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захворювання

2. Nature, origin and ways of spreading of monogenic hereditary disease mutations

Реферат:
1. Дисертацію присвячено дослідженню природи, походження та механізмів розповсюдження мутантних
генів (ТРБМ, SMN, NAIP, FMR-1, дистрофіну та AZF) у популяції населення України та ролі гетерогенності
геному в патогенезі тяжких моногенних спадкових захворювань: муковісцидозу, спінальної м'язової атрофії,
синдрому Мартіна-Бела, м'язової дистрофії Дюшена, необструктивних форм чоловічого безпліддя. Вперше у
хворих на ці захворювання із України встановлено характер асоціації між мутантним генотипом та
клінічними проявами фенотипу. На основі аналізу власних даних про походження та розповсюдженість
мутацій генів цих спадкових захворювань встановлено основні закономірності процесів підтримання частоти
окремих генних мутацій в популяціях населення України. Розроблено стратегію використання ДНК-аналізу
мутантних генів для діагностики та профілактики тяжких спадкових захворювань в Україні.



2. The dissertation is devoted to the study of nature, origin and mechanisms of spreading of mutant genes (CFTR,
SMN, NAIP, FMR-1, dystrophin and AZF) in population of Ukraine and role of genetic heterogeneity for
pathogenesis of severe monogenic hereditary diseases: cystic fibrosis, spinal muscular atrophy, Martin-Bell
syndrome, Duchenne muscular dystrophy and nonobstructive forms of male infertility. First, the character of
association between mutant genotype and clinical phenotype was determined in patients from Ukraine. The basic
pattern of single gene mutation frequency maintenance in population of Ukraine is determined on the basis of our
data about origin and spreading of mutated genes for these hereditary diseases. The strategy of mutant genes
DNA-analysis for diagnosis and prevention of severe hereditary diseases in Ukraine is developed.
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