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2. Marfan syndrome: clinical and pathomorphological features and genetic causes

Реферат:
1. Дисертація присвячена дослідженню перебігу синдрому Марфана (СМ) у хворих мешканців різних регіонів
України за допомогою комплексу антропометричного, генетичного, патоморфологічного та клініко-
інструментального обстеження з метою оптимізації діагностики, прогнозування особливостей (характеру)
перебігу, попередження ускладнень, поліпшення якості та збільшення тривалості життя цих пацієнтів. У
дисертаційній роботі на основі комплексного підходу з використанням сучасних генетичних досліджень
вперше проведено генетичний скринінг хворих на СМ мешканців різних регіонів України за допомогою
панелі секвенування наступного покоління, яка містить 14 генів (FBN1, TGFBR1, TGFBR2, NOTCH1, FLNA,
EFEMP2, SLC2A10, MYLK, MYH11, COL3A1, SMAD3, ACTA2), що беруть участь у формуванні аневризм грудної
аорти у хворих зі спадковими дисплазіями сполучної тканини і ураженням аорти.

2. The dissertation is devoted to the study of the course of Marfan syndrome (MS) in patients of the Ukrainian
population by means of genetic, pathomorphological, clinical and anthropometric methods in order to optimize



the diagnosis, predict the course for preventing complications, improving the quality and increasing life
expectancy of these patients. For the first time a genetic screening of patients with MS in the Ukrainian population
was performed using the next-generation sequencing panel containing 14 genes (FBN1, TGFBR1, TGFBR2, NOTCH1,
FLNA, EFEMA10, SLEM210 MYH11, COL3A1, SMAD3, ACTA2) involved in the formation of thoracic aortic aneurysm
in patients with hereditary connective tissue dysplasia and aortic lesions. Characteristics of mutations of the
fibrillin-1 gene (FBN1) in patients with MS with their diagnostic and prognostic value, correlation with clinical
parameters were studied.
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