [49; 208-223-0].

doTtopenentopiap 60IIKa HeHpoHaN Xykalipaiap kabu ynap OYJIMHMACIUTH Ba
ycmacnuru MabiiyM. bupok ynap y30k Husuiap gaBomMuga OMOJOTUK (Daosl KOJIMIIH,
KyMYJISIIUSUTAHTaH 3apapiad OKCUIUIAp, TUIUAJIAp, 1€30KCUPUOOHYKIIEUH KUCIOTalapu
Ba METaOOJIM3MHMHI OpPAIMK MaxcyloTiaapura KaplwidK KypcaTa OJHIIU Jo3uM. by
Kabu TOCTMUTOTHK TabuaT KoOJOOYKa Ba Ta€KYAJApHUHT XyXKailpaBuil xa€TUHU
peryisius KWiMiiyd OujaH Oupraivkia yJIapHUHT aHOMaJl arnonTo3ura oJiu0 Kena
onuy ucOotnanrat [/2]. Xo3upru Bakraa Xyxkaipa yiaumu Oyilmua HOMEHKIaTypa
KYMUTACH Xy>Kaiipa YIMMIApUHUHT YHAAH OPTUK TypJapuHH TacHU(Iap 9KaH, aCOCUH
Taconuduil Xyskaiipa YIuMu Ba TapTHOTa COJMHTaH Xy XKaipa ynumiuapura 6ynras. [1P
na GhoTopelenTOpIapHUHT YIMMHU CYHITHCH OWjiaH OOFJUKIWTH Kaia sTwirax [85;
114-140-6].

Zhao L. (2015 #.) TYp mapJaHMHT PE3WJACHT UMMYH XyXKaipamnapu OyiraH
MUKpOTTUsIapHU, (aronurap Ba MpOUH(IAMATOp MEXaHM3MJIap OpKajiu Taékya
(doTOperenTOPIApUHUHAT AMONTO3U TE3MUTUHU OIIMPHUIIIA MYXUM poOJl VHHAIIUHH,
MUKpOTTUsi  QoTopelenTopiaap MyTalMsUlapura peakuus Owigupran XxoJjja,
MyTalMsra y4yparal TaéK4alapHH XapakaTdyaH ycuMTajapu EpraMuia ynap OujaH
JUHAMUK KOHTAKTAA OYIUIIMHH aHUKIagu. Mukporiaus OeBOCHTa HOAMONTOTHK
TaéKYaJapHUHT Te3Kop (aromurap MOTWIMIIMHA TabMUHIA0, OpKald Ta&KHUHT
ynumura xpcca KyIid Ba YJIAPHUHT AET€HEpAlMsIaHUII KAJAJIMTUHU OLIUIIUTa
onu6 kenraH. daon MuUKpoOrNMsA, IIYHUHTACK, SUUIMFIAHUII OJJIU LUTOKUHU
uHTepienknH-1-6eta IL-1B HUHTr mpoaykuuscu XpcoOura amomnTo3 >KapaéHUHU
Kydaiitupumu Tacaukaanran. [119; 1179-1197-6]. Ily caGabmmu Typ mnapaa
MUKPOTJIMSACUHUHT T€HETUK a0NIAIMACH, MUKPOTIHa (ParoluTO3HUHT (PapMaKoIOrHUK
uarnOupianumm Ba [L-1B curHanm y3aTWIMIIUHWHT WHIYKIUSJIAHWAIIN cabadmim
Taékuya (OTOPEeLeNTOPIAPUHUHT IETEHEPALUSICUHN CEKMHIAIIAIINTA 3aMUH SPATUILIH,
MUKpOrJausiHUHT [IP puBOknaHuImmaa xyxkapagaH TalIKaph - aBTOHOM XUCCACHUHU
HEYOFJIMK DKAaHJIUTMHU KYpCAaTWJIWIIM, KEWHWHIHM JAaBpaa onubd Oopuiagurax
TaJKUKOTIIAp PEKACUHU XamJa HyHaIUIIHHA OeIruiad oMIga MyXUM axaMusaT KacO

STaIH.
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[IPna ayrodarus [80; 73—-101-0], summusnaHuil HaTHXKAcHIa KelInO YMKKaH
MutoxoHapuan crpecc [51; 179-198-6], okcunnuHr HOTYFpu arperanuscu [82; 1008-
0] xabu xoJaTiap HaTHXKacuaa XyxKapanaap YIUMU KYTIPOK yUpaau.

[lacT nmapaxkanmarum ayrodarusi IIMKAcTJIaHTaH HEHpoHan XyKalpalapUHHUHT
JOUMUMN SIHTWIIAHUIINTa €paaM O0epuO, HEBPOJIOTMK TOMEOCTAa3HU cakjaca, XaJJlaH
OpTUK ayTodarusi pyi Oepran Takaupaa Kymiad HelpoJereHepaThB KacajuIMKIapaa
MAacCUMB OKCHJJIOBYM CTpecC Ba OKCWJIIap arperamusicura onau0 kemanu. by ¥3
HaBOaTuaa ayrodarusHu siHaja KydyaWTuUpaau Ba OXHp-OKHOaT (oTopeuentop
Xy KalpaJlapuHUHT arnonTo3u Xxamaa Hekpo3ura cabaduu 0ynanu [34; 1332-40-0].

AyTtodarusaau MHTHOUpIall OpKaJIH, OKCHJLJIApHU HOTYFpHU
TPAHCKPUNIMSUTAHUIIA ~ HATW)Kachaa Kenud 4YMKKaH TYp mapiaajaru peTUHaml
JeTeHepalMsUIapHU KSUMIIIMHU CHIUILUTAITUPUIIT UMKOHH TyFuniaam [ 73].

Mynpait kU6, TapTudra convHagurad ayrodarus xXyskalipaHUHT OMOJIOTHK
daon KomumM y4yH >Kyna Mmyxum caHananu. Ly cababmu Xyxaiipamapaa o3yka
MOJJJaJIapy eTHIIMaraH TakAupJa, JEereHepaTHB apaéHiap aKTUB KedaéTranja
yJIapHU CEKMHJAIITUPUII YYyH, MyBO3aHATHU CaKJall Y4yH ayTo(arussHu MebEpuit
napaxana (QaonnamrTapa ONaJUraH yCyJ/UIlapHM MIUIA0 YMKWIMIINIA acocjaaHraH
WIMHAN TaJKUKOT MIUIAPUHU OJIMO OOpMIMINM KaTTa TEHACHLMsra 3ra SKaHJIUTWra

ajoxuaa ypry 6epuiMokia.

§ 1.5. IIurMeHT/IM PeTHHUT KJINHUK OeJITHIAPMHUHT TeHETHK acOCIapu:

reHOTHI Ba (PEHOTHUN YPTAacHAATH OOFJIMKINK TAXJIUIH

[P xynruna xomiapaa pakaTruaa TYp mapjajgard y3rapunuiap Ounaas kenuo, 25
% napaa SKCTpaoKyJsip maToJorusiiap Ky3atwiaan. byHnan Tamkapu Oomika ab3oiap
naTosiorusic OwiaH MdojamaHyBUM T€HETUK aHOMaMsuiap Amiep CHHAPOMHU KalOu
cuagpomuin  [IPHM ro3zara xentupumm wmymkuH [28; 40-50-6]. IIPHmM 1o3ara
kentupyBun 130 Ta reHman 90 Tacu wu3ossuMsUIaHraH HocuHApomasn [IPHmM
MaKJuTaHTupca, Konrad 40 Tacu CUHAPOMAJ TYPUHU PUBOKIIAHUIIINTA 3aMUH SpaTain
[110; 273-284-06].

TaékuacumoH QoropenentopiapHy OUpUHYM HABOATIAa 3apapiaaHuIIy Typanian

KCUYKH KS"pI/IH_IHI/I 6y31/IJ'H/IH_II/I Ba HUKTAJOIINA XOJAaTHHU PHUBOKJIAHUIIINTA 0o Ke1aau.
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Kynay3ru kypuill KacaJVIMKHUHT OXUPrd OOCKU4YIapuraya Aesipjv CakiIaHuO Typau.
Typ napaanusr cneun@UK AOFCUMOH KYPUHMILTA KEJIUIINWAA TATOTHOMUK CUMITOM
OynraH CysK TaHAYaJJADUHUHT Kynauumu MyxuM poi yiHaiau. LllyHuHraek kypys
HEpPBU JUCKMHM MYMCHUMOH paHrga Oynu0, aTpodusiiaHulyg, TYp Mnpajga KOH
TOMUPJAPUHUHT UTICUMOH KYPHUHMILTA KEeJIUIIH, Heu1o(haH MakyJIonaTusl XoJaTiapH,
KHCTO3 MaKkyJsip IIUII, OpKa cyOKancyssip katapakra kabu oenrunap [IPHuHr Tanu®
OJIyBYM CUMMTOMJIapu cupacura kupanu [32; 15-30-0].

[1PuuHr gactnabku Oenaruiapy KOpOHFYJIMKKA aJanTallUsIHUHT KHHUH KEYHUIIIH,
HUKTAJIONMs XoJaTiapu OwinaH OouutanuO, alpum BazusTiIapAa ypra nepudepux
KYpyB MaWJOHMHHM Topaiuiiuu, Oab3uaa TYp mapja Mapkazuil KHUCMHIa aHATOMHK
aHOMAJIMSJIAPHUHT f03ara KeJluiy Ky3atwiaau. Kynruna 6emopiapaa capuk JOFHUHT
KOJIIUK (DYHKIMSUTAPUHUHT CaKIaHUO KOMMIIK cababiiv EpyFiIMKHU CE3UIIHN €KY YaKKa
TOMOH/JIaH NIepUPEPUK KYPYB MaIOHN OOPIUTH Ky3aTHIIAIH.

[y Ypunma doTomncus KEHT TapKajiraH, aMMO KYNTHHA KIWHUK Kehciaapaa
apTHOOpra oJIMHMakuran oenru cudaruaa Kapanaérranauruau Lu Y. (2021 i) ¥3
unuiapuaa xabap 6epap skan, 0y xoauca (poTopenenTopiIapHUHT JereHepalusIcura
*aBoOaH addepeHT HepB MMMYJICIAPUHUHT HWYKAUTU €KUM TYp NapAaHUHT
PEMOJIETISALUACH HATH)KAacUlla CIIOHTAH CHUTHAJUIAPHUHT 03ara KWW OwliaH
mzoxymaian. ®otomcus [IP HuHT Wik paBpmapupa Ky3aTwinO, pPHBOXKIIAHTAH
Oockuunmapuaa Bu3yan rajunonuHanusaap Yapns bonHeT cuHApoMu Tamxucura Moc
KeJIaJIuraH IIaK/UIApHU  KOHJIAHUIIMHUHT  TYIOJUIIM  KYPUHUIIWMHU  OJMIIH,
6emoprnapaa ¢hoTodoOusi NIYHUHTACK AUCXPOMATONCHUS XaM OVIHMIIA MyMKUH. [74;
€24006-6.].ITPuu Oup HeuTa MOATUILIAPH aHUKJIAHTaH OYNIMO, ylapaaH NepUIeHTpal
TypH aTUNUK caHanuo, hapkiu 6enrucu cudaTuaa y3ok nepudepussHuHr bemopaapaa
cakJianuO® Konumuaup. byHaa Tomupiap apkacujaH TallKW Ba MYKU coxXajlapAa CysK
TaHayajgapy IMIAKJIUJard NUTMEHTAlMOH 30Hanap arpodusuiaHud, XalaKaCHUMOH
ckotomanap Ba DPI'HMHT TYnuK MaiimoHnau cyOHOpMall HATWKajdapw OJuWHAAU. by
kabu keiicnap Comander J. (2017 i.) Tomonunan 43 nadap Gemopaa Ky3aTHJIraH
oynca [36; 256-6], Matsui R (2015 i1.) 28 nadap 6emopa anukiaras [ 79; 6007-6018-
0].
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Opra émumk Wwulapuaa ro3ara 4yukyBud [IPHMHT noxarumiapym  Te3pok
MpOorpeccupIaHuIITa MOHIIIUP. ByHIaH Tankapu KacaUIMKHUHT OFUPJINK Japakacu
VHUHT WPCUNATIAHUIIMHUHT MEHJICJIEBCKUN THUIMHM OWJIAH KOPPEISIUOH OOFIHKIMKKA
sra. X-Ounan Oornanran [IPnu Oemopiap xamu OemopnapHUHT 5-15%HuU Tamkui
aTHIICaAa, ayTocomo-peneccuB (50-60% Oemopiap) Ba ayrocomo-peneccus (30-40%
Oemopiyiap) THUIUIapura HUcOaTaH OFUPPOK KEUHI XapaKTepura drajuru OusiaH
axpanuod typaau [107; 157-186-6.].

Arno G. Ba Hull S. (2017 i1.) ¥3 unuiapuna ogaTuil KJIaCCUK CUMIITOM OYiTraH
CySdK TaHAaYaJIApUHUHT TYp MapJaHUHT YyprTa mepudepuscuia ydpamm Xamja
NEPUBACKYJISIP coXajap MUTMEHTAIMACUTA FOKOPH MOMWWIIMKIAH TamKapu, OOIIKa
JOoKaIM3alusaapaa AyManokK Imakijga nurMmeHTiapHuar wurunuimmn ARHGEF18
TreHUJaru MyTarusiaapu 6op 6emopiapaa kKaiia stumran (Arno et al., 2017) [1; 2358—
2365-0.]. lllynunraex Oy kabu mUrMeHTIapHU HoojaTul xoitnamysiapuan GNATI
reHuga Mmyramuscu 6op 6emopnapnaa Carrigan M. (2016 i) [33; 495-500-6.], NR2E3
€xku NRL rennapunaru y3rapunuiap MaBxya Xonatiapaa xam oynumunau Verbakel S.
(2018 i1.) ¥3 nmmapuaa Tapkuaaad yrran [107; 157-186-6.].

CRX, RBP3 Ba HGSNAT renu 6unan 6oriuk [P unk énummk Mumuiapuaianok
€xu kedupok ssbHU 10 Enman 6onuiad 50 émraya Hamo€H Oynum MmymkuH [112; 5774-
80-6.]. by kabu €mparu ¢apKJIaHUIIHUHT KEHI MacIuTad Joupacujia Ky3aTHIIUIIN
KyWwId TEeHETHK MOAu(UKaIMs TabCcUpura OOFIMK JeTraH Xyjocara KeIHIIUMH3
MyMKUH.By kaOuW KIWHUK OCNTWIAPHUHT KYIUIWTH, VXIIANUIMKIapra STajlurd
KacaJUTMKKA TYFPU TAIIXUC KYWHIIAa KAHUHYWIAKIAp TyFAUpUO, TaBojaniia HOTYFpu
¢HpamyB Ba XaTo TakTukaimapra onu0 kemumu MyMkuH. Ly cababnum Oy xabu
MyaMMoJiap ¥3 eUMMUHM TOTIMaraH O0yiu0, KIIMHUK Oenruiapra oujl sroHa MEHEKMEHT

THU3UMH UIILIa0 YUKUWIIIHUTIa MYXTOXIUMIM4Ya KOJIMOKIA.

§ 1.6. [IurMeHT/IM PEeTUHUTHHU TAIIXUCIANIA TEHETUK MAPKEPJAPHUHT TYTraH
ypHH

Byrynru KyHna KIMHMK TalIXHCJAIIHU acOCUM TEeHETHK OMWUIap OwiaH

OupnamTupagurad TacHU(IAl TU3UMHHU HIUIA0 YUKUII OpPKAJIM KacCaJUIMKHU
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PUBOXJIAHUII TE3JIMTH Ba KyTUJIMIIM MYMKHH OYJiraH acopaTjiap Xakuja KUMMaTIId
MPOTHOCTUK MabIyMOTIAPHU OJUIIUMU3 MYMKHH.

PII Gunan orpuran OEMOpIAPHUHI KEHI T'€TEPOreHJIUTMHH, y OuslaH OOFIHMK
OYNraH Kyn COHJIM '€HETUK HYKCOHJIap MaBXyUIMTY OWJIaH acociall YpUHIAIUP.

1990 #tunpa Jpust ayrocoman peneccuB PlIHu 1o3ara xentupu® yukapwuiira
*aBoOrap Oynran wik anukjaanraH pogoncuH (RHO) renm xakuma xabap Oepran
Oynca, yma Bakrnan Oepu 80 maH OPTUK TeHJIapAard MyTalusiiap TOMWIIA Ba Oy
pyiixar xap Wuiau sHruiaHuO Oopmokaa. YmoOy reHjgapHUHr Xap Oupu émra,
KYPUIITHUHT OY3WIHIIUTA, TYP NapJAaHUHT KYPUHUIIUTA, KACATUTMKHUHT PUBOKIIAHUIII
TE3NUIUra kapobrap OYynuO, KacalsIMKKa YaJWHTaH ouja ab3oJiapu ypTacuaa Xam
kywn dapkiaanui yakupagau. [y ypunga [P denotunura Tabcup KUITUITH MYMKHUH
OYynraH HOMabJIyM TEHETUK €KUM aTpoP-MyXUT OMUIUIAPU MABXKYUIMTH, Oab3u
oMuJIIap ymly TeHra Xoc CyOTUIIapHUHT Xap OMpHaa Ky3aTUIIUIIN KAl STUITaH.

CrangapT odTaIMOJOTHUK TEKIIUPYB YCYJUIApH, ONTUK KOTEPEHT ToMorpadus,
ANEKTPOpPEeTHHOrpagusi Ba KYpyB MalJJOHMHU KaMmaiun® OopuluiapuHHu Kaia 3Tud
OopuIll, HacIUW IIa)kapa TY3WII, T€HETUK KOHCYJbTallis, aHAMHE3 WHUFUII OpKaJld
OEMOPHUHT TYJIUK KIMHUK KapTUHACH SIpaTHIIA N,

Uynku 35 Ta Typau rennap €ku jgokyciap [IPHUHT HOCUHApOMaN KYPUHUIIIMHA
ro3ara kentupa onaau. byrynrm kynpna JIHK-tectmam ycynum opkanmd KIMHHK
amammétaa acocan RPE65 (ayrocom-penieccus, RP20), RLBP1 (ayrocom-perieccus,
Bothnia RP), CRB1 (ayrocom-peneccuB, RP12), RDS (ayrocom-peneccus, RP7),
PRPF8 (ayrocom-pernieccuB, RP13), PRPF3 (ayrocom-penieccus, RP18), ABCA4
(ayrocom-peneccuB, RP19), RP1 (ayrocom-peuneccuB, RP1), RHO (ayrocom-
penieccuB, RP4), kabu 9HT KeHT TapKaJiraH T'eHJIapHH TaX U KWW HyJra KyWniaraH.
Konran rennap, macaman DHDDS yuyH Monekymnsip T€HETHK TecTiaml (akaTruHa
nabopaTop TAAKUKOTIAp ImapouTuaarnaa amanra omupananu [106; 125-130-6.].

[IP ayrocom-peneccuB, ayTOCOM-PELIECCUB TUIIA €KH X-XpOMOCOMa OPKAJIH
Hacnuinanaau. CYHITU KypuHUIIMAa y (hakat spKaKiapaa Ky3aTHIyBUYH PEIIECCUB EKU

HKKaJla KHHC BaKWlIapuaa Ky3aTWIYBUHM PCHOCCCHB IIaKIIAa Y4dpallnu 3’I)TI/IpO(1)
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stunaau. MkkuTa reH opKaiu OOIIKapuUiIyBYM JUT€H Ba MHUTOXOHApPHAI Typiapu
TYyFpucuaa xaM agadbuétnapaa 6aradeun Epurud yrunran [111; 685-6.].

Coussa R.G., Basali D. (2019 i.) Taakuxkotiapujga 23-KOJOHJArd Kam
yuypaiiauran wmyrtauus Tydaiiin XaMm ayrtocoman pereccuB Ttumnjga ytyBun [P
MaKJJIAaHUIIK  XakKuaa xabap Oepwiran OYnu0O, OyHAa TPOJWHHUHT aJlaHWHTA
alnaHuIyM, OUPOK Yoy MyTalys OuiaH OOFJIMK TYp mapa AUCTPOdUs SHI U IaKIi1a
Ky3aTWITaHJIUTH, KCUUIIUHUHT €HTUJUTUTH OWJIaH TaBCU(JIaHTaH.

AxamMusTra MOJHMK OKuXatu IyHaaku Pro23His  wmyrtamusicu  KeHr
TapKaJTaHJIUTUIa HOMYTAHOCHUO paBHUIIJA, JJIEKTpopeTUHOorpadusia IyHYATHK
aMIUTUTYJATApHUHT Ky cakjIaHuIM Ky3aTuwirad [38; 869-889-0.].

[IP reHOTUNTUHUHT MYJITUTETEPOTEHIINTH, IIYHUHTJEK, Mypakkald (heHOTUITUK
XYCYCUSTIIApU YHHUHT KJIacCU(PUKAIUSIAHUIINHA KUUUMHIAITUpaau. bemopriap
KaCAJIMKHU JIaBOJIAIJIa TEpaleBTHUK BapHaHTIAp Ba KAaCAUIMKHUHT MPCUMINTU
XaKua OWIIMITHU XOXJIalap 9KaH, YJIapHUHT OWJIa ab30Japyia 3pTa TYFPH TallIXUCOT
YTKa3UIll, TPOrHO3JIAIl MaKcaara MyBOQUKINP.

[IPma Typ mappgamarv CTpyKTYpaBUM Y3TapUILIAPHUHT MPOTPECCUSIIAHUIINHA
OeBocWTa  Ky3aTUIl ~ Y4yH BuU3yaln Ouomapkep cudaruma  Makysaaaru
(doTOperenTOPIAPHUHT TAllIKd Ba UYKK CErMEHTJIAPMHU OMPUKUII COXAacHra TYFpHU
KEJIyBYH 3JUTUIICOU] 30HAHUHT KSHTJIMTHHUA XUCcOoO0IaI MyxuM caHanaau [69; 27-0..].
Ymly 30Ha KEHMIMTMHUHT YpTada 7% ra KUCKApUII TE3TUTH YHUHT MaWJOHMHUHT
V¥praua 13% ra y3rapummra skBuBasieHT dskanyuuru Hariri A H. (2016 #.) nmmnapuna
TacauKiIaHrad [54; 628-635-6.].

OpTHOOPTa MOJHK JKUXATH YIIOY Y3rapuill Te3JIUTd KOMITIOTEp TEePUMETPUSCH
Ba JIEKTPOPETUHOTpaMIIap lary Y3rapuiiap OuiaH TYFpU KOPPEISIIIMOH OOFINKIINKKA
sra 3KkaHiauru aHukiaadran [29; 1143-1150-6.]. Iy ca6abmu cyarru 10 immumkna
ayTO(IIOOPECIICHITNS Ba KHUHETHK KOMITIOTEp TEepUMETpusi OwiaH Owp Karopaa
AIUTUTICOUIANT 30HA KEHIJIUTHHHM XUCOOJAll TeH Tepamusl Y9yH HIITHPOKYHIAPUHU
capanaml Makcaauna (oWJanaHUInga OJTUH CTaHJIapT AUArHOCTHKA YyCyJUlapu

cupacura kuputuimoraa [95; 10895-0.].

23



8 1.7. Mamuii TagkukKoT yayH ABCA4 reHnHN TaH120 OJTHHTAHJIATHHUHT

WIMHH acocJIapu

ABCA4 renu IllTtaprapar kacamiury, Taékya Ba KoJOouKanap JUCTPOQPUSCH,
émra OOFNMK KapWIMK MaKyJIOJUCTPO(DUSACUHUHT allpuM TypJiapd Ba MUTMEHTIIU
PETUHUT Kabu Oup KaTop TYp MapJaHUHT TUCTPOPUK KacaJUTMKIApU PUBOKIAHUIIUAA
acocuii pon YHHOBYM OHHI KEHI TapKajdraH TeHJIap cupacura KUpuO, yHAarud
MyTalMsIap KYpHIll YTKUPIUTUHU KalTMac Japakaja HyKoaummra oind Kejaaau Ba 'y
KENTUpUO YMKapaJuraH KacaJUTMKIAp SHI KEHI TapKalraH peTHHal JucTpodusiiap
cupacura kupazau [81; 38-52-0.].

ABCA4 renu Typau Xuil KacaJUTUK (PEHOTUIUTAPUHU KENTUPHUO YMKapaJuraH
KYy1u1ad MyTanusuiapHu ¥3 w4ura oaud, OyryHrn KyHra kenuO Oy MyTalusulapHUHT
3000 naH OpTUK F'€HETUK BapUAHTIIApY AHUKJIAHTaH.

VYnapaunr taxmunan 40% natoreHnuru HoaHukauruda xoimoxaa [30; 7280-
0.]. By xalOu reHeTHK Yy3rapyBuUaHJHMKKa 3ra OYaraH Ba TYpJIM KacaJUIMKJIAPHUHT
KIMHUK KypuHunuiapu OwnaH Oornuk ABCA4 renunm Oaradeun  ypra"uin
3apypJIMTUHU KypcaTaiu.

['eneTuk TecTnapagard SpUIIMIAETIaH SHI CYHITH KOTYKJIap Ba Typ mnapja
KACAJUTMKJIAPU YUYH IeH TepanusicuHUHT puBoxaHuiin ABCA4 renunu ypranuiira
OMJl TAAKUKOTIApHU OYyryHTH KyHJa J073ap0 MaB3ynap cupacura Kupurtaiu. ['eH Ba
xyxkaiipa Tepanusicu ABCA4 wMyranusuiapy  HaTWKacuaa Kenud — YHMKKaH
KaCaJUIMKJIAPHU J1aBOJIAlIAa STHTU UMKOHHUSITIIAp OYAaE€TTaHIUTHU YOy T€HHU TYJIUKPOK
YpraHuin Kepak dKaHIMradu kypcatanu [104; 495-506-6.].

DOHneMuK 30Hamaru Maxamiuil axonura ouag ABCA4 reHuHM VpraHuin
MyTalMsJIADHUHT y4ypall YacTOTaCMHU Ba TapKaJUIIMHU, MIYHUHTAEK YJIAPHUHT
KACAJUIMKHUHT  KJIMHUK KYPUHHUIIJIAPUTa TAbCUPUHU SXIIUPOK TYUIYHUIITA,
IIYHUHTAEK camapaly TalIXUCIall Ba JIaBOJAIl CTPATeTUSIAPUHN WILTA0 YHKHUIITa
umMKoH Oepaau [103; 75-89-6.].

V36ekncTonna, 60omKka MaMIaKaTiapaa OyaraHu Kabu, TYp MapIaHHHT HACIHI
KacaJUluKJiIapu OWJIaH OFpUraH OEMOpJIAPHUHI COHHU CE3WIApiu Japaxaaa ouuo

60pMOKI[a, aMMO 6y KaCaJUIMKIIApHUHIT TI'CHCTHUK TaXJIWJIKM XdJIdrada AXIOHu
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PUBOXKJIAHMAarawiauru 0y Oopaja KUJIMHUILM JIO3UM OVYIIraH WIUIAPHU KYIUTUTHUHU
aHrJaTaau.

ABCA4 renuna 50 Ta 3x30HIap MaBxkyJ 0YIU0, MOJIEKYISP-TEHETUK TaIKUKOT
onmu0 Oopumiga yJIapHUHT OKCWUIAp (PYHKUMSICUHU OY3WIMIIWra OJUO KEITyBUH
MyTalys TYTYBUU 30HATAPUHU YpraHuil MyXuMaup. MyTtanusra ydpani yacToTacura
kypa 12-13, 17, 21-22, 28-29, 41-43 — »Kk30HIap IOKOPU KYpCATKUWIApra Srajiuri,
yJlaparu y3rapuiiap acocaH TYp MapJaHUHT HACIUM KacaJUTMKIapHuaa yupamu Oup
KaTop WIMHH TaJAKUKOTIapaa y3 Tacauruau tonrad [65; 801-808-6.].

Zernant J. (2014) Tomonuaan onub Gopwiiran TagkukoTaa 12 Ba 13-sk3oHmap
KPUTUK OK30HJAp Karopura Kuputwiub, yHaaru wmytamusap Iratrapar
KaCaJUTMTUHH PUBOXJIaHUIIUTa 0iub kenran [118; 6715-6723-0.].

Tabkumnam  xousku ymOy wmytauusuiap ATO — OornoBuM Kaccetiu
tpancroptép okcuuiapau (ATP-binding cassette transporters, ABC) y3rapumiura
onmub kenub, Hatwxkaga QoropeuenTopiapaa (OTOTPAaHCAYKIUS skapaéHUIa
@XpaJyBUM TOKCHUK PETHHOWJ MaxCyJloOTIapHU xamaa (GochOoIUNUIapHd TYP
napaaga  KyMyJsUUsUIaHUIIUTa cabab OynmuO, Taékya Ba  KOJIOOUYKAJIApHH
nerenepanuscura oau6 kenaau [105; 3530-6.]

YOy TypJaru OKCHIIHA CHHTe3WHH Oy3uiuinura 17-sk3ouaaru [104; 495-506-
0.], 21-22-sk3ounapmaru [37; 427-443-6.], 28-29-sk3onmapmaru [65; 801-808-6.]
myHuHTIeK 41-43-3x30Hmapaaru [46; 454-459-6.] myranusiap XaMm oJIMO KeJTUITHHA
XaM TacAWKJIAaHTaH, IIYHUHTIEK ayTOCOMa-pEeIeCCUB THUIIArd TaéKya-KoJbouka
nucTpoduscuan puBOXIaHTaHIUTUHU Bax N.M. (2015) ¥3 nmnapuna Eputud yTran
[26; 338-344-6.].

KOxopuna cana® yTuiaran 3K30HJIap/ard MyTalusuiap KynruHa agabuérmapnaa
MATOTEeH Jiest Kaiia aTruran 0yimuo, ynapauar 6apuacu ABCA4 reannaru QyHKITMOHAI
JOMeHJapra tabcup Kypcatuimu opkain, AT® — OOFIOBUM KACCETIM TPAHCIOPTED
OKCWJUTAPHU CTAOWIUTUTH Ba (YHKIUSCUHH TAbMHUHIIOBYM KUCMJIAPUHU CHHTE3WHH
KO/UTaHMIIMHKA Oy3uiuinura oaud kemagu [105; 3530-6.]. Iy cababmu ABCA4
FEHUHU TYp MNapJaHUHT HACIUM KaCaJUIMKIAPUHU YPraHUIl Y4YyH 3HT MakOyin

KaHauaat cudatuaa axxpaTuO OJUIIMMHU3 MyMKUH OYyIaau.
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AnabuérnapHu mapxjam acHOCHAA MyTauusulap KIMHUK axaMHUSATIa MOJIMK
Oynran coxajapHU TaJKUK ATHUILJA, W3JAaHUII (POKYCHMHM ailHaH LIy KuCMJlapra
KAapaTUIl OpKaJId OJMHTaH HaTHKaJapHU KeMMHYAIMK 3pTa TallXHCIall, POHO3Jall,

TYFpU JaBOJIAII Yopa TaJ0upJIapuHu OeNruiaad oJUIUIMK YUYH 3apyp CaHaJIaJIu.

I BOb XYJIOCACH

TYp nmapaaHuUHT HACIMM KacaJUTMKIApu YHIA0 Typid XWi1 KacayUIMKJIapHU Y3
nunura onraH OYynmuO, ymOy kacamukiaap 190 maH OpTHK reHiapjard MyTamusiap
cababmu ro3ara kemanu. [ITMrMEHTIM PETHMHUT MATOJOTHK XOJATIAPHUHT TaXMHHAH
SPMUHU TAIIKWI Kuiaan. [ eHETHK Ba MyTaIlMOH FeTEPOTCHIIMK/IaH TallTKapy, OUp XHJT
TeHJard MyTanusiap Tydaiin Typinw KacaTukiap Taiao Oyimap dKaH, TypJH
KaCAJTMKJIADHUHT OeJiruiaapu Oup-oupura Moc KEeJIHIIM Ba XaTTo OWp XWUJI reHia oup
XWJI MyTamusara sra Oynran Oemopiapja KaCaUIMKIMKHUHT KIWHHWK KYpPWHHIINIA
ceswiapiau (apk MapxKyj OYIUININA YHUHT y3Ura Xoc CHelnu(PUKIUruHu Oenrwmiad
6epaau [101; 1-16-6.].

[IP HMHr Typiau KHYMUK CYOTHUIUIAQDUHUHT KIMHUK KEUWIIH TYFPUCUAATH
MaBJIyMOTIIAp KYTUIad WIMHM TaaKUKOTIapAa €puTHiraH Oyiaubd, yJTapHUHT acoCUi
KaMUMJIUTH 5Kali0 3TUITaH OeMopiap COHMHUHT KaMJIUTH SKAHJIUTUHU alloXH1a Kan
atu6 Yrum jgo3uM. [y ca6a6au [IP HUHT Typiiu TeHeTHK cyOTUIUIapy OuiiaH OOFIUK
KJIMHUK XYCYCHSTJIAPHUHT TYJIWK KIMHUK MaH3apacUHU TaBcuiamira KapaTuiraH
WIMHI TaJIKUKOT WIUIAPUHUHT €Tapiid dMaciurd, Oy iyHanmuiga oiaud OopuIuiim
J103UM OVJITaH TAAKUKOT UILIAPUHUHT HYHATUIIMHN Oenruiad oepam.

Nnmuit Tagkukotnap WyHanmumuHu Oenrunad OepyBun siHa Oup ypraHwiIMaran
xuxarnapaan Oupu Oy, [IP rennmapu TOMOHMIAH KOJJIaHAJAWTaH OKCHJIJIAPHUHT
(GYHKITMOHAIT POTMHY TYP Map/ia CTPYKTypacH Ba (YHKIIUACUTA TAhCUPUHHU aHUKJIAIT
O0ymub, xaHy3 ouukuruda KoiaMmMokna. KypmO uwmkminran Oapua amabuérmapna
KacaJutmkra ouj Mopdosioruk Ba (GYHKIIMOHAT TapaMmerpiap Oyiinda YHUHT
PUBOXKJIAHUIIM, Ky3aTUIIUIAp HATWKAlapyd Ba TaxXJWIM, aHWKJIAHTaH cabadun
TCHJIAPHU COJMUIITHPHUIN OpKainu [[PHUHT KIMHUK GeHoTUIIapu opacuaaru dapkiap

TVrpucuaa cy3 toputuiagu. bupok I[IP HUHr reHeTwk acociiapu OyiiMua MyXuUM
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MabIyMOTJIapra KapamaclaH, YHMHI TE€HOTUINUK Ba (EHOTHUIHUK KypcaTKU4iapu
opacuJard aHWK KoppeiasuuoH Oornap Tabuatu arpoduvya ypranwimarad. Ly
Vpunna [IP Gunan orpuran OeMOpJIapHUHT Y¥30€K KOTOPTACHHM YpraHUIl acHOCHA
[IPHMHr KIMHMK Ba TEHETUK JAapaxkajga Oatadcui TaxJWil KWIMHMILK, KIMHUK
XyCcycusiTIapu TaBCU(IAHUIIM XaMJla CEKBEHHUpJAIra acOCJIaHraH TEKIIUPYB
xKapa€Hiapu €paaMuia aHUKIAHUIIM MyMKUH OYJIraH reHOTUI-(PEHOTHUI YpTacuaaru
Y3BUMJIMKHUA YPraHHUII JIO3ZUM.

ByryHru xyHra kenu0 NUTMEHTIIM PETUHUTIA OUJ MapaJurMaHUHT OIIMILIN Ba
WIMHM TaJKUKOT YCYJIJITAPUHUHT PUBOKIIAHUIIN cabalIu ce3unapiau y3rapumuiap pyiu
oepmokna. Illy xymnagan ¢doropenentopiap aucTpoduscura oaud KeliaJuran
KYTU1a0 MyTalusiap Xakuaa TYJIMK MabIyMoOTra ora OyMaraHumMus3 cababiiu, SHT KeHT
TapKaJiral TYp MapJAaHUHT HACIMM KacaJUTMKJIapura ojud KeJlyBYM MyTalusiapJaH
KaThbUW Ha3zap, yJIapHU TE3KOp TalIXMCJIAll YYyH SHTH yCyJulap xamjaa OemMopiapHu
JaBojialll MyMKHH OYyiraH MyKOOWJ TeH TepalusCHHU HIUIa0 YMKMII 3apypaTd
maBxyJ. llly cababnu MeTabouK, sSULTHFIaHUII Ba MOJAalap ajJMalliHyB Wyaapura
TabCUP KYpcaTyBUU HEUPOIIPOTEKTOP MOAIanap KU OKCUIUIAPHU CEKpEeLUsUIaHUIINra
oJu0 KeIyBuH, KYpyB HymiapuHu nepudepuk KUCMUAA cakiaHUO KOJTraH YTKa3yBUn
Hymiapuau  QaolalITUPYBUM — TEPANEBTUK  YCYJUIAPHU — UIIIA0  YHMKWIUIIU

n0J13apoIMruya KoJaMoK/Ia.
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Il BOB. TAIKMKOT MATEPUAJIM BA METOJIAPU

§ 2.1. beMopJIapHUHT KIMHUK TaBcU(pHU

CypxoHnapé BIIOATH THOOU-MexHaT SKkcriepT komuccusicuauHr (TMOK) 2024

- Jiun Mall Ol XOJIaTH CTAaTUCTUKACHra Kypa Ky3 Oyinya TyFMa HOTUPOHJIUTH OOp

maxcnap 7760 nadapuu tamkui 3trad (2.1-xansan).

2.1-s;kaaBaua

Ky3 0yitnua pyiixataa Typaaurad TyFMa HOTMPOHJIUTH 00p maxcJiap

Tyman Ba Vv M bonanuknan I-r -t
maxapJap chn HOT'MPOH yPyX YPYX | sKamu
KecuMHuaa aéj1 | pKak | aéa | IpKak | aéi | IpKaK
1 | Tepmu3 maxap 422 3 2 3 1 4 7 20
2 | AHrop tymanu 380 0 1 2 0 2 3 8
3 | banauxon 173 | 1 1 |1 1 |1 5
TyMaHu
4 |  boiicyn 577 | 1 1 1] 2 |5 5 15
TyMaHH
5 | /leHOB TyMaHH 795 2 6 1 4 4 4 21
6 | KapKyprom | o1q | 5 5 | 3| 8 | 6] 6 30
TyMaHH
7 | Kusupuk 337 | 3 1 |1 4 |8| 7 24
TYMaHU
g | Kymxypron 641 3 3 1 3 9 6 25
TYMaHU
g | My3spobox 379 | 2 2 1] 1 |2 8
TYMaHU
10| ©Ormuncoi 51 |1 o | 2| 2 |2 4 11
TYMaHU
17| Capuockt 805 | 2 3 |ol| 3 |18|] 15 | 4
TYMaHU
12|  Tepmms 279 | 1 o | 4| 1 |5 3 14
TYMaHU
13 | VY3yH Tymanu 535 0 3 2 3 7 5 20
14| Wepodon 672 | 0 5| 4 | 7] 2 18
TYMaHU
15|  Ulypun 605 | 3 1 3] o |a] 2 13
TYMaHU
Kamu conn 7760 24 29 30 37 84 69 273

napaxacu
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ky3aTwiran(2022-2024-iun). PecnyOnukaMuU3HUHT OOIIKa BUJIOSTIIapUliaH (hapKiu
paBunia CypxoHaapé BUJIOSITH axOJHMCH Opacuia KapuHAOLI-YpyFJap ypTacuiaru
HUKOXJIap Kyl OVJIraHiaury, yiap opacuaa upcuil oraamonaroiorusira sra Oyiraxn
acocuil TYpyXHHM MUTMEHTIN PETUHUT OWJIaH OFpUTaH OemMopiiap TaIIKWI STraHIUTH
cababiu OemMopJapHUHT ymIOy TypyxXujaa TaAKUKOTiIap YTKazuiagu. I[lurmMeHTIH
pEeTUHUT OWJIaH KacaJUlaHTAHJIAPHUHT SHr Kynm coHu JKapkypkoH Ba My3pobon
TyMaHJIapu axoJuCu ypracujaa Kaujg oSTuiagu, Oy sca ywmOy Xyayajdapaaru
UMOPUJIMHTHUHT 3HT I0KOPH Japa)kacu OuiaH OOFIMKIIUTY aHUKIaHIH.

PecniyOnuka kY3 MUKpOXKAppPOXJIUTA UIMUM amanuil TuOOuit mapkasu Tepmus
bununanuaa 2022-2024 - fivnnap naBomMua TYp napaa Hacaui KacaJuTUKIIapy TallIXUCH
OWIaH Mypo’KaaT KWJIraH Ba CTallmoHap xosataa naBojanaérran, TMOK pyiixatunaru
273 nadap 6emop (546 Ta ky3) ¥pracuaa capanamn unuiapu oaud 6opwinbd, cTaHaapT
Ba Maxcyc O(TaJIMOJIOTHK TEKIIUPYBIAp, TCHEAJOTMK aHaMHE3 OpKajlu WIMHMA
TaJAKUKOTra ynapaan 0apya KIMHHUK MapaMeTpliapura Kypa Jaespiiv HUICHTUK OYiran
120 nadapu (240 ta xy3) xan6 stunau. [llynapnan 20 nHadapuaa (40 Ta ky3) TYp napaa
aouotpodmsicu 2022-2024 i#iwniap naBoMHIa WIK MapTa aHUKJIAHHO, TaIlXxucC
KY VWU,

Nnmuii TankuKoTra ajind ST Kputepusicu cudarumga amOymatop THOOUM
KapTracura Ky KacauIMK Tapuxura « T¥p mapmanuar tyrMa anomanusiapu» (Q14.1);
«K¥y3 opka cerMeHTHHHHT Oommika TyrmMa aHoMmanusuiapm» (Q14.8); «Ky3 opka
CETMCHTUHHUHI aHUWKJIaHMaraH Tyrma anomanmsuiapu» (Q14.9); «Hacmumit peruHai
muctpodusnapy (H35.5) kabu ramxucnap kyimiran 6emopnap acoc 6yiau. 10-connu
KaCAJUTMKJIAPHUHT XaJIKapo TacHU(Ura Kypa TYp MapAaHUHT HACIHA KacaJUTHUKIapu
ymymnamtupwirad xonga H35.5 cundura kuputunrannuru cababnm, GemMopiaapHH

KacaJUTMK Typura Kypa aJoxXuja aXpaTtud duKaukK (2.2-xamaBan).

2.2-KaaBaJ
Typ mapaanvHr Hacaui a0MOTPOPUK KaCAIMKJIAPHU TYpUra Kypa 0emMopJiapHu

TAKCUMJIAHNIIIN
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Taéxua Ba

TymaH Ba IInrmentnu | ratrapar | Yiep
KoJ0avanap
maxapJap KaMu | pETMHMT | KacaJulUr'd | CUHAPOMU
JucTpodusicH
KecumMuaa " " - -
Aén | opk. | a€m | opk. | aém | 9pk. | aém | IpK.
1 | Tepmus maxap 20 3 4 - 2 1 2 3 2
2 | A"rop TymMaHu 8 2 1 2 1 0 1 0 1
3 | bannuxon 5 | 1|1 |1]0lo0o 0] 1 1
TYMaHU
4 |  boiicyn 15 31333 |01 1 1
TYMaHU
5 | JleHoB TyMaHu 21 2 5 3 2 0 1 2 6
g | Kapkyprom | 4 | o | ;| g |5 | 1 | 2 | 2 5
TYMaHHU
7 Kusnprx 24 4 5 4 | 4 | 1| 2 3 1
TYMaHH1
g | Kymxypron 25 5 6 5 3 0| 0 3 3
TYMaHH!
g | Myspobor | e | 5 |1 | 1| 00|00 2 2
TYMaHHU
10| Ommamcod |44 | gl g ) [ o [ 1| 1 0
TYMaHH1
17| Capnocué 21 3 /10| 5| 6 | 0] 2 2 3
TyYMaHH1
12|  Tepmms 14 | 6 | 3| 21101 1 0
TYMaHU
13| VY3yH Tymanu 20 4 3 4 4 1 1 0 3
14| Hepobon 18 |5 | 4|5 3l1l0]l o 0
TYMaHU
15|  1ypun 13 14 1] 2] 1lo0l1]| 3 1
TYMaHU
62 | 58 | 44 | 36 | 5 | 15 | 24 | 29
Kamu conu () 273 120 80 o
(43.9%) | (29.4%) 20 (7,3%) | 53 (19,4)

[IurMeHT peTUHUTIN OeMopIiap TYPYXy KYMUUIMKHY TAalIKWII 3TTaHIIUT Y, XaM/1a

CypxoHapé€ BWIOATHAA KapUHIONUIAP YpTacHUIa HUKOXJAPHU KYN KaWJl STUIUIIN

(inbreading) cababnm axonm opacuja ydpaml 9acToTacu IOKOPWINTH Y4yH 3- 60012

dakar 120 nadap 6emop TaAKUKOT HATHKAJIAPU TAKIUM DTHIIA]H.

Nnmuit  TtagkukoTra kanb® sTwiMmaciaurura cabad OYiayBYHM HO30JIOTHK

Oupnukiap Katopura Oemopriapaa MaBxkya OYiaran Typiu OOCKHYJard KaTapakTa

(H25-28), rmaykoma (H40-42), xypyB HepBu kacamiukiapu (H46-48), ytkup Ba

CYPYHKAJIH sSAJUJIMFJIaHHAIOTa 3ra K?3HPIHF 6om1<a KaCaJULIMKJIapXW KUPUTHUIIIH.
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[y cababnu KypyB (QyHKOUsIapura TabCcUp KYpcaTyBUd IOKOpHUAAru
KacaJUIMKJIapra sra OynraH €Ku aHamMHe3uJa KadoHAMp yHIOy KacaJulMkiap Kaia
ATWITaH 0eMopJiap TaAKUKOTra *anl 3TUIMa i Ba KEHMHYAIMK aHUKJIAHTaH TaKIupaa
TaAKAKOTIAH YEeTJAIITUPUIUIIN, HATHXKaJlapd HMHOOATra OJMHMACIUTH Oenruinad
KYWWIIIN.

JucTtpoduk xapakTepJa KeuyBYd TYp MapJlaHUHT HACIUI KacaJJTMKIapUra Xoc
KJIMHUK KapTHHaHM OOLIKAa KYNrMHAa peTHHANI KacajuIMKJIap TaKpOpJaHWUILIU
MYMKUHJIUTUHU MHOOATra OJIraH Xo0Jj7a, OeMOopiapHH TaJKUKOTra >Kajl0 ITHILJIAH
OJIIUH TaKKocliaMa TalllXMCOT CTallMOHAp KEUKH KYpiuK, Taékya Ba Kojbouaiap
muctpoduscu, Jloypenc-MyHn-bunn Ba bapaer-buan cunapomnapu 6unan yTkazuiaau.

bemopnapuunr ypraua €mm 42,3+8,5 €mHM Tamkwi 31ad. JKuHcura Kypa
KacaJuTMKIap/a aéiiap Ba dpKakiap HucOatu Typaunyda 6ynau. [TurmMeHTIm peTuHUTAA
62 nadapu aén (51,6%) Ba 58 naapunu sprakiap (48,4%) Tamkwi STIU.

Typ mapna Ba KypyB HEpPBUHUHI HACIMN Ba TyFMa KacaJUIMKIapu Oyiinua
UPCHUST TYPH, KACAITMKHUHT OFUPJIMTH Ba PUBOMIIAHUII TE3TUTHHU KaMpab oyiaiuraHn
knaccudukarusra kypa (Illammmuosa A.M. taxpupu octunaa. M.: Menununa, 1990. -
b.47), nurmeHTnIn peTHHUTHUHT 3 Ta OOocKuuM Oyiinua Oemopiap Trypyxjapra
Oynuuan. byHaa KacaJNIMKHUHT OFUPIMK Japa)kacura, KIWHUK Ba (DYHKIIMOHAT
KYPUHHIILIAPUTA, ITYHUHTAEK YTKa3WJITaH TalIXUCIaIl ycyslapura Kypa 6emMopiap,
Oup XWJI TY3WJIUIITa 3Ta OYJIraH y4 rypyxra OYJIHHUIIIH.

1-6ocknura (jmaTeHT) s3ra OeMopiap KacalUIMK aHUKJIaHMaraHjiuTrH, Ked
MypoaaT JTUIUIAPU, KACAIUTMKHUHT K€Y TAIlIXUC KYHWIuImu cababiu TaJKuKOoTra
KUPUTHIIMA]IH;

Acocuil TYpyXHM TUTMEHTJIM PETUHUT Kacayuiuru aHukiaanradn 120 nadap
6emop, IrynapaaH:

1-acocwii rypyxyara 2-600cKud (WIK KIMHHUK OenTuiap) - Kypuur YyTkupauru 0,4-
0,5, kypumn maitnonn mapkazaan 20-40 gapaxarada topaiiran, OPI' ammiutynacu
KECKHH Tacaiiran, remepanonusicu 6op 30 madap 6emop (60 Ta ky3);

2-acocuii Typyxdara 3-6ockuu (Manudecrarus) — xkypum yTrupmura 0,1-0,3,
Kypui maigonu 10-20 napaxara sHana topairad, DPI' kypcaTkuunapu nact, panriu

Kypuil Oy3uiras, KypyB HepBu aTpodusicu maBxkya 52 Hadap 6emop (104 Ta x¥y3);
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3-acocuil rypyxuara 4-0ockud (KypyB (QYHKIUSUIAPUHHA KECKUH Macailuiim) —
kypumi yrkupauru 0O,1man mact, kypumr wmangonu 10 mapaxagan kam, OPI
aHUKJIAHMaW1, PaHTJIM KYypull Oy3uirad, KypyB HEpBHU aTpO(HICH, XOPUOKATUILIAP
Katiam atpodusicu MaBxyn 38 Hadap Oemopnap (76 ta k¥3) acocuit rypyxJiap
cudaruga axxpaTud OJTUHAM.

TexmupyB HaTHXaJIapuHU Y3apo TAKKOCHAIl MakKcaJuaa Ha3opaTr Trypyxu
cudaruaa acocuit rypyxiaaru 0emopriap OuiiaH >KMHCH Ba €1d aHaioruk oynran 20

Hadap (40 Ta ky3) amanuil corioMmyap TaAKUKOTTa kKajad dTHUIIIH.
§ 2.2. TekmmpyB ycyJiapu
§ 2.2.1. YmyMmuii opTanbMOM0TMK TEKIIMPYB yCyJJIapu TaBcugu

bapua Oemoprnapra KyWujga KeNTHPWITaH CTaHAAPT YMYMO(DTaTIbMOJIOTHK
TEKIIUPYBIap YTKa3wiau. Kypull yTKUPIMIMHA aHUKIA OJAaTUH XamJa MakKCUMall
KOppeKIMsl OWjaH SHT IOKOpU KYpHUIl YTKUPJIUTMHU aHUKJAIl OwiaH Oupraiukiaa
yrkazunu6, Por ammaparupma maxcyc Eputwirad ['onoBuH-CuUBLEB >KaJBajuaaH
doinananmnan. Pedpakuus aHomanusuiapuHu  aHWKiIam  yayH Visuref 100
aBTokepaTopedpakrometp (Carl Zeiss, ['epmanus) yckyHacuaan QoiiaaaHUIIH.

Maxcyc KOpPOHFY XOHaJa OMOMHUKPOCKOMHSI TEKITUPYBH THUPKUIUIM JaMmIia
(Bolan BL-88D, XXP) épaamuaa YyTKa3uaInO, KY3HHHT OJIUHIH ONTHK MyXHTIapuaa
MaBXyJ[ Yy3rapuiuiap aHUKJIaHAW. TuHIan (EHOMEHH OpKaIM acoCHM IBTHOOD
raBxapJa Ky3aTWIUIIM MYMKUH OViraH xupajaliuiuiapra KapaTuiad. TaakukoTra
Kan0 HTWIMIIWTA Kaplid KypcaTMajapu MaBxkyJ Oemopiap TeKIIUpYyBIapJaaH
YeTNAMTUPWINIINAA YIIOY yCyIaaH KeHT (oi1aTaHuIIH.

Kypuinu KIMHUK 371€KTPOPU3UOTIOTHICH XAJIKAPO KaMUATH CTaHAapTiapura
acocnanu0, 6apya 6emMopiapra KOpaunFuHU KeHTalTUPTaH paBuiaa ohTaaMOCKOMus
VTKa3Wwiau, 1y >XKymilaJaH Typ NapAajard Yy3rapulllapHU 3pTa aHUKJAIl YYyH
odrammockormHuHT (Heini mini 3000, I'epManust) ST CIEKTPIIN aliepTypacy OpKaln
KYpUK YTKa3unuo, Typ napna nepudepusicu ypranuiaau. bab3u ypunnapaa 72 anrpiu

dbynnyc nunzanapnaan (Volk, AKI) doiinananungy.
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bynna xap 6up OeMOpHHMHI Ky3 TyOW aeTajiapura, yJaapHUHT HQoIaJaHUII
Japakacura, paHrura, yerapacura, KOH — TOMHUpiap HucOatura, TopailraH €ku
KEeHrairaHiurura, ToMmup 0yinad typ napaaaaru atpopuk xapaéH upoaanaHuIInra,
KYpYB HEpBHM [HMCKM Ba MaKyja XOJaTura, peThHajd Ba Bazal pedaeKkCIapHUHT
MaBXyMJIMTH, «CYAK TaHayalapuW» KYPUHUIIMAArd M[HUITMEHTIap TYIJIaHMacu
MaBXyJJTUTH 6atadcuit Ypranuiu.

K¥y3 nuku Oocumu maxcyc aHecTeTHKIapHH KyJuiamarad xosga iCare IC100
aBTOMAaTUK TOHOMETPU OpKaJW HINOHYIM HATWXKa OJMII Y4YyH Xap Oup ky3 6
MaporabafaH yia4aHuO, HATWKaJapHUHT Yypradya WUFUHIUCH XMCOOra OJIMHIU.

['maykomara mryoxainaHwiran xojaTiapiapaa OemMopiap TaAKUKOTAaH YHKAPUIIIH.
§ 2.2.1.1. KypyB MaliIOHUHH AHUKJIAII YCYJH TaBCHUPU

APS-6000BER aBTomaTuk kommtorep nepumerpu épaamuaa (XXP) 6emopiap
KYpYyB MaWJIOHUJard y3rapunuiap ypraHwiuO, ymapra 6axo Oepwnan. Tekmmpys
BaKTHJla KHHETHK TypJaru Epyruk épaamuaa Epyrauk uHTeHcuBiauru 0 nenubenian
([16) 26 /16 raua aBTOoMaTuK Tap3ga 2 JI0 man omupub Oopwiamu. Typ mapaa
CE3YBUAHJINTUHUHT HHT KHYHK TabCUPOT OYycaracMHM aHHWKIam Makcaguaa 30
IPaJyCHHU TAIIKWJI 3TTaH MapKa3uil KYpyB MalgoHUAA 72 HyKTajaa Xap Oup Ky3 y4yH
anoxuaa tect yrkazwiau. Ly ypuHma kypuin MalIOHUHUHT TYypJIM HYKTQJIAPUHUHT
ypTaua Ce3rupiauruHU akC 3TTHUPYBUM ypTaua ce3yBUAHIUK Kypcatknuu MS (Mean
Sensitivity) OunaH KypyB MalIOHUHUHT YMYMUN (DYHKIIMOHATUTUTUHA OaxoJaml yuyH
doiinananmiaran Oyica, KYpUII COXacHJard CE3TUPIMK KHUMaTIapd HOopMal
KUMaTiIapaad KaHdanuk oFuimuan kypcaraaurad MD (Mean Deviation) sieHu ¥pTaua
OFHII YJIYOBH OPKAJIM KYpyB MaWJOHMJArd €MOHJIAUIyBJIapHU 3pTa aHUKJAII YYyH
kymnanwiau. Uy ypunna canbuii MD kuiimaTiiapura ajgoxuja axaMusT Oepuiiiau.

IyHuHTAEK KYpUIIl MaWJIOHUHUHT TYPJIM HYKTAJIApU ypTacuAa CE3yBUYAHIIUK
Y3rapumu napaxacuau akc 3rtupyBun LV (Loss Variance) kypcaTtkuun, 0eMOpPHHHT
WHJMBHAYaAll XyCyCHsTIapu Ba OOIlIKa OMWIUIAp Y4YyH Ty3aTUIJIApHU XucoOra
onanurad CLV (Corrected Loss Variance) kypcaTkuuu, KUCKa BaKT U4KIa TAKPOPUI
yndoBnapra HucOaTaH KYpHIl MalJIOHU CE3THPJIUTHHUHT Y3TapyBUAHJIWUTUHU aKC

srtupyBuM SF (Short-term Fluctuation) yinuoBu, 6axkapuiiraH TECTHUHT UILIOHYWIMIIUTH
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Ba aHukiuruHu akc 3TTupyBur RF (Reliability Factor) kypcarkuunnapu opkanu KypyB
MaiJIOHUJIary y3rapuiiapra TYJIakoHIn 0ObeKTUB 0axo Oepuiiau.

beMOpHUHT KypHIll MaliIOHUIATH TYPAU HYKTaJTapHUHT CE3TMPIUTUHUA COFJIIOM
Ky3JapAaru HopMall KuiMatiap OwnaH Takkocinaiguran maxcyc «Bebie Curve»
rpa@uUKMHN UIUIATraH XOoJJa aHUKJIAHTaH MaTOJIOTMK XOJAaTHH BHU3yasl Oaxosail
UMKoHuATHra sra Oynauk. Hatwkanap wuHTepnperauuscuna X YKUAa SbHU Yall
TOMOHJIaMa FOKOPH/Ia KOMIAIITraH 3TPU YM3UK KYPYB MaliJIOHUard WXKOOUH, HOpMa
KypcarkuwiapHu udozanarad Oup BakTAa, MACTKU Y YKHUra sSKUH »KOMJIAIITraH 3rpu
YU3UK KYpPCAaTKWYM TYp MapAajard Ce3yBUAHJIMKHUHI KaMaiuO OopaéTraHnurujat
nanosnat 6epau.

Onuuran HaTWXanapjia cKoToMa TecT (scotoma test), €xroH mxoowmii (false
positive), énron Heratus (false negative), TYp mapaaHuHr EpyFIMKKAa CE3yBUAHJIUTU
(sensitivity), kypyB mMaiigonunaru Hykconsap (defection), kypyB maitnoHuHuHr 4 ta
KBaJpaHTHIaru HyKcoHnap (quadrant defection) xomaTu TaxJiui STUIAN.

Kacannukau puBoXIaHUII OOCKUYWIAPUHU MIAKJUTAHUIIN YU4yH KETraH Wusuiap
aHaAMHE3 OpKaJIM TaxXJWi JSTWIIA Ba KacaJUIMKHU Oup OOCKMYZaH HMKKUHYU Oup
OocKkuura VTUIIM HWLIap KecUMHUAa XUCOOJIaHWUO, KYpyB MaWJIOHWHU WHJITUK
UYKOTWJIAIIIM MaxCyCc MaTeMaTHK «nmmk y3rapuil TE3JUTHHA  XHUCOOJIaI

dbopmynacu épaamuia Xxuco61ad TOMUIIN:

Nunnuvk y3rapuin gapaxacu

OsnpavHrM 60CcKMYAaru Kypcatkud — Kopuil 60cKu4iaru KypcaTKud

Bockuusiap opacuparu Muiap COHU
§ 2.2.1.2.0nTHK KOrepeHT TOMorpadus ycyiau TaBcudu

Typ mapaa cTpyKTypacUHU YpraHUIl MAaKCaJuaa ONTUK KOTEPEHT ToMorpadus
(OKT) épmamuma (Huvitz HOCT-1F, XanyOuii Kopes) crekTpan 30Hamap TYJIHK
CKaHepaHuO, acocHii YbTHOOP MaKyja COXaCHIaru SJUTHIICOU AT 30HAHWHT CaKJIaHUO
KOJIMHTAHJIUK Jlapa)kacu, IIYHUHTIEK KYPyB HEPBU AUCKHU COXACH Ba TYp MapJaHUHT
yeT nepudepuscuiari y3rapuiliapHd aHUKIamra Kapatuwian. OauHran HaTuxkazap

OKT 6azacumaru Xxajakapo mpoTOKOJUIapra acociaanu0 0axomaHIu.
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Makyna coxacuHu Yypranumiga acocuid coxa ydyyH Macular 3D Ba keHr
kampoBiu Macular cross pexxumiiapu ckaHep HyHAIMIIMHU TOPU30HTAN XOJIATHa
HyHantupu6 wuuutatunau. byHaa ckanepnam gapaxkacu (scan range) 12 MM HH,
KOpOHFY 30Haiap (scan overlap) 10 Hu, ckanepnam opanuru (space between) 0,25 mm
Hu Tamkwi 3tu0, OKT cezyBuannuru rokopu (ultra fine) pexumaa unuiatuinuo, TYp
napja HepB ToJjlaJjapy KaBaTH KAJMHIWTHHHUHT Yprada cymmacu (average thickness,
nm), ¢osea kanuuiauru (fovea thickness, nm), mapkasuii coxa kKamuHiuru (center
thickness, nm), rokopu (superior thickness, nm) Ba MacTKu CEKTOpJAp KAJTHMHIUTH
(inferior thickness, nm) ypranunau.

K¥ypys wepsu auckuga RNFL sym. % (Symmetry of Retinal Nerve Fiber Layer)
KypcaTknuu €pramuaa OEMOPHHHT UKKH KY3Japu Opacujaru peTHHaJ HEPB TOJIACH
KaTJaMUHUHT CUMMETPUKIUTH SBHU YVXmanumraau 6axosamr yuyH, RNFL average
(nm) OwunaH KypyB HEpBM JUCKH arpoduiard TYp TMapAa HEpPB Tojlallapu
KaJTMHJIMTHMHUHT YpTaya KYpCaTKMUMHU aHUKIam yuyyH ¢oinananwiau. Ly Ounan
oupranukaa ¢usnonoruk skckaBanusHUHr KH]ra Beprukan mucbatu (C/D ratio
(vert)), yara Hucbaran maiiionu (C/D ratio (area)), HelipopeTunai 6€100F XoyaTH (rim
area (mm)), KH/I maiinonu (disc area (mm)), axckaBanus xaxmu (cup vol. (mm)) kabu
KypcaTKu4jap OpKajdd MUTMEHT PETHUHUT YYYH Y3Wra XOC y3rapuiuiap Ky3aTHJIHWII
HXTUMOJUIUTHU YPraHUIJIH.

IlynuHraeKk Makyiaaga raHriadoHap xykaiipamap kKaBatumaru (GCL)
V3rapummapau anukiam yayH 9.0x9.0 Mmm MaiiioH ckaHep KWIHHHO, CoaT CTpeNKacH
Oyiinua 6 Ta CErMEHT KypCcaTKUUIapy YPraHuiIn.

OKT opkanu TeKImUpyBHUHT KYHUI 1aBpujia 6apya 6ockuggaru oemopiap Ky3
TyOM pacMH OJIMHTA4, KYypyB HEPBH AUCKH Mapkaszuii coxa cudaruma Oenrunad
omuuM. Ysrapmac con cudpatuza OKTna Mamxyn Maxcyc dmsend épaammma KHJT
nuametpu ymuanau. Kypys HepBu nuckuaaH yHuHr 1,0 Ba 1,5 nuamerpura TeHr
Macodaga UKKUTA XallKa YM3WIAA. by Xankamap opacujaru MaijioH MEePUTIATTUAILIAD
O0ynu0, TOMUPIIAPHHU YI4alll YY4yH YpraHuil 30Hacu cudaruaa Oenrunad oauHIu.

Cyurpa maxcyc Imagel (Java Virtual Machine, AKI) nactypu €pmamuaa

MepUNANWUISP XalIKalard KypyB HEpBU AUCKU aTpoduaaru Typ napaa aprepuouaiapu
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Ba BEHYyJIaJapUHUHT Oapya OWPUHYM Ba HKKMHYM IIOXJAHUIUIAPUHUHT YpTaua
auameTpiapu 0axonanau. Aprepuodnanap guamerpu: Ad Ba BeHynnanap 1uaMeTpiapu:

Vd neb 6enrunanud, ynuoBnap aMmanra OLIMPUIIIN.
§ 2.2.2. Maxcyc opTaIbMOJIOTMK TEKINMPYB yCyJJIapu TaBcugu

OnTuk korepeHT TomorpagusHuHr Macular angio pexumu 4.5 MM 30HaHU
CKaHepiamga uuuiatuianO, A Ba b ckan Hykramapu 384 TaHu Tamkuwi 3Tau. TYp
napJlaHdHI MakyJja 30HacMHU ypranuul, (oBea coxacuaa AuameTpu 1 MM Oynran
XaJlka nuuja, IyHUHTIEK napadoneaaa 1uaMeTpu 3,5 MM JOMpa opacuari CeKTopaa
o0 GopuIIIu.

Makyna Ba KYypyB HEpBH cOXacuJa KOH TOMHUP PEKHUMH OpKalId HEPB
tosnanapuau nuku kKucmu (RNFL) Ba ranrnmmonap xyxkaiipanap kaBatumaru (GCL)
103aKM KOH TOMUpJIap X0JIaTUHU Oaxounaim yuyH «superficial», nuku typcumon (IPL)
Ba MUKH sapou KaBataard (INL) T¥p napianusr uyKyp KOH TOMUpJIapu YuyH «deepy,
tamku miiekcudopm kaBatu (OPL) Ba Tamku sapomu kaBatmaru (ONL) tomupriap
yUyH «outer», TYp MapJaHUHT WIK 4 TalllKu KaBaTJapUHU KOH OWJIaH TabMUHJIOBYH,
nurmMeHT onurenuid  (RPE)  octupmarm  xopuokamwuispiap — KaBaTH — YUYH
«choriocapillarisy, TVp mapaaHuHT OyTYH KaBaTJapWHU SXJIUT XOJaTAa KYpPHUII YIyH
«retinay Xamja F03aKyd BU3yaIM3allus YIyH «enface» pexumiapu KYJUITAaHWINO, WIKU
gerapamoBun MemOpana (ILM (Inner Limiting Membrane)) Ba raHriamoHap
XyXKaipaiap Ba OWUNOJNSAp XyKalpanap KaBaTU Y3ap0O CHHANTHK OOFJIAHYBYH WYKHU
wiekcudopm kaBaTiapuauHT (IPL (Inner Plexiform Layer)) xomatu xamaa ¢poBeanaru
aBackyJssip 30Ha (foveal avascular zone) ymaamu KypcaTkuuiapu Yprasuiau.

Oxopuna cana® yTuiaran KaTiamiapAaard MUKPOIMPKYIATOP KOH OKUMU
TE3MUTHHUHT HUCOMT KOH Tomup 3uwmrura Angio Flow Density mpotokonu opkanu
6axo 6epwinau. Yoy mpoToKoira Kypa TeKITUPYB 00 OopuinaéTran CeKTopAaru KOH
TOMHpJIAP JKOWIAITaH COXAHWHT Ty CEKTOPHWUHT MaijoHWra HuUcOaTH ¢ousnapmaa

KYpUHUIIN YPTaHUJIIN.
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OKT ¢yHayc pexxumuga Mapkasuil Typ napjia apTepusicl Xxamjaa BEHACUHUHT
TapMOKJIAHUILHM, TOMUpPJIAp HYHaNWIIM XapakTepu YPraHuiaud, JUaMeTpu Maxcyc

TuHelKa €paamMua MUKpOMeETpaapaa YI4aHuO TaKKOCIaH/IH.
§ 2.2.2.1.91eKTpOpeTHHOIPAMMA yCYJIU TaBCUpH

Hxkana rypyxra anekrpoperunorpadus (RETIMAX, ChongQing SunKingdom
Medical  Instrument, XXP) TexmupyBu SCEV  (Kypumnum  xiamHuk
ANEKTPO(U3NOJIOTHICH XAJIKApO >KaMUATH) TOMOHMJAH TaBCHsl 3TUJITAH XaJIKapo
cTaHjapTiapra kypa yrkaswinu. Typ mapaamgaru OMONMOTCHIMAIIAPHU KaWJ KUJIHIII
yayH 2 kIl 1 57EKTPOJ TU3UMHU KYJIJAHWIIW. YMYMHH DJIEKTPOPETHHOTpaMMa
(rarndensa-OPIY), makcuman DPI" (konbouka-Taékyua »kaBobu), 30 'y ga putmuk DPT
(POPT) Ba makynsip OPI" (MOPI', dokan OPI') peructpauust kuauuub, a-, 0- Ba c-
TYJIKUHJIAPHUHT aMIUTUTYAQJIapU Ba JIATCHTIIUTY TaXJTHJT KUJTHHIH.

My ypunnga Tabkuaiad YTUII KOU3KU, Ta€K4ya Ba KojOouanap (QaoyuTUrUHU
aHuKIam ydyH puTMuK OPI' ra axamusT 6epuind, Typiau 4acTOTalard MHUJITHILIA0
TypyBUM CTUMYJUIOBUM €EpyFiaukinaH Qoigananwiau. bynaa Tta€kya TH3MMUKIa
munTwuiam putMmu 20 I'ygans, ommacnuru, kondodamap 6yiaca 100 I'n rava 6ynran
gacToTara *x)aBo0 O6epuiu nHobaTra onmHau. Kelnaru ypuHiapaa aiiHaH Kojaoodanap
dbyHKIHEACHHN aXpaTuO ob Ypranum Makcaauaa 10 gakuka qaBoMuia 6eMopiiapa
20 nrokcra TeHT EPYFIMKKA afanTtanus YyTKa3mino, Taékyanap QyHKIUACH aHUKIaHIH
Ba PaHT CIIEKTPUHUHT EPKUH, Y3YH TYJIKUHIN KU3UI PAHTIIA CTUMYJUTAPH KYJITTAHUIIIH.

Acocuii Ba HazopaT TYpPyXuJard TEKIIMPWIYBYIWIAPHUHT KOPOHFY XOHAara
TYIWK afanTalisUIaHuILIapy yayH ypTada 15 makuka Oepuiau Ba yiaapra TEKIIHPYB
JaBOMUIA CYKYT CaKJIaniapy, HUTOXJIApPUHHA WII0KK Oopuda Oup HyKTara (pukcamus
KWIWIUTapU Jo3uMianru TymyHtupuwian. [1lox mapna r03acMHHMHT KapoXaTiIaHUIIIH
npodunaktukacu ydyn Oapuara 0,5% wMeTwianemurono3and o(TaaIMOIOTHK Ky3
TOMYHUCH KYJUTAHWIITH.

Typ mapaaHuHr HopManl (U3HUONOTHUK XOoJIaTUHM Y3rapumura Ba OPIT Hu
BaKTHHYAIWK €K aMIUTUTYIATH KYPCATKUYJIAPUHA HOTYFPH YHKHUIIINTA OJTUO KEITyBUN

oMHJIIapAaH Xopuoungal Ba peTrHalI MUPKYIIALNA, IIUTMCHT BHHTGHHﬁ,
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(dotopenenTopnap, OUNOIAp XysKalpajiap, TOPU30HTaJl Ba aMakpUH XyxKaipanap,
MOHJIADHUHT aKCOHAJl TPAHCHOPTH XOJIATH TAabCUP KYpCATUIIMHU HHOOATra oiauo,
TaIKUKOTUMH3 JaBOMHAA TYp NAapJaHUHI HACIUN KaCAUIMKJIApUIA y3rapuily Kyl
Ky3aTWJraH JereHepaTMB TMaTTepH xamjaa HeratuB Ba cyOoHopman OPT

KYpCaTKUWIAPUHU YpraHUIIra KYIpoK axaMusiT Oepuiau.
§ 2.3. 'eHeTHK TAAKHKOT

2022-2024-viunnap naBomMuaa TYp napjaa Haciauil Kacayuuru OuiiaH oFpuras 22
Hadap OGeMopiapHuHr mepudepuK KOHHMIArd SApPO TYTYBUM KOH XyKalpanapuaaH
onmuuran 22 Tta JIHK HaMyHacu reHeTHK TaAKUKOT Y4YyH TOIIKEHT TUOOHET
aKaJEMMSICUHUHT  MOJIEKYJAp  TE€HETMKa Ba  UUTONCHETUK  TaJAKUKOTJIAp
naboparopusicuia Marepuan cudatuga doinganaHwian. ['€HEeTHK TagKUKOTAa
OemMopyiapHUHT ypTaua &m kypcatkuuu 26,1 + 7,4 HU TaIIKWI TOH.

[Tepudepux xougaru saponu xyxaipanapuaan JJTHK skcrpakmusicn opuruHan
Tap3za SbHU Ty3JU dpUTManap €paaMmuaa amaira omupunu6, onuaran JJHK uykmacu
JIHKcu3 Ba 30-50 MK Xakmaaru J€MOHU3ALMSIAHTaH CyBa SPUTHIIIN.

JIHK sputmMacuHuHT KMMEBHM To3ayMru Ba KoHmeHTpamusicu Implen GMBH
(I'epmanms) komnanuscura terunum NanoPhotometer N60 HanocniekTpodoToMeTpr
épaamuaa anukiaanau (2.1-pacm). JIHK sputmanapu tymiaMu Maxcyc My3naTruyjia -

80 ° C xapopataa cakjiaH/Iu.
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2.1-pacm. Hanocnexmpogpomomemp (NanoPhotometer N60 Implen GMBH
(I'epmanus)). JTHK namynanapuoan bupunune maoxuxom HamudiCaiapu aKkc 3mean

9KPAaH KYPUHUUU

§ 2.3.1. CMHTETHK OJIMTOHYKJICOTH/I IPAiiMePJAaPHUHI TAHJIAHMIIN BAa CUHTE3H

JKapaéHu

Mumumii buorexnonoruss Axoopor Mapkasu (AKII) masiaymotnap 6azacuna
T€HOMHUK KETMa-KETJIMK BEPCHSCUHUHT uJeHTHU(uKamoH pakamu NG 009073.2
oynran ABCA4 rewununr 12,13, 17, 21-22, 28-29 Ba 41-43 5K30HJIApUHHU
ammunukanusicu yuyH mnpaiimepiap TtaninoBu PRIMER3plus Ououndopmarnka
aacTypuaa (https://www.bioinformatics.nl/cgi-bin/primer3plus/primer3plus.cgi)
amaJira ONIMpHUIIIH.

ABCA4 renununr 12,13, 17, 21-22, 28-29 Ba 41-43 »5K30HJIApUHU
aMIITH(UKAMSICH YIYH OJTMTOHYKJIeoTH 1 TipariMepiiapu «Homo sapiens ATP binding
cassette (ABC) subfamily A member 4» (Homo sapiens ABCA4) yayH Taniab oJvHIu
(https://lwww.ncbi.nlm.nih.gov/nuccore/2302520048) Ba  ymap  2.3-kagBainia
KEeNTUPUJITaH.

2.3-KaaBaj
Hykieoruanap keTMa-KeTJIMI'M Ba CHHTETHK OJIMIrOHyKJIeoTuaIapauar ABCA4

reHu KoMIjieMeHTap xyayaiapu pakamu Ba [P maxcyJOTHHUHT Yy3yHIUTH

Homaannmm (5'->3") AMILTHKOH
y3YHIIUTH (HT)

ABCA4 ex12F TGAGTCTTTGCAGTTGGTCCT 851
ABCA4 ex13R ACTCCAGCACCCCCATTAG
ABCA4 ex17F CCTCTGGCAAAGATTGTGTG 575
ABCA4 ex17R TTGGGATTTGCCTAACAAGG
ABCA4 ex21F TGCTGGAAGTGGAAGTGCTA 01 T
ABCA4 ex22R AGCTAGGGCTGCAGTGAGAG
ABCA4 ex28F TGACATCTCCATGCCACAGT 791 1t
ABCA4 ex29R CTCCCAGGGGAGCTAGTCTT
ABCA4 ex41F AGCAGAAGCAAGGAAGTGGA 1453 1t
ABCA4 ex43R TACAGATCTTTCAGGGCCTCAG
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H3zox: Amnauxon — JIHK ¢paecmenmu 6yaub, nonumepasa 3aundxcupu peaxyuscu
(I1L{P)amnaughuxayuscu namusxcacuoa oaunaou. Hm — Hykneomuonap xuckapmmacu
Oynub, azomau acoc, yeneso0 Konoudu 8a qocgam 2ypyxuoaH mauikul moneau
JHKnune cmpyxkmypaesuti oupaueu

ABCA4 renununr 12,13, 17, 21-22, 28-29 Ba 41-43 »sk30HIapH
ammmudukanusicu C1000 Touch (Bio-Rad, AKII) JAHK-amnnuduxatopuna 2.3-
KaJBajla KEJITUPWIraH CHHTETUK [pauMepiap umrthupokuna xamaa I[IIP PB
(Cunton, P®) yuyH peareHtiap xamiaaHMacujaH ¢oilalaHuiIrad xojijaa, uuauiad

YUKAPYBUMJIAP MHCTPYKLHUSACUTA KYypa amaira OLUPUIIIHN.

JIHKauHT Makcammm (parMeHTIapyu aMIUTMGUKAIAICH PeaKIusapy YTUITH
VIyH TeMmIieparypa OocCKWwIapu OUp HeuyTa MUKUIapJaH uoopar Oyiuau:
Nuanmmammzanus (95°C - 10 muH), acocmit 1mukn (35 Ta nwmki) ¥3 HaBOaTuaa
nenarypamus (95°C - 20 cexk), rommatuii (60°C - 40 cex), anonranus (72°C - 60 cex)
OockuwiapuHu Kampab onmb, skyHuit smoHranus (72°C) 60cKuYu 5 JaKkuKa J1aBOM
STAM.

[TIP maxcynorau To3anam yuyH Diatom DNA Elution («buoxkom», Poccus)
peareHTiapy KamMIaHMacHJIaH WIUIA0 YMKApyBUYWIAp WYPUKHOMACUTA KATHUUA PHUOS
KwiraH xoiaa doigananuwan. Cyarpa to3ananrad [THP maxcymornapuan ABI3500
(Applied Biosystems, CIIIA) aBromatuk cekBeHaTopuaa BigDye Terminator 1.1.
(Applied Biosystems, CIIA) peakTuBIapyHU KyJjgall OpPKAJIM UKKWA HyHaIMIIIA

CCKBCHHUPJIAAUK.
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NCBI (National Center for Biotechnology Information) xankapo renetuka
6azacuma pedepenc pakamu NG 009073.2 6Yynran ABCA4 reHM 3K30HJIApUHUHT
KeTMa KeTnuru 2.4-xaasanna kentupuiarad OymuO, tagkuxkorumuszga I[P yuyn
npaiiMepiaapHu Uiiad YUKUII, TEHETUK MYTALMsUIApHU TOTIMIL, TeHIIAp SKCIPECCUICH
yuyH ¢oipananunaun. M30xX ypHUAA aWTUO YTHUII >KOM3KH, KH3UJ paHr OuiiaH
OeJITMIIaHraH HyKJIeOTu1ap ketMa — ketiauru 0y epna [P ammiudukauuscu yayx
KYJUIaHWIQJIUTaH TpaiMepiap U3UWUIUTKH  Oynub, amruindukanysiaHaIurad
COXaHUHT OOIUIAHMII Ba TyTaJUIAaHUII KUCMIIAPUHU BU3Yal UJIEHTU(UKAIMSIAIT YUYH
Kepak Oynau. AmMmuM@ukanus YTKa3uiaguraH peruoHiapja sIuI paHr Ouiad
OysuraH MakcaJjii KeTMa-KeTJIMKKa 3ra 30Hajap noJuMopdu3miiap Ba MyTalusiap
tytuiin MymkuH. Ly cababnu ynapHu amruimukanusiiam Ba TaxJuJUIall MyXHM
axaMusIT kKacO 3TuO, ypry ailHaH 11y 30Hajiapra OepHIMILY J03UM OYIaau.

Nnmuit  tankukoT wumm to3acunaH «lIurmMeHTnM peTtuHdT (oTopenenTop
nuctpodusicu-meHexxmMeHT» (PPFDM.exe) HOMIIM 37€KTpOH XHUCOOIaIl MallliHaIapH
YUyH aJTOPUTMHK JacTyp Uiiad ynkuian. by nactyp MHTemexTyan MyJK areHTiIuru
tomoHuAaH Ne DGU 22408 conu Ounan pyixatnan yTkasuwiau Ba 22.02.2023 — iinnga
tacaukitanan. [lyaunaraexk «pcuii odranmonarogoruscu OYIUIn MyMKUAH OViraH
aéimmapHUHT Ky3aTyBUHU onu0 Oopumn anroputmu» (AWG-VNOP.exe) womiu
AJIEKTPOH XHCOOIall MallMHAJIApH yYyH aJITOPUTMUK AACTyp HIad uukwiau. by
nactyp Martemnexkryan mynk areHtiauru tomonuaan Ne DGU 22407 conu Ounan
pyiixatnan yrkazunan Ba 22.02.2023 — fiunga tacnukinanau. Ly 6mman Oup karopnaa
«IIurMeHT peTUHUTIAN OEeMOpJIApHUHT KYypyB MaHJIOHM Ba ONTHK KOTEPEHT
ToMorpadgusi TEKIIMPYBU HATIKAJAPUHUHT TU3UMIIAIITHPUITAH MabIyMOTIapu
6azacm» (07.09.2023 #1. Ne BGU 1080 connu ryBoxHOMA) IpaTHINO aManuérra TaTONK

STHIIN.
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2.4-;aaBaua

ABCA4 renu mHTpoOH Ba 3k30niaapum (12-13, 17, 21-22, 28-29, 41-43)
HykJeoTuajaapu kerma-keturu ABCA4 exon 12-13.
TGAGTCTTTGCAGTTGGTCCTCCTCACACTCTCTCAACTTTGTGACTCT
CTGCAGTGCTTGGTCCTGGATAAGTTTGAAAGCTACAATGATGAAA
CTCAGCTCACCCAACGTGCCCTCTCTCTACTGGAGGAAAACATGTT
CTGGGCCGGAGTGGTATTCCCTGACATGTATCCCTGGACCAGCTCT
CTACCACCCCACGTGAAGTATAAGATCCGAATGGACATAGACGTGG
TGGAGAAAACCAATAAGATTAAAGACAGGTGATGTTTCAGGAAGGGC
TCGCTGCATTTCTCCAAAGTCAGTGGGAAATTACATTTGGTAGAGAGAA
AGGGATTGAGACTGGACTCATAAATCAATAAAATTAAGTTAAATAAGA
AAAAATAAGATATTTTATAAAGCTCAACAAAGAGTCCTTGAATGAAAG
CAATTACAGAGTCACATTGTGGCTAATATTCAAAACTGAGATTTAAACT
GAGGACTAGGAAATAGAATTGGATCCTTTTGAAGCGTTTAGGAGAAAG
ATTTTAAGAGAATGAGTTCCGAGTCACCCTGTGGTCGGGAGGTGTGAGT
GAGCTATCCAAGCCCGTTCCCATCCTTTGTCCCTCTGTGTCTTCTCAGGT
ATTGGGATTCTGGTCCCAGAGCTGATCCCGTGGAAGATTTCCGGTACA
TCTGGGGCGGGTTTGCCTATCTGCAGGACATGGTTGAACAGGGGAT
CACAAGGAGCCAGGTGCAGGCGGAGGCTCCAGTTGGAATCTACCT
CCAGCAGATGCCCTACCCCTGCTTCGTGGACGATTCGTGAGTCTGAA
GTTCGCGATCCTCCTCCATGACACGCTAATGGGGGTGCTGGAGT
ABCA4 exon 17.
CCTCTGGCAAAGATTGTGTGATCAGGCTTGAGTACCTCACAGTCCTAG
AGCAGGTCAAAGGCTGGCTAGGAAACTCATTTGCTCCCTGTACCTCTCC
CCTCCTTTCCTGCCTTTGCTCGTTCTCAGCTCCCGGTGGTAGAGTAACAC
TGGCTTCTGATTGGTGCAGGGTGTTCAACCAGAGAAGAAAGAGCCCT
GGAAAAGACCGAGCCCCTAACAGAGGAAACGGAGGATCCAGAGCA
CCCAGAAGGAATACACGGTAAAACCCCGATAAAGAATACACAGCAGA
GGCGAGGAAAAGGCTCTAAGCACTGCAGAGGGCCAGAGCAAAACATCT
CATGGCAAGGGTGGAAAGAAGCCTAGGAAACTGACTCTCTCTGTGGAC
AAGTGTTAAACCAGATCCCTTCTCAGAGGTCCATCTGCATGTGTGTGGA
ATGAATGGTTCAGCCCAGACATTAGCGCATATTTCCTGGAGAAAGCAAA
TACCAACTATGTAGTGTGCCTGTGCCCTTGTTAGGCAAATCCCAA
ABCA4 exon 21-22.
TGCTGGAAGTGGAAGTGCTAAGCCACTGCTTTTCTCGTTGTCCCATCC
TCCTAGCCTCACGGTGGCTGAGCACATGCTGTTCTATGCCCAGCTG
AAAGGAAAGTCCCAGGAGGAGGCCCAGCTGGAGATGGAAGCCATG
TTGGAGGACACAGGCCTCCACCACAAGCGGAATGAAGAGGCTCAG
GACCTATCAGGTGCTCAGAGCTGGATGGAGACAGGGCCACAGATGGC
AAATCCATGGCTCCCCAGTGCACCCAGGAGGCAGGGGAGGCTTGGAGC
AGGAGAGCTTCTAAGGGTGGGAACACCTCTGTGAAGTTACACCAAAAA
TCTAAGAGCAGCCCCCAGATCATTTTCCCTGCAGAGCACTGTCTCACAG
CAGCCTGGGTTTTATTTGTCCTGAGATTGATGTGCTTGAACAGTCTTCAA
AGGGTCTGATCCGAGGAGGTGAGGGTTGCCCTTTCTGCATTTACAAAGC
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CTGAACAGTATTAGGGCTTTGAACGCTATAAACATCTAAGAGGCAGCAC
CAAACCACTGCTGGGTTAAGGTACCCCCACAATGCCACTTGCCCTGGGC
CTTTCTCTTCCTCACCCTCCACAGCCCCTTAACTCTCCCGTCCTTCTTGTG
CCTCCAGGTGGCATGCAGAGAAAGCTGTCGGTTGCCATTGCCTTTG
TGGGAGATGCCAAGGTGGTGATTCTGGACGAACCCACCTCTGGGGT
GGACCCTTACTCGAGACGCTCAATCTGGGATCTGCTCCTGAAGTAT
CGCTCAGGTAACAGCTGCTGCTCAGTCTCCTGGGCTGGGCTCTCACTG
CAGCCCTAGCT

ABCA4 exon 28-29.

TGACATCTCCATGCCACAGTCATGTTTATTCCACGTCTATTCTCCCACA
GATCGTGCTCCCGGCTACCTTTGTGTTTTTGGCTCTGATGCTTTCTA
TTGTTATCCCTCCTTTTGGCGAATACCCCGCTTTGACCCTTCACCCC
TGGATATATGGGCAGCAGTACACCTTCTTCAGGTGCGCGGACTCGGG
GTCACCATTCTCCTCTGTGGGTTTGGGGCACCTGGGTCACATGCTGCTTA
GAAGGGCCCTGACCTTCCCACTTCACTGGGACCTTCACCAATGAGAGAG
GGGAGGGGTCTTTGGGCTGCCTGCAGAAAGGAACTTAATGTATCTGCCA
CTGCTTGGAAAGGCGATCCTAGTGGACAGGCAGGACTGCTTGGGAAGG
CCGAATGGGGAAAGGAATGCAAAGCTTAGGTGAATGGGTTGAAGCGCC
ATCTTTTTGAGGCATAGGTGACATGCCATCAGACCACTGCGAGTGTTCA
GGCAGCCTACCGCACTCCCAGGAGAGCTAGCGCCATCCCAAGGCAGCA
TTCGGTGCCTCCAATACATACCTGGCACACAGCAGCTATCCAGTAAAGG
CTCTGAGTTGCATGATGTTGGCACGCGCCTGCTCTGTCCCAGTCACATGT
CTCACTCTGTCTAGCATGGATGAACCAGGCAGTGAGCAGTTCACGGT
ACTTGCAGACGTCCTCCTGAATAAGCCAGGCTTTGGCAACCGCTGC
CTGAAGGAAGGGTGGCTTCCGTAAGTGCCTACGCGCCCCTGTCCTAA
GAAGACTAGCTCCCCTGGGAG

ABCA4 exon 41-42-43.

AGCAGAAGCAAGGAAGTGGAAGAGAGGTCCCATGGAAAGGACAGTG
CCAAGGACACTGTACAGCCAGCCCAATCCTGACCCCTTTTCTTCATCTA
GGATTGCCGAGCCCACTAAGGAGCCCATTGTTGATGAAGATGATGA
TGTGGCTGAAGAAAGACAAAGAATTATTACTGGTGGAAATAAAACT
GACATCTTAAGGCTACATGAACTAACCAAGGTAAGGGAATGGGTATG
AGTTTGGAGGTGCTGGTTAGATCCACAGTTGGCATGATGTTGCCATTTT
CCTTCTATAGAACAATTGATATGCTTATGCAAGCAATTTGGTTCCCAGTT
TTATGTAGGGTCATCATCCCTGTGTTATAACTCGTCTTCCAAGAGCATCT
AATTCCAATGTGTGTTCCCTGCTATTCATCTCGGGCACTGACACAGGGC
CTCAGTGAGAATCACTCCAGCTGAGCATCATTCCCTTTTCTGTGTTCTGT
TTCTGCAGAGCATGGGTCAGCCTCGAGATGTCTCAGTACTCACCACACC
TCTGTGCCTGCCCATGTCAATATGTAACCTCCTAGTGCTGGTAGTTTTCT
CCTAAACCATCCTTTGCTCTTTGTTCCCTCTTCCCCTCCTTGCTCTCACCC
TGTCTCAGTTCTCAGTCCGGTTTCTTCGTATCTTGCAGATTTATCCAGG
CACCTCCAGCCCAGCAGTGGACAGGCTGTGTGTCGGAGTTCGCCCT
GGAGAGGTGGGTACTCTGCAGACCACGTGTGAAAGGCTTCCGAACATC
AGCTCTTGTGCCTGCCTCTCCTCCCCATAAGGCAGAGCTATTCAATAGG
AACATAATGCCATAATGCAAGTCACATATGTAATTTTAAATCTTCCACT
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AGCCACATGAGAAAAGTAAAAAGAAAATAGGTAAAATTAATTTCATTA
GTATTTTTTATTTTACTCAATATAACCAAAATATTATTTCAAAATGTAAT
TAATAGAAAACCTTATTAATGAAATATTTGACAATTTCTCGTTGTTTTTA
AGTCTTTGAATCTTTACACTCAGGGCCCGTGTCAACTGGGACTTAGATG
TGTTTCAAGTGCTTAGTAGCCACATATGGCTCGTGGCCTCTGATGGCAG
CCCAGGTCTAAAATTCCTCCCCCAGCTCACACACACACTTACCCTGGGG
CCTGACATTTTAGACCTTCTTGATCTCTAGGGCCAGGCTAGCTCTGTGTT
TTCTCCTAGTGCTTTGGCCTCCTGGGAGTGAATGGTGCCGGCAAAAC
AACCACATTCAAGATGCTCACTGGGGACACCACAGTGACCTCAGGG
GATGCCACCGTAGCAGGCAAGAGGTGAGTATCCTGCTCCTCCTGTCTC
AGGGAGTCTCTCACAGGTCCTGTGAGAAGAATAGGAAGGGTGATCATC
AGACCCTATAGTAGGGTGGCTCTGAGGCCCTGAAAGATCTGTACAG

bapua Gemopmnapra V36ekucron Pecny6ukacu Basupnap MaxkamMacHUHHHT
2012-tinn 23-uronparu Nel28-connu kapopu Omnad KaOyn KuimHraH “OQTanMooruk
JIMAarHOCTHKA Ba JIaBOJIAIl CTAHAAPTH Ta, IyHUHrAek 1996 - iiun 29 aBryctaaru 265-
l-commn Y36exucton PecnyGnukacuuunr «®DyKapogap —COFIMFMHE — CaKJIALI
TYFPUCHIIa»TH KOHYHHM Xamja XaJIKapo HOPMaTHB XyxoKaTiap Taiabura mMyBOQUK,
2013-iinnga KaWta KypuO YMKWITaH «XEJICHHKH JeKIapaldsICU»HUHT 9-Hampwura

aCcOCaH axJIOKUM TaMOMWIuIapra Kypa TEeTUILINA 3apypUil TEKIIUPYBIap YTKA3WIIH.
§ 2.4. CTaTHCTHK TAAKHKOT yCyJJIapu

bapua ¥yTkaswiraH TagKUKOTIApAaH OJIMHTAH HATIKAJAPHUHT CTAaTHCTHK
taxmunm  Statistica 10 («StatSoft.Inc.», 2011, AKIIl) nmactypuii makeTH OpKaId
CThIOICHTHUHT t-KpUTEPHUSICUHU KyJUIaraH X0JI/1a aMajra OITUpHIIIH.

Tynnanrad MabIyMOTIApHU CTATUCTHUK TaXJIWIH TaBOMHUIA ypTada apupmMeTHK

kuitmat (M) Ba ¥pTada cTaHIapT XaTOJUKIAPHUHT (m) Terunuiu popmynanapu (M+m)
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(Ypraua apudmeTuk KuiiMat + ypraya apuMeTHK XaTOJIMK) KYJUIAHWITaH XOJiJaa
CTAaTUCTUK HATWXKAJAPHUHT UITOHWIMIUK Aapaxacu p<0,05 stub Oenrwianau. bynna
Oapua kypcarkuuinap Microsoft Excel 2020 nactypuaaru maxcyc «MabiyMoTiapHU
TaxJIMJUIAl» MakeTuaa YpuH odrad «TaBcu(aoBYM CTATUCTUKA» (YHKLIHSICH
épaamMuia aHUKJIaH/IH. S}praHI/IHaéTFaH TypJId KYpCaTKUWIAPHUHT y3apo Oup-Oupura
TabCUP KYypcaTHIl €KM KypcaTMaciMIu, yjap ypracujaard y3BUH OOFIMKIUK OOp-
nyknmuruan kypcaryBuu [IMpCOHHUHT YM3MKIM Koppensuus kodpduuuentu (p)
HOMApaMETPUK KOPPEJSIIIMOH aHAJIW3M OpKaIM TONWIAu. Typau CTaTUCTHK
HaTH>KaJIApHUHT Tpaduru, HyKTaiu Ba yeTyHiau auarpammanapu Microsoft Excel 2020

IIaCTypI/Iﬁ TAbMUHOT IMAKCTU OPKAJIU APATUITIN.
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WUFUII  acHocHAa VpraHwiaéTran OeMopiiapja Kaij »TWIraH Ba Ky3aTWITaH

KACAJUTMKHUHT KIMHUK OeNruiapu xamaa mukostiapu 3.1-xaasanna ¥3 udomacuau

111 BOb. YMYMO®TAJIMOJIOI'NK BA MAXCYC TEKILINPYBJIAP
HATHXAJIAPU

§ 3.1. YMyMo(pTAJIBMOJOIMK TEKINMPYB HATHKATAPH TAXJIHJIH

CrangapT o(TamMONIOTMK TEKIIMPYBIAPHU YTKa3WIl, IIYHUHI/IEK aHAaMHE3

TOIIT'aH.

3.1-s;kaaBaua

IIurmenT PETHHHUTINA 6eM0p.11apz[a AHUKJIAHIaH KaCAaJJIMKHUHHIT KIINHUK

0eruIapy Ba IMKOATIAPH

[TurmenTIN PECTUHHUT 6oc1<1/1qnap1/1

1-acocuii .
. 3-acocuii Typyx
AHnaMHe3 WHFUII Ba TYpyX . o
2-acocuil TYpyx (Kypys
CTaHIAPT OPTATEMOJIOTHK (Mnx
(Manudecranus | GyHKIASIAPUHUHT
Ne | TexmupyBiap qaBoMuIa KITUHUK .
0ocKUYN) nacaumm
aHWKJIAHTaH KIWHUK oenrunap
OOoCKHYM)
Oenrunap Ba MIKUKOATIAP | OOCKUYHM)
beMopmap conu
n=30| % | n=52 % n=38 %
A Ky3 TyOuaaru y3rapuniiap
1 Cysik TaHayanapu 30 [ 100 | 52 100 38 100
2 KypyB HepBH mmmm 1 3,3 4 1,7 6 15,8
g | TYP MApIAHUAL TOPAHIai | 15 |46 q| 5 100 38 100
TOMUPIIAPH
4 Karapaxra (opia 1 33| 17 | 327 20 52,6
KarcyJisip KaTapakTa)
5 | DOnupeTrHaI MeMOpaHa 2 6,7 30 57,7 20 52,6
6 | LlucTtoma Makyssp IITUII 0 0,0 9 17,3 6 15,8
7 T¥p mapaanuur 19 |633| 52 100 38 100
nepudepux aTpoduscu
g | Tommpmap OYinabtyp | 44 |51 45 | g5 38 100
napJIaHUHT FOTTKAJIANTyBH
3apapiaaHULIUIAPHUHT
9 WMKKU TOMOHJIaMa 30 | 100 | 52 100 38 100
CUMMETPHUKIIATH
b Kypuiu yTKkUpauru Ba paHrjid Kypuuira ouj oejarusiap
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Mapkaszuii KypuiHu

1 16 [53,3| 52 100 38 100
Oy3WIHIITHN

o | Panramparnuim 23 [767| 49 | 942 | 38 100

MPOTPECCHUB TaCANHHUIIIH
3 ActeHomnus 26 |86,7| 50 96,2 38 100
C KypyB maiinonun

KypyB MaiiiOHNHUHT
1 TOpaMHIIK EKU 0 0,0 21 40,4 38 100
TpYOKaCUMOH KYpHIII
2 | Typau xun ckoTomanap 8 |26,7| 48 92,3 38 100
| Koponryaukka agantanus Ba TYHTH KYPHITHHUHT Oy3HJIHIIH
| | HaMOSWOMIH KYPHIIHK | 55 4621 55 | 100 38 100
Oy3WIHIIYN (HUKTAJIOHSA )

Koponrynukka 6ynran
p | MOCHATUMIHI KHEMAH 1 20 |66,7| 50 | 96,2 38 100

nacaiuIm €K1 TYIIUK

NYKOJINIIN
E KypyB ¢penomeniapu
1 doroncus 8 26,7| 45 86,5 38 100
o | Kysommmayukynsa |44 \aaal 40 | 769 33 86,3
JaKMOKJIap, OFIap

3 Metamopdoricus 2 6,7 12 23,1 20 52,6
4 Muxkporicus 1 3,3 7 13,5 10 26,3
5 Makporcus 1 3,3 4 1,7 8 21,1
@ | Pedpakuus aHOMATHMSJIAPH BA KY3 0JIMACH XaPAKATHHUHI Oy3WIMILIAPHU
1 Muormnus 11 | 36,7 18 34,6 13 34,2
2 Hucrarm 3 10,0 9 17,3 7 18,4

KacammkauHar kimHUK Oenrwiapu MaHudectanus OockuuujgaH Oomnuiad To

oxupru O6ockuura Kapab Ky4daiu® OopraHiIWruHU, AesIpiu Oapya OeMopiapaa Kaiina

STUJITAHJIUTUHYA KYPUIINMHU3 MYMKUH.

bemopnapaan anamMHe3 HAFUIT aCHOCH1a KaCaJUTMK WIIK MapTa aHWKJIaHTaHarH,

KACAJIUTMKHYA PUBOXIIAHHUIIIATH EKU KYpyB (DYHKIHMSUTADUHUA KECKWH TMacalyIng

ce3unTaH BakTAaru ému 3.2-xaaBanaa y3 ndogacuHu TONTaH.

bynna wik kmuauk Oenrunap 3 émnan 27 émraya, MmanudecTarus gaBpu 19 nax

46 rava, KaCaJUIMKHUHT OXUPTH OoCKu4uiIapu 29 nan 55 émrava OyiraH HHTESPBAIHU V3

WYHTa OJIIH.
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3.2-KaaBaJj

IIurMeHT/IM peTHHUT 0OCKMYJIAPHHH PUBOKIAHMII HHTEPBAIH HHJLJIAp

KecHMM/Ia
Typyxnap Bemopnap coHH Emm (M£3)
L-acocuid rypyx (Mx 30 nadap Gemop 17,845,6

KJIMHUK Oenruiap O0CKUYHN)
2- acocuil Typyx,
(ManudecTanus 60CKUYN)
3- acocuii rypyx (Kypys

GyHKUIUSATApUHUHT 38 nadap 6emop 36,3+11,6
nacaiuim OOCKUYH)
3.3-kanBanga aMaiMid  COFJIOM Ba TMHWIMCHTIM PETUHUTHUHT  TYpJIH

52 nadap 6emop 28,577

IIurmenTIN
PETUHUT

OockuuIapuaard  OSMOpPJAPHUHT  KYPHUII  YTKUPJIUTHTAa OWJ ~ MablyMOTJap
KeATUpHUIITaH OYnuO, TaXIWl HaTWKaJlapd KacaIMK PUBOXJIAHHWINIKA OWJIaH
KYPHIIHUHT MMaCAMIIMHKA OaxXoJiall Ba TYpPyXJiap YpTacuaard CTaTHCTHK >KMXaTAaH
axaMusITIH (DapKIapHU aHUKJIAIl IMKOHUHU Oepajy.

3.3 —kaaBaJia

I'ypyxjap ypracuga Kypuill yTKHPJIUTH KYPCATKUWIAPH

I'ypyxiap bemopmap conu Ky(;))gm YIRPDITHIH (ONéiS)
Hazopar rypyxu 20 nadap 6emop 0.87+0.12 0.83+0.14
(Amanuii coroMap) (40 ta x¥3) T e
1-acocwuii rypyx (Mnk
S| cmmuk Genrnap | S0 Hadap oemop | g 66,4 og 0,70+0,07
= (60 Ta xy3)
= OOCKHUYH)
Q o
(9 2- aCOCHI TypyX
= | (Mamngecramus | D2 MAPAPOMOP | 530 4% | 051+0,10%
& (104 Ta ky3)
= OOCKHYM)
= | 3- acocuii rypyx (Kypys
S byHKIUSTapUHUHT 38 Ha(bap6veMop 0,21+0,08*"° 0,18+0,05*"°
= (76 Taky3)
nacaiuIm OOCKHUYN)
H3o0x: * - amanuii coenom ooamuapoazu Kypcamxuyiap Oulan Cotuumupeanod
Gapxnap cmamucmux axamusmea 3ea (p <0,05); " - oupunuu xmunux 6ereunapu

Oynean OeMopaapHuHe —Kypcamxuuiapu OUlaH  COAUUMUP2AHOA — CMAMUCUK
axamuamea sea (p < 0,05);, ° - manugpecmayus 6O6ockuuuoacu OemopiapHuHe

Kypcamkuuiapuea Hucoaman cmamucmux axamusamea 3ea (p < 0,05).

48



Awmanuii cornominap (20 nadap 6emop, 40 ta ky3) OD yuyH ypraua Kypuii
Vrxkupauru 0,87 = 0,12 Ba OS yuyn 0,83 + 0,14 ra Tenr 6ynub, Oy KypcaTkuuiap
HazopaT MebEpH cudaTtha Xu3MaT KWIAH Ba OOLIKA TYPYXJIapHUHT HATHXKaJlapu L1y
KypcaTKuwiap OWIaH COMUILITUPUIIIH.

[lurMeHTIv pETUHUTHUHT OUPUHYHN KIMHUK Oenruiiapu maBxkyn 6emopiap (30
o6emop, 60 ky3) Hatmwxkanapu OD yuyn 0,69 £+ 0,09 Ba OS yuyn 0,70 + 0,07 xypuin
YTKUPIUTUHU KYpcaTau. by rypyxaa Kypuil YTKUPIUTH Ha30paT Typyxura HucoaTta
OD yuyn 20,7% ra Ba OS yuyH 15,7% ra nact O0ynau. Ymoy dapkiap CTaTUCTHK
xuxataaH axamus™in (p<0,05) 6ynub, KacaJUIMKHUHT JacTia0Ku OOCKUYHIA Xam
KYPUIIHUHT EMOHJIALINIINHYU KypcaTaay.

Manudecrauus Gockuaunaru 6emopiapaa (52 6emop, 104 ta xy3) KV OD yuyn
0,53 £ 0,14 Ba OS yuyn 0,51 + 0,10 xypcarkuunapura sra 0ynau. Coriom 6emopiap
Owian conumTupranaa, oy rypyxaa kypuim yrkupiauru OD yuyn 39,1% Ba OS yuyn
38,6% ra macaiigu. bupuHum KiIMHUK Oenrunap Oockuuuaaru Oemopiap Ouiad
conumruprasaa, KY macaitumm OD yuyn 23,2% Ba OS yuyn 27,1% HH TalIKuiI 3T/
Ymby dapkiap xaM cTaTUCTHK kuxaTaad axamusatiu (p < 0,05) naTwkanapHu Kaiija
ST/IH.

KypyB dyHKIusamapuHuHr nacaumm 6ockuuuaaru 6emopiapaa (38 6emop, 76
K¥3) 9HT MacT KypcaTKAwiap Kai stuirad 0ynuo, Oynaa kypum yrkupaura OD y4uyH
0,21 + 0,08 Ba OS yuyn 0,18 = 0,05 vHu Tamxkun >tau. Hasopat rypyxu Oumnan
comumtupranga, OD yuyn nacaiium 75,9% Ba OS yuyn 78,3% ra TeHr 0ynau.

bupunun xuHuK Genrunap 6ockuuu 6emoprapu Ownad conumrupragaa, OD
yayH 69,6% Ba OS yuyn 74,3% ra, Mmanudecranust 6ockuunmaru 6emopiap Ounax
commmrtupragga 3ca OD yuyn 60,4% Ba OS yuyH 64,7% raua nacaiirad. bapua
dapkiap craTUCTHK kuxatnaH axamusmm (p < 0,05) 6ynub, KacaJuIMKHUHT YOy
O00CKMYM/Ia KYPUITHUHT CE3WIAPIIN apaka a EMOHIIAIIHUIIN TaCIUKIAH A,

Hartwxanapra kypa, NUTMEHTIM PETUHUT PUBOXKJIAHUIIM OWJIAH KYpHII
VTKUPJAUTU Tacauimy Ba Oy XOJaT MKKajla Ky3 y4yH OUp XWi1 TEHACHUUS OCTHUJIA

KCUYHUIIM CTAaTHCTHUK HINOHYIM aXaMHAT KacoO OTOHU. By KaCaJlJIMKHHUHT I[aCTJ'Ia6KI/I
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KJIMHUK OeNruiapuiad To KypyB (QyHKUMsUIapU macauin OOCKHYMrada NporpeccuB
TUIJA PUBOKIIAHUIIM KY3aTUIIH.

[lurMeHTIM PEeTUHUTHUHT Typiu OOCKMWIapujaru Oemopiap Ba aMaiuid
coriomyiapHuHr ky3 wun Oocumu (KWDB) k¥pcarkumunapu rypyxjaap ypracuaaru
(dapkiap Ba yIapHUHI HUCOATIIapH Y3ap0o CTATUCTUK TAKKOCIAHTaHJa eApiau YXIIall
Ba CTATUCTUK MHUXATIaH axXaMHUATIM 3Mac SKAHJIWTH aHuKIaHau (3.4-xaaBaira
KapaHr).

Hazopat rypyxuna ypraua ky3 uuu 6ocumu OD yuyn 17,05 MM cum. yct. Ba
OSyuyn 16,15 MM cuM. ycT. H1, TurMeHT peTuHuTIn 6emopnapaa Kb OD yuyn 17,2
naH 19,24 mm cum. ycr. Ba OS yuyn 16,87 nan 17,67 MM cuM. ycT.ra TeHr Oyaran
WUHTEPBAIHU TAIIKWI DT/IH.

[MurmenTM peTUHUT OYiraH Typyxjapja amaina COrjioM OeMopiiap OuiaH
conumTHprasaa ky3 nuu 0ocumuuuHr omuiy OD yuyn 0,88% nan 12,9% rauya Ba OS
yuyH 4,5% nan 9,4% raya 6ynau. YOy y3rapuiiap axaMUsTiud OYIMaii, CTaTUCTUK
KUXATAaH HIIOHWIN (apKiIap aHUKIaHMAIH.

3.4-xanBaja

I'ypyxaap ypracuaa ky3 u4u 00CMMH KYPCATKUYJIAPH

K33 mun 6ocumu (M+£3)

I'ypyxiap bemopmap conu oD 0S
Hazopar rypyxu 20 nadap 6emop (40 ta 17 05435 | 16.15+2 85
(Amanuii coFIoMap) KYy3) T T

1-acocwuii rypyx (Mnk

= e Genrmnap | S0 1abap demop (60Ta |45 5,9 54 |17 6741 92

= KY3)

= 00oCKHYH)

Q o

(9 2- aCOCHI TypyX

S (Mamudbecrarms >2 magap bemop (104 | 10 451 91 | 17 561,61

e Ta Ky3)

z OOCKHYN)

2 | 3- acocwuii rypyx (Kypys

=

é byHKIUSTapUHUHT 38 nagap 6Uel\)40p (76 Ta 19,24+1,44 | 16,87+2,5
nacaiuIm OOCKUYN) Ky3

H30x: onumean umamudicanap ypmacuoa CmamucmuKk HCUXAMOAH UWOHYUIU
Gapxrarnuw monuamaou p>0,05
KymnagaH, NOHTMEHT PETUHUTHHHT OOCKWWIapH Ypracumaru ¢dapKiap

Kyhunarunapaad uoopatr Oynnu. bupunuu kimHuK Oenrwiap Oockuuuga OocUM
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Hazopat rypyxu KypcaTkuwiapura sskud 6ynu6, OD yuyn 0,88% ra Ba OS yuyH 9,4%
ra olraHInry, Manudecranus 0ockuuuaa 3ca moc pasuiga 8,1% Ba 8,7% ra, kypyB
GyHKUMSUTapUHUHT nacaiiumu 6ockuunaa 6ocum OD yuyn 12,9% ra omrannuru
aHUKJIaHraH Oyica, Oy rypyxaa OS yuyH OUpUHYM UKKH OOCKHY Ba Ha30patT TypyXH
KYpCAaTKAWIApUTra sIKUH HAaTWKaJIApHU KAl dTraH.

I'ypyxnap ypracumaru ymymuid ¢apkiap Ba HucOatiap opacuaaru TadoBYT
dous kypcarkuuuaa oaub Kapanranaa 6a3aBuii napaxkanan (amanuii cornomiuap) 13%
IaH KaM OynraH kypcaTkuyHu Tamkuia 3tad. [y caGabmm CTaTUCTHK KUXATIaH
axaMMITIW (apKIapHUHT WYKIWTH, MUTMEHTIM PETUHHUT Kacajulurd OOCKUYMIaH
KaThbui Hazap, Ky3 WYM OOCHMHUHUHI OapKapopiMruya KOJMIIMHUA Ba aMalui

COFJIOMJIAp KypCcaTKUWIapura siKuH KOJUIIMHU KypcaTau.
§ 3.1.1. KypyB MaiiioH TeKINMPYBU HATUKAJIAPH TAXJIUIH

3.5-kanBanga HazopaT TypyXd Ba [HUIMEHTIM PETUHUTHUHT  TypJiu
Oockuumapuaard OeMOpJapHUHT KYpUIl Maijonnapu Oyiudya MabIyMOTIap
KeNTupuiarad 6yimmob, Taxmmt Hatixkaitapu VHT (OD) Ba yan (OS) ky31apHUHT CaKKU3Ta
acocuii Mmepuuaniap (FOKOpH, MacTKH, HUKH, TAIIKK Ba YIAPHUHT KOMOMHAIIUSIIAPH )
Oyirya KYpHuIll MalIOHIApU KYPCATKUWIAPHUHHU Y3 HUUTA OJIAJIH.

I'ypyxmnap opacunaru apkiap Ba yJIapHUHT UIIOHWIMJIMTHHU Oaxonamiia 8 ta
MEpUIMaH HaTWXalapu opacuaa ce3wnapiau (apkKiaHu MaBxXyn OYiraH
MepuIraHiapraruia TyXTaaau.

Hazopat rypyxunaru OD Tamku mepuauanuna (L) y 82,25° ra tenr 6ynran
Oynca, OupuHuM KIMHUK Oenrumap Oockuumpa Oy kypcatkud 33,3% ra,
MaHudecrammst Oockuuuaa 65,4% ra Ba kypuil (GYHKUUSJIAPUHUHT TMacaluIg
O6ockmunga sca 84,5% ra kxamaiiran. FOkopumarunmapra MOC paBWIIIA TACTKA
mepuananna (I) Hazopar kypcatkma 60,5° ra TeHr Oynam Ba TypyxJjapaarua
y3rapunuiap yura Hucoatan 24,8%; 60,6%; 80,4% ra kamalraHJIMru aHUKJIaHIH.

[lurMeHTIM  PETUHUTHUHT OUPUHYM KIMHUK Oedarwiap OOCKMYMIAru
oemopnapaa OD rtamku-nactku (LI) Mepunuan xypcaTkuuiapy HazopaT T'ypyxura

HucOartaH 25,8% ra xkamairaHx.
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3.5-kaaBaua

Coepuk nepuMeTpusi TEKIIUPYBH HATHKATIAPH TAXJTHIH

% [TurmenTIM peTrHUT OocKuuaapu (N=120)
= Hazopat 1-acocwuit 3- acocuil rypyx
E Typyxu rypyx (Mnk | 2- acocuii rypyx (Kypys
K3 S (amanuit KJINHHUK (Manudecranus | GyHKIHSTIAPUHUHT
X | coryomIap) oenrunap OOCKHUYH) nacauim
i OOCKHYH) OOoCKHYM)
,§ n=20 n=30 n=52 n=38
~ | (40 Ta k¥3) (60 Ta ky3) (104 ta ky3) (76 Ta xy3)
S | 50,0+4,29 37,43+5,93 19,42+4,71 8,68+4,45
— I 60,5+7,24 45,50+6,21 23,85+5,30 11,84+5,38
8 N | 48,75+£6,04 | 35,27+6,88 24,90+5,29 10,0+4,35
- T | 82,25+7,86 54,83+5,0 28,46+4.,9 12,76+6,85
'Z | NS| 51,0%5,03 39,77£9,5 26,06+4,88 10,66+4,53
JE NI | 45,75+5,45 41,77+6,5 33,12+9,76 9,87+4,11
TS| 57,65+5,3 51,17+7,03 23,75+5,04 11,84+4.41
TI| 81,5+7,27 60,43+5,18 36,06+4,88 14,61+7,39
S 48,0+4,1 35,10+6,16 19,23+5,09 8,16+3,37
- I | 58,25+9,5 44.17+7,67 24,04+5,15 11,45+4,01
8 N | 44,25+4,38 34,2718,0 22,5045,64 9,87+4,42
}; L | 74,0+9,68 52,8345,03 29,42+5,30 11,58+5,34
< NS | 49,75+4,13 | 36,27%9,52 26,83%6,03 10,26+4,34
5 NI | 50,65+6,78 | 42,67%6,66 30,9648,69 10,53+5,04
o TS| 54,75%£5,95 | 49,83+8,46 24,23+5,37 10,79+4,11
TI | 80,2548,19 | 59,57+6,28 36,63+5,75 13,82+7,30
Cymma OD | 477,4+30,48 | 366,17+31,39* | 215,62+28,29*" | 90,26+21,34*"°
Cymma OS | 459,9+23,81 | 354,7+39,46* | 213,85+32,06*" | 86,45+19,83*"°

H30x: n=6emopnap conu; S-rokopu; |-nacmxu; N-uuku; T-mawxu; * - nazopam

2ypyxu Kypcamrkuyiapu OUIaH COMUMMUP2AHOAd @apKiap CmamucmuK UUOHYIU

(p<0,05); " - 6upunuu xknunux Geneunapu OVIcaH OEMOPIAPHUHZ KYPCAMKUYLAPU

ounan conumwmupeanoa cmamucmux uuwonyau (P<0,05); ° - manupecmayus 60cKuyIU

bemopnaprune Kypcamkuunrapuea nucoaman cmamucmux uwonyau (P<0,05).

Manudecranms Oockuuuaa Oapya MepuauaHiIap KypcaTKAWIApW sSHaAIA

Kamaitnb, cornmoMm O6eMmopiapra Hucbaran yprada 60% ra kamaiiam, xycycan OD - NS

Mepuarania (MIKU-I0KOpH) HazopaT Owiian conumTupranaa 48,9% ra sskkosa TagoByT

AHUKJIAHIH.
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KacannukHUHT CYHITH OOCKMYMIA KYPUIL MailIOHIapy SHT Ky KaMalTraHJIUIu
Kaila > Tiinb, HazopaT Typyxura HucbataH onubd Kapanranjaa nacaium yprada 80%
TaIIKWI 3T]IH.

I'ypyxmap numa YHr Ba yan Ky3 y4yH Oapya MepuauaHiap MMFUHIMCU Opacuaa
CTAaTUCTUK UIoHWIU ¢apkiaanuil (p>0,05) Ky3aTuIMaranjiuru, KaCaJuIMKHUHT alfHaH
Oupop Oup Ky3ra TaHaad TabCUP KYpCaTMACIUTH, UICHTUK KEYHIIHM Ba MPOTPECCUB
Tap3Aa KeYMacIUrujaH aanonar oepaiu.

I'ypyxnap ypracumaru ymymuii dapxmap Ba nHucbatiap OD Ba OS yuyn
anoxuaa oyinb KapalraHja, KypyB MaJIOHUHUHT YMYMUN KUMMaTIapH KaCaJUTMKHUHT
PUBOXIJIAHUIITK OWJIaH ce3wapiid Japaxkaga kamairaH. Haszopar rypyxumaa kypys
Maonnapu yprada vurunaucu ODpa 477,4°+£30,48 Ba 459,9°+23,81, OSna sca
477,4° HU TamIKWI 3TraH OWp BakTaa, OMpPUHYM KIMHUK Oenrmwnap Oockuuuga Oy
kypcatkud Moc pasumiga 23,3% / 22,9% ra, manudecranus 6ockuunaa ca 54,8% /
53,5% ra, Ba xypuill QyHKIUSIApUHUHT nacaiumu 6ockuuuaa sca 81,1% / 81,2% ra
KaMalTraHJIUTH AaHUKJIAH[IH.

[TurMeHTIM PETUHUT PUBOXKIAHUIIK OniIaH Oapya Mepuauaniap oyinya KypyB
MaWJIOHJIAPUHUHT CE3WIAPIN Jlapa)kajja dHT KYI KaMaluiu CYHITH OoCKu4aa
Ky3aTHIJIH.

[lurmenTI petuHUTH OyaTaH OeMmopiapAa KYpyB MaimoHiapu Oyiinda
MabJIyMOTIapHu Hopman caHanyBun S<N<I<T kowmmacura kypa TaBcuaiinurax
Oyicak, Ha3zopaT Typyxyja YHra MOC OJaTHH KypcaTKHUWiapra sra SKaHJIWTHHU,
JacTIa0KK KIMHUK Oenruiap 6ockuunaa nactku mepuauat (1) rokopu (S) Ba nuku (N)
naH rokopu Oynrammuruan (N<S<I<T) kypummmu3 MyMKuH, MaHUecTanus
Oockuunga OFWIN siHama ceswrapian Oynmam. KypyB MalimoHmapum KeTMa-KeTIUTH
Oy3wiraH, Ba TAalIKM MEPHUJMAH OJIMHTH OOocCKWuYjgapra HuUcOaTaH macaluimmra
KapaMai Xajiid Xam 3HT 1okopu 0yino xKoiran (S<I<KN<T).

Cyurru 6ocknuna S<N<I<T kypcaTKkaugapuaH MaKCUMaJsl OFUII Ky3aTUJIIU Ba
Hazopart rypyxu OuiiaH coJMIITUpranja 0apya Mepuananiap oyinua Ky3 MmaiJoHIapu

75-90% ra nacaiiau. Tamku mepuauan (T) Oomika Mmepuananiapra HucOaTaH IOKOpU
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KUiiMaTiIapuHu cakyiad KosiraH Oup BasusaTAa, Oy OOCKMYJa XaM Ce3WIapiu
nacaunuiap kysatwinu. by Oockuuna Mepuauannap ketMma-keriuru S<N<I<T
KypcaTKuwiapura Xed4 KaHjaidh  OOFIMKIMKHHM  KypcaTMaraHjWru,  KypHuIl
GyHKUMsAIapyUaa yyKyp Oy3mniiap MaBxKyuiMruau anrnaraau (S<N<I<T).

bapua rypyxJiapHu y3apo COJMIITUPUILIA KACAIUTMKHUHT Oapya O0CKU4Iapuia
ISNT xkoupmanapuman ofum Ky3atwiau. by »5sca kypum (QyHKOUSITaApUHUHT
EMOHJIAIIMIIMHUHT  YMYMUH Oeirucu xucoOjaHaAu. OHI KaTTa OFUII TalllK{
mepuauad (T) HUHT JOMMHUHI YCTYyHJIMTM OWJIaH 103ara KEJNTaHJIWrd 3Ca KacaJuIMK
OOCKMYMJAH KaThbUH Ha3ap MUICMEHTIIM PETUHUTAA JOMMO IOKOpH OYiIMO KONMIIU
Ky3aTUJIIN.

3.6-kanBaia MUTMEHTIM PETUHUTHUHT Typiu OocKuuiapujaara 0emopiap Ba
HA30paT TYPYyXW Y4YyH KOMITIOTEp NEPUMETPHUICH KYpcaTKU4Japu KeJITUPHUIITaH.
Taxmun ckoromMa TECTH, HOTYFpPH MXKOOMI Ba HOTYFpU cayiOuil kaBoOsap, KYpyB
MalJIOHMHUHT KBaJpaHTIApUIard HYKCOHJIAp, yYMYMHUH HYKCOH Ba Typ mnapna
CE3TUPJUTMHU Y3 HuWra oJyiaau. MabaymMoTiap TaXJIWiIN KacaJUIMK PUBOKJIAHUIIN
OWIaH KY3HUHT KYPUII QYHKIMSCUTA TAbCUPUHU Oaxoiail UMKOHUHH OepaH.

Hazopar rypyxuma ckoromMa tectu Oyiimua ypraua kypcatkud 0,9 ra TeHr
oynau. bupunum kuHUK 6enruinap 6ockuunaa Oy kypcatkuy 1,59 ra ommb, 76,7% ra
kymnaiiran. Manudecranus 6ockuunaa kuiMmar 1,66 ra eTud, Ha3zopat rypyxu Ouiian
conmumTupranaa 84,4%rava KyTapuiraniaura anukiaanan. Kypum dyHKkuusmapuHuHT
nacauuIm 00CKAYUAa KYpCaTKAY SHT IOKOpH 0ynu0, 1,98 Hu Tamkui STAu Ba Ha30paT
rypyxura HucOartan 2,2 MapTara KYIUIUTH aHUKJIaHId. YOy ¢apkiap Kacalluk

PUBOXKIIAHUIITY OMJIaH CKOTOMATAPHU KYTIAWTaHIUTHHA KYpPCATIH.
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3.6-kaaBaJ

I'ypyxsiapapo cTaTuK KOMIIOTEP NMEPUMETPUSICH KYPCATKUWIAPH

[TurmenTan petraut 6ockuuaapu (N=120) (M+0)
Hazopat 1-acocwuit 3- acocuil rypyx
TypyXu rypyx (Mnk | 2- acocuii rypyx Kypys
Iypyxnap (a}lifa}.llmﬁ yI}ZJi]I/IH(I/IK (MaHH(beCTZEzﬂ (byHKIEH:Jf;;HHHHr
cofjiomyiap) | Oenrumnap OOCKHUYH) nacauim
OOCKHYH) 0OCKHYM)
Higﬁﬁzgﬂ n=20_ n=30_ n=52 n=38_

Ky peaTKITIAPH (40 Ta xy3) | (60 Ta k¥y3) (104 Ta k¥3) (76 Ta ky3)
Scotomatest 0,9+0,63 | 1,59+0,79* 1,66+0,93* 1,98+1,09*
Falsepositive 0,85+0,8 2+1,14* 1,94+1,1* 1,85+0,85*
Falsenegative 0,85+0,8 | 1,97+1,02* 1,82+0,94* 1,73+0,87*

S I 1,44+0,92 | 4,78+1,81* | 10,45+3,99*" 14,41+5,67*"

S S 1 1,39+0,85 | 3,57+0,42* 12,545,23*" 15,11+5,95*"

2 S i 1,3+0,8 6,11+1,86* | 12,26+3,82*" 19,09+5,54*"°

o - Y/ 1,39+0,85 | 3,19+0,42* | 10,11+2,28*" 17,8+3,65*"°
Defection 1,66+0,58 | 34,44+16* | 47,6+10,05*" 86,58+22,9*"°
Sensitivity 25,23+4,19 | 19,53+2,31* | 12,67+5,87*" 7,6+£3,13*"°

H30x:n=6emopnap conu, Scotoma test- cxomoma mecmu; False positive —
nomyzpu udxcoouu,; False negative — womyspu canbuu;, Quadrant defection -
keaopanmaapoazu Hykcounap; Defection - ymymuii nyxcomnnap; Sensitivity - myp

napoanune EpynuKkKa cesysuauaueu; *

- Hazopam 2ypyxu Kypcamkuyiapu Ouiaw
conummupeanoa @apkiap cmamucmux uwonyau (P<0,05); " - bupunuu raunux
beneunapu  Oyrean  OemMopiapHume — KYpPCAmKUuaiapu — OUiaH — COAUUMuUpeanod
cmamucmuk  uwionyau (p<0,05); ° - manugpecmayus oOockuuru oOemopaapHume
Kypcamkuunapuea Hucoamarn cmamucmux uwonyau (p<0,05).

Awmanuii coromiapia HOTYFpH M>KOOUH XaM1a HOTYFpH cajiOuii xxaBoOmap ypraua
0,85 Hu Tamkui STraH Oup BaKTaa, OUPHHYHN KIMHHUK Oenruiap Oockuuuaa Oy KypcaTKud
2,0 (135%) Ba 1,97 (131,8%) maprara omrad. KednHru MKk OOCKUWIapa FOKOpH
napaxana (1,94 sa 1,85/ 1,82 Ba 1,73) Koarannwury, KaCaJUTUK PUBOMKIAHWIIKA OWIIAH
XaTOJMKIIAPHUHT I0KOPH Japakajia CakJIaHUO KOJTUIIIUHU KYPCAT/IH.

Hazopat rypyxuma 4 Tta kBaapaHTaaru aedekt kypcatkuwiapu 1,44 nan
ommMaau. bupuHun kuHUK Oenrunap Oockuumaa ymly KypcaTKAugap ce3usapiiu

Japakaja OIIIx Ba SHT ce3miapivcu oupuHun kBaapantaa (N) 4,78 ra etu6, 231,9%
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ra kynairas. by xonat cdepuk nepumerpaa onuarad N<S<I<T kypcarkuunapura Mmoc
KEJITAHJIUTUHU KYPUITUMHU3 MYMKHH.

Manugecrauuss Oockuuuaa aedexTiap KeCKHMH OImMO, alHUKCa YYMHYU
kBagpanTaa (12,26), amanuii cormomiapra HucOaran 8,5 6apobapra Kopu OYIIu.
Kypum ¢ynkuusnapu nacailmmm OOCKMYMIA SHT IOKOPH KHMMaTiap Ky3aTWIIH:
yunHuMd KBajpaHtiaaru naedexr 19,09 ra erub, Hazopar rypyxura HucOaran 14,7
O0apobap I0KOpHU HATIKAJIAPHU KAl ATAU.

Hazopat rypyxuna (amanuii cornominap) ymymuid aedexrinap 1,44 Hu Tammkul
TAu. bupuHun kimHUK Oenrwiap O0ockuumnaa Oy kypcatkud 34,44 ra omrad Oyrca,
maHu(ecrauua Oockuuuaa aedpexr 47,6 ra kyrapunuO, 32,56%ra ycraHauruHu
kypcarau. Kypuin ¢yHKuusnapu nacaumm 600cKu4muIa yMyMuid AeeKT SHT I0KOpU
Kuitmatra etu6, 86,58 ra TeHr Oynau Ba Oy xoJiaT Ha3opar rypyxura Hucbartan 60,1
MapTara Kym OyJIraHuHu KypcaTau.

TYp napaanuHr EpyFiaMK HHTEHCUBIUTUIa HUICOATaH CE3TUPIIMK KYpcaTKUWIapu
OMpHHYM KJIMHUK Oenrwiap Oockuuuga 19,53 raua TymmO, Ha30par Typyxura
HucOaran 22,6% ra kamaiian. Manudectarus 6ockuunaa kamaiinm 49,8% (12,67) ra
€TAM Ba KACATMKHUHT CYHITH OOCKMYHMJA CE3TUpiMK 7,6 rada TymuO, Hazopar
rypyxura Hucbatan 69,9% ra nacaitau. by macaium kacayuiMk puBOKJIAHUIIN OWIaH
EpYFIIMK CTUMYJUIApUra CE3THPIMKHUHT CE3WJapiid Japaxana MyKoiaud OOopHIIUHU
KypcaTaJi.

Kommrorep nepumeTpusich HaTHKaIapUHUHWAT —TaxXJIWJIUIra Kypa, OSHI KarTa
y3rapuiuiap yYMHYA KBAJAPAHTIA, SbHU KYpPYB MAWIOHWHHUHI MMACTKU-UYKHA CETMEHTHIA
Ky3aTwind. by kypcaTkud MUTMEHTIN PETHHUTHUHT Oapua OocKuwiapuaa EMOHIIAnIo
00p/Iu, KacaJUTMK PUBOKIIAHUIIN OWTaH fedeKTaap opTud OopIu.

Kommiorep mnepumerpusicu Oyiimva yumaum kBaapant (I11) »Hr karra
V3rapuiapa KypcaTau. AMannii Coriomnap/a ymoy KBajpaHTaara nedexr ypraua
1,3 ra Tenr Oynran O6ynca, OMpUHYN KIMHUK Oenrmiap 6ockuunaa kypcatkud 6,11 ra
eTn6, Mebépra Hucbartan 4,7 mapTara OIMTaHINTH AHUKJIAH TH.

Manudecranus 6ocknunma nedext 12,26 raya kyrtapuiaran Oyica, OXUprd
nappra kenmu6 19,09 ra ernm Ba Oy Mmenépra HucOatan 14,7 OGapobap KoOpHu

KYPCATKAUYHU KA ITAU.
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Cdepuxk nepumeTpus KaOuW KOMIIOTEpP MEPUMETPUSICUIA XaM BHI KarTa
y3rapuiap KY3HUHT TOepUPEepUK CerMeHtiapura Tabcup Kuinau. Kommrorep
nepumeTpuscu Oyitmua y3rapuumiap 3Hr kyn nactku-tamku (I11), mik Oenrunap sca
tokopu (I) Ba mactku Hazan (II) kBagpantnapaa, cepuk nepumeTpusaa 0yica Talku
KBaJIpaHT/Ja CE3WIAPJIA PaBUILIA Ky3aTHIH.

Menuana Oup TypyX HMuMJa OJIMHTAH HATWXKajap WYHAAa DHI YpTajaru
KYpCaTKMYHU aHIJIaTca, MOJa OPKAJIM LIy IypyX/la 3HT KYTI TApKaJIraH Ba KallJl STUIraH
HATH)KAHU aKpaTHO OJIMIIMMHU3 MYMKUH OYynanu (3.7-kanBajira KapaHr).

3.7-kanBaj

I'ypyx;iapapo cTaTuK KOMIIOTEP NePUMETPHUACH HATH/KAJAPUHUHT MeAUAHA Ba

MOJa KypCaTKU4JIapu

[TurmenTnu petunut 6ockuaiiapu (n=120).
Hasopat }\/IenHaHa/Mozla KYpCcaTKU4JIapu _
— 1-acocuii ) 3- acocHi rypyx
I'ypyxnap (amauii rypyx (WUnk | 2- acocuii rypyx (Kypys
KinHUK | (MaHugectanus | QyHKIUSIIAQPUHUHT
COFIOMIIAP) oenrunap OOCKHUYH) nacauImm
OOCKHYH) OOCKHYH)
reomre | n=20 | n=30. n=52 n=38_
K§peaTKHwIapy (40 Tta xy3) | (60 Ta ky3) (104 Ta ky3) (76 Ta xy3)
I 1,38/1,6 4,9/4,9 10,4/9,4 14,3/14,3
Quadrant | Il | 1,47/1,64 3,6/3,8 12,2/12,1 15,3/15,1
defection | 111 | 1,25/0,01 6,1/6,2 12,5/11,3 19,3/24,6
IV | 1,47/1,64 3,2/3,4 10,3/10,5 18,1/18
Scotoma test 1/1 1,7/1 1,8/1 2/2
Falsepositive 1/0 2,2/0,3 2,1/0,3 2/2
Falsenegative 1/0 2/1,3 1,9/2 1,9/1
Defection 1,63/1,53 31,4/31,5 47,8/42,5 89,1/-
Sensitivity 25,9/30,38 | 19,2/19,2 12,7/15,8 7,6/7,6

H30x: n=6emopnap conu; Scotomatest - ckomoma mecmu; Falsepositive —
Homyzpu udicoouti;, Falsenegative — wnomyepu candbuti; Quadrant defection —
Keaopaumaapoacu Hykcowaap, Defection — ymymuil mykcouaap; Sensitivity — myp
NapoOaruHe EPyaiuKka ce3y8uaHiueu

OHI aXaMUSTIN OYJIrad YpuHiapu Xakuja cy3 IopuTap 3KaHMHU3, aCOCUI ypFyHU
YYMHYM Ba TYPTUHYM KBAJpPAHTIApJard HYKCOHJIAPHW KOJTaH WKKHA KBaJpaHTra

HucOaTaH IOKOpU Oynrannurura kKapatumummu3 jo3uMm. bynpa Il kBagpanTaaru
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nedext manudecramnus 6ockuuuaa meauana 12,5 116 (11,25 mapTtara omiras), Kypuin
bynkuusiapu nacaviuimm 6ockuunaa 19,3 J16 au (18,05 maprara omiran) Kaijg 3THUIIH,
Oy KBaJpaHT/Ja KYPUITHUHT KECKUH EMOHJIAIIUIIIMHU KYpcaTau.

IV xBanpantaaru nedgext manudecranus 0ockuuuaa meanaHacu 8,83 maprara
omrad (10,3 J16), kypum ¢(yHkuusuiapu nacaiumu Oockuuuaa MenuaHacu 16,63
maptara kytapwiran (18,1 JI6), Oy »sca ymOy KBaapaHTHaru AeQeKTIapHUHT
Ce3WIapiu Aapakaja OITaHUHUA aKC dTTUPAIU.

Typ mapna ce3rupIMTHHUHT MeIMaHacu Ha3opaT rypyxuaa 25,9 J16, momacu sca
30,38 JI6Hu Tamkun 3TAu. bupunum knuHUK Oenrmiap Oockuuuga menuana 6,7
maptara (19,2 J16), swuu 25,9% rava nacaitnu. Mojacu sca Oup Xui napaxaja KoJau.
Manudecranust 6ocknuuga Mmenuana 13,2 maprara nacaiau (50,9% ra, 12,7 Jlora),
mMopacu 3ca 15,8 ra tenr 6ynau. Kypum ¢pyHkuusiiapu nacaiuimm 00CKAYUIa MeIuaHa
70,7% ra Tymu6 7,6 JIOHM TalIKuI 3T/IH.

bupunun knuHMK 6enrunap 6ockuuuaa yMymuit neexTHUHr Meauanacu 31,4
raga omu6 (29,77 maprara omran), manudectarus 6ockuunga Oy kuibimar 46,17
maptara omras Ba 47,8 Jl6raua kyrapuiran. CyHrru 6ockuyia sca e ekt MmearnaHacu
89,1 ra erraH, spHU Yeuin cypbatu 87,47 6apoOapHU TAIIKWIT ST/IH.

Cdepux Ba KOMITIOTEP TEPUMETPUSCH MABIYMOTIAPU MUTMEHTIIM PETUHUTTA XOC
Oy7ran KypHIll MAiJJOHUHUHT TIPOTPECCHUB EMOHJIAIITUIIIMHN TacAUKIaau. by skapaéH nkku
TOMOHJIaMa CUMMETpUs1 OWJIaH KeUUIH Ky3aTwiau. KacalmMKHUHT OONTaHUIITHIA KYPYB
MalIOHMHN EMOHJIAIIYBU OfaTAa Vypra-nepudepuk 30HANapAa U30JSIUsIIaHTaH
CKOTOMAJIap MIaKIKIa HAMOEH OYn. YOy CKOToOMaIap acTa-CeKUH OUpIanuo, KICMaH
€Kl TYIMK XaJKaCUMOH CKOTOMaHM Xocwui Kwiau. Kacammumk puBoxiaHuiv OwuiaH
XaJIKACMMOH CKOTOMA TaIlTKd TOMOHT'A Ba CEKMHJIMK OMJIaH MYKU TOMOHTA TapKAIA. YOy
*apa€H, KOMITIOTEp MEPUMETPHSI MAbIyMOTIapHU/a KYpCcaTHITaHUIEK, IEpUPEPUK KYPHIIT
MaioHuaaru AePeKTIIApHUHT acTa-CeKWH ommimmura oaud kenau. bynma Il Ba 1V
KBaJI[paHTiapAa Ce3WIapiu Yy3rapuuuiap Ky3aTWIMIIHA, XaJTKaCUMOH CKOTOMAHWHT
KCHraluIm OniaH OOFITUK.

ByHnan tamkapu, Kypuill MailJJOHUHUHT OOIIKa MPOrpecCUB WYKOTHUII
maKijlapy  XaMm  Ky3aTWwiad. Ymly Vy3rapunuiap KOMIIOTEp  MEPUMETPUs
MabJIYMOTJIApUIA XaM Y3 akCuHW Tornau. JKymiagaH, KOHLEHTPUK Tap3ia KypyB

MAaUJOHUHUHT TOPAMMIIM Ba IOKOPU 30HAJapJaH IAacTKW 30HAJlapra YTyBUM &l
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HIaKJIUAaru KypyB MaiJOHMHUHT KUCKapuO Oopuim Kaiin stunau. Keu 6ockuunapaa
IOKOPH KBaJIpaHTIapaa ce3uwiapiau aedeKkTiap Ky3aTUiIau Ba Oy KYpulll MaiIOHUHUHT
€ makiMaaru mporpeccuB Topanuimra oaud Keaau.

Cdepux nepuMeTpusi MabIyMOTJIApU NEpUPEpPUK 30HANAPJATH XAITKACUMOH
CKOTOMA KCHIaWWILJIApUHU TacOMKIaaud. byHaa OSHI Karra y3rapuiiap TallKy
KBaJipaHTiapaa  Kysatrwigud. Kacaimnumk — puBOXKIAHMIIM — OWiIaH — Mapkasuid
ne(dEeKTIapHUHT OIIMILIN KY3aTUIIIH.

Keu Oockuunapia KOMIOIOTEp MEPUMETPUS MABIYMOTIAPU KUMMATIHPOK
MabJIYMOTIIJAPHU KYpcaTuo, Mapka3uil 30Hasapa 1eeKTIIapHUHT KECKUH OIIUIITUHU
Ba CE3TUPJIMKHUHI [TACAHUIINHU IOKOPY aHUKJIUKIA KypCcaTau.

3.8-xagBan

I'ypyx;iap ypracuaa cTaTHK nepuMeTPHUs KYyPCATKUYJIAPUHUHT JUHAMUKAIATH

y3rapuuuiapu
Kennnaru K¥pve
oockuhyra va %, pZHH
[TurmenTim yTuiraya . A
. Ce3yBUaHIMKHUHT NacalnIlIn neheKTHUH
PETUHUT Oynran (116) -
O6ocKu4Iapu aBpUIAIIUT .
K P A pH KEHTalUIIH
. 0
(Mwtapaa) (16)
1-acocuii rypyx
Nnk x K
(Mo ommran 17,8 0,32 1,84

oenrunap
6ockuun) (n=30)
2- acocuil rypyx
(Manudecramms 10,7* 0,64* 1.23
6ockuun) (n=52)
3- acocuii rypyx
(Kypys

(GYHKIVSUTApUHIH 7,8* 0,65* 5 00*"
I' TaCalnIIn

6ockmrun) (N=38)

H30x: * - unk kuHUK Oeneunapu 6yiean 6emopiapHure Kypcamkuiiapu oOuian

conuwmupeanoa cmamucmux uwondau (p<0,05); " - manughecmayus Oocxuunu

bemopaapHune Kypcamxuuiapuea Hucoamar cmamucmux uwonyau (p<0,05).

59



3.8-kxanBanga MUTMEHTIM PETUHUT OWJIaH KacajulaHraH OeMopiiapAa CTaTHK
NepuUMeTpus  KYpPCaTKUWJIAPUHUHT  JMHAMUKAJArd  y3rapuluiapd  XakKujaru
MabJIyMOTJIAp TAaKIUM STHIITaH.

WNnk xnuHuk OGenrwiapu Oockuumaaru Oemopiap rypyxuaa ymly OGockuuia
Oynuim gaBomuinuru yprada 17,8 HWIHM TalIKuWil KWIAK. YOy BakT AaBOMHUAA TYp
NapJaHuHr EPYFIMK WHTEHCUBJIUTHMHU CE3YBUAHJIUK XYCYCHUSATHHUHT WHIUTUK
nykotunuimu 0,32 JI6 6ynub, Oy kypcaTkud HazopaT Typyxu OWiIaH TaKKOCJIaraHja
1,84% MYKOTWIMIIMHU KYPCATIH.

Mynaunrnek nedextHUHr HWwumk optumn 1,84 JI6 HM Tamkua 3tub, Oy
KaCaJUIMKHUHT MPOTPECCUSACH JapakaCUHU KypcaTaau.

Manudecranust 6ockuuugaru O0emopiap rypyxuaa aaBomuinuk 10,7 dumHu
Talmkui TAU. by Gockuuaa ce3yBUaHIMKHUHT WWUMK Wykotunuimu 0,64 J16 raua
om0, unura 3,29% ra Tyrpu kennu. by Wik KauHUK Oenruiapu OOCKUYMIIArd
KYpcaTKU4JIaH UKKH 6apo0ap IOKOPUIUTHHU KYPUIITUMHU3 MYMKHH.

Hedexraunr optuiu 3ca 1,23 /16 Hu tamkui 3tau. by XonaT koMreHcaoHn
MEXaHM3MJIap UIIra TYIIWIIY, KaCaJUIMK KEYMIIMHA HUCOAaTaH cTabWuIalulyBu OuiiaH
U30XJ1aHaIu.

KypyB ¢yHKUMATapUHUHT TMacaiuiiy OoCKUYMIaru Oemopiap Typyxuia
KACAJJIMKHU PUBOXJIAHUII JaBpUIIUTHA 7,8 WWiIHU Tamkuil 3TAu. Ce3yBYaHIMKHUHT
nwumk nacavimmu 0,65 JI6 raga ommb, Xap #wnm ce3yBuaHiauk 5,12% ra
KaMalTaHINTH aHUKIaHId. SIKKoJ Yy3rapuinl aAedeKTHUHT KECKWH OpTHIIH OViIuo,
yHUHT Wk yeumud 5,00 JI6 Hu Tamkui 311u Ba Oy aBBaJIrd 00cKu4ra HucbaTtaH 4
MapTa KYIUTUTH Kaij STuian. by XomaT KacasIMKHUHT T€3 PUBOKIAHUO OOpHIM Ba

KYpYB QO YHKIMSUTADUHUHT KECKUH EMOHIIAIITUIIINTA OJTMO KENUIIUAH 1aoiaT Oepaim.
§ 3.2. Maxcyc opTajJbMOJOTUK TEKITUPYB HATHKAJIAPU TAXJIWIH
§ 3.2.1. DaekTpopeTnHOrpadusi TeKIIMPYBH KypcaTKUWiapu TaBcudu

TagkukoT AaBoMuja yTkazuiraH siekTpopetuHorpadus (OPI') kacammuk
KEUMIIIUHY XaM/Jla YHUHT PUBOKJIAHUIIINHU MUKIOPUN OaxoJaluMu3ra UMKOH OepIH.
Opra Oockuwiapja KIMHUK CHUMIOTOMJIAp Ba Ky3 TyOumarud y3rapuiuiap o3ara
KEJIMIINUJIaH OJUH (PYHKIMOHAN OY3WIMIUIAPHU aHUKJIAIIMMH3a MYyXUM aXaMHsT

KacO >Tau.
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Kacannukaunr 6apua Oockuunapuaa OPI' TYIKMHIApUHUHT JIATEHT BaKTH Ba
aMIUIUTYyZa KYpCcaTKU4jIapu SIKKOJ MPOrpPEeCcCHB Macailvil TEHIACHIUSCUHU HAMOEH
KUIMO, TYp mapjaa (QyHKUMSJIAPUHUHT OOCKMYMa-0OCKUY MacallMIIMHU Y3HUJa aKc
srTupau (3.9-xanBanra KapaHr).

3.9-;kaaBaua

I'ypyxsiapapo 3/1eKTpOpeTHHOrPpaMMa KypcaTKu4JIapu

i [Turmentnu petuauT(M=J)
asopar 1-acocuii . 3- acocuii Typyx,
Typyxu 2- acocuit o
. | rypyx (Mnk (Kypys
(Amanuii TypyX
KJIMHHUK GYHKIUSUTAPUHH
DIEKTPOPETUHOTPA | COFIIOMIIAP Senria (Manudecrar HE acAR I
MMa KypcaTKuwiapu ) 6OCKI/IIII/II:)) usi OOCKHUYH) Sockmn)
20 nadap | 30 nadap 52 nadap 38 Hadap Gemop
o6emop (40 | 6emop (60 | 6emop (104 Ta 9
(76 Ta x¥3)
Ta Ky3) Ta Ky3) Ky3)
a-tymunmmir | 18,42EL71 06 0511 08 | 235+3,88*" | 2535:2,20%"
JIATCHT BaKTH (MC) 4 ' ’ T ’ ’
a-TYJTKUHHUHT 78,95+4,4 | 62,5116,27 44 44+5 26%" 14 34+6.3%"
amruuTynacu (MxB) 4 * T Y
BUTYARMARMAL | 33319 71 | 41,26+0,84 | 45,99+2,61% | 48,62+5,67*
JIATEHT BaKTH (MC)
B-TYJTKMHHUHT 231,989, | 160,76+9,3 | 88,45+12,56* .
amruurynacu (MxB) 98 3* " 18,47+5,87
3BIIaunr narear | 94,21+1,7 | 103,14+4,6 109 76+8.09% | 1159246 5*"
BakKTH (MC) 9 1 T T
3BITawmmtynacu | 64,0942,3 | oo oo, 4 93 | 46,345,02% | 28,63+4,88%"
(MKB) 5 1 bl | A | ) - N

H3o0x: ™ - amanuii coenom ooamnapoazu Kypcamkudiap OUIaH CoTuuUmupeanoa
Gapxnap cmamucmuk axamusmea sea (p<0,05); " - oupunuu KiuHuxk Oereunapu
Oynean OeMoplapHuHe Kypcamxuuiapu Oulan  COIUWMUP2AHOA  CMAMUCTUK
axamusmea sea (p < 0,05); ° - manugecmayus Oocxuuuoacu 6GemopiapHuHe
Kypcamkuuiapuea nucoaman cmamucmux axamusamea 32a (p < 0,05).

Hasopart rypyxuaa a-TyJaKuHH JaTeHT BakTH ypraya 18,42+1,74 McHuM Tamkun
Tau. By KypcaTKu4 COFJIOM oJlamiiap y4yH HOpMaJl caHaIn0, KYpuIll TH3UMKIA HYpPHU
KaOyJl KWIHIl Ba WIUIOB Oepurn jkapa€HW TE3MUTHHH aKC OJTTHpPagd Ba
doToperienTopiaap TOMOHUIAH MabIyMOTIIAPHU Y3 BaKTHAA XOCHIJI KUJIHUIII Ba Y3aTHUII

KOOUNUATUHM KypcaTaau. JlaTeHT BaKTHHUHI V3rapuiiyd KYpyB aHAJIU3aTOPUHUHT
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nepudepuKk KUCMIIADUHUHT WII TU3UMUIATU MaBXyJ (YHKIHOHAN Y3rapUILIapHUHT
spTa Oenrucu OYnubd Xu3maT KUiau.

[IurMeHTIv peTUHUTHUHT JACTIa0KU KJIMHUK Oelruiapu 00CKUUN/Ia a-TYJIKUHU
JaTeHT BakTh yprada 16,82+1,28 mcraya kuckapuO, pyHKIIMOHAN Y3rapUILIapHUHT
OouuTaHUIIKUJAH Aanonatr Oepaau. bupok Oy Hatwka ¢azana Kypull TU3UMHIArTU
y3rapunuiap xaid MuUHHMaN, ¢oTopeuenTtopiaap GYHKIUSICUTA TabCUP KHIHIIHA
MYMKHUH OYJITaH ajloXyj1a MaToJOTHsIIap Ky3aTHJIMAraHJIUTMHU, JIGKUH KaCaUIMKHUHT
pUBOXJIAHUIIUTA  OOFIIMK  OYnran  maTodU3MOJIOTHMK  y3rapuluiapra  CrapT
OepWITaHIUTUHU aHTJIATAIH.

JlateHT BaKTHUHI Yy3aiiumm ¢oTopeuentopiap Ba y OuigaH OOFIUK
HeWpoHJIapjaru 3pTa (QPYyHKIHMOHAN Y3rapUIUIAPHUHT KYpPCATKUYU CaHAJUIIUHU
uHOOaTra ojaguraH Oyicak, MaHudecTanys Ba KYpUIl TU3UMHU (YHKIUSUTAPUHUHT
cycaiuimm O0OCKMYMJIa JIATEHT BakT Moc paBuiiga 27% Ba 37% ra omraniaurd, Typ
napaa  IUCQYHKUMSICMHUHT  pUBOXJIaHAaETraHWMHM  Kypcatamu.  JKymuanaH,
MaHuecranusa 00CKUYUAa a-TYJIKUHH JIATEHT BaKTH CE3WJIApiIM Jlapa)kaja OUIAN Ba
ypraua 23,5+3,88 McHU Tamkwi 3Tau. by 60ckudaa Kypuiln TH3UMHUIArd Y3rapuiiap
aHUK HaMOEH OYiap skaH, GOTOpEeenTOPIAPHUHT (PYHKIUSIIAPU CE3UIAPIH Japakaaa
cycasau. JlaTeHT BakTHUHT 27%ra oMM TYp NapJajard 3JEKTp CUTHAJUIAPUHU
y3aTWIHII KAapaCHUHUHT KEUMKHUIIMHM KypcaTtagu Ba ymoOy XoJaT KYpHIll
KOOWJIMATUHUHT EMOHJIAIIUIINTA OJIUO KEJTaIH.

Kypys dyHKuusnapuan mnacaiium OOCKMYMIA a-TYJIKWHU JaTEeHT BaKTH
25,354+2,22 mcra, sbHU Ha3opaT rypyxura Hucoartan 1,38 maprara omnu. by 6ockuuana
dboToperenTopIapHUHT TYNHUK TUCHYHKIHAICH Ky3aTHJIap HSKaH, JIATEHT BAKTHUHT
cesunapnu gapaxana ommmu (p<0,05) HypHH KaOyn KUIUII >Kapa8HUHUHT KUIIAN
OY3WIMIIMHU Y3Wa akc dTTHpagu. Oy 3ca ¥3 HaBOaTuaa KypyB (DYHKIUSITApUHUHT
KeCKMUH mnacaiumu OunaH Oupra Kemaau. JIaTeHT BakTHUHT  y3alMIIH
doTopenienTopiapaaH KeMMHTH HEWPOH TH3UMIIApra TabCHp KWWK Ba CUHANTHK
y3aTHIIl )KapaEHUHUHT EMOHJIAIIUIIINATA OJIMO KeTaIu.

Haszopar rypyxmpa a-tynkuHu ammumtyaacu yprada 78,95+4,44 wmkxBuu

Tamkwi 3tau. by kypcatkuu ¢oTopenenTopiiapHd HypHU KaOyn KWJIMILIKA Ba JIEKTP
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CUTHAJINTA AMIAHTUPUII KAPAEHUHUHT UHTEHCUBJIUTA HOPMAJ XOJATJAa SKAHJIUTUHU
KypcaTaau. AMIUIMTYAAHUHT IOKOPH OYIUIIM TYp NapAaHuHr (aoja Ba COFIOM
dboTopenenTopiaapu OopauUrHAaH AanojaT Oepaay Ba HATUXKaJa KYpHUII TU3UMHUJIATH
MabJIyMOTJIADHU TE€3 Ba TYJMK y3aTUIl HMMKOHMHM Oepaau. a-TYJIKUHU
aMILTUTYIaCUHUHT nacanuimm KYpHUIII TU3UMUIATU dboTopernienTopiap
GYHKIMSACHMHUHT €MOHJIAIITAHUHY Ba KACAINTMKHUHT PUBOXIIAHUII Japa)KaCUHU aKC
STTUPA/IH.

AMIUTUTYJJAHUHT MMacCaluIIM KaCAINTMKHUHT JAaCTIa0KU KIMHUK OeNTruiapuiaéy
ky3atwum0, 20,8% (62,51+6,27 MxB) Hu Tamkun kunau. Manudecramnus 6ockudnaa
aca amIuMTyJga HopMmara HucoOatan 43,7%ra (44,44+5,26 MxB) macaiiran GViica,
cyarru 6ockuuna 81,8% (14,34+6,3 mxB) HU TalKkui STau.

AMruutynanuHr 6ockuama 6ockuy 1,26 /1,78 /5,51 maprara kamaiu6 6opuiiiu,
dotopenentopiaap (QYHKIUSICUHUHT SKUIIUNA EMOHJIAINTAHU Ba HYPHH JJIEKTP
CUTHAJIUTA allIaHTUPUII KOOWIMATU Ce3WIApiIM Japa)xkafa NacalllTaHMHU, CYHITH
naBpra kenu® Oy kaOu y3rapunuiap TYp MNapJaHUHT Jerpajalusacd Ba
dotopenienTopiap GYHKUMACUHUHT TYIUK CycaluIIMHM KypcaTaau. by HaTwkanap
[1Pna Taékya Ba Kosbayanap QYHKIUSUIAPUHUHT MMacalvinura ouj agaduétiapaaru
MabJIyMOTIIapra MyBO(MUK KeIaau.

b-TyNKuHK 7aTeHT BakTH TYp Mapaajard HKKHHYM Japakaid HeWpoHJap,
KyMiazaH, OUNosAp XaMJa aMakpuH Xy>KapalapuHUHT KY3Faauil (aousTHHU aKC
STTHpAp JKaH, Oy KYpcaTKW4 KYpHUII TH3UMHUJA HYp KaOyn KWIMHTAHIaH KeHUHTH
CUTHAJUIAPHU y3aTHUII Kapa€HUHUHT TE3JIUTUHU Ba caMapaJopiIMruHu Kypcataau. b-
TYJIKWHY JIATEHT BAKTUHUHT Y3TapuUIly TYp Mapaaaaru natou3noIoTUK Y3rapuiiap
Ba KACAILTMKHUHT PUBOKJIAHUII Tapa)kacu XaKuaa MabliyMOT Oepaiu.

Hazopat rypyxuaa b-tynkuau mateHt Bakté 33,3+2,7]1 MCHM TAIIKWJI STIU.
Kacammuk 6ockuum yeumm Owmnan BakT 20-30%ra omumu ky3atwingu. by xomat ¥3
HaBOATUJa CHHANTHK Y3aTUITHUHT Ky4aiimb OopaérraH OYy3WJIMINIWHU KypcaTajiu.
[IurMeHTAN PETMHUTHUHT JAcCTIa0KHd KIMHUK Oenruiapu OOCKWuuja b-TYIKUHH

JIAaTEHT BaKTH omiau Ba yprada 41,26+0,84 McHU Tamkui 3TAu. by BaKTHUHT OLIMIIA
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KYpull TU3UMHAArd (QYHKIMOHAN V3rapUIJIApHUHT OONUIAHUIINTA, HEUpOoHIap
opacuJarv CUrHaji y3aTuil xxapaéHu 6opa-00opa nacauiura Uiopa Kuiau.

Manudecranus 6ockuunga b-TynkuHU gateHT Bakth 1,38 maprara ominu Ba
ypraya 45,99+2,61 MCHU TalmIKui STraHiauru cababmau, 0y OOCKMYIAa CUTHAJUIApHU
y3aTUIAa KEUUKUIIAD KUIAUNH Tyc OJUO, KYpUIl THU3UMHUIATA CE3UJIAPIIH
Oy3mnuiuiap OuiaaH HaMOEH OVIIIH.

Kypum tuzumu QyHKIUSTIAPUHUHT CyCcaluIl OOCKMUMIA b-TYJIKMHU JIATEHT
BaKTH OHI IOKOpH Japaxkara ernu Ba 1,46 maprara (46%) omau. Hediponmap
ypracujgaru anokaiap cycalranu ca6abid UMOyIC Yy3aTWIMIIKJA Ce3usapiu
apaxkaja y3wimiiap OOpiaurd Kana 3TUIau.

b-TYNKUHK aMIUIMTy1acH HMKKUHYK Japakaid HEeWpoHaap (aoausiTHHHHT
MHTEHCUBJIIMTUHYU KypcaTap sKaH, HazopaT rypyxuzaa y 231,98+9,98 MxBuu Tamkui
stau. CorJIoM XoJjaTia aMIUIUTYJAaHUHT IOKOPH OYIUIINA KYPUIl THU3UMHUAATH
MabJIyMOTIIap Te€3 Ba aHUK y3aTWIAETraHUIaH apak Oepajiu.

Jactnabku kauHUK Oenrwinapu Oockuumnpa nacavium 30,7%mnuu (160,7619,33
MKB), manudecranusa 6ockuunna 45%mnu (88,45+12,56 MxB) tamkun stran 6ynca,
KYpHIl TH3UMH (QYHKIMSUIAPUHUHT Cycaluiy OOCKMYMIA 3ca aMIUITUTyJa HopMmara
HUCOATaH SHT MAaCT Japakara Tymau Ba yprada 18,47+5,87 mkBHu Tamkun 31uo,
nacaituin uajaexcu 92% Hu Kypcatau.

Kypum opkanu uvakupunran noreHuuauiap (KOUII, 3BII - 3purenbHble
BBI3BAaHHBIE TOTEHUHMANbl) KYpPYB aHAIU3aTOPU MYIJIADUHUHT MapKa3uii HEpB
TU3UMHTa4ya OYJIraH KUCMUHU Oaxojaiira MMKOH Oepap dKaH, YHUHT KypcaTKUWIapu
Ky3MaH TOopTHO TO Ooml Mwusirada OyiraH HEHpOHan y3aTUIUIAPHUHT TE3JIUTH Ba
caMapaJopJIUTUHU KypcaTaau.

Hazopar rypyxuna KOYII natent BakTu ypraua 94,21+1,79 Mc 6ynuium kypuin
TU3UMHJIATH CUTHAJT XOCWJI OYnuIn (aoJMITHHUHT caMapajid dKaHJIUTHIaH 1ajoJiaT
oepaam.

Hactnabku knuHuK Oenrmwiapu Oockuumaa KOUII maTeHT BakTu omiad Ba
V¥praua 8,93 mcraya omwub, HOpMaN KypcaTkuujap OwiaH conumutuprasga 9,5%ra

KYTapuiIraHJIUTUHU Kypcataau. Manudecranus Ba cyHIru 0ockuyaaru 0emopiapaa
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Oy Hatmxka Moc paBuiga 15,55 (6,4%) Ba 21,71 (23%) mcrava kyTapuind, Ha3opat
rypyxu Kuiimarnapuaas 1,17 Ba 1,23 mMaprara KyTapuiraniura Ounad Gapk KAaau.

KOYII ammutygacu opkaiu KYpyB aHaIU3aTOPUHUHT nepudepuk YTKa3yBud
Wyjulapura y3aTWIYBUYM OJJIEKTP CHUTHAJUIADUHHUHI KyBBaTH Ba CaMapaJopiiury
udoaananap skaH, ymoy aMIUIUTyAa aMaJIuid COFsioM Imaxciapaa 64,09+2,35 mxBuu
TAIIKWI 3TIU.

Amrmutynanuiar nacaiiumuy [IPHuHr Gapua Oockuuiapuja Ky3aTWIIW Ba
OOCKMYJap KEeTMa-KeTJIUIrura MYTaHOCMO paBHIa HazopaTra HucOataH oyu0
kapanranga 8,6% (58,58+4,23 wmxB), 20,9% (46,3+5,02 mkB) xamma 38,2%
(28,63+4,88 MmkB) ra macairaniuru aHUKJIaHIH.

Tabkumnam sxousku, [TPHUHT Oapya GocKU4wIapua JIATEHT BAKTHUHT OIIUIIN
KYPYB QHaJIU3aTOPU HYJUIApUAArd HEMPOHAJN Yy3aTUII >Kapa€HUHUHI CyCaWWIIWHU
Kypcarca, amMIUIMTYJAaHUHT Macaluimu HedpoHnap (aoJUSATUHUHT WHTEHCUBIIUTHU
KUIIUN gapaxana EMOHJIAITAaHUHU aKC 3TTUPU Ba KacaJUIMK PUBOXKJIAHUILN OWIIaH
Ooornuk Oy3wmunuiapau  aHukiaamga KOUIID  kypcaTKuwiapuHMHT  aXaMUSTUHU
TaCIUKJIANIH.

OnexTpopeTuHorpagusi MUIMEHT PETHUHUTIM OEMOpPJIApHUHI  XOJATHHHU
O0axonaml Ba MOHMTOPMHI KWIMILJA 3apyp BOCHUTa OKAaHIUTH, TYp mHapjia
(YHKUMSICUHUHT XOJIAaTHUHU aHUKJAIl Ba KENArycuaa KYpull (QYHKUMSIITAPUHUHT

E€MOHJIAITYBUHHU TTPOTHO3 KUJIUIIT UMKOHUHHU Oepa oJIUIIU stHa Oup 0Op TacIUKIaHIH.
§ 3.2.2. OnTuK KorepeHT TOMOrpadgusi TeKIIMPYBH KYPCATKUWIAPH TaCUPH

3.10-xagBanma OW3 TYpT TypyXJda ONTHK KOrepeHT ToMorpadus &Epmammma
OJIMHTAH MapaMeTpiapHH TaxXJIWi1 KUJITaHUMU3/a, HaTIKajJap IMIyHH KYpPCaTAUKH, TYP
mapaa Ba YHHHT KATJaMJIAPUHWHT KAJIWHIWTH KaCaJUTMKHUHT OOCKH4YIapura Kapad
Ce3UIapiiv Japakaja y3rapuiny aHuKIaHIH.

Makyna yetu Oyina® Typ mnapaa KalWMHIUTH Ha3opaT TypyxXxuja yprada
235,89+16,06 Mmxm OYnIM0O, MUTMEHTIM PETUHUTHUHT OMpUHYM Oenruiap OOCKUYMIa
Oy xypcatkuu 4,54 mxm (1,92%) ra xamaitagu (p>0,05). Manudecrauus 6ockuuuaa

Hazopar rypyxura Hucbatan 6,57%ra (15,49 mxm) kamaiiumunu kypcatau (p<0,05).
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Kypum ¢ynkuusanapu cycaiumu Oockuuuaa KaiuHiauk 216,26+12,28 MkM raua
kamaiinb, Hopmara HucOaran 1,09 maprara nacaitumu (19,63 MkM) Kaiig STUIIU
(p>0,05).

bupunum 6enrunap 6ockuunia TYp napaa Mapka3uHUHT Kanuuiaura 33,02 Mmxm
kamaiub (14,65%) 192,37+8,18 Mxm Hu Tamkuia >tau (p<0,05). Ymlby Oockuuna
XOpUOpETUHAT  KOMIUIEKCAAa  AUCTPOQUK  SKapaHJIapHUHI  Kajal  Tap3ia
PUBOXKJIAHUIIY OUJIaH XapakTepianuO, 6eMopiap HUKTAJIONUs, EPYF KONHAaH KOPOHFU
KOMra YyTUiaraHnaard aganTalusiHi CeKUHIAITYBH/IaH IUKOAT KUITALIIH.

Manudecrauust 60ckuuuga TYp napjaa MapkKazuHUHT Kanuuiaura 159,35+7,26
MKM Ta ernu Ba Oy HazopaT rypyxura HucbOaran 29,31% (66,04 mkm) ra
kamaiirannuruan kypcataau (p<0,05). By Oockuu XopuopeTHHan KOMILIEKCIaru
TUCTPO(UK Y3rapuIUIapHUHT sSHaJa 4YyKypJallyBu OWIaH Ky3aTHJIUO, ME30TOMHK
XaMmJla CKOTOMHUK TH3UM  (YHKUUSJIADUHUHT  OUPUHYM  KIMHUK  Oenruiap
Oockuumparura HucOaTaH XaM Kydid cycalumu Kaia stwiad. by Oockuuna
NaTOJIOTMK >KapaéH PUBOXKIAHUIIMHUHI Xoc Oenrucu cudaruga TYp NapAaHUHT
nepudepusicuia  LIYHUHIJEK ~ MapKasuil  coxajapujard  KaBaTJapUHUHT
muddepeHnuanusIcu OeITWIapuHUAT WYKuru Oyiaau. HepB Tomamapu KaBaTMHHHT
IONKAJIUTY AKKOJI Ky3aTWiAU. [IMrMEeHT 3N TeNMHHUHT KaTTa XaXM/Iard HyKCOHJIapH,
OUTMEHTHUHI KalTa TAKCUMJIAHUII 30HAJapy, YHUHT WHFWIUIIM Xyqyaiaapu Ky1iao
Ky3aTHJIIH.

3.10-xkaaBaua
MakyJia coxacura oM rypyxJapapo onTukK KOrepeHT ToMmorpagus

TeKIINPYBUHUHT HATUKAJIAPH

[Turmentnu petunut (M=+9)

1-acocuii . 3- acocuii
Hazopat B 2- acocwii rypyX
Typyxu TYpyX (Kypys

T'ypyxnap (Amanuii KJ(III;IEII;K (Manudect | ¢pyHKIHsIIAP

COFJIOMJIAp) Senriia arus WHUHT

6o anr)) 0OCKHYN) [MacayuIu

K 0OCKHYN)
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OnTHK KOTepeHT 20 nadgap | 30 madap | 52 madap 38 nadap
Tomorpadust oemop (40 | 6emop (60 | 6Gemop (104 | 6Gemop (76 Ta
KypcaTKuujiapu Ta KY3) Ta KY3) Ta KY3) Ky3)
Makyna yetu 6yitnabd typ | 235,89+16, | 231,35+14 | 220,4+8,87 | 216,26+12,2
napja KaJIMHIUTH (MKM) 06 ,15 *! 8*°
Typ nmapganu mapkaznaru | 225,39+10, | 192,378, | 159,35+7,2 | 116,69+16,1
KUTUHINUTH (MKM) 65 18* 6*" 7"
doTopenenTopIapHuHT
napamaxyssp coxagarn | 93,38+2,26 | (0003 | 29,695,460 115 g5 5 g
KQJIMHIUTHU (MKM)
IIurmMeHT >UTeTUMHUHT 54 85+1 8
MUHHAMAJ KaJIUHIATH 55,47+2,05 ’ 8_ ’ 57,15+4,26 | 58,69+3,64
(MKM)
IIurmMeHT >UTeTMMHUHT
MaKcUMaJl KaJIUHIIUTH 58,26+1,11 | 66+4,25* 82’92%5’05 105’2,639’37
(MKM)
Xopuokanuspiaap 51 56+0.86 44.03+3,1 | 30,78+9,24 | 17,11+5,13*"
KABaTU KAJUHIUTU (MKM) S * * °
Heps Tonanapu kaBatu 69 68+2 49 62,98+2,1 | 48,74+5,18 | 32,63+4,43*"
KQJIMHIUTH (MKM) e 4 * °
DJUMIIcou1aj 304a 39 0245.39 31,55+6,2 28,96%3,53 23,191“04,11*"
KUTMHJIUTH (MKM ) 7> *

H3ox: * - amanuii coanom ooamaapoazu KypCcamKudiap Oulan Coauummupeanoa
Gapkrap cmamucmux axamusamea 32a (p <0,05); " - bupunuu Kiunux dereunapu 6ynean
bOeMopAapHUHe KypCamKuiiapy OULaH COTUMmMUpeanoa Cmamucmuxk axamusamed 32a (p
< 0,05); ° - manughecmayus bockuuudau GemMoprapHuHe KYpCamKudiapued HUcoaman
cmamucmux axamuamea sea (p < 0,05).

CyHrru 6ockuyaa Mapkasuii Kamraiauk 116,69+16,17 MkM rava Tymuimy ssbHU
1,93 wMaprara KamMaWlWIld NIYHUHTJAEK XOPUOPETHMHANT KOMIUIEKCHUHT TYJIUK
JeCTpyKuusicu OuiaH Oomka OocKuwiapAaH axpanubd Typuiu Ky3atuigu. Kypwuin
VTKUPJIMTUHUHT CE3WJIapiu Nacauiy, KypyB MAMJOHUHUHT MAKCUMaJl TOPAWHILIH,
KOpPOHFUTA OVYJIraH MOCIANTyBYAHIUKHUHT TYJIWK WYKOIHWINA Ky3aTHiau. bapda
Oemopap/a MUIIaCUMOH TaHa JASCTPYKIUICH aHUKIaHau. HepB Tomanapu kaBaTuaa
aTpodus Ky3aTminO, KoJraH KaBaTiap auddepeHnmanvsianMau.

TankuKOT HaTWXKajIapu NIYHW KYpCcaTaJuKu, MUTMEHTIN PETUHUTHUHT TYpId

OockuwiIapua TYp nap/ia Ba YHUHT KaTiaMJapu KaJTUHIUTU]Ia Ce3UIapiau y3rapuuuiap
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Ky3aTWiau0, TYp napjaa Mapka3ui KaJIMHIUTUHU yMyMui xucodna 48,24% ra (108,7
MKM) KaMaluII Kypull YTKUPJIUTUHUHT nacaitnmman ounaupaau (p<0,05).

[Tapamakynsp coxana ¢oTopenenTopiap KaduHIUTH KAaCAJUIMKHUHT —HIIK
JaBpiiapua HOpMasl KypcaTkuwiapra HucOaraH 22,82 mMkM ra nacaiau (24,44%;
70,56+4,3) (p<0,05). Manudecramus 6ockuuuga 63,69 MxkMm ra, CyHITH JaBpiapra
kenmub 3ca 79,46 mxMm rada kamaiau (p<0,05). Ilapamakynsap doTopeuenTopiap
KJIMHIUTUHUAT yMyMuil xpcobna 85,09% ra (93,38+2,26 mxmuan 1o 13,92+5,63
MKMraJa) KaMaiuIIy KYpUIl CE3TUPIIMTUHUHT JKHUITUH TTacaluImra oo KeJu.

[TurMeHT >MUTENMIUHUHT MUHUMAJ KAJIMHIIUTH OYiinda ce3wiapiu y3rapumuiap
kyzatwimMaan (p>0,05), Oupok mnurMeHt HnuTeaudHUHr 58,26+1,11 MKMaaH TO
105,56+9,37 MmkMraua MakcuMadl KaJWHJIMTHHUHT OIIMIIM I1aTOJIOTHK ITMT'MEHT
SMUTENTUN  XyXaWpaJapuHUHT Y3apo OUPHUKUILIAPUHUA Ba CYySIK TaHadajgapu
KYPUHUIITKA KacaJUIMKKA XOC KYMYJISITUB KaMJIaHMaJlapHU akc ATTUpAU. by kabu
HaTHXanap (POTOPENENnTOPIAPHUHT MPOTPECCUB JECTPYKIUSICUTA KaBOO cudaruaa
KOMIIEHCATOp MEXaHU3MJIApHU (aoIallraHIuTHHH KYpcaTau.

[y ca6abnu Oy X0naT KaCAIUTMKHUHT KaJ1ajl KEUyBUM XapaKTepUHU TaCIUKIIa0,
XOPUOKAWJUIAP KaBaTH KAJIWHJIWTUHUHT KaMaluiiura Ba KOH TabMUHOTUHUHT
Oy3mnummaaH aanonat 6epaau. Hatwkana TykuManapHUHT TUCTPOUK Y3rapuiiapu
to3ara kenaau. [y ypuHaa XopHOKanmuimsp KaBaTH KaJWHIUTU OMpUHYHU Oenruiap
o6ocknuuaa 14,6% (7,53 mxm) kamaiiran 6yica, manudecrarus 6ockuunaa 20,78 MKM
ra, oxupru 6ockuyaa aca 17,11+5,13 mkm ra etu6, Hopmara Huc6aTtan 34,45 MKkM raua
kamaium ky3atuiau (p<0,05).

HepB Tonanapu KaBaTu KajdWMHJIWIMHU NACaMIIM KYpUIIl MWYyJUITADUHUHT
daonuaTura canbuii TabCHp KWIYBUYM HEUPOHJIAPHUHT JCTCHEPAIUSCUHU KYpCATIu.
Kymnanan, Oupunun Oenrunap 6ockuunaa ymoy kypcatkud 62,98+2,14 MxMm rada
Tyl cababnu, xamavium 9,61% (6,7 MkM) HU Tamkuwin 3Tad. KacamaukHUHT
KeMUHIM OocKUuIapura Moc pasuiia kamaitum gapaxacu 30,05% (20,94 mkm) Ba
53,16% (37,05 mxm) ra ara 6ynau (p<0,05).

Dmmrnconaan 30Ha KATWHIWTHHU YPTaHWIUIIA alOXHUa YbTUOOpPra MOJUK
KUXAT caHAMHO, TYp mapja TY3WIUIIUIard MAHAMAJl Y3TapuIiluiapra XaMm 3HT Ce3THp

Kypcatkuu cudaruga kynruHa anadu€rnapaa kKaiin ostwirad.  doropenenTtop
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anmapaTUHUHT MYXUM KHUCMHU OYJIraH A3JUIMIICOUJA 30HAa MUTMEHTIU PETUHUTHUHT
nacTiiadku  OockMwiapuAa€K NATOJOTMK — HATWXKaJapHU  Kypcara  Oomuiaaw.
Dnauncouaan 30Ha KaIuHIUTH Ha3opat rypyxuaa 39,02+5,39 mxm 6ynub, OupuHun
Oenrunap 6ockuuuaa y 7,47 mxmra kamaiiu6 31,55+6,27 MxkM raya Tyuiau.

Manudecranust 00ckuuna Ha3opat rypyxura Hucbatan 25,78% (10,06 mxm),
cyarru Oockuuna 40,57% (15,83 mxM) raya kamadumuu kypcarau (p<0,05).
Onauncouaan 30Ha KaJWHIMTUHUHT Kamanuimu doroperentopiap (haoausiTUHUHT
nacalMIIMHKM aHrjaTap dKaH, Oy Kypuin cudartura TabCUp KWJIAIU Ba MUTMEHTIH
PETUHUTHUHT JHArHOCTHKACHU, MPOTHO3M Xamja JaBojalll TaKTUKACUHU HIILIa0
YUKUIIJIa MYXUM axaMusT KacO dTaju.

Ym0y ¥y3rapunuiap KacaUTMKHUHT PHUBOXJIAHUIIMHMA OaxoJiaml Y4yH >KyJa
MYXUMJIUP, YyHKH ODJUIAIICOMJAN 30HA TYp Mapjajard OHHT KHYMK TaTOJIOTHK
y3rapunuiapra xaMm xkaBoO Oepamuran Oenru Oynranmuru ca6abiv, KacaJTUKHUHT
Typau OockKuuIapuaa Typ napjaa Ty3uJIMacuJard y3rapuluiapHu aHUKJIalljia IKopU
HaTIOKaJIapHU KypcaTau.

HetipopeTunan 6e160F KypcaTKuWIapyard KaMaluIll TaHTJIMOH XYy Kalpaaapu
Ba YJapHUHT AKCOHJApPUHHUHI JETeHEpAlMsCUHU KypcaTap 3KaH, KaCaJUTMKHUHT
KeWHHTH OOCKHYJIapHJa YHHHT XaXXMH Ba MaWJOHHWJArW Y3rapuiuiap KypyB HEpPBH
aTpOoUACUHUHT KyYalHWIIMHM aHriaragd. by 95ca TUTMEHTIM PETHHUTHUHT
NIPOTPECCUB XapaKTePUHM TACAMKIANAM Ba KaCaJUIMKHUHT IMArHOCTUKACH XamJa
POTHO3UIa MYXUM aXxaMHsT KacO dTaju.

[y cababmu KypyB HEpPBM [UCKHTa OWJ ONTHK KOTEPEHT Tomorpadus
KypcaTkuwiapuaad Heiipoperuran 6enoor maiigonn (HPBM) Ba xaxxmu (HPBX) kabu
Kypcatkuuwiapra tyxrtanu6 yramus. HPBM Hazopat rypyxuna ypraua 1,76+0,72 mm?
HU TalIKWiI 3TAU. bupuayn knmuauk 6enrunap 6ockuunaa 0y kypcarkud 1,48+0,48 mm?
rava Tymuo0, Ha3opat rypyxura Hucoatan 15,9% apuau 0,28 mm? ra kamaiinu (p<0,05).
Manudecranus 6ockuunna HPBEM 17,6% (0,31 mm?), kypyB (QyHKIUSIApUHUHT
cycaitum 6ockuuuga 12,8% (0,16 mm?) ra kamaiini ky3atungu (p<0,05).

Helipopetnnan Oenbor xaxkmu HazopaT rypyxuaa yprada 0,39+0,10 mm3uu

TaIIKWI KWIKO, OupuHYM KIMHUK Oenrunap 0ockuunaa 15,4% rava (0,33+0,13 mm?)
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kamaiau (p<0,05). Manudecranus 6ockuunaa 17,9% (0,07 mm?)ra, cyHrru 6ockuyaa
HPBX 0,26+0,09 mm? raua (21,2%) kamaiiumnu kypcatau (p<0,05).

TagkukOT  HaTWXKaJIapu IWIYHU  KYpcaTaJuKH, TMUTMEHTIU  PETHUHUT
puBoxianumu Owian HPBM Ba HPBX cesuwnapnu papaxkana xamaitnun. HPBM
HazopaT rypyxuaaH KypyB GyHKUUSJIAPUHU CyCalHIM OOCKUYMra yTraHiga yMyMUn
26,7%ra (0,47 mm?) kamaiinu. HPBX sca my naBpna 33,3% (0,13 mm?) raya nacaiau.
Ymby ¥y3rapunuiap CTaTHUCTUK JXKUXAaTnaH HIIoHwIn O0ynu6, p<0,05 napaxkacuaa
tacaukiaanau(3.11-xaasan).

3.11-:xkaaBaua

KypyB HepBM IHCKHra OMJ ONITHK KOTEePEeHT TOMOrpadusi KypcaTKMYJIaAPUHUHT

rypyxJjapapo taBcupu

[TurmenTin peTuHUT (M=)
1-
Hasopar | acocuii 3- acocuii
TYPYXd | TypyxX | 2- acocuid TypyX
(Amamm | (Mnx 10%0)7:4 (Kypys
17§ kinHuK | (Manudec | pyHkuusaap
COFJIOM | Oenruiia TaIHsI WHUHT
OnTHK KOTepeHT ToMorpadus N
Ne . jap) p O0OCKHYM) | MacaluIIH
Kypcatiiiitaph 0OoCKHNY OOCKHYH)
u)
20 30 59
Hadap6 | Hadapod Hadapen 38
eMop emMop | (104 1a HadapOemop
@0Ta | (60ta | P\, (76 T2 K§/3)
. . KY3)
Ky3) Ky3)
1 K¥ypyB HepBu I[I/IZCKI/I Mmangonu | 2,450, | 2,43%0, 2.49+0,68 | 2,40+0,95
(mm?) 91 72
HetipopeTunan 6endor 1,760, | 1,480, | 1,45+0,60 %o
2 maiigonu (mm?) 72 48* * 1,29+0.50
%0
3 | Dxckaparus Maiigonu (mMm?) 0’7??; 0, 0’6275i 0 0,59+0,27 0’5019’22
4 Hetipopetunan 6enbdor xaxmu | 0,39+0, | 0,330, | 0,32+0,15 | 0,26+0,09*°
(mmd) 10 13* * "
5| DkckaBanus xaxmu (mm?) 0’1078i 0, 0’15)71 0, 0,18+0,07 | 0,20+0,07*"
DKCKaBallUsIHU ypTada 0,21+0, | 0,250, | 0,26+0,06 | 0,31+0,09*°
6 n
qyKypJuru (mm) 09 10 *
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7 DKCKaBalMsIHI MaKCUMaJl 0,41+0, | 0,410, 0,44+0,08 | 04520 11°
qyKypJuru (mm) 17 13

8| 9/ maiinornapy uc6ath 0’311110’ o,%io, 0,35+0,15° | 0,36+0,15°

9| B/ Bepruxan mucGatn 0’428;0’ 0’45’;0’ 0,48+0,18 | 0,46+0,15

é /1 ropuzonTan HuCGaTH 0,453710, 0’41721“0’ 0,48+0,18 | 0,52+0,15°

H3o0x: * - amanuii coenom ooamnapoazu Kypcamkudiap OUIaH Cotuumupeanod

Gapxnap cmamucmux axamusmea sea (p <0,05); " - oupunuu KiuHux Oereunapu

Oynean OeMmopnapHuHe Kypcamkuuiapu OulaH  COMUWMUP2AHOd — CMAMUCTIUK
axamusmea sea (p < 0,05); ° - manugpecmayus Oockuuuoacu 6OemopiapHuHe
Kypcamruyaapuea Hucbaman cmamucmux axamuamea 32a (p < 0,05).

Onu6 Gopwiran TEKIUPYBIAP WYUK ONITUK KOTEPEHT TOMOTpadUsSHUHT aHTHO-
peXUMHUJIA YTKA3UIITaH TaXJIUJI HATHXKAJIapy ajloXy/ia axamusarra Mok 0ynuo, [1P na
TYp NapAaHUHT KOH TOMHP TU3UMU X0J1aTura 6axo Oepuiiijia Myxum Kypcatkud 0yiauo
caHanaau. [IurMeHTIn peTHHUTHUHT WIK KJIMHUK OeNTHiIapy a0 Oyaranuaa 103aku
nepy3us 3UUIUTH KypcaTkudu Hazopatra HucOatan 17,1% ra macTpok HaTHXKaHW,
ury ypunaa kamaiiuin 8,5% Hu Tamkui 3Tau. by Oomika Mmyamuduiap TOMOHUAAH Kai
ATWIITAH MabliyMOTiapra MyBOGHUK, [03aKM Karjiamjapjia KOH ailllaHdlu Ba

nepdy3UsTHUHT MMacaluIg HaTWKacuaa coaup Oynamu, Oy xonaT ¢goTopenentopiap

aroNTO3M Ba sULTAFIAHUII kapaéHnapu ouan 0oruK (3.12-kxaaBaira KapaHr).

3.12-xkanBaa

OnTHK KOrepeHT TOMOrpaguAHUHT AHTHO-PEKUMUTA OUJ KYPCATKUYIAPUHUHT

rypyJjapapo raBcupu

[TurmenTiu petuHUT (M=0)
3- acocwi
Hazopatry | 1l-acocwuii 2- acocuii TYPyX
pyxu | rypyx (Mik | rypyx (Kypys
OmTHK KorepeHT (Amanuit kinHUK | (Masudect | pyHknusia
coFyomiiap) | Oenrumap arus PUHUHT
TomMorpadus aHruo- .
UM K DCATKITADI OOCKHYN) OOCKHMYHM) | MacaluIIn
P yp P 0OCKHYN)
52 38
20 magpap | 30 magap HadapOemo | HahapOeMo
oemop (40 | Gemop (60
1a K§3) 1a K§3) p (104 Ta p (76 Ta
KY3) K¥3)
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Mepysus | IOsaxu | 49,714,204 | 41214943 30’7353,10’3 22,21%9,64
3UYJIUTU
%) Uyegp | 543045 49 | S46826,32 | 22.1535,74 | 14,5347,54
Tommp [Osaxn | 20,16+2,12 | 18,23+6,18 | 13:38%2,25 | 10,1245,52
Y3YHIIUTH
spwIAru(m 8,96+3,18* | 6,84+2 52*
m/mm2() Yykyp | 13,74£5,78 | 12,05+4,44 ;
* *
XOpUOUICSTHUHT 0.64+0,05 | 0,52+0,07* 0,491"0,02 0,45%9,02
BACKYJIpU3alinuid NHIACKCH
*
Hep“nf;m” 2244026 | 2,2840.42 | 2,4940.44" | 296%0,55
doseostsp ’ 0.55+0.18*
aBackyysip | Awnmanacu | 0,93+0,12 | 0,66+0,14* | 0,65+0,11* | """
30Ha v *
Maiboms, | 0,200,07 | 023£012 | 0242013 | %7020

H3o0x: * - amanuii coenom ooamnapoazu Kypcamkudiap OUIaH Coauumupeanod
Gapxnap cmamucmux axamusmea sea (p <0,05); " - oupunuu KiuHux Oereunapu
Oynean OeMoplapHuHe —Kypcamxuuiapu OulaH  COIUWMUP2AHOA  CMAMUCTIUK
axamusamea sea (p < 0,05); ° - manugpecmayus oOocxuuuoacu 6GemopaiapHuHe
Kypcamruyiapuea Hucbaman cmamucmux axamuamea 32a (p < 0,05).

Kacamnmuk wmanudecranuscuna nepdysus 30,75% (kamaiiuimn —gapaxacu
38,1%)raua macaiigu. Kacammukauar cyHrru 6ockuunra keau6 sca 55,3% ra macaiin6
22,21% wnatmxanu Kaa >tau. [lepdy3ussHUHT macalvily WUIEMUK Y3Trapuiiap Ba
MUKPOIUPKYJSIUSHUHT  Oy3Wwuiiyd  OwiaH OOFJIUKIUTH TacaukiIaHau. Yykyp
KOWUJIAINTaH KOH TOMHPJIAPHUHT Mepdy3usi 3UWINTA XaM KacaJTUK PUBOXIIAHUIIN
OwslaH ce3wyapiiu Japakajga Kamaiau. Amanuii cornmomapaa 0y kypcarkud 54,39%
HU TAIIKWI ATrad OUp BaKT/Aa, KACAJUTMKHUHT WJIK KIMHUK Oenrmiapu 6ockuuuaa 1,57
Maprara kamanun6 34,68% Hu, mMaHudecranus OOCKHUMIA 3UWIMK 2,46 Maprara
(22,15%) cynrru 6ockuyma 3,74 maprara (14,53%) xamaiingu. Uykyp nepdy3ussHUHT
Oy xKabu KamMaluIy TOMHUPJIAP TU3UMHUIATH OY3WIUIILUIAp XaM/la HIIIEMHK Kapa&Hiap
Oowran Oormuk. FO3aku

TOMHpJIAp Y3YHJIMIH 3UWINTHAA XaM FOKOPHUJATH

KypcaTKuwiap KaOu TypyxJiap ypracuaa CTaTUCTHK WIIOHWIHA (DapKJIaHUII
HaTwKanapu Kaiia stwiau. Kynruna agabuérnapaa Oy KYpCAaTKUYHUHT KaMaluiim

TOMUpAApP IHAOTENUNCH (QYHKIIUSICUHUHT OY3UJIUIIN Ba BACKYJISIp 3UYIMK KaMaWuIlu
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OwsiaH OOFJIMK DKAHJIUTH TabKUJIAHTaH. ToMuUpIap 3UWIMTHHUHT OyHAal KaMaluium
MUKPOLMPKYJIALUUSHUHT Oy3WiauIId OunaH OOFJIMK. AWpPUM TaAKUKOTIAplaa 4yKyp
TOMUpJAAP 3UUIWTHHUHT KaMaluIIu MIIEMUK kapa¢Hnap OwiaH OOFJIUK SKaHIUTH
Kypcatuirad. Xopuouies BaCKyJIsIpU3alusicu UHIEKCH COoFrsioM Oemopiapaa 0,64 Hu
Tamkui dTAu. WMk knuHuk 6enrunap 6ockuumnaa Oy kypcatkuu 0,52 rada Tyuiau.
Manudecranusi 60CKU4MIa XOPUOUAES BaCKYJIAPU3ALUIACH WHIACKCUHU HYKOTHIIHII
napaxacu 23,4% (0,49)uu, cyurru 6ockuuna 29,7% (0,45) uu xypcatau. by xabu
Ce3uapiii Macalvil KypcaTKU4Iapud XOpUOHUAEs TOMUpIJIApU JIerpaJallusICUHUHT
KUJIUUIUTHHN  TacAUKIauau. XopuouJes BaCKYJSIPU3ALUSICHUHUHT KaMaWuIlu
TUTIOKCUSI Ba TOMUPJIAP 3UWIMTHHUHT WYKOTUIUIIN OWsiaH OOFJIUKJIWTU aHUKJIAHIH.
doBeoJsip aBacKyJIsIp 30HACUHUHT IEPUMETPH UIIK KJIMHUK Oenrunap 6ockuuuzaa 2,28
MM rada keHraiinu. by dowmsnap xypunummna 1,8% HU akc 3TTUpUO, KacaJUIMK
PUBOXKIIAHUIIN Caph aBAaCKYJSIp MaWJIOHHUHT KEHran® OOpHUIUHU KYPHUIINMU3
MyMKUH. Manudectarus 6ockuunaa nepumetp 11,2% ra rokopu 6ynu6, 2,49 MM rava
omau. CyHrru 6ockuyaa dca 2,96 MM HU TaIIKUI 3THO, HOpMaJ KYpcaTKuwiapJaH
32,1% ra 1okopu uukau. DoBeossip aBacKyssp 30HACMHUHT ailllaHacu Ha3opar
rypyxuaa 0,93 uu Tamkwn >tau. Uk kiauHuk 6enruiap Ba Manudecranust 60cKu4mnia
Oy kypcatkuu moc pasuijaa 0,66 Ba 0,65 raua Tymu6, 29% kamMaluImIuHU KYpCcaTau.
Cyurru 6ockuyna 0y kypcatkuy 0,55 ra tymnau. by aca 40,9% xamailiraHiuruHy Ba
Jerpajanusl HaTiKacuia ymoy 30HaHUHT jAedopManuscuHu kKypcataau. doseossip
aBacCKyJsip 30HACMHUHT MaWJIOHM WK KIMHUK Oenruinap Ba MaHUdecTanus
o6ockuunapuna 0,23 Ba 0,24 mm? raga Tymau. by Hopmaman Yprawa 20,7%ra
Kamaiumuan Kypcataau. KacammkHuHr cyHITH 00ocKnuuaa Maiaon 0,36 Mm? rada
omrannuru, 24,1% ra Kynpok coxara TapKaJdTaHJIWTMHU Ba BacCKYJISpU3ALUSHUHT

KUJIAN 3apapJaHraHIMTuHU KypcaTaau.
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IV BOb. 'TEHETUK TAAKUKOT HATHU/KAJIAPU
§ 4.1. I'eHeasIorMK MaBJIYMOTJIAP TAXJIHIH

[lurmeHTIM  peTUHUT Tamxucu Kyuwirad, 120 wadap mnpobana yuyH
reHeaJIorukK (1a)capa) Kapra Ty3WiInO, TaXJui STWIAU. ['eHealoruk aHaMHe3 HUFHIL
acHOCHJIa KacaJUTUK ayTOCOMa-peliecCCUB TUIa UpcHitianuiu 75 Hadap 6emopnapaa
AKKOJI Ky3aTWirad 0yJca, 0Ta — OHACMHUHT KapUHIOIUIUTY TaCAWKJIaHMaraH KoJraH
27 nadapuga TUTMEHTIN PETUHUT CIIOPaJUK Tap3ja Ky3atwiau Ba 18 Hadap 6emop
Ia)kapacura OuJ] TerUIUTH MabJlyMOTIApPHU TAKAUM 3Ta OJHILIMA]IH.

[IpoGananap aBnoauHu cypad cypuiTupuii gaBomuaa 85% oGeMopiapumus 5-
aBnoauraya, 15% sca 4-aBinonuraya MabayMOTJIApra 3ra SKaHJIUKIapy aHUKJIAHIH.

4.1 Ba 4.2-pacmnapaa adipuM npoOaHIap MUCOJUIA AHUKJIAHTAH XOJaTiap
reHeaJIoruK Kapra Muconuaa 6aradcun Eputud Oepuiras.

: @

aa Aa

11 aa Aa aa Aa é— aa aa
. @ a4
Aa aa aa Aa Aa aa Aa Aa

v —P‘é (2

AA Aa aa Aa

aa 4a aa

4.1-pacm. 2-acocuii 2ypyx 6-6emopnune 4 ma asnoouea ouod eeneanocux Kapmacu
H30x: Kuzun cmpenka ounan 6emop kypcamunean Ox panenu mypmoypuax
— CORTIOM IPKAK, OK PAH2IIU IOMATIOK — CORTIOM A€, APMU KOpa paniu mypmoypyax

— peyeccues ajiiesl ceH mautyeuu IpKakK, Apmu Kopa pAaHciau iomMaloxK - peyeccus
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annen 2en mawysyu aén, myaux Kopa pameiu Waki — Kacauiuk dereunapu myaux
HAMOEH Oynean bemop

! 4@

Aa Aa

: 4 0 —

Aa Aa aa Aa aa

T oar Y

aa aa Aa aa aa Aa

aa  Aa  Aa

" 00D @ 440

aa  aa  aa Aa aa aa Aa Aa Aa Aa Aa

' ®

AA AA aa

[

4.2-pacm. 2-acocuii eypyxuu 12-eal3-6emopnap ona-cuneuinaprune 5 ma

aB71002a OUO 2eHeal02UK Kapmacu.

H3ox: Kusun cmpenxka oOunan 6emoprap xypcamunean. OK paHenu
Mypmoypuax — CONOM IPKAK, OK PAHEAU IOMANOK — CONIOM AN, APMU KOPA PaAH2IU
mypmoypuax — peyeccus auieil 2eH mautysyu d3pKakK, Apmu Kopa paHeiu wMalok -
peyeccus aunel 2eH mawiysdu aén, Mmyaux Kopa paHenu Waki — KACALIUK
beneunapu myaux Hamoén oyrean bemop (npooamo).

[Tenner kataru €paamMuia TUTMEHTJIM PETUHUT KacaJlJIUTH ayTOCOMa-pPeIeCCUB
TUTIa UPCUUJIAHUIIHN, YHUHT OCNTHUIapUHHU F03ara YUKHIIN YIYH 2 Ta PEIECCUB allies

rennap romosurora (AA) kypuHummga OeMmopia MapxXyJ OVIMIIMHM HWHOOATra

75



ojaguran  Oyicak, TEHEAJIOrMK aHaMHe3  MHuFMIl  Kapa€Huaa  KyNruHa
OeMOpJIapUMHU3HUHT  OTa-OHAJApU  SIKMH  KapUHAOWI  JKAHJIUTH  AHHUKJIAH]IH.
Cyposuomana 45% OemopHuHr (54 Hadap) ota-oHacu OuUp-OMpUTa XOJaBauyyaIuTH,
15% (18 nadapu) amakuBayuanuru, 30% (36 Hadapu) OEMOPHUHT OTACH TOFACUHMHT,
10% (12 wnadap) Ba3uATIa aMMAaCHHUHI KU3Mra yWJIAHTAHIWTH MabiiyM Oynau. by
XoJaTiiapa yJIapHUHT OTa-OHajdapuja MyTalusra yuparad resiap rerepo3urora (Aa)
KYpUHUINIKA OYNraHjurd Ba yjapjJa KacaUIMK HaMO€H OyiaMmaclaH, TalllyBud
SKAHJIUKIIApU MabliyM Oyiaau.

SAxuH KapuHIoNIUIAp YpTacuaa Ty3wiraH HUKOXJaH Tyruirad (inbreeding)
dap3aniapa 3apapiaHrad TeHHUHT PeliecCUB ajuieuiapuaan Oupunu (Aa) y3napuaa
CaKjallk Ba TAPUXUN M3OJALMUIAHTAH MOMYJISIUsAIapia HUCTUKOMAT KHJIYBYU
axonuaa 50% xonatiapaa MaTtojOrdMK ajUISIHUHT TeTepo3urora KypuHumuaa (Aa)

ydpaiiy Ky3aTHIaIu.
§ 4.2. 'eHeTUK TAAKMKOTJIAPHUHT YMYMUH TAXJIUJIN

22 HnHadap Oemopma oaub OOpWITaH TEHETHK TaIKUKOTIAPHUHT YMYMHUH
HaTkanapu 4.1-xanBanaa y3 ndogacunu Tonrad. Yoy *kaaBaijia UHCOH TEHOMUTa
MaHCyO MabJIyMoTiaap Oa3acuja MabliyM OUp T€HHHHI aHWUK KeTMa-KeTJIUKKa Ara
coxacuHuHT pedepenc Taptud pakamu (NG_009073.2), 5k30H Ba HHTPOHJIAPU paKaMu
(Ex./int.), NCBI RefSeq wmabanymoTmap 0a3acuma TEHHHUHT y3ura  Xoc
TpaHCKpUNIMscuHU KypcaTyBun MPHK keTma-keTnurmHUHT TapTUO pakamu
(NM_000350.3), myTtanusnap TabCUp KypcaTyBUM OKCHJIJAard aMHHOKHCIOTanap

anmamunyBu (Protein) xap 6up 6emMop y4dyH amoxuaa Kypcatud yTuiaras.
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4.1-;xanBaa

ABCA4 (NG_009073.2)renn 12,13, 17, 21-22, 28-29 u 41-43 3K30HIapUHUHT

MOJIEKYJIAP-TEeHEeTUK TeKIIHUPYB HATHKAJIAPHU

No NG 009073.2 | Ex.int. | NM_000350.3 | Protein
1-6emop Okcwuiap JeHaTypalusiCu Ky3aTUJIau
62975 ex12-13 €.1699G>A p.V567M
63341 Int12 1761-55G (IVS13-55G>A) -
63562 Int12 1761-191T (IVS13-191T) -
ex17 - -
ex21-22 - -
2-bemop ex28-29
95451 int28 I\VS28 299C>T -
95486 int28 1VS28-del334G -
95489 int28 IVS28-337A>G -
ex41-43
ex12-13 - -
Int12 1761-55G (IVS13-55G>A) -
Int12 1761-191T (IVS13-191T) -
ex17/ - -
ex21-22 - -
3-0emop ex28-29 : -
95451 int28 IVS28 299C>T -
95486 int28 1\VVS28-del334G -
95489 int28 IVS28-337A>G -
ex41-43
ex12-13 - -
63341 Int12 1761-55G (IVS13-55G>A) -
4-6emop exl7 - -
ex21-22 - -
ex28-29 - -
ex41-43
ex12-13 - -
63341 Int12 1761-55G (IVS13-55G>A) -
ex17 - -
ex21-22 - -
5-6emop 95451 int28 IVS28 299C>T -
95486 int28 1VS28 del334G -
95489 int28 IVS28 337A>G -
95651 ex29 c.4283C>T p.T1428M
ex41-43
ex12-13 - -
6-6 63341 Int12 1761-55G (IVS13-55G>A) -
~OeMOPp ex17 i -
ex21-22 - -
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95102

ex28

4203C>A

p.P1401P

95451

int28

1VS28 299C>T

95486

int28

1VS28 del334G

95489

int28

1VS28 337A>G

ex41-43

7-6eMop

ex12-13

63341

Int12

ex17

1761-55G (IVS13-55G>A)

ex21-22

95451

int28

1VS28 299C>T

95486

int28

1VS28 del334G

95489

int28

1VS28 337A>G

ex41-43

8-6emop

ex12-13

63341

Int12

1761-55G (IVS13-55G>A)

ex17

ex21-22

Ex28-29

ex41-43

9-6emop

ex12-13

63341

Int12

1761-55G (IVS13-55G>A)

ex17

ex21-22

ex41-43

10-6emop

ex12-13

ex17

ex21-22

95451

int28

1VS28 299C>T

95486

int28

1VS28 del334G

95489

int28

1VS28 337A>G

Ex28-29

ex41-43

11-6emop

ex12-13

63341

Int12

ex17

1761-55G (IVS13-55G>A)

ex21-22

95451

int28

1VS28 299C>T

95486

int28

1VS28 del334G

95489

int28

IVS28 337A>G

Ex28-29

ex41-43

12-6emop

ex12-13

63341

Int12

ex17

1761-55G (IVS13-55G>A)

ex21-22

95254

int28

1VS28 102A>G
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95451 int28 IVS28 299C>T
95486 int28 IVS28 del334G
95489 int28 IVS28 337A>G
Ex28-29 -
ex41-43 -
ex12-13 -
63341 Int12 1761-55G (IVS13-55G>A)
ex17 -
ex21-22 -
13-6emop 95451 int28 IVS28 299C>T
95486 int28 IVS28 del334G
95489 int28 IVS28 337A>G
Ex28-29 -
ex41-43
ex12-13 -
63341 Int12 1761-55G (IVS13-55G>A)
ex17 -
ex21-22 -
14-6emop 95451 int28 IVS28 299C>T
95486 int28 IVS28 del334G
95489 int28 IVS28 337A>G
Ex28-29 -
ex41-43
ex12-13 -
63341 Int12 1761-55G (IVS13-55G>A)
ex1l7 -
ex21-22 -
15-6emop 95451 int28 IVS28 299C>T
95486 int28 IVVS28 del334G
95489 int28 IVS28 337A>G
Ex28-29 -
ex41-43
ex13 €.1929G/A (p.V643V)
63341 Int12 1761-55G (IVS13-55G>A)
ex1l7/ -
16-6emop e¥21-22 -
95486 int28 I\VS28 del334G
95489 int28 IVS28 337A>G
Ex28-29 -
ex41-43
ex12-13 - -
63341 Int12 1761-55G (IVS13-55G>A)
17-6emop eiziEZZ : :
ex28-29
95451 int28 IVS28 299C>T -
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95486

int28

1\VS28-del334G

95489

int28

1VS28-337A>G

ex41-43

18-6emop

ex12-13

63341

Int12

ex17

1761-55G (IVS13-55G>A)

ex21-22

ex28-29

95451

int28

1VS28 299C>T

95486

int28

1\VS28-del334G

95489

int28

1VS28-337A>G

ex41-43

19-6emop

ex12-13

63341

Int12

ex17

1761-55G (IVS13-55G>A)

ex21-22

ex28-29

95451

int28

1VS28 299C>T

95486

int28

1\VS28-del334G

95489

int28

1VS28-337A>G

ex41-43

20-6emop

ex12-13

ex17

ex21-22

ex28-29

95451

int28

1VS28 299C>T

95486

int28

1\VS28-del334G

95489

int28

1VS28-337A>G

ex41-43

21-6emop

ex12-13

ex17

ex21-22

ex28-29

95451

int28

1VS28 299C>T

95486

int28

1\VS28-del334G

95489

int28

1VS28-337A>G

ex41-43

22-6emop

ex12-13

ex17

ex21-22

ex28-29

95451

int28

1VS28 299C>T

95486

int28

1\VS28-del334G

95489

int28

IVS28-337A>G

ex41-43
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Ymly xaaBanjga MyTaUMsJIADHUHT 53K30HJapaa (Ko[uiam XyAyJulapu) Ba
MHTpOHJAapAa (KoajJaHMaraH Xyayajgap) OSKOWJIAllyBH XaKuWJa MablyMOTiap
IIYHUHTAEK YJIapHUHT Typiiapu 6atadcun kypcatwirad. Keitnnru ypunnapaa ynapHu
TaxJIMJ HAaTWXKAJTaApUHUHT OupMa-Oup KYpuoO ynkuiaranauru Eputud 6opunaau. JJHK
KeTMa-KeTIUru Xxpomarorpamma cudatuga kypcaruinran 4.3 Ba 4.4-pacmiapjia
JIHKHUHT MabliyM Oup KUCMHAArd HYKJICOTUJIAp KETMa-KETIUTUHU BU3yall TAaCBUP
cudaruga KeNTUPUIITaH.

ABCA4 reHuHuHr MyTtanusuianrad coxaiapu 4.3-pacmua  wudojaiaHraH.
XpomarorpamMmaza KyTapwiral xap Oup muk (4YKKU) Typiau XWJl HYKICOTHIJIAPHU
OownupuO, yHaaru TYpT xui panr ajgeHuH (A), uuto3ul (C), ryanus (G) Ba TumuH (7T)
aMUHOKHCJIOTANIapuHu Omiaupaau. Kuzui crpenka HyKJIeOTHAHUHT Y3rapral MMKUHU
aHTIaThO, MyTamus >KOWIaImraH no3unusHu Ooungupanu. Ymoly pacmaa JIHKnaru
myTaiusa ¢.1699G>A ne6 Oenrunmanran OYnub, 1699-noszunusga ryanunau (QG)
afeHuHra (A) y3rapranjJuruHu, OKCUJI MUcoIuaa oiud Kapanaauran o6ymnca p.V567M
OKCUJIMHUHT 567 — mosunmsacuia BaiuH (V) aMUHOKHUCIOTACHMHU METHOHUH (M)

aJIMalllMHYBUT a4 0JINO KeNTaHJIUTHHU KS'/pI/IHII/IMI/IS MYMKHH.

P& N fh || 3 Sarmple: 1312
220 230

2
T R T R s G z T c C G Y s il

C Y C B I G Y z G

ABCA4A c. 1699G>A pV567M

4.3 — pacm. 2-acocuii eypyxnu 2-6emopoacu ABCA4 cenunune mymayusnanean
COXANAPUHUHE CUKBEHCIU XPOMAMOSPAMMACU

4. 4-pacmnaru xpomarorpamma taxjawiura kypa, ABCA4 renuparu myrtanus
IVS13-191T>A cudatuna udonananud, 13 — uarpon Ba 191 -UHTPOH OXHMpHUIATH
Kyt acocmapnaru tumuH (T) amenunra (A) anMamm® KONTaHIUTH aHUKJIAHTaH. 3-
o6emopumu3 reHugaru kewmHru mytamus [VS13-55G>A cudartupa Oenrunadran
06ymuo6, 13 —Ba 55- uaTponnap cyurugaru xy(drt acocnapaaru ryanunuu (G) aneHuHra
(A) anmammb KOITaHIUTHHY KYPUITUMU3 MyMKHUH. By nkkama MmyTarusiiiap MHTpOH/IA
woimamran  0ynu6, MPHK cnnalicuaru xapa€Hura Tabcup KypcaTtuO, TeH
OKCIIPECCUSCUHUHT HOTYFPH KEUWIIUTa Ba Y3 HaBOATHOAa OKCWI (YHKIUSICUHUHT

Oy3uuIINra oJiu0 KeJraH.
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V& E % —— Sample: 133
470 480 490

= 3 % . 2 » .
£ A 1 i A " i 5] £ =)

a1

ABCA4 IV513-191T>A

4.4 — pacm. 2-acocuiti eypyxuu 3-6emopoacu ABCA4 cenunune 1761-191T
(IVS13-1917) 6a 1761-55G (IVS13-55G>A) mymayusnanean coxarapunumne

CUKBEHCIU xpomamozpammailapu

22 Hadap Oemopaa 5 XU KaTeropusiiar Jkamu 77 Ta MyTanus Ky3atwiau (4.2-
*kazasai). ['eHoMuaa HT KYII y3rapuiuiap Ky3aTwiral 2-acocuil rypyxHu 2-0emopia
6 Ta, 3, 5, 6, 12 — 6emopnapna 5 Taman, 7,11,13,14,15,16,17,18,19 — 6emopnapaa 4
TajlaH, Koarannapaa 3 Ba 1 tagan Kaiia stunau. llynapnan 34 tacuna crutaiicusr, 21
ta nosmmopdusm, 18 Ta nmemenms, 2 Ta CHHOHMMHK, 2 Ta MHCCEHC MYyTalHsuiap

TOTUJIIN.
§ 4.2.1. MyTanusi KaTeropusiJiapura ouJ MabJyMOTJIAPHUHT TAXJIUIH

Ymby xaaBanma OW3HU OIBTUOOPUMHU3HM TOPTAAUTAH JKUXATH KYNTHHA
oemopmapaa (2,3,5,6,7,10-22) >xagBanm aBBaiuja CIUIAMCHHT MYyTalMs, CYHTTHIA
MOJIMMOPPU3M KOWITAITAHIUTHHI KYPUIITIMU3 MyMKHUH. Macaian 2-acocuii TypyXHH
18-6eMopHHUHT 28-WHTPOHUIA Iy KAaOW Ba3WAT Ky3aTWITaH. 28-MHTPOHHUHT 299-
no3unuacuaa Kysatuaran 1VS28 299C>T cmnadicuar-myrtanusga muto3uHHu (C)
tumuHra (T) anmMamuiM WHTPOHJIAPHUHT HOTYFPU Y3WIUIIM Ba SK30HJAPHUHT

HOTYFpH ynaHumura oju0 xkenuO, anoman MPHK puBoknmanumm oxkubaThaa
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HopyHkunoHan ABCA4 okcunuHu 103ara KeITUprad Ba 0eMop/a TUTMEHTIIA PETUHUT
KacaJUuIury ByxyAra kenras. Ly caba0nu 5k30H Ba MHTPOHJIAPHUHT Tyraml KUCMHUJA
YKOWJAIITaH CIUIAaUCUHT caiTiapra ssikuH ypuH onrad IVS28 299C>T myranus, Oy
nokamusgan  y3okpoxaarun 1VS28-337A>G nonaumopdusmra Hucbatan xaB@uiu
XUCOOJIaHAIH.

4.2-xanBan

MyTanusi KaTeropusiapura Kypa 6eMopJapHu TaBcugiaHuIIH

Ne | Coxa Myrauus Myrauus Myranus Conu | Kamnu
TYpH KATErOpHusiCH
1 0 0 0 0 0 0
12-13 c.1699G>A AMUHOKHCIOTA Muccenc- 1
DK30H (p.V567M) JIMaITHYBU MYyTalus
1761-55G " CruraiicuHr- 1
12- (IVS13-55G>A) HTPOH MyTalus
p | MHTPOH (|\1/7S611§;-1591]il:|') HNutpon [Tonmumopduzm 1 6
IVS28299C>T | Wmrpon | Chomadiomur- oy
28- MyTalus
uatpon | 1VS28-del334G Jenerus Jenenus 1
IVS28-337A>G HNuTpon [Tonumopduzm 1
1761-55G HToomH CrutaiicuHr- 1
12- (IVS13-55G>A) P MYyTalus
. HHTPOH (I%/7S6]il-3}]?91]-.[l') HNuTtpon [Tonmumopduzm 1 -
IVS28299C>T | Humrpon | CHUmaiiomur- oy
28- MyTalus
uatpon | 1VS28-del334G Henenust Henenust 1
1\VS28-337A>G WNuTtpon [Totumopdusm 1
4 12- 1761-55G VHTOOH CnaiicuHr- 1 1
uHTpoH | (IVS13-55G>A) P MYTaIus
12- 1761-55G 1 CnaiicuHr- 1
WHTPOH (IVS13-55G) HTpoH MYyTaIus
IVS28299C>T |  Hurpon | CVUmadiomur- oy
5 28- MyTalus 5
untpoHn | 1VS28 del334G Jemenust Jemenus 1
IVS28 337A>G UuTpoH [Tomumopduzm 1
29- c.4283C>T K30H Muccenc- 1
HK30H (p.T1428M) MYyTaIus
12- 1761-55G ntoom CnnaiicuHr- 1
6 | MHTPOH (IVS13-55G>A) P MYTaIus 5
28- 4203C>A K301 CUHOHUMUK 1
9K30H (p.P1401P) MYyTaIs
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CrutaicuHr-

IVS28 299C>T NuTpon 1
28- MyTalHs

untpoH | 1VS28 del334G Jenenus Jlenmenus 1

IVS28 337A>G NuTtpon [Totumopdpuzm 1

12- 1761-55G [ . CnunaiicuHr- 1
untpon | (IVS13-55G>A) P MyTalus

7, IVS28299C>T |  Mmrpon | CLURHCHHI= |
8- MYyTalus

untpoH | 1VS28 del334G Jenenus Jenenus 1

IVS28 337A>G HNuTpoH [Toiumopdusm 1

8 12- 1761-55G HThoH CnunaiicuHr- 1
uaTpoH | (IVS13-55G>A) P MYyTalus

9 12- 1761-55G HThoH CnnaiicuHr- 1
uaTpoH | (IVS13-55G>A) P MYyTalus

IVS28299C>T |  Mmrpon | CIURHCHHD= |y
10 28- MyTalus

uatpon | 1VS28 del334G Jeneus Jenenus 1

IVS28 337A>G HNuTpoH [Totumopduzm 1

12- 1761-55G " CnaiicuHr- 1
uatpoH | (IVS13-55G>A) HTpOH MYyTalus

11 IVS28299C>T |  Wmrpon | Clomadiomur- oy
28- MyTalus

uatpon | 1VS28 del334G Jenerus Jenenus 1

IVS28 337A>G HNuTpoH [Tonumopduzm 1

12- 1761-55G " Crnaiicunr- 1
uaTpoH | (IVS13-55G>A) HTPOH MyTalus

IVS28 102A>G WNuTtpon [Toumopdusm 1

121 28 | 1vS28209C>T |  Mmmpow | CHmaicmur |,
MYyTalus

MHTPOH 7 1\/528 del334G Henenust Henenust 1

IVS28 337A>G HNuTtpon [Totumopduzm 1

12- 1761-55G 1 CrutaiicuHr- 1
uHTpoH | (IVS13-55G>A) HTpoH MYTaIus

13 IVS28299C>T | Mmmpon | CIVAHCHHT
28- MyTalus

untpoHn | 1VS28 del334G Jemenus Jemenus 1

IVS28 337A>G UuTpoH [Tomumopduzm 1

12- 1761-55G VHTOOH CrunaiicuHr- 1
uHTpoH | (IVS13-55G>A) P MYTaIus

14 IVS28299C>T | Mmmpon | CIUAHCHHT
28- MYyTallUs

untpon | 1VS28 del334G Jemenust Jemenus 1

IVS28 337A>G HNuTpOoH [Tonumopduzm 1

15 12- 1761-55G HTPOH CrutaiicuHr- 1
uHTpoH | (IVS13-55G>A) P MYTaIus
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CrutaicuHr-

IVS28 299C>T NuTpon 1
28- MyTalHs
untpoH | 1VS28 del334G Jenenus Jlenmenus 1
IVS28 337A>G NuTtpon [Totumopdpuzm 1
13- c.1929G/A K301 CHHOHMMHUK 1
DK30H (p.V643V) MY TaIus
16 12- 1761-55G [ . CnnaiicuHr- 1 4
untpon | (IVS13-55G>A) P MyTalus
28- I\VS28 del334G Jenenus Jeneuust 1
uHTpoH | IVS28 337A>G HNuTpoH [Toiumopdusm 1
12- 1761-55G HThoH CnuaiicuHr- 1
uaTpoH | (IVS13-55G>A) P MYyTalus
17 IVS28299C>T |  Hmrpom | Cloaomur- g |y
28- MyTalus
uatpon | 1VS28-del334G Jenernus Jenenus 1
1VS28-337A>G WNuTpon [Tomumopdusm | 1
12- 1761-55G " CnuaiicuHr- 1
uatpoH | (IVS13-55G>A) HTPOH MYyTalus
18 IVS28 299C>T YHTpOH Cruaficunr- |- 4
28- MyTalus
uatpon | 1VS28-del334G Jenerus Jenenus 1
IVS28-337A>G HNuTpon [Tonumopduzm 1
12- 1761-55G HToomH CrutaiicuHr- 1
uaTpoH | (IVS13-55G>A) P MYyTalus
19 IVS28299C>T |  Hmrpom | ClUMaomur- g |y
28- MyTalus
uatpon | 1VS28-del334G Henenust Jenenust 1
1\VS28-337A>G WNuTtpon [Totumopdusm 1
IVS28299C>T |  Mmrpon | Chomadiomur- oy
20 28- MyTalus 3
uatpon | 1VS28-del334G Henenust Henenust 1
IVS28-337A>G NHTpoH [Tonmmmopduzm 1
IVS28299C>T |  Hurpon | CVUmadiomur- oy
21 28- MyTalus 3
untpoHn | 1VS28-del334G Jemenus Jemenus 1
IVS28-337A>G NHTpoH [Tonmmmopduzm 1
IVS28299C>T |  MWurpon | CPUmadiomur- oy
29 28- MyTalus 3
untpoHn | 1VS28-del334G Jemenust Jemenus 1
IVS28-337A>G NuTpoH [Tormmmopduzm 1
AKamu myranusijgap cCOHH 77

IVS28-337A>G nmomumopduzmaa 337-no3unusina, S-HA UHTPOHHUHT CYHITH

KUCMHJIArd MyTalus CIUIAMCUHITA TAbCUP KypCcaTManWIu. Y HUHT HOMYJISIIUA Opacuaa

FOKOpH 4acTOTaJa yupamiu Tabuuii xxkapaéa 0ynuo, oatuii Bapuaius XucoOaaHa Iy Ba

reH (QyHknusacura aespau Tabcup kKypcatmainu. AneHuHHu (A) ryanunra (QG)
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anmvamuimm caitna (JJHKmarm maxcyc TaHWUO OJUII KUCMH) Y30KIaIuTrH cabadiu
MATOJIOTUK XOJATJIAPHU 03ara KeJITupManu.

[y ypunaa 6u3 kynruHa bemMopaapaa Ky3araéTrat HoIMMOppU3M MyTalus YIapok
KJIMHUK JKUXATAaH axaMHUSTIM TabCUp KypcaTMaciurd, JaBojall Tajgad 3TMaciuru
MYMKHUH, aMMO MabjJIyM OUp TOMYJISIMS T€HETUKACUHU YpraHuil €Ku OOIIKa TeHETHK
y3rapunuiap OwiaH OOFIMKJIMKHU aHUKJIAIl yYyH Y3Ura Xoc Mapkep OYIUIIM MyMKHH.
butra 6emopa xaM CriiaiicuHT, XaM MOJIMMOP(PU3MHHUHT MaBKyJIUTH MypPaKKaO reHeTUK
XO0JIaT MaBXKYJUIMTMHU Kypcataau. by epaa Oup y3rapuin natoreH, MKKUHUMCH HEHTpas
Oynuiy, Oy OEMOPHUHT COFJIUFUTa TabCUP KYpcaTaJuraH T'€HEeTUK OMUIUIAPHUHT TYIUK
CHEKTPUHU TYLIYHUII YYyH F€HETUK TaXJIWJ Ba MAbIyMOTJIAPHU IIApXJIAIra KOMIUIEKC
€H/1aITyB MyXUMIIUTUHA TabKUIJIAN .

2-acocuii rypyxHu 2, 3, 5, 6, 7, 10-22 Gemopnap reHOMUHHUHT 95486 —
no3unusicua 28-uHTPOHU A AeNIelHs KYpUHUIIUAAru uHaeap (oup €ku oup Heuta
nykineotuanapan JIHKra #ykonumuym €Ky KUpUINK) Ky3aTWIMIIM Kala STUIIM.
lenetuk kommaru Oup Heya KyPT HYKICOTHIJIAPHU YUUPWIUIIMA (IeTerus)
HaTkacuaa natojaoruk ABCA4 oxcunu N-petrunui uneHdocharuinadTaHoJTaMUHHA
TPAHCTIOPTUPOBKACUHU Oaxkapa 0JIMaciIuru Xxucooura GoToperentopiaap yayH TOKCHK
CaHaJyBYM JHUNOQPYIIMHHA WHFUIIWIINATA, OXUP OKHOAT KOJOOYKa Ba TaéKdallapHU
EMUPHWIUIIUTA, TUTMEHT IMUTEIUHHN «CYIK TaHadajJapw» KYPUHHIINUIA TPOTPECCUB

ycummra o0 KeJra.
§ 4.2.2. MyTanusuIapH{ y4panl 4acTOTACH BA JOKAJIU3AMUICH TAXJIUIH

Nutponnapnaru myrtanusinap (CIUIAHCHHT Ba PETYJIATOpP SJIEMEHTIIapJaru
MyTalusjiap) OKUOAQTUHU TMPOTHO3JAIl KUWWHIUTH, TEHJap perysiuscu Ba
CIUIAMICHHT Xapa€Hura TabCUP KYpPCATUIIN €HTUJIIPOK KU OFUP XapakTepJa KEUHIIH
OWJlaH TYIIYHTHpPWIAAW. DK30HJIApJArd MUCCEHC, HOHCEHC, CHHOHUM MYTaIusiap
TYFPUAAH TYFPU OKCUI (PYHKIMSCUTA aMUHOKHCIOTANAp KeTMa-KEeTIUTHHH Oy3HUII
OpKalll TabCUp KypcaTuO, OMOKMMEBUU 3(deKkTrra Kypa SKKOJ o3ara YNKyBYU
(dbeHOoTUNUK y3rapunuiapra oiud Kearaliuru cabadiu HucOaTan XaBQpaIupoK caHaIaIu

Ba KIIMHHUK MaH3apaHW OJAWHIAAH IIPOIHO3JIalll MMKOHHATH MAaBXYI. I_Hy cababmm
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Oemopriap TeHETHK TaxXJWj HaTHKajJaph acoCHIa Maxcyc aaBal HUIUIad YUKHIIU
(4.3-xamBan).

4. 3-xkanBanga OeMopiiapja aHWKJIAaHTaH MyTallUsjlapHU ydpall 4acTOTacu Ba
Jokanu3arusicu kearupuwirad. ¢.1699G>A (p.V567M) Ba c.4283C>T (p.T1428M)
MucceHc myTtanusuiap 12-13 Ba 29-sk30nnapaa Moc pasuiiia 1 Hadapaan 6emopiapaa
(4,55%) xy3zatunran Oynca, c.1929G>A (p.V643V) xampa 4203C>A (p.P1401P)
CHHOHUMJIM MyTalusuiap XaM rokopugaru kabu 4,55% xonarnapma 13-Ba 28-
sK30HIapAa Kaig stwiau. 12-wuntpongaru 1761-55G (IVS13-55G>A) crumaiicuur
myTtauus 17 nadap 6emopaa aHuKIaHUO, kaMu OemopiapHuHr 77,27% HU TalIKui
oTAu. Ymly MyTamus KYI y4poBYM Ba KAacCaUIMK IMATOTE€HE3W YUYYyH IOKOpU XaB(
TYFIUPYBYH y3rapuiluiap KaTopura MaHcyoO.

28-untponaaru [VS28 299C>T 77,27% (17 nadap), IVS28-del334G Ba [VS28-
337A>G cnnaiicunr myTarusap 81.82% (18 nadap) 6emopa Ky3aTHIIH.

12 — Ba 28- wuHTpoHJapAa ydparaH MyTalusiap KynruHa Oemopiapaa
Ky3aTwinb, axamusarra Mojuk >kuxatu yHuHr MPHK crmaiicunrura Ba ABCA4

OKCWJIM (PYHKIUSICUTA TabCUP KYPCATHUILN KYNITHHA afabuéTinapaa Kaila sTuiraH.
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bemopaapaa yuypauran MyTauMsijiap 4acroracu

4.3 — xxanBaJ

Myrarust y Bemopnap | Yacroracu beMopHRET
MyTtanus TypH MyTanusi noaTunu JKoitnamryBu conn (N=22) % 4.1-xanBangaru TapTud
pakamMu
?p1\6/9596C7};/|A) Ox3ommu | Muccenciu (Missense) | 12-13-3k30H 1 4,55% 2
(%4!?18 22%7\}) Ox3oHnu | Muccencnu (Missense) 29-9K30H 1 4.55% 5
(:(.;)1.3/2694(;;? D30I (gyﬁ%?ﬁgﬁ) 13-5x308 1 4,55% 16
Covionsy | Owonm | Swewnen | zgowon | 1| 455k :
1761-55G 2,3,4,5,6,7,8,9, 11,
(IVS13- Wutponnu | Crnaiicunrium (Splicing) | 12-unTpoH 17 77.27% 12, 13, 14, 15, 16, 17,
55G>A) 18, 19
2,3,5,6,7,10, 11, 12,
IVS28 299C>T | Uatpounu | Crnadicuarium (Splicing) | 28-untpon 17 77.27% 13, 14, 15, 17, 18, 19,
0,21, 22
IVS28- n 2,3,5,6,7,10, 11, 12,
4el334G Wutponnu | Crutadicunrau (Splicing) | 28-untpon 18 81,82% 13, 14, 15, 17, 18, 19,
0,21, 22
IVS28- . 2,3,5,6,7,10, 11, 12,
337ASG Wutponnu | Crnaiicunrnu (Splicing) | 28-unTtpon 18 81,82% 13, 14, 3.52]:!_72;_8 19,
B e - L R I S
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c.1699G>A (p.V567M) wmuccenc MyTauuscuaa BallMHHM METHOHUHTA,
c.4283C>T (p.T1428M) na TpeOHMH AaMUHOKHUCIOTACMHU METHOHMHTA aJIMallUIIN
OKCWJT PYHKITUSICHHU Y3rapHIlnra oJu0 KeJraH.

c.1929G>A (p.V643V) cunonuM myrtanusicujia Oyiaca OKCHI CTPYKTypacura
TabCUP KYPCATYBUX Y3TapUILIap Ky3aTUIMAaraHJIWTy BAIMHHU Y3rapMaciaH KOJIHIIN
cab6ab Oynran, mynunraek 4203C>A (p.P1401P) ma sca mpoiuH craOuuiMruya
KOJITaH.

"CokuH" myTanus 1e6 xaMm ataiyBund cuHOHUM myTtanus 6 (Ex28: c.4203C>A,
p.P1401P) xamna 16-6emopnapaa (Ex13: ¢.1929G/A, p.V643V) ky3atunran 6ymnuo,
Oup HyKJIeOTH] Oa3acMHUHI OOIIKACUra aaMalldIlf OKCHJI aMHHOKHCIOTAIApUHU
KEeTMa-KEeTJIUTUHU OYy3UIUIIUTa 0JIMO KeJIMaraHJIMTUra FreHeTUK KOJIHHU KYTUTUTH cabad
OynraH.

bupoxk Oy kabu MyTalusiHU 3apapcu3 KypUHTraHu Ouiian 6emMop XaéTu 1aBoMuIa
TpPaHCIALUS KapaCHUra S’bHU OKCHJI CUHTE3W TE3JIMIMra TabCHUp STUIIU OKHOaTHaa
OMp XWJT aMUHOKMCIOTAaHM KOJJIOBUM Xap XWJI KOJOHJAp Typiuda Te3NUKIa
TPAHCIALMSIIAHAIIUTA €KUM WHTPOHJIAPHUHT HOTYFPU KECUJIUIINTa, OKCHJIIApHH
Typinda wu3odopMajJapuHy fo3ara KeJWIIUra Ba YylIapHH OoIKa (YHKIUSHH
OakapuIura oiauo Kejaaau.

V3 naBGartuma Oy kabu MyTanusiap TYp mapia MeTaGoIM3MUIa HIITHPOK
9TyBYM  (epMeHTIIapra  TabCHUP Kypcatnb,  TOKCHK  MeTaOOoJuTIapHU
KyMYJISIITUSUTAHUIIIATA 3aMUH sIpaTaju.

DOK30HJIap OOFIAHUIIMHU OY3WIUIINTa OJUO KEITyBUYM CIUIAWCHUHT >KapaéHUHU
TpaHchopManusIoBUM cruiaiicuar mytamusuiap 1761-55G (IVS13-55G>A), 1VS28
299C>T, IVS28-del334G, 1IVS28-337A>G 2, 3,4,5,6,7, 8,9, 11, 12, 13, 14, 15, 16,
17, 18, 19, 20, 21, 22 — 6emopJapHUHT UHTPOHJIAPUIA Ky3aTHIIIH.

ABCA4 okcunu cTpyKTypacura TabCcUp KypcaTMaciaH, TeH peryssiuusicura you
TapTuOra conyBuu sneMentinap Mmytanuscu (IVS28 102A>G) Oupruna xomnatia

(4,55%) 12-06emopaarvHa Kaia STHIIH.
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AHUKIIaHTaH MyTauusuiap opacujaa Oollkanapura HucOaTaH xaTtapiu el
CaHAJyBUMJIAPUHM aHMKJIAIl YUyH aJ1aOuéTiap mapxura TasHraH xoJja TaxJuia oud
6opunu6, noteHIman 3pdexriapu YpraHuiau.

2-6eMopHuHT  12-13-3k30HMAa  ky3aTwiaran  c.1699G>A  (p.V567M)
MyTanuscuaa Kogouaaru ryannauu (G) ageHuH (A) aMUHOKHCIIOTACUra ajIMalluIy,
OKCWJIHM 567-no3unusacua BaauHuu (V) Mmetnonunra (M) y3rapu®d kKonummura oiud
KEeJraH.

Knuauk axamusatu myHnan ubopatku ABCA4 OKCHMIIMHUHT CTPYKTypacH Ba
¢yHkuuscu Oy3unuO, YHUHT (GaoJIMIM Ba CTAOWJUIMIM Y3rapulllvM HaTUXacuaa
MUTMEHTIU PETUHUT KaCAJUTUTUHHU 103ara KeATUPUO YhKapraH.

2, 3, 5, 6, 7, 10-15, 17-22-6emopnapuunr 28-uHTpoHuAa Ky3zaruwirad [VS28
299C>T, 2, 3, 5, 6, 7, 10-22-6emopnapnaru 1VS28-del334G Ba IVS28-337A>G
MyTallsjlapy TEHHUHT KOJJIJaHMaraH XyayJulapuaa skoujamraH Oynu0 xaBd
tyraupMaiian, 6upoxk MPHK crnaiicunru skapaéHura TtabcHp KypcaTra OJTaHIUTH
cababnu rokopu xaB( omminra MaHcyo cananaau. Kynruna myranusiap 28-UHTpoHIA
pyit OepraHIuruHI Ky3aTUITUMU3 MYMKHH.

Xynoca KWIMO alTUII MyMKHHKH yIIOy coxXa YpraHuiaa€Trad MonyJsiius ya4yH
TEeHETHK MyTalusijap YYpallMHUHT Y3ura Xoc (MHAMBUAYyal) KYpUHUIIH OYIuo
xucobnananu Ba 0y JIHK cTpykTypacuHuHT aliHaH 11y 30Haja y3ura xocauruau, JJHK
peIUTMKAMsICH JKapaéHHIa XaToJuKiapra cabald OYyiyBUM HYKICOTHIJIAp KeTMa-
KETJINTUHU KAaWTapUJIUII YaCTOTACUHU FOKOPWIMIMHM, W30JSUUSIIAHTaH TMOIMYJISLIUS
Y4yH MyTal¥suIap CakjaHAJIUTaH CIeU(PUK cOXa SKAHIUTUHUN OWIITUPaIH.

DK30HJIap Ba MHTPOHIAp OVitndya MyTallMsUTAPHUHT TAaKCUMIIAHUIIH Tpaduruga
MyTalusIapHUHr acocuid ynymu (54 ta, 70,1%) 28-untponna, 24,7% 12-untponaa
(19 Ta), konran yuactkanapaa 1,3% npan (1 TagaH) yuyparaHJMruHu Ky3aTUIINMU3

MYMKUH (4.5-pacmra KapaHr).
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28-UHTpOH

12-unTpOoH

29-3K30H

28-3K30H

13-3K30H

12-13-3x30H

0 10 20 30 40 50 60

4.5-pacm. Mymayuanapuune 3K30H 6a UHMPOHIAPOA YUpaul 4acmomacu
(N=muxoopu)

Xap Oup MyTanusJapHUHT yupaml yactotacu 4.6-pacMmua V3 udogacuHu
TOTTaH.

1761-55G (IVS13-55G>A)" u 'IVS28 299C>T myranusutapu 17 Hadap, [VS28-
del334G" u 'IVS28-337A>G wmyramusinapu 18 nHadap OGemopna Tomwmiran. Ymoy
MYyTaIUsUIap 103ara KeIUIIMHUHAT Ce3UIapiy 4acToTara 3ra SKaHJINT Y, YJIApHUHT YOy
TeHETHK Y3rapunuiap OwiaH OOFIMK KacajUIMKJIAp TMATOTEHE3WJa Yy3ura XoC pOoJn
Ooopmurman  anrmaragu.  1761-191T  (IVS13-191T), c¢.1699G>A (p.V567M),
c.4283C>T (p.T1428M), 4203C>A (p.P1401P), IVS28 102A>G, u c.1929G/A
(p.-V643V) kabu kaM COHJIM MyTaIusuIap KaCaJUIMKHUHT PUBOKJIAHUIIINTA YEKIIaHTaH
TabCUP KYPCATUIIMHU €KW TOMYJANUsAAa HOEO0 TEHETHK BapuaHTIIAp OOpIUTHIIaH

nanonat oepaau
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MyTauusiiap HOMJIAHUILW

4.6-pacm. Xap oup mymayusaiaprHune yupaul 4acmomacu
§ 4.3. bemopJaap ypracuaa noreHIUAJ KaPUHAOUUIMK IXTUMOJIM TAXJIUIH

CypoB yTkazwnuimm acHocuja 8 Hadap mpoOaHi ¥y3apo SKUH KapWUHIOII
skarwymru (Oup TymaH npoupacuna), 10 Hadapu Y30KpOK KApHUHIONI SKaHIUTH
(rymanmnapapo), konraH 112 wnadapu Oup-OMpMHM TaHUMACTUTHHHU OWJITUPTaH.
bemopnap opacuaa 3XTUMONIMN KapUHIOUUIAPHU YPraHUII YUyH aHUKJIAHTaH T€HETUK
MyTAaIMsUIap acoCcHia TaXJIui YTKa3WiIu. Acocuii 9bTHOOP Upcuid Oenruiapu Ouian
¥3apo OOFIWK OYIraH yMyMuid MyTanusiiapra KapaTuiam.

OnuHraH TEKIIUPYB HATWIKaJapura acocaH Oemopriap ypracuja MOTEHITHAT
KApUHJONIINK dXTUMOJHU TaXJIni 3TUiIu0, 6emopap 3 rypyxra OyauHIn.

1-rypyxra 12- Ba 28- uHTpOHJIapJla yMyMUi MyTanusra ara 2, 3, 5, 6, 7, 11, 12,
13, 14, 15, 17, 18, 19-Gemopnap KUpUTWIAH. YIapHUHT Oapyacuma 12-uHTpoHIA
1761-55G (IVS13-55G>A), 2, 3, 5, 6, 7, 10 - 22 - 6emopaap 28-unrponuga IVS28
299C>T, IVS28 del334G, IVS28 337A>G myranusiap Ky3atuigu. by uaTponiapaa
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Ky3aTWITaH YXIIam MyTauusyiap yJIapHU SKUH KapUHIONUIUTHHH, YMYMUH TCHETHK
JMHUATA 3Tra dKaHJIUKIApUHU Kypcatanu. Yoy myranusiuap MPHKHuar aGeppant
CIUIaliCHHTHUTa OJIU0 KeJIraH.

2-rypyxra ¢akarruHa 12-untponmaa kyzatwirad 1761-55G (IVS13-55G>A)
MyTanusiaprasra 4, 8, 9, 16 — 6emopiap HaTWw>Kajaapu KUpUTWIAH. Y110y 6emopiapaa
OWpruHa MyTanus Ky3aTHITAHIUTH YJIapHHA Y30K KApWH]IOII SKaHIUTHHU OWIITUPaIH.

3-rypyxra cnenuduk MyTanusuiap Ky3aTuirad 3 Hadap 6eMop KUpUTHIIU. 2-
O0emopaaru yHHWKana MucceHc-myTtanus ¢.1699G>A (p.V567M), 5-GemopHuHr 29-
sKk30HUAA Ky3aTwiras ¢.4283C>T mucceHc myTtanusicu Ba 6-6eMOpHUHT 28-7K30HUa
Kaig stuiaran 4203C>A (p.P1401P) cuHOHMMHMK MyTauusiiap yJapHU aloxXuia
TCHETHK JIMHHSUIAP KATOPUra KUPUTHUIIUMHU3TA acOC OYIIIH.

Xey kMM OwilaH KapWHIONUIMTH TacAWKIaHMaran OeMopiiap CUHOHMMHK
myTainus Ownan  6-6emop (4203C>A (p.P1401P)) Ba 16-6emop (c.1929G/A
(p.V643V)), mynunraek S5-6emop (c.4283C>T (p.T1428M)) 6Vnuman. [lyHuHraex
12-untponaa anukiaanran 1761-55G (IVS13-55G>A) wmyramusa 2-9, 11-19 -
Oemopriapja TONMWITAHJIWTA YMYMHA TEHETUK JIMHUATA Jra OSKAHJIUKIApUHU
oW IMpaIu.

28-untpormarun IVS28 ra omnm 299C>T, del334G, 337A>G wmyrtanusiap
MyHTa3aM paBuiiia Oup Oupura Moc KeiaraH xojaraa Ky3atuiuimmu 2, 3, 5, 6, 7, 11-22-
Oemopiapaa aHuKJIaHId. by Xomat ymymMui Hacaui OeNruiapHu HHANKATOPH OYirb
XU3MaT KWJIAIu.

Kaiicu wmyranusnap OeMopiapaa yMyMud Taigo OYIWIIUHU —SXIIAPOK
TYIIYHHUIII MaKCaauIa yliap ypTacuaaru KOppeisaiuoH OOFIaHuIl Ky4uu Tonwiau (4.7-
pacm).

Koppensunon matpuniagad kypuauO typudauku 1.0 coHura sKuH MyTarusiiap
Vy3apo kywm Oorianum xocun Kuinbd, [VS28-del334G Ba IVS28-337A>G (1=1.0),
mryauHTIeK [VS28 299C>T Ba 1761-55G (1VS13-55G>A) (1=0.80) kabu myTanusiap
nouMo Oup Oemopna OWp BaKTHHHT Y3WJa WKKAJIACHHH OWPTaluKia ydpallnHHA

KypCaTMOK/Ia.
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ex12-13 ¢.1699G’A (p.V567M) - . -0.07
Int12 1761-55G (IVS13-55G’A) . 0.10
Intl2 1761-191T (IVS13-191T) - -0.07 0.10
ex29 ¢.4283C’T (p.T1428M) - -0.05 0.07 n
ex28 4203C’A (p.P1401P) - -0.05 0.07 0.07
ex13 ¢.1929G/A (p.V643V) - -0.05 0.07 0.07

int28 IVS28 299C’T 0.80 0.13

int28 IVS28-del334G 0.42

int28 IVS28-337A°G .

0.42

int28 IVS28 102A’G - -0.05 0.07 -0.07
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-0.05
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0.8
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4.7-pacm. Mymayuanrapuune Koppeniyuor 60IUKIUKKA 22aiuey Mampuyacu

1761-191T (IVS13-191T) Ba ¢.4283C>T (p.T1428M) (r=0.69), IVS28 299C>T
ownan [VS28-337A>G (r=0.53) myTanusinap y3apo TYFpu ypTada Ky4u KOPPEISIuoH
O0or xocwn kwiran Oup Bakrtma 1761-55G (IVS13-55G>A) oOwnan c.1699G>A
(p.V567M) (r=-0.69) napHuUHT ¥3ap0 KOMOMHAIUSIIAIITAH X0JIaT/Aa ydpall YacTOTaCH
TeCKapy Kywid OOFJIAHWIIHU f03ara KeNTUPTaHIUTHHH KYPUIINMHU3 MyYMKUH. SIbHU
ex12-13 ¢.1699G>A (p.V567M) - Int12 1761-55G (IVS13-55G>A) myrarnusicu OniiaH
canbuii koppensiusira sra (r=-0,69) 6ynumu 6emopaa c.1699G>A myranusicu 6ynran

xomataa, yHUHT 1761-55G>A myrtanusicura Xam sra OYIuII 5XTHUMOJIH YpTadaaaH

MacTpoK Oymanm.
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Int28 1VS28 299C>T wmytamusicu int28 1VS28-del334G (1=0,53) Ba int28
IVS28-337A>G (1r=0,53) myTrauusinapu OWiaH ypTada Ky4diad WKOOUN OOFIMKIMKKA
sra 0ynuO, Oy y4 MyTalus KynuH4Ya Oupra Ky3aTWIMIIHHA KypcaTaau.

Xynoca ypuuna aWtum MymkuHkd, Int28 IVS28-del334G Ba int28 1VS28-
337A>G mytanusnapuHusr 2, 3, 5, 6, 7, 10-22 — npobannnapaa (18 nadap 6emop /
81,8%) TYnuK Ouprajukaa y4dpamu yJIapHUHT Y¥3apo OOFIMKIUTUHU Ba MUTMEHTIU
PETUHUT PHUBOXKJIAHUIIMAA YMYMUH TEHETHMK MeEXaHU3MJIapra 3ra JSKaHJIUTHHU

KypcaTaJu.

§ 4.4. IIpurmeHTIM peTHHUTAA THOOUIT-TIPOPUIAKTHK épAaMHH

ONTUMA/IIAIITHPHUII CAMAPAJAOPITUTHHA HaX0J1a1T

[TurmMeHTIIM  peTUHUT OwWjlaH KacajutaHraH Oemopiap yayH «[IurmeHT
PETUHUTIIM OEMOpPJIADHUHT KYpyB MaWJIOHW Ba ONTHK KOTEPEHT TOMOTpadwus
TEKIIUPYBU  HATHKAIAPWHUHT  TU3UMIIAIITUPWITAH  MabIyMOTIapu  Oazacu»
spatuiirad 0ynu0, OyHra KacajUIMKKa YajlMHraH Oapya OEMOpPJIApHUHT CTaHIapT Ba
Maxcyc Oo(TaIbMOJIOTHK TEKIIMPYB HATHXKaJIapH KOWJIaHTaH. Ym0y MabIyMOTiIap
0a3zacy OpKallid TUTMEHTIM PETHHUT KacaJulurd OyiaraH Oemopiapia acopatiap,
KyMmiaZaH TYp TapJlaHd KalTMmac JereHepalusiCHHU OJIIUHU OJIMII, BaKTUIa
TAIIXMCJIAII Ba aJICKBAT Ky3aTyB OJIMO OOpwIll, KacauIMK Ty(alian HOrUPOHITUKHIHT
OJIIUHU OJIMII, JUCMAHCEpP HA30pPaTHHU Ky4YaUTHpPHILLA, Xamaa MabJIyMOTIap
0azacuHu TYIAupUO OOpHIN OpKAIM KaCaJUIMKHU HO30JOTUK OWPIUK XUCOOOTHHU
onu6 OGOpHII y4yH spaTHiraH. Y30ekuctoH PecrnyOmukacu AIHs BasHpPIHTU
Xy3ypHUAaru UHTEJICKTyal MYJIK areHTJIUTHAaH TYBOXHOMA OJIMHTaH.

Onau6 OopwiraH TaIKUKOT WINM HATWDKaJapUaaH KeauO YUKUO MHUTMEHTIIN
PETUHUTHHU 3pTa aHUKJIAI, MOHUTOPUHI KWIMII Ba THOOM-npoduiiakTuk &Epaam

KypcaTui Oyirda GarmopaTian TaMOHIIap Ty3miraH (4.8-pacm).
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MUTMEHTJIA PETUHUTT A IIIYBXA BYJITAH BEMOP

AHamHue3

A 4
Jlnarsocrtuka

o TaIMOIIOruK

CTaHmapT Ba Maxcyc /
Jap Y Maxcyc reHeTUK

TEeKIIUPYB YCYJIH

-Kymumua xy3 KacaaukIapuHU
aHUKJIAII

-I'eneTuk KOHCYJIbTaIlus

-SIKMH KapuHIOULIAp ypTacHIaru
HHUKOX, OyJraH maxcjap ypracuma
T€HETHK TEKIIHPYBIapHHU
yTkasum

-SIKuMH KapuHIOULIAp ypTacHIaru
HHUKOXJIapHHU GapTapad ST
Oyitnga TapruO0T HMIIAPpUHU OJIHO
6opum

Odransmoor

/ Has(lpaTu \

JAMHAMHK KY3aTyB
1T 6ockuu xap 6 otima
TEeKNIUPYB
IIT 6ockuu xap 3 oiima
TEKIIUPYB
IV Gockuu xap 1 otima
TEKNIUPYB

TEKIIHUPYB
Xapd oM / \ Mounexyap-
aHUKJIAHMAIU TeHeTHUK yCYII
v
1-0ocknu  2-00CKuu 3-00ckuu 4-60cKuu
Jlareur  Wnk xnmuauk Mandecranus Kypys
ABCA4
Oockuum  Oenrumap 6ockuuun bysxnmsIapu
KECKMH IaCaMuIIl LeHH/ALH
T 12,13.17.,21.,22.2
8,29,41.43 -
9K30H
l MyTalusJIapUuHU
AHHUKJIANI
Masaymotiap 6azacu
IMpopunakTuka l

JlaBoJgam

JIroreunn,

Owmera3 TapkuOym 10pu
BOCHUTAJIAPH

Buramuna A
Heiiponporexkropaap

Perunonporexkropiap

4.8-pacm. ITuemenmau pemunumuu bauiopamiauu.

Ymly NUrMeHTIN PETHHUTHH dPTa aHUKJIAIl, MOHUTOPHHT KWJIHII Ba THOOMII-
npodunakTuk €paam KypcaTumn Oyiinua Oamiopatiami y3 WYUTa TaBCUS JTUJTAH
MabIyMOTJIap 0a3acu Ba T€HETHK Iakapa yCyIHHH oiran 6yimuo, 120 Ta 6emopnapaa
OupraM4y TalIXWCliall HaTWKaJlapy OJWHTaHAAaH CYHT KYJUIAaHWIIW. YHra Kypa
unuiad 4YMKWIraH Oamopatiam TaMoNWJuiapu acocuja OeMopiiapjard KIWHHK-
dbyaknnonan 6enrunap xap 1 o, 3 ol Ba 6 oifa KaiTa TEKIMUPWINO aHUKJIAH/IH.

bynna rypyxnapgaru Oemopiapia unuiad 4MKWIraH OaliopaTialllHU KyJanigaH
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OJIIMHTY Ba KEMMHI'M HAaTWKajJapra acocaH KypuIl YTKUPJIUTH, TOHOMETPUS Ba ONTHUK

KOTepeHT ToMorpadusiard KypcaTKuujgapu Typyxjap Vypracunard ¢Qapkiap Ba

VIapHUHT HUCOATIapu ¥3apo CTAaTUCTUK TaKKOCIaHTaHAa JesApiau YyXIam Ba

CTAaTUCTHUK XKUXATAAH aXaMUITIIM dMAC dKaHIuTru anukiaanau (p>0.05). 4.4-xaaBanga

acocHuil rypyxjarv, MUIMEHTIM PETUHUTHHU TYypiu OOCKUYJIapuaaru OeMopiapHUHT

KYpyB MAaWJOHMHMHI YMYMHUU KuUHMAaTJIapd MNUFUHINCH,

TYyp mnapaa Epyriauk

WHTCHCUBJIMTUTA CC3yBUYAHJIUTHU, BJIGKTpOpeTI/IHOFpa(I)I/IH TCKIIHUPYB HaTHXXaAJIapU

UIuiad yuKwWiIrad OamopaTiamHd Kymnamjgad 1 o, 3 ot Ba 6 oif yTranman cyHr

OJINHIaH HAaTW)KaJlap KypCcaTuiraH.

4.4- xanBaJj

Bemopaapaa Tu66umii-npopuaakTuk épaamM KypcaTuin 0yin4da 0amopaTjaamiHu

KYJIA1I HATHKACUIA KYPYB ab30JapUHUHT QYHKIMOHAJ OeJIrHIapuHu

y3rapui Kypcarku4jiapu

ITepumeTpus Ba

No SPT Kyzatys 1-acocuit 2-acocuit 3-acocwuit
KYpCaTKUWIapH BaKTH Fypyx Fypyx Fypyx
nmasoraya | 366,17+31,39 | 215,62+28,29 | 90,26+21,34
Cohepnx 1-olinan
nepuMeTpusiia VL 286,86+24,18 | 206,60+8,24 | 90,12+15,48
1 | MepuaManiap 3 }i
yMyMHit OWAAH | 964 26+18,24 | 198,48+6,26 | 89,24+18,76
KUHUMaTiap 6_?1;11{21{
iurnagucy () C}U]Ifr 242,32+16,78* | 186,20+8,46* | 86,32+12,36*
aBoraya 19,53+2,31 12,67+5,87 7,6+3,13
T§p napa 1;’;?:‘* 14824356 | 11,24+2.46 | 7,242,84
2 CpyFiImKKa 3-oigad
CE3yBYAHJIUTH oYHT 12,6414 42 9,78+3,12 7,1+2,14
(/16) —
6 ;’;‘Iff‘* 8,86+3,86* | 7,46+2,78* | 6,8+3,26*
masoraya | 160,76+9,33 88,45+12,56 | 18,47+5,87*
IPT Gerra 13;?5‘* 146,67+12,24 | 82,36+8,57 | 17,12+6,74
3 TYNKUHIAP 3-oiiman
aMIUTUTYy1acu o¥ar 128,45+16,54 78,4417 .64 15,98+4,23
(MKB) 6-oiiman + * 40 2@* 12 QA%
- 112,32+13,67 70,94+9,36 14,78+3,96

Hzox: * - 6 otnuk Ky3amye Kypcamkuuiap OUlaun coaummupeanoa gapkiap

cmamucmux axamuamea s2a (p <0,05);
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[lurmenTin  peTMHUT OwWaH KacajulaHraH Oemopriapiard AaHWKJIaHTaH
OeNrmiapHd JOWHAMUK Ky3aTyB onu0 Oopuiranaa, chepuk nepuMmerpusiia
MEepUAMaHIap YMyMUH KuiMatiap HuruHaucu 1- acocuit rypyxaa 336+31,46 Hu
TAIIKWI 3Tran O6ynca, 3- acocuit rypyxaa 0y kypcarkud 90,26+21,34 ra Ttenr 6ynuo,
rypyxiap ypracumaru (apk 4 OapobapHu Tamkuia 3TAU. 6 OWJaH CyHr Yoy
ypracumaru ¢apk 2,8 MapTaHu TAIKWI TAU. YOy gapKiaap CTaTUCTUK >KUXATIaH
axamusatiu (p<0.05) OYynub, KacaJUIMKHUHT KEHUMHTM OOCKHWIapura YTUIIMHU
OapkapopiamraHiurd  aHukiIaHau. Kommrorep mnepumerpuscuga TYp mapra
épyrnukka cesyBuaniuru (16) 1-acocwuit rypyxaa 19,53+2,31 ra tenr 6ynran 6yica,
3- acocuit rypyxnaa 7,6+3,13 ra ¥y3rapran 6ynu0, rypyxjap ypracugaru dapx 2,5
O0apobapHU TaIIKWII ATTaHJIUTH aHUKIAHIW. YOy rypyxjap Yypracugaru ¢apk
Kypcarkuuu 6 oinuk nuHamukana 1,3 mapranun Tamkuia Kwingn (p<0.05). OPT
TeKmupyBuaa 6erra TyiaKkuniaap ammutyaacu (MkB) 1- acocumii rypyxaa 160,76+9,33
ra TeHr 0ynu0, 3- acocuii rypyxna ymoOy kypcatkuu 18,47+5,87 Hu Tamkun Tau.
Ymby rypyxmap Vpracugaru ¢apk KypcaTkuuud 8,8 MapTaHM Y3rapraHjiury
aHUKJIAHAW. 6 OWIMK Ky3aTyBIaH CYHT Oy kypcaTkud 7,6 MapTaHU TalIKWJ STHUIIIH,
KaCaJUIMKHU KEWMHTH OOoCKUwiIapra YTHIIMHU TYPFyHJIAIITAHIUTUHUA KypcaTaau
(p<0.05).

Mynpait Kb, TUTMEHTIN PETUHUTHU dPTa aHUKJIAI, MOHUTOPUHT KUJIUII Ba
THOOUH-IpodunakTuk  Epaam  Kypcatuin OViimya  OamropaTianiHU — KYJUIAIl,
KACAIUTMKHUHT OWp OOCKWYJIaH KEWWHTH OOCKW4Yra VYTUINWHH, XaMJa KypyB
ab30JIApUHUHT (YHKIMOHAT OeNTUIapUHHU PUBOKJIAHUII AapakacuHu 1,2 mapTara
KaMaiuimmra, Kacajuiuk OenTuiIapuHu OapKapopallryBUra Ba OFUp acopatiap ro3ara

KEJUII XaBPUHU KaMaUTHPUIITUTA OJTUO KEeTaIu.
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XOTUMA

CypxoHnapé BWIOATH TUOOUI-MEXHAT SKCIEPT KOMHUCCHUSICH TOMOHUJIaH Kai
ATWITaH KYy3 OYiinya TyFMa HOTMPOHJIMIUra 3ra maxciap ypranwiau. 2024 iiun mait
oM X0JaTura Kypa, TyFMa Ky3 HOTUPOHJIMIY OMJIaH pyiXxaTra OJIMHIaH 1axcliap COHU
7760 wHadapHu Tamkua KuiaraH. Taakukor goupacuaa Pecnybimuka kY3
MUKPOXKapPOXJIUTH WIAMUN amanuii Tuoouil mapkasu Tepmus pumuanuaa 2021-2024
Hwap MobOaitHMAa TYp mapia Haciui KacaJUTMKIApH TallXUCH OWJIaH Myposkaat
kuwiran 273 nadap 6emop ypranungu. Yiap opacunan 120 nadap 6emop (240 xy3)
Maxcyc Ba CTaHIapT O(QTaIMOJOTUK TEKIIUpPYBJIap, T€HEAJOrMK aHaMHE3 acocHjia
Taniad OJIMHIH.

bemopnap Ttanma® onuin KpuTepusiiapura acocaH amOyjaTop THOOMI
Kapracuna €ku KacauiMk Tapuxuaa "Typ mapiaHuHr TyFma aHoManusuiapu' €ku
"Hacnuit ¥p mapna auctpodusinapu’ kabu Tamxuyciaap KyWWiIraH maxciap capaiad
onuHIu. Maxcyc paBuia axxpatul® oJdMHTaH OeMopiiap opacuja MUTMEHT PETUHUT
OWilaH KacaJyIaHTaHJIap KaTTa KUCMHM Tallkuil Kuiau. AliHukca, CypxoHmapé
BWJIOATHIa KapUHAOLUIAp YpTacuaa HUKOXJAPHUHT KEHI TapKaJTraHJIuru cabadunu,
HACJIUH KaCAJUTMKJIAPHUHT IOKOPHU y4palll YaCTOTaCH aHUKJIAH]IH.

bemopnap mUrMeHT peTMHUT KacauIMru OOCKWwWwiIapura kypa 3 Ta rypyxra
OYIIMHIN: WK KIIMHKUK OeNruiap, MaHudecTanus Ba KypyB (O YHKITUSJIApUHUHT KECKUH
nacauim Oockuuaapu. Yoy rypyXJapHUHT Xap Oupuia KYpHUIll YTKAPIUTH, KYPHIIT
Maionn Ba  anekrpoperuHorpadus  (OPI)  kypcarkuunmapu  ypraHwiau.
TagKMKOTHUHT aCOCHUM HATWKAJIApU LIYHU KYPCATIAUKHU, IMTMEHT PETUHUT KaCaJUITUTU
Oockuuapra OYJIUHTaH X013 YTKUP KYPHUII Ba KYPUIIT MalJOHUIATH Y3rapuIllIapHA
aHUKJIAIIIa TYFPU HATHOKamap 6epau.

TagKMKOTHUHI MaxCyC TEKIIMPYB YCyJjlapura Kypa, KypyB MalJIOHUHU
ABTOMAaTHK KOMIIIOTEp MEepUMETPU EplaMuaa aHUKIAl skapa€HuUAa KYpHII
MaiJIOHUJIard CE3YBUAHJIUKHUHI KaMaluIlM Ba EMOHJAIIYB Japa’kacUHU 3pTa
aHukiam uMkonn Oepwinmu. [y Owman Oupranwkia, ONTHK KOTEPEeHT ToMorpadus
(OKT) épnamupa TYp NDapAaHUHT CTPYKTypacHw, aWHUKCA SIUIMICOMAAN 30HA
CaKJIaHMIII JIapaKacu Ba KYPYyB HEPBU AUCKHUHUHT X0JaTH YpraHUJIIN.

OPI'  TexmupyBiaapu  opkaiu TYp mnapaa  (oTopeuenTopiIapuHUHT

OMOMOTEeHIMAIIApY KAl STUIAM Ba MUTMEHT PETUHUT OWiIaH OFpuraH Oemopiapa
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OPI' kypcarkmunapu KECKHH TacaiiraHu aHUKIaHAu. by KypcaTkuwiap acocupaa
MUTMEHT PETUHUTHUHT TYypiu OOCKUWIAPWHM AaHUKJIAIl Ba YHUHT PUBOXKIAHUII
TE3JIMTMHU 0aX0J1alll UMKOHU SPATHIIIH.

TaaKUKOTHUHT siHa OMpP MyXUM KUCMHU T€HETUK TaaKuKoTaap 6ynuo, 2021-2024
HWiulap [aBOMMJIa NUTMEHT PETUHUT Kacaulurd OWIaH OFpuran OemMopiapaaH
omuurad  JIHK  HamyHanmapu TreHeTMK  TEKIIMPYBAAH  YTKa3Wwiad. Yoy
tekmnpysinapaa ABCA4 renuaaru Myrauusiiap aHMKIaHAW Ba YJIAPHUHI IUTMEHT
PETUHUT KacaJTUTH OUJIaH OOFJTUKIUTH YpraHwiid. [ eHeTuK TaIKUKOT HaTHKaJlapura
kypa, ABCA4 reHuHuHr MmyTtanusuiapu OwiaH OOFIMK OUp KaTOp XyCYCHUSITIIAp
AHUKJIAHIH.

bapua Ttankukor HaTwkamapu Statistica 10 nmactypuil TabMHUHOT OpKaiu
CTATHUCTHK TaXJIWJI KWIMHAM. YOy TaxJWuiap acocuaa ypraya apupMeTuk
KAWMaTiap, CTaHAapT XaTOJIMKJIAp Ba HATKAJIAPHUHT HWIIOHWIWIMK Japa)kacu
(p<0,05) anmxmangu. ynunrnek, [IMPpCOHHMHT  YM3UKIM  KOppESIUs
kodddunMenTu EpaamMuaa Kypcatkuuiaap ypracuaaru OOFIUKINKIap YpraHuiam.

Xynoca Kunub aWtranga, ymoy 006/1a MUTMEHT PETUHUT Ba OOIIKa TyFMa Ba
HACJIMM KY3 KacaJUIMKJIAPWHU TAJAKUK KWJIHII )Kapa€HHUIa 3aMOHaBHIM 0(TaIMOJIOTHK
Ba TEHETUK TEKIIMPYB yCyJulapuiaH KeHr doinananuwinau. OJUHTaH HaTUXanap
KaCaJUTMKHU dpTa aHUKJIAII, YHUHT OOCKUYIApUHU TYFpH OaxoJail Ba KeIryCcHJaru
JaBoJjaIl yciayOJIapuHH TaKOMWJUIAIITHPHUIN YIyH MyCTaxKaM HIMHH acoc OYiauo
XU3MAT KUAJIaIu.

YMyMo(TaIbMOJIOTHK Ba Maxcyc TEKIIUPYB HATHKaJapyu MUTMEHTIN PETUHUT
KacaJuTUru/a Kypuil GyHKIUAIApH Ba TYp Napaa Ty3WIMalapuaard y3rapuiuiapHUHT
Typau OOCKuUIapa KaH1ail pUBOKIAHUIITMHU YYKypPOK O0axoan MMKOHUHU Oepiu.

TagkuKOT HaTIKATapu KYpUIl YTKUPIUTA KAaCaJUIMK PUBOXKIAHUINNA OWIaH
Ce3WNIapii Japakaja macauimuan Kypcatan. Wnk kmmHuk Oenruiap OocKudmMmaru
6emoprapaa kypui yrkupiura yprada OD (VaT k¥3) yayH 0,69 = 0,09 Ba OS (uwan k3y3)
yayH 0,70 = 0,07 6ynran. by HaTmkanap amanuii COFJIOM rypyxnaaru kypcarkuaiap (OD
yuyH 0,87 £ 0,12 Ba OS yuyHn 0,83 + 0,14) Ounan takkocnanranaa, OD yuyn 20,7% Ba
OS yuyn 15,7% ra nacaitranunu kypcatau (p < 0,05).

Manudecrauust Oockuumuparu Oemopiapjaa Kypull YTKUPIWUTH  siHAJa

émonnamuo, OD yuyn 0,53 + 0,14 Ba OS yuyn 0,51 + 0,10 rava nacaiiran (OD yuyH
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39,1% Ba OS yuyHn 38,6% nacaiiui Kaiig stuinran). by gapkiap cTaTUCTHK KUXATIaH
xam axamuatiu 6ymuo, p < 0,05 napaxacuja TacIUKJIaHTaH.

Kacamnukauar oxupru Oockuuuga (Kypuil (QyHKUMSUIADUHUHT HacaluIIu
OO0CKMYM) KYPUII YTKUPIUTH SHT nacT gapaxara tymuod, OD yuyn 0,21 + 0,08 Ba OS
yuyH 0,18 £ 0,05 au tamkun atrad (OD yuyn 75,9% Ba OS yuyn 78,3% ra nacaiiumn).
By HaTmxanap wik KIMHUK Oenruiap 0ockuuuaaru oemopiap OuiaH TaKKOCIaHTaH A,
OD yuyH 69,6% Ba OS yuyH 74,3% ra, Mmanudecrtamnus 6ockuuuaaru oemopiiap omian
conmumrupranga 3ca OD yuyn 60,4% Ba OS yuyH 64,7% mnacaiiraHu KailJ STUJTaH.
bapua Hatwxkanmap cratucTuk xuxataaH umoHwinaurd p < 0,05 mapaxkacuaa
TaCUKJIaHTaH.

K¥3 nun 60cuMu MUTMEHTIM PETUHUT KacaJlJIUTH OWjiaH OFpUTraH OeMopap/a
ce3wIapiu Aapaxaaa y3rapmaran OViau0, CTaTUCTHK XUXATAaH axXxaMUATIN (apKiap
ky3atwuiMaau. Hazopar rypyxuna KUb ypraya OD yuyn 17,05 MM cum. yct. Ba OS
yayH 16,15 MM CUM. YCT. HU TallIKWJI 3TraH OyJica, MUIMEHTIIM PETUHUTIN OeMopiap/ia
Oy kypcatkud OD yuayn 17,2 nan 19,24 mm cum. yct. Ba OS yuyn 16,87 nan 17,67 mm
CHUM. yCT. Ta TeHT Oynran untrepBanaa Kaia >twiau. KUbauar kymaiumu OD yayH
12,9% raga Ba OS yuyH 9,4% raua omras, aMmmo 0y y3rapuiuiap CTaTUCTUK KUXATIaH
axamMusITIN dMac.

Kypum malgoHMHUHT ce3uinapid EMOHJIAIIUIIN [UTMEHTIN PETUHUTHUHT
Typiii OOCKHUIapuaa aHuKIaHran. HazopaT rypyxuaa Kypuin MaiIOHHHUHT YMYMUK
kuiimatu OD yuyn 477,4 + 30,48 Ba OS yuyH 459,9 + 23,81 Hu Tamkun strad. Mk
KIMHUK Oenrunap O6ockuumpa Oy kypcarkuwiap moc pasumiaa 23,3% Ba 22,9% ra
Kamairan Oyica, manudecranus 6ockuunma 54,8% Ba 53,5% ra, oxupru O0ockuya
aca 81,1% Ba 81,2% ra xamaiiranu Kaij sTwirad. By xonaTnap XaM CTaTHCTHK
*uxataad axamuamim (p < 0,05) skaHIUTK TacAUKIIaHTaH.

CkoToMa TecTH HaTHKajlapura Kypa, Ha3opaT rypyxuaa ckoroma ypraya 0,9 vu
TAIIKWI ATrad. bupuayn kauHUK O6enruiap 6ockuunaa 0y kypcatkud 76,7% ra ommo,
1,59 uu, manudecramnus 6ockuunaa 1,66 vu, oxupru 6ockuyaa 3ca 1,98 vy Tamkum
TraH. by XoJlaT CKOTOMaJIApHUHI KECKMH KyNaWWIIM Ba KypUIl MalJaoHUAA
nedexTiaap YCUIIMHYU KypcaTraH.

Kypum maitnonnaaru nedektiap Wik KIMHUK Oenrwiap 6ockuunaa 34,44 ra

omrad, MaHudectanus Oockuuuga 3ca 47,6 ra erran. Oxupru OOCKM4Yaa 3ca
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nedexTiap HT IOKOpHU Japaxkara eTuo, 86,58 Hu Tamkui Kuirad. by xonat kacaymimk
PUBOXJIAHMIIM OwiaH Oupra Kypull MaWJoHUAA SKUIOUN Yy3rapuuuiap Ba
nedeKTIapHUHT YCUIIMHU TacAUKIalau.

DneKkTpopeTuHOrpadus HaTHXXAJIapy KaCaUIMKHUHT Oapya OocKuwiapuiaa Typ
napaa QyHKUMSUIAPUHUHT )KUIIUN CyCAalMIIMHNA KYypcaTau. A-TYJIKMHA aMIUTUTYAaCH
HazopaT rypyxuaa 78,95 + 4,44 mxBuu Tamkun kuiarad Oyica, OUpUHYM KIMHHUK
oenrunap Oockuumpa 20,8% ra (62,51 + 6,27 mMkB) mnacaiiran, manudectanus
6ockuuuaa 43,7% ra (44,44 £ 5,26 mxB), oxupru 6ockuyza 3ca 81,8% ra (14,34 + 6,3
MkB) Tymran. JIaTeHT BakT xaM ce3wiapiu Japaxkana y3airan OYynu0, oXupru
6ockuuna 25,35 + 2,22 Mcek raya KyTapuiras.

B-TynkuHu ammmmTynacu xam xkuaaui macairad. Hazopar rypyxuma y 231,98
+ 9,98 MxB 6¥ynran, aMmmo OupuHYHM KIUHUK Oenrunap 6ockuunaa 30,7% ra (160,76 +
9,33 mkB), manudecrarus 6ockuunga 45% ra (88,45 + 12,56 mxB), cyHrru 6ockuyaa
aca 92% ra (18,47 + 5,87 MxB) Tymiras.

OKT narmxkanapy KacaJUTMK PUBOXJIAHUINY OWJIaH TYp MapAaHUHT KAJTHHIUTH
Ce3WIapiu Japakaga KaMaraHwHW Kypcartau. Makyna yetd Oyinua TYp mapja
KaJIMHJIWTH Hazopar rypyxuaa 235,89 £ 16,06 mxm Oynrad. bupuHun KIMHUK
oenrmnap 6ockuunga 0y kypcarkuy 1,92% ra (4,54 mxm) kamaiiran. Manudecrarus
O0ockuumuaa kamaui 6,57% (15,49 Mxm) ra erran. OXupru 60CKHYIa 3ca KATHHIHK
216,26 + 12,28 MKkM rava kamainb, Ha3opart rypyxu Omian Takkociaaragga 19,63 mxm
(8,3%) macaiiras.

Dnurncouaan 30Ha KaJIWMHIWTH TUTMEHTIM PETUHUTHUHT OUPUHYM KIMHHUK
oenrunap 6ockuumma 7,47 MkM ra kamaimO, 31,55 + 6,27 MKM HU TaIIKWJ ITTaH.
Manudecranus 6ockuunna 0y xypcatkud 25,78% ra (10,06 Mxm) kamaiiran, CyHTTH
6ockmuna sca 40,57% ra (15,83 Mkm) kamaitn0, >Kyaa macT mapaxkara TYyIITaH
(p<0,05).

Anrno-OKT TekmwupyBiapu 103aKM Ba UYyKyp KOH TOMHPJIAPUHUHT
nepdy3ussCHHUHAT Kamaiumman Kypcatau. K03aku nepdys3ust 3UWIMTa KacaTTMKHUHT
cynrru 6ockmunaa 55,3% ra kamaiinO, 22,21% Hu Tamkui 3traH O0yica, 4yKyp KOH
tomupnap nepdysusicu 3,74 maprara kamairan Ba 14,53% Hu Tamkun 3trad. by
y3rapunuiap KOH TOMHUpPJIAPU HIIEMUSICHM Ba MUKPOUUPKYISLMUSHUHT SKUIIUMA

Oy3unuiapyu Ouiad OOFJIHUK.
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Xopuounjies BacKyJIIpr3alus HHICKCH Hazopart rypyxuaa 0,64 Hy Talikuia KWiran
oynca, cyurru 0ockuyna 29,7% ra nacaiirad Ba 0,45 HM TalIKuI KWirad. by xopuouzes
TOMHPJIAPU Ba MUKPOLIMPKYIISIITUSTHUHT KUIJIAN 3apapiIaHraHIMTMHU KYpcaTau.

@oBeosap aBacKyJiAp 30HACHHMHI NEPUMETpU HazopaT rypyxuaa 2,28 mm
oynran Oyica, oxupru 6ockuyaa Oy kypcarkud 2,96 mMm raua kenraitn6, 32,1% ra
omraH. by »3ca BacKynsSpU3alUAHUHT KUAJJAUKA WYKOTWIMIIMHU Ba 30HAJAaru
nedopManMsUIapHA KYpcaTaii.

[lurMeHTIN PETUHUT KaCaJUTUTH PUBOXJIAHUIIN OWJIaH KYpPHUII YTKUPJIWTH,
KYpUIl MalI0HU, TYp mapaa CTpyKTypajdapu Ba KOH TOMUP TU3MMIIApUIA KUITUAN
y3rapuiuiap aHukiaaHrad. Mk knmHuk 6enrunapaan 0onuiad, KacallIMKHUHT CYHITH
Oockuuwiapuraya Kypuin yHKIUSJIApUHUHT Ce3UIapIIn 1apakaia EMOHJIAIUIIHT, TYP
mapaa Ba KOH TOMHUp TH3UMUJArd y3rapunuiap OujaH Oupra Keuras.
Onektpopetunorpadust, OKT Ba anruo-OKT TtexkmupyBiaapu MNUTMEHTIH
PETUHUTHHUHT JUHAMHKACHUHU Ba YHUHT JIaBOJIAHUII MPOTHO3WHU 0axoJialijga MyXum
BOocUTaap OYIuO Xu3Mat KUJIJIH.

'eHeTHK TanKUKOT HATWXKajapu IMIYHAAH JajojiaT OepMOKIaKH, MUTMEHTIIU
petunut (I1P) xacamnuru Ounan ofpuran OEMOPIAPHUHT UPCHI XacTaTuKIaApH ¥3apo
AKUH anokana OynuO, OeMOopJapHMHI KaTrTa KHCMHJAA ayTOCOMa-pelecCHB
VPCUIIAHUII Ky3aTUJITaH.

120 wadap mnpobanara reHeadoruk kapra Ty3wimb, 75 Hadap Oemopaa
ayTOCOMa-pelecCuB THUIJIAa UpPCHilIaHUII Tacaukianrad. [llaxkapacu Mabiiym
oynmvaran 18 wadap Oemop maBxkyn Oynmub, xonran 27 Hadap Oemopnapma IIP
CIIOpaauK XonaThaa Kys3atwiraH. by aca ayrocoma-peneccuB wupcuinanuim [P
KacaJUIUTU/a ACOCHI MEXaHW3M SKaHIUTHHU Kypcataau. OTa-oHACH SIKMH KApUHJIOUI
oynran 6emopinap conu sca 54 vadap (45%) uu Tamkwun kuirad. Konran 6emopiapaa
OTa-OHaJapu opacujia KapuHAOLUIMK Japaxanapura kypa: amakuBauya (15%), Tora-
amma ku3u (30%), Ba amma ku3u (10%) HUKOX1apu Kai STUITaH.

[MTurmentim petunut (I1P) kacammuru Ounan orpuran 22 Hadap 6emopaa xamu
77 Ta MyTalusi aHUKJIAHTaH OYnWO, yIapHUHT Typjiapyd Ba TapKAIHIIHA CE3UIapiu
axamusitra sra. by Myrauusuiap criaiicuHr, noauMopdusM, Aesenusi, CAHHOHUMHUK Ba

MHUCCEHC MyTalusiiaap cudatuia aKpaTuiraH.

103



Taxaun stunran craiicudar myrtamusuiapu (34 ta, 44,2%) acocaH 3K30H Ba
MHTPOHJIAP OPATUFUAArU CIUIAMCUHT caiTiapura tabcup Kuinb, MPHKHUHT HOTYFpH
kecwnmra cabad Oynran. by myrammsuiap ABCA4 okcunu cHHTE3M >Kapa€Hura
KUIJIUN TabCUpP KypcaTraH Ba okubataa Typ napaaaa GyHKIHMOHAT Y3rapuiiap ro3ara
KeJraH. DHr Ky ydparaH crulaicur myrtauusuiapugad oupu IVS13-55G>A 6ymuo, y
12-untpoHna anukjianrad Ba 17 Hadap 6emopna (77,27%) kaiin stunrad. by myranus
ABCA4 reHHUHT HOpMaJl CIUTAMCHUHT skapaéHUHU Oy3u0, KaCaJUIMKHUHT OFUP KIMHUK
oenrwnapu maigo Oynummra onu6 kenraH. [lynumnrmex, 1VS28 299C>T, 1VS28-
del334G Ba IVS28-337A>G mytanusiapu xam 28-MHTPOHIa aHUKJIAHTaH Ba *amu 18
Hadap 6emopnaa (81,82%) yuparan. by mytanusnap ABCA4 OKCUIMHUHT CUHTE3UHU
Oy3u0, YHUHT TYFpH (PAOTUAT FOPUTHUIITUTA XAJIAKUT KUJITaH.

[Tomumopdusmmap xamu 21 ta (27,3%) MyTalusiHA TamIKuWiI KUiIub, acocaH
TCHETUK TYPJIMINKKAa Xpcca Kymamu. [lommmopdusmiiap kym Xoiiapja MaToreH
xpcobOnmanMaiian, Oupok ymap [IP kacanmuruHUHT mIaxcra XoC aJoMaTJIapuHH
aHukamaa épaam oepanu. Ymoy mytarusiap opacuaa [VS28-337A>G myrtanusicu
28-uHTpOH/Ia aHWKJIAHTaH Ba >kamu 18 Hadap Gemopna ydparan OYnu0, y TEHETHK
TYpPIAWINK KYPUHUIIMIATH Y3rapuil XucoOsiaHaau. Xap KaHua MaToreH TabCUpH MacT
Oynca-na, y CIUlaiicMHT MyTalusuiapyu OwiiaH Oupra KacaJUIMKHUHT OFUP KEYHIINTra
cabab oYU MyMKHH.

Heneuusinap ymymuii 18 ta (23,4%) xaiig stuiran 0ynu0, renomaaru oup Eku
Oup HeuTa HYKJICOTHUUIAPHUHT Yuupwiuinu (nenenus) Hatmwkacuga ABCA4
OKCWJIMHMHT CUHTE3U Oy3mininura ojaub kenrad. by xonat Typ napaanaru mTurMeHTiIn
SUUTCIIMUHUHAT  JCTpajallisCura, yHHHT  CyAK  TaHaydajlapu  MIAKIHJaru
KamjaHMmaiapura cabab oOynran. 1VS28-del334G myrtamusicu 28-MHTpPOHIA Kakj
sTIIITaH 6ynuo, skamu 18 Hadap 6emopaa yuparas.

CUHOHMMUK MyTauusuiap MKKU Xonataa (2,6%) kailg stuiran OynuO, ynap
AMUHOKHUCIIOTaJIap KeTMa-KeTIMTHHY y3rapTUpMacaH TeHETHK KOJJIard y3rapuiiap
HaTWKacHIa 103ara Keinaan. bupok, ymap OKCHII CHHTE3H JKapa&HUTa TabCUP KWIHIIN
MyMKUH. Macanah, ¢.1929G>A (p.V643V) myrauuscu 13-3k30H7a aHUKJIAHTaH Ba
oup Hadap Oemopaa Kaiig oHTuiaraH. by MyTtamus BajduH aMHUHOKHCIOTACHUHHU
y3rapuiicu3 KOJIUPTrad, OUPOK YHUHT OKCHJI CHHTE3U KapaéHuUTa TabCUPHU OYIWIIHN

MYMKHH.
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Muccenc wMytanusnap xamu 2 Ta (2,6%) anuknaHran Oynub, ynap
HYKJICOTUUIAPHUHT aJIMAlIMHUIIN OpPKAJIM aMHHOKHUCIOTAJIApHU Y3rapTUpaau Ba
OKCUJI CTpPYKTypacu Xamjaa QYHKIUSCHUHM OSKUAAWN Y3raptupanu. Macainas,
c.1699G>A (p.V567M) wmyrtanuscu 12-3k30HJIa aHUKIAHraH OYnuO, BaJMH
AMUHOKHUCJIOTACUHUHI METMOHUHTa y3rapummra onud kenraH. by xomatr ABCA4
OKCUJIMHUHT HOpMad (YHKIUSCUHU Oy3raH Ba KaCAJUIMKHUHT OFUp OeJrujapuHu
to3ara kenruprad. lllynunrnek, c.4283C>T (p.T1428M) mytamusacu 29-sk30H71a
aHUKJIaHTaH 0YM0, TPEOHWH aMUHOKHUCJIOTACMHI METUOHUHTA Y3rapTHUpraH Ba 0y XaM
OKCUJIHUHT TYFpH uiamMaciurura cabad oynran. CMHOHMM Ba alpuM MHUCCEHC
MyTalusjiap HucOaTaH kam yupad, 6eMop COFIMFUTa KaM Tabcup KypcaTumuHu D.M.
Jordan (2015 #.) kaiin stran [Jordan D.M., et al. Rare Synonymous, Nonsense, and
Missense Genetic Variants in Cellular Function and Disease. Nature Reviews Genetics,
2015, p. 459-471].

28-unTpoHaa Ky3atwirad xamaa 1761-55G (IVS13-55G>A) kabu crutaiicuur
MyTalMsuiap KynruHa 6emopiapja aHukiIaHau. by kabu MyTanusiIapHUHT T€3 — Te3
ydpallld Ba TeHEeTHK )apaéHiapra tabcup kypcarumu D. Baralle (2015 #.) uniapua
ypranunran [Baralle D., & Baralle, M. Splicing Mutations in Human Genetic
Disorders: Examples from the Literature. Advances in Experimental Medicine and
Biology, 2015, pp. 45-66.].

S5-6emopna 29-sk3onna anmkianran c¢.4283C>T (p.T1428M) wmyrtanusicu
typaitmn tuto3unan (C) tumwmnra (T) y3rapumm oxubaTuma, OKCUIHUHT 1428-
nosunusicuga TpeoHuHan (T) metronuara (M) anmammmm py Oepran. Hatmxkana
yim0y TpaHchopmarys XucoOura OKCHITHHHT KaTaquTHUK (aOJUTUTHHY MMacaiuInmra,
Oolrka MoJsieKynanap OuiaH y3apo OOF XOCWII KWJIUIITMHU Oy3UIUIINTa OJMO KeJraH.
p.T1428M cababnu OpraHU3MHHMHT TYpJIM TYKHMaslapuja TOKCHK METa0OJUTIaApHU
TYymIann6 Konummura ca6ad Oymumm wucOotmanran [Hoffman L., Johnson, P.
Enzymatic Activity and Metabolic Dysfunction: The Role of Threonine-Methionine
Substitutions / Biochemical Journal, 2021. -Vol. 478(4). -P. 653-665.
doi:10.1042/BCJ20200648].

K. Kobayashi (2019 ii.) TomMonugan onu® Oopwiran wunuiapga p.VS567M
MyTalMICH MHUTOXOHApPHUANI OKCWUIap (QyHKUMSCMHM Oy3ub, MHONaTus Ba

HEWpOJETeHepaTUB KacaJUIMKIApHU vakupuimu aHukjanrad [Kobayashi K.,
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Yamanaka T., Mizuno Y. Genetic Mutations and Mitochondrial Diseases: Implications
for Neurological Disorders / Neurogenetics, 2019. -Vol. 20(4). -P. 299-308.
doi:10.1007/s10048-019-00585-2].

J. Smith (2018 i1.) BRCAI renuzaa p.T1428M myrtauuscu pyit 6epran Takaupaa
TYypAd TYKMMajapia ycMma KacaJUIMKJIApUHU PUBOXIIAHMIIMHU Ky3atrad [Smith J.,
Green R. BRCAL Mutations and Their Role in Breast Cancer Susceptibility: A Review
of Current Research / Cancer Research, 2018. -Vol. 78(11). -P. 2721-2730.
doi:10.1158/0008-5472.CAN-18-0025].

CrutaiicuHr TeH KOJIWHU YKHUIJa CUJDKUIUIapra oju0 Kenubd, OKCHIHM dpTa
TepMUHALIMSICUTA Ba HaTHXaja HOQYHKIMOHAT OKCUJUIAPHU BYXKYATAa KEITHUPAIU.
Ymby xonatr aitHukca [VS28-del334G  myrammsicura TaaqIyKJId — OKaHJIUTH,
TOMUpJIApra OUJ TYPJIU XHWJI MMaTtojorusuiapaa Ky3atuiunim ncoomianrad [Li X., Chen
Y. Intronic Variants and Their Contribution to Cardiovascular Disease Risk /
Circulation Research, 2023. -132(6). -P. 520-534.
doi:10.1161/Circresaha.122.320914].

6-6emopHuHT 28-3k30HUmaru p.P1401P xamna 16-6emopHuHT 13-3K30HUIATH
p.V643V  CHHOHMMHUK MyTalusulap OKCWMJI  aMHHOKHCIOTalapu TapKUOWHU
y3rapTupMaciaH, TPaHCISALUUS Kapa€HU TE3JIUTH Ba camapacura, myHuHraek MPHK
crabwumrura OeBocuTa TabcHp KypcatraH. by kabu mytamusmap Xykadpamap
(EeHOTUTIMHH Y3rapTUPUO, OHKOJIOTMK KacCaJUIMKJIAPHU YaKUPHUIIU OWsIaH XaB(Iuaup
[Zhou Q., Tang Y. Silent Mutations: Silent No More. Their Role in Genetic Regulation
and Cancer / Molecular Cancer Research, 2020. -Vol. 18(9). -P. 1353-1364.
doi:10.1158/1541-7786.MCR-19-0995].

ABCA4 rernna >xoinamrad MyTanysuiap MyTalysiap opacuja dHr XaBhiauiapu
12 Ba 28-wHTpOHJIApIard SKaHIUTH aHWKIaHraH. 28-mHTpoHmarum I[VS28 299C>T
mytarusicn 17 Hadap Oemopna (77,27%) Ba IVS28-del334G Ba IVS28-337A>G
mytarusuiapu 18 wadap Oemopma (81,82%) kysatwnran. by wmytanwmsmap [1P
PUBOKJIAHUIIIN/IA ACOCUM T€HETUK MEXaHHU3M CU(aTHIa YPUH OJTaH.

Muccenc wmytanusuiap  opacuga  ¢.1699G>A  (p.V567M) Ba €.4283C>T
(p.T1428M) wmytammsnapu xyaa XaB(Jud 5SKaHIWTH aHUKJIAHTaH. by MyTtanmsuiap

HaTkacuga BanuH (V) Ba Tpeonud (T) amuHokucnotaimapu MetuonuH (M) ra
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aIMaIIMHUO, OKcWIap (aoJUSATHHU KUAAUN paBuiga Oys3raH. by xonaT murMeHTIv
PETUHUT KacaJUIMTHa KYPHIL TU3UMUHUAHT T€3 EMOHJIALIUIINTA OJIMO KEJraH.

Cunonumuk mytanusuiap xam I1P puBoxiianuivra canbuii Tabcup Kypcarras,
aitnukca ¢.1929G>A  (p.V643V) Ba 4203C>A (p.P1401P) wmyrauusiapu
Xy KalpaJlapHUHT (DEHOTUIIMHU Y3rapTHO, OKCHII CUHTE3H KapaéHura cajaouil Tabcup
Kypcarras.

bemopnap ypracumaru notreHIMal KApUHAONUIMK TaXJIuiauaa 1 -rypyxra Kupraa
15 nadap 6emopaa 12 Ba 28-uHTpoHIapJa YMyMU MyTanusijiap aHUKJIAaHraH. Yoy
MyTalMsIap CIUIAWCHUHT jkapaéHUHU Oy3raH 0ynuo, yiap ypracuaaru yxmail reHeTHK
aJloKaJlapHU Tac/IUKJIaraH.

Koppensiunon taxmunna 1VS28-del334G Ba IVS28-337A>G myranusnapu
(r=1.0) xamuia OupraivKiaa yupaiurad MyTaluusiap SKaHJIWTY aHUKJIaHrad. 1761-
55G (IVS13-55G>A) Ba IVS28 299C>T myrauusiapu ypracuaard OOFJIaHUII Kydd
(r=0.80) Kyuu TYFpHu KOPpETALUSIHHA KypcaTraH, Oy 3ca yIapHUHT T€HETUK aJT0KACUHU
SIKKOJI uoananu.

Komnriorep mepumerpuscuna Typ mnapaa €pyriukka cezyBuanimuru (106) 1-
acocuit rypyxaa 19,53+2,31 ra Tenr O6ynran G6¥yica, 3- acocuit rypyxna 7,6+£3,13 ra
y3rapradn Oynu0, rypyxjap ypracumaru ¢apk 2,5 O6apobapHU TaIIKWI STraHIUTH
aHUKJIaHaKu. YOy rypyxJjap ypracuaaru Gapk KypcaTkudu 6 olauk nuHamukana 1,3
MapTanu Tamkui Kuiaaa (p<0.05). OPI" rekmupysuaa 6eTTa TYJIKAHIAP aMIUTUTY1acH
(MxB) 1- acocuii rypyxma 160,76+£9,33 ra tenr 6ynu0, 3- acocuit rypyxzaa ymoy
kypcatkna 18,47+£5,87 Hu Tamkua otam. YmoOy Trypyxjap Yypracuaaru (apk
KypcaTkuuu 8,8 MapTaHW Y3TapraHiiurd aHUKJIaHAW. 6 OWIMK Ky3aTyBIaH CYHT Oy
KypcaTkud 7,6 MapTaHH TAIIKWJ STUIIH, KACAJUTMKHU KEHUHTH OOCKUYIIapTa YTUIINHA

TypFyHJIalranauruam kypearaau (p<0.05).
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