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Kupuim

TyrmMa OpoHX aHOMaIUsAJIApU HTU TYFUJITaH YaKaJjoKJapza Hadac oM TUSUMUHUHT
TYJIMK, IIAKJIJIAaHMAaCAUrU €Kk GyHKLMOHAA Oy3W/IMILIapUra oJau6 KesaZuraH KacalJIMKaap
rypyxyra Kupaju. Yoy natoJiorvsaap Hadpac oui KUAMHYUIUTH, TUTIOKCUS, KAWTalaHyBYH
MHbeKuusIap Kabu X)UAAUK acopaT/iap 6WaaH HaMO€H 6y1anu. TyFMa aHOMaJIUSAJIapHUHT
naizo 6ysnmuaa HagakaT aTpop-MyXUT OMUJLIAPH, OaJIKM T€HETHUK Y3rapuiliap XaM MyXUM
axaMMsATra ara. 3aMOHaBUM WJIMHUH TaJKUKOTJ/ap Hadac Wyjapy PUBOMXKJIAHUILIUIA TabCUP
3TYBYM OUP KaTOp reHeTUK MapkepJsapHu, xxymuazaH CFTR, FGF10, SOX2, FGFR2 Ba SHH
(Sonic Hedgehog) rensiapyunu aHuk/1agu.

JdpTa TalIXKMC KyHUII Ba aHOMa/IMSJIADHUHT cababJyiapyuHU YYKyp YpraHuil OpKajau
NaTOJIOTUAJIAPHUHT OJIJUHU OJIMII Ba KeJrycu/Ja AaBoJiall yCyJJapUHU PUBOKJIAHTUPHUIL
MMKOHUATHU ApaTuaajd. MoJsieKy/asp AUMarHOCTMKA TEXHOJIOTUSAJIAPUHUHT PHUBOXJIAHUIIU
TyFMa OPOHX aHOMaJIMSIJIApUHU aHUKJIall/ja KaTTa UCTUKOO0JIJIapHU 04U6 6epMOKaa.

MyaMMOHUHT 40/13ap06/JIMTU

BpoHX aHOMasusiziapd Kyn XoJuUlapfa 3pTa TallXUC KWIMHMAaCIWru Tydanau
yakaJoKJapJa KaWTapub OysiMac acopat/japra o0Jud0 KeJWIIM MyMKHUH. [‘eHeTuk
MapKepJIapHUHT aHUKJaHUIIM HadaKaT TAlIXUC KyHUILI caMapaJopJIMTMHU OLIMpPaAH, 6alKu
NaTOoJIOTUAJIAPHU 3pTa OOCKWY/la aHUKJIAIra Ba yJIAPHUHT OJIJUHU OJIUIITa UMKOH O6epajy.
[lly cababsiy, SHTU TYFUJITAH YaKaJoKJap/a 6pOHX aHOMaJiMsiapura cabab 6yyBUM acocui
reHJIapHU Ba YJIAPHUHT KJIMHUK aXaMUSTHHU YYKyp VPraHUII MyXUM UMUK Bazudagup.

Makcapg,

AHry TyFuiaraH 4YakajokJapZa OpOHX aHoMasiusjiapura cabab Oy/JyBYM TeHETHK
MapKepJlapHU aHUKJAll, YJIapHUHI NaTOJIOTUSl PUBOXJIAHUIIMJATKM POJIMHM 6axoJiall Ba
MOJIEKYJISIP JIMarHOCTUKA UMKOHUSATIApPUHU YPraHull.

MaTepuaJi Ba TeKIIUPHUII YCY/IJIapH

TagkukoTAa TyFMa 6pOHX aHOMaJIUAIapU TallxucH Kyuuiaral 40 yakasok Ba 20 coFyioM
YyaKaJ/IOKJlaH Mb6opaT Ha3opaT rypyxyd MIITUPOK 3TAU. HaMyHasnap KoH Ba Hadac HyJiapu
TYKUMacuaH ouauHAd. [eHetuk Taxjaua yuyH NGS (Next-Generation Sequencing)
TEeXHOJIOTUSICU KysaHuaad, 6y opkaau CFTR, FGF10, SOX2 Ba FGFR2 rensnapujaru
MyTalUsiap Tax/Auja KUJIUH/U.

['eHnapAa aHUKJ/IaHTaH MyTalUsJIapHU KyIIMMUa TacAUKJIall Ba yJIapHUHT 3KCIpeccus
JlapakacuHu 6axoJiail yuyH qPCR Ba Sanger cekBeH1Ms ycysnapu KyaiaHuaau. LlyHUHriek,
KJIMHUK MabJyMOTJIap acoCHJa MYTalUsJIApHUHT KJIWHUK acopaT/iap OWJIaH OOFIUKJIUIU
Tax/InJ1 KUJIAHIU.

TaagKUKOT HaTHKaJIapy Ba YJIAPHUHT MyX0KaMacu
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TagKUKOT HaTWXajsapura Kypa, TyFMa OpOHX aHOMaJusiiapu OuJaH OOFJIHUK,
YyakaJoKJap/Za KyHnuJaru MyTanusaaap aHUuKJIaHu:

. CFTR renununr F508del myTtanuscu 58% xosataa kan aTunagu. Y Hadac nya1apuHUHT
cekpeTop PYHKIUSATAPUHU O6Y3U0, KalTaTaHYBYU UHeKLUsIapra oanub Keaau.

. FGF10 renunuHr p.Glul54Lys wmytanuscu 45% dakanokjapaa Hadac HyJiapu
TUIOINJIa3usicKUra cab6ab 6yaraHyu aHUKJJIaHH.

. SOX2 reHMHUHT MyTaUuMsIapu Hadac HUyaJapyd 3NUTENUNA TYKUMaJapUHUHT HOTYFpHU
PUBOXJIAHUIIM OUJIAH OOF/IUK 6YI1M0, [UCIIa31s X0aTJIapUHU KeJITUPUO YUKAPAH.

. FGFR2 reHMHUHT y3rapuiiyiapy Hadac Hyiapy MaK/IKIard aHoMaausijiap Ba 6poHxuasl
TYCUJIWIL OWJIaH OOFJIUK KAHJUTU Kal/l 3TUIIU.

K/IMHUK TaxJ/iuJ HaTWKajapura Kypa, MyTalusJapra ara 4akajaokK/japAa TMIOKCUS Ba
KallTaJlaHyBUM OpPOHXUT X0JIaTJIapyd COFJIOM 4YaKa/oKJapra HucbataH 3 6GapaBap HOKOpHU
o6ysaau. MyTalnus/JapHUHT KYIJIUTHM MaTOJIOTUS OFUPJUTM OuaH y3apo OOFIHKJIUTU
Ky3aTHWJIU.

XyJ1oca

TagKUKOT HaTWXKaapyu TyFMa 6poHX aHOMasuslapuiy aHukaamga CFTR, FGF10, SOX2
Ba FGFRZ renysapy MyxuM TreHeTHUK MapKepJiap 3KaHJWTMHU KypcaTAW. 3aMOHaBUM
MOJIEKYJISIP [AMArHOCTUKA TEXHOJIOTUSJIAPUHM KYJUIall MaTOJIOTHUSJIApHU 3pTa OOCKUYJa
aHUKJAll MMKOHUHU Oepazu. YumbOy TaJAKUKOT HaTHKajJapyd HadakaT TalIXUC KYWHUII
caMapaJiopJIUrMHK OUIMpPajM, OasKyd MaTOJIOTUSJAPHUHT Keaub 4YWUKUIl cababsapuHu
AXIHWPOK TYIYHUII YYYH IHI'Y UMKOHUSATJIAPHU sipaTay.
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