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2. Detection, verification and medical support of primary combined immunodeficiencies in children

Реферат:
1. Дисертація присвячена підвищенню ефективності раннього виявлення первинних комбінованих
імунодефіцитів (КІД) у дітей шляхом визначення їх ранніх нозоспецифічних маркерів та удосконаленню
підходів до лікування. У 121 дитини з різними формами КІД проведено ретроспективні і проспективні
дослідження маніфестації і перебігу та встановлено їх ранні клінічні маркери. Запропоновано селективний
скринінг за маркерними ознаками серед хворих на мікроцефалію, атаксію, тромбоцитопенію, природжені
вади серця та піднебіння. З'ясована інформативність визначення показників імунітету і генетичних методів
для діагностики частих форм КІД. Усі хворі на NBS виявились гомозиготними носіями мутації 657del5 NBN-
гена. Тестування 6 мутацій гена ATM у хворих на АТ показало недостатню інформативність. У всіх хворих на
WAS знайдено мутації гена WAS, в тому числі 4 нових. Розроблені алгоритми медичного супроводу дітей з
КІД.



2. Dissertation is dedicated for efficiency increasing of early detection of primary combined immunodeficiencies
(СID) in children by identifying of their early clinical markers and treatment improvement. Retrospective and
prospective studies of clinical manifestations and diseases course were performed in 121 children with СID. Early
clinical signs for the most forms of СID were defined. Selective screening for marker signs among patients with
microcephaly, ataxia, thrombocytopenia, congenital heart defects and cleft palate was proposed. It was shown
informational content of immunity and genetic tests for the CID diagnostics. All patients with NBS are
homozygotic carriers of 657del5 mutation of NBN-gene. Testing of 6 ATM-gene mutations for patients with AT was
found its informative insufficiency. WAS-gene mutations were revealed in all patients with WAS, including 4 new
ones. Algorithms for medical support of children with СID were developed.
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