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Тема дисертації:
1. Роль порушення обміну метіоніну у формуванні клінічних ознак синдрому Дауна.

2. The role of abnormal exchange of methionine in the formation clinical signs of Down's syndrome.

Реферат:
1. Дисертаційна робота присвячена вивченню впливу поліморфних варіантів генів ферментів фолатного
циклу (ФЦ) - метилентетрагірофолатредуктази (С677Т MTHFR) і метіонін-синтази редуктази (A66G MTRR), а
також порушення обміну метіоніну на формування клінічних особливостей синдрому Дауна (СД) і
визначенню можливого впливу порушення обміну метіоніну на стабільну частоту показників СД в популяції з
метою підвищення ефективності третинної профілактики. Частота СД серед новонароджених дітей
Харківської області за 2001-2010 рр. у середньому становила 1,15 ‰. Виявлено статистично значущі
відмінності змін шкіри і підшкірно-жирової клітковини, мозкового черепа й обличчя, кістково-м'язової
системи в ОГ у порівнянні з КГ. Встановлено вірогідну поширеність серед дітей з трисомією-21 носіїв AG
генотипу гена MTRR (53,3 % при 28,9 % у контролі, p < 0,05), а в контролі - GG генотипу даного локусу (44,2 %
і 25,4 %, p < 0,05). В структурі компаундів MTHFR/MTRR відмічено достовірне накопичення серед дітей з СД
випадків 677CС/66AG (30,7 % при 15,4 % в контролі, p < 0,05), а в контролі - 677CT/66GG (30,8 % і 8,0 %, р
<0,05). Виявлено достовірне зниження рівня метіоніну у дітей з СД (у 24,3% дітей з СД при 8,7% у контролі, p



< 0,05) і гомоцистеїну (4,5 ± 1,2 мкмоль/л у дітей з СД, у дітей КГ - 5,3 ± 1,4 мкмоль/л, р < 0,05). Результати
розрахунків виявили статистично вагомий вплив порушення обміну метіоніну на формування фенотипових
особливостей хворих на СД. Спираючись на отримані дані, розроблено патогенетичний підхід до методів
патогенетичної реабілітації дітей з досліджуваною патологією.

2. Dissertation is devoted to the justification of clinical and genetic features of Down's syndrome in association
with polymorphic gene variants folate cycle - methylenetetrahydrofolate reductase (С677T MTHFR) and
methionine synthase reductase (A66G MTRR).Shown a significant influence of polymorphic variants of genes folate
cycle in formation the biochemical basis of Down's syndrome. Among the phenotypic characteristics revealed
significant differences of skin changes and subcutaneous tissue, cranial and those of the musculoskeletal system
and extremities in main group compared to control group. At this investigation the state of amino acid metabolism
in children with Down's syndrome and control group on the background of polymorphic variants of folate cycle
genes, revealed a statistically significant difference in the level of methionine and valine (p <0.05).Based on these
results it is recommended pathogenetic approach to rehabilitation techniques based metabolic disorders.
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