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1. Аналіз мутацій в гені арилсульфатази А та особливості біохімічної діагностики метахроматичної
лейкодистрофії

2. Analysis of the ASA gene mutations and the peculiarities of the biochemical diagnostics of the metachromatic
leukodystrophy

Реферат:
1. Спадкове захворювання - метахроматична лейкодистрофія. Визначити частоту і спектр мутацій в гені АСА
та їхнього зв'язку з біохімічними показниками в родинах високого ризику метахроматичної лейкодистрофії в
Україні для розробки стратегії молекулярно-генетичного та біохімічного обстеження осіб з підозрою на
обтяженість цією патологією. Методами дослідження є біохімічні, молекулярно-генетичні та статистична
обробка даних. Досліджено розповсюдженість мажорних мутацій ("І"- та "А"-алелів) в гені АСА серед хворих
на МЛД в Україні. Досліджено взаємозв'язок мажорних мутацій в гені АСА та клінічного перебігу
захворювання у пацієнтів.Визначено частоту алеля псевдодефіциту АСА серед населення України, яка склала
7,7%. Розроблено модифікацію методу визначення активності арилсульфатази А, яка дозволяє



диференціювати дійсний дефіцит, псевдодефіцит АСА та встановлювати гетерозиготне носійство мутацій в
гені АСА. Визначено рівні нормальної активності АСА для населення України. Розроблено алгоритм
обстеження осіб припідозрі на наявність або обтяженість МЛД. Сферою використання є медична генетика,
діагностика спадкових захворювань.

2. The inherited disease - metachromatic leykodystrophy. The dissertation is devoted to studing for the
frequencies and spectrum of MLD caused mutations and the biochemical basis of the metachromatic
leukodystrophy (MLD) in Ukrainian MLD patients. The mutation database of the ARSA gene is created. The
frequencies and spectrum of MLD caused mutations in Ukrainian MLD patients are detected. The frequency of
major mutations in the ASA gene in Ukrainian MLD patients is 20%. The genotype-phenotype correlation is studied
and the results of investigation are compared with known information about genetic characteristics of MLD in
different populations. The frequency of ASA pseudodeficiency allele in health individuals in Ukraine is 7,7%.
Biochemical diagnostic of MLD is complicated by arylsulfatase A pseudodeficiency. There is possibility of mistake
in MLD diagnostic in case of pseudodeficiency ARSA and non-MLD neurological disease combination. We suggest
the new modification of arylsulfatase A activity detection method which allow to identify the arylsulfatase A
pseudodeficiency without molecular genetic methods. We suggest the high informative algorithm for the MLD
diagnostics and carriers screening in Ukraine. Sphere of use is the medical genetic, the inherited diseases
diagnostic.
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