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VII. Відомості про ДіР
Назва роботи українською:
Генетична природа репродуктивних втрат на різних етапах онтогенезу людини.

Назва роботи англійською:
Genetic origin of reproductive losses on different stages of human ontogenesis.

Реферат українською:
Вперше в Україні проведено генотипування алельних варіантів генів HLA-DRB1, HLA-DQA1 та HLA-DQB1 ІІ-го
класу великого комплексу гістосумісності людини при репродуктивних втратах. Встановлено, що алелі
DRB1*1302 та DQB1*0604 в жінок та алель DQB1*0304 у чоловіків можуть розглядатися як протекторні
маркери навикового невиношування вагітності, а наявність алелі DQB1*0302 у чоловіків є прогностично
негативним маркером. Гомологія подружніх пар в межах 50-100% за алельними варіантами генів HLA-DRB1,
HLA-DQA1 та HLA-DQB1 є прогностично негативним фактором для нормального протікання вагітності.
Вперше встановлено, що наявність генотипу АВ поліморфного локусу ApaI екзону 9 гена IGF-II вірогідно
підвищує ризик розвитку м'язової слабкості більше, ніж у два рази (OR=2,34) та мимовільного переривання
вагітності майже у вісім разів (OR=7,72). Вперше виділено РНК із тканин ембріонального матеріалу
мимовільних викиднів та виявлено втрату імпринтингу гена IGF-II у понад 90% відсотків випадків. Вперше в
Україні впроваджено генетичне тестування мутацій 1138G>A та 1138G>С гена FGFR3 з метою діагностики
ахондроплазії. Уперше описано залежність між гаплотипом Y-хромосоми та частковими делеціями регіону
AZFc: належність до гаплогрупи N збільшує ризик виникнення часткових делецій типу b2/b3, а наявність
гаплотипу R1a1 - ризик виникнення часткової делеції типу gr/gr. Встановлено, що наявність генотипу 677ТT
за геном MTHFR у плода збільшує ризик викидня у 7,5 разів (Р<0,05). Визначені у роботі частоти алелів та
генотипів локусів 677С"T та 1298А"С гена MTHFR, 2756А"G гена MTR та 66А"G гена MTRR можуть
використовуватися як контрольні під час проведення досліджень генів обміну фолатів при різних нозологіях.

Реферат англійською:
First time in Ukraine we conducted genotyping of allele variants of HLA-DRB1, HLA-DQA1 and HLA-DQB1 genes,
belonging to II-class of Human Major Hystocompatibility Complex, in individuals with reproductive loss history.
We established, that DRB1*1302 and DQB1*0604 alleles in women and DQB1*0304 allele in man should be
considered as protective in estimation of habitual pregnancy losses risk, whereas possession of DQB1*0302 allele
in men increased the risk. 50-100% homology of a couple considering allele variants of HLA-DRB1, HLA-DQA1 and
HLA-DQB1 genes predicts negatively for normal pregnancy course. At first time we revealed that carrying the AB
polymorphic locus ApaI of 9th exon of IGF-II gene significantly increases the risk of muscular weakness
appearance (OR=2,34) and miscarriage (OR=7,72). At first time we extracted RNA from embryo tissues of miscarried
fetuses and uncovered the loss of imprinting of IGF-II gene in more than 90% cases. First time in Ukraine we put
into practice testing of 1138G>A and 1138G>С mutations of FGFR3 gene in order to diagnose achondroplasia. We
were first to describe the dependence between Y-chromosome haplotype and partial deletions of AZFc region.
Belonging to N haplogroup increases the risk of partial deletions of b2/b3 type and haplotype R1a1 predicts partial
deletion of gr/gr type. We also established that appearance of 677ТT genotype of MTHFR gene in fetus increases
the risk of miscarriage 7,5 times (Р<0,05). The obtained values for frequencies of alleles and genotypes of 677С"T та
1298А"С loci of MTHFR gene, 2756А"G of MTR gene and 66А"G of MTRR gene may be considered as control in
different studies of genes, involved in folic acid turnover in different nosology cases.
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VIII. Наукова (науково-технічна) продукція (НТП)
Назва НТП українською: Генетичні фактори ризику репродукційних втрат на різних етапах онтогенезу
людини.

Назва НТП англійською: Determination of genetic factors, contributing to higher risk of reproductive
failures during different periods of human ontogenesis.

НТП, яку передбачалося створити:
Причини, через які НТП не було створено:
Отримані результати: поліпшення ефективності діагностики та лікування хворих

Галузь застосування: Медична генетика

Реєстраційний номер картки технології:
Опис НТП: Вперше в Україні налагоджено генотипування алельних варіантів генів HLA-DRB1, HLA-DQA1 та
HLA-DQB1 ІІ-го класу великого комплексу гістосумісності людини при репродуктивних втратах.
Встановлено, що алелі DRB1*1302 та DQB1*0604 в жінок та алель DQB1*0304 у чоловіків можуть розглядатися
як протекторні маркери навикового невиношування вагітності, а наявність алелі DQB1*0302 у чоловіків є
прогностично негативним маркером. Гомологія подружніх пар в межах 50-100% за алельними варіантами
генів HLA-DRB1, HLA-DQA1 та HLA-DQB1 є прогностично негативним фактором для нормального протікання
вагітності. Вперше встановлено, що наявність генотипу АВ поліморфного локусу ApaI екзону 9 гена IGF-II
вірогідно підвищує ризик розвитку м'язової слабкості більше, ніж у два рази (OR=2,34) та мимовільного
переривання вагітності майже у вісім разів (OR=7,72). Вперше виділено РНК із тканин ембріонального
матеріалу мимовільних викиднів та виявлено втрату імпринтингу гена IGF-II у понад 90% відсотків випадків.
Вперше в Україні впровадж
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