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Реферат:
1. Дисертацію присвячено вивченню молекулярно-генетичних основ патогенезу спінальної м'язової атрофії
(СМА). Отримані результати підтверджують провідну роль мутацій гена telSMN, які було виявлено у 100%
хворих на СМА, в розвитку захворювання. Встановлено, що в хворих на СМА з гомозиготною делецією лише
7-го екзону гена telSMN, послідовність 8-го екзону гена telSMN є частиною химерного гена cen/telSMN.
Встановлено асоціацію між наявністю протяжної делеції, що захоплює 7-й та 8-й екзони гена SMN і 5-й екзон
гена NAIP, та розвитком I-го, найтяжчого типу захворювання, тоді як химерний ген cen/telSMN виявлено
тільки у хворих з хронічною формою захворювання (II-й та III-й типи). Запропоновано метод виявлення
носіїв мутації, що призводить до розвитку СМА, який базується на денситометричному аналізі кількості
ампліфікованих за допомогою полімеразної ланцюгової реакції копій послідовності 7-го екзону теломерного
та центромерного генів SMN. Аналіз мутацій генів telSMN і NAIP є високоінформативним для діагностики СМ
А (включаючи пренатальну) та масового скринінгу носіїв цього захворювання в Україні.



2. The dissertation is devote to studing for the molecular basis of pathogenesis of spinal muscular atrophy (SMA).
Our data support the thesis that mutations of the telSMN gene could play a major role in determining SMA,
because of it's mutations were found in 100% of our patients. There is determined that in SMA patients with
gomozygous deletion of telSMN exon 7 only, the remaining telSMN exon 8 was a part of a chimeric cen/telSMN
gene. There is established associations large-scale deletion involving SMN exons 7 and 8 and NAIP exon 5 with
SMA type I, while chimeric cen/telSMN gene is associated with chronic form of SMA (type II and III). The method
for SMA carrier detection based on PCR products of exon 7 of telSMN and cenSMN genes densitometry analysis
was proposed. It was shown that mutations of telSMN and NAIP genes analysis is high informative for pre- and
postnatal diagnostics and population SMA carrier screening in Ukraine.
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