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2�/�,0���(�4��(��� � �����0���� � /�(�(�01�+5&���+ & /����2�'+-

01(�������������.��� ���. �� 8(�/� 4+01(�/0�'�.�� +&(����0���

&�4�� �)&�'�� 8--�'(����&(1 �( /��4������ 4���-�.�������* ��4�

&���) �+��&�2� � �'+2�. "0� ����2����� .�0�&�������� /��4���(1

&���+�+����� � ��/+��� & /�0�����)4 &���������4 4�����01�),

80�4��(�� � �����0����4 �+'&��� ���. 

�� 8(�/� /�&(�&�/(���&'�* ���/(�.�� /������0�&1 �&&0�����-

���&+�&(��(�� /��0�(�, (��-�, � (�'�� �, &4�&�* � ����),&���(��6�-

���,. �&(����0��� �)&�'�� 8--�'(����&(1 � '���&(�� &+�&(��(� &4�&�

/��0�( + (��- (25%:75%). "0� /���������� �0����&(� �&&0�������: 

&/������ ��('��)� 4�(����0) (/0�(��&(1 30 2/4
2
) � /�0�8(�0������

/0��'�. ��0�8(�0������ /0��'� ���&/�����0� 100% �0����&(1 � /��-

�����4�&(1 73,7%. ���4�7���� /��'�)(�� /0��'�* � ������('� ���-

/��0�/�(�0�4 ��/�&�4 (/��������(�01 �� «
��-A��(�», 2. ���)-

���) +��0�����0� /�������4�&(1 ��&(���* �� 94,2 %. 
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���	�����& %	��
�������-& ��/�	�	%������& ����������, %. �����

���������� �.��� ��3���1���5,  

�,-����,�3.��;�	3� � ���� ��3��� �/ (LMNA)  

!�� LMNA '����+�( ��0'� ������* 0�4��) (0�4�� � � �),  '�-

(���� �/����0��( /�����&(1 ������* ���0��'�, ��2�����.�5 �����),

/��, ��7�7��( ,��4�(�� �( -�����&'�, /���������*, ���0����� �

'��(��01 ��/0�'�.�� "�� � 8'&/��&&�� 2����. �+(�.�� � �����4 2�-

�� /����0�5(&�, '�' 4���4+4, 10 ����)4� '0�����&'� (���0)4� -�-

��(�/�4� – 0�4���/�(��4�.  

� �����* ����(� /���&(��0��) (�� &0+��� 0�4���/�(�* � 
�0�-

�+&�, &������)� & ��&�(�01&(��4 4+(�.�* � 2��� LMNA: ��0�(�.���-

��* '�����4��/�(�� 1� ("���), '������&(��-/��&��* 4)6����*

��&(��-�� 1� (���"1�) � 4)6����* ��&(��-�� 3*4���-"��*-+&�

(�/� 2 (3"�"2). "��2���) �)0� +&(����0��) + (��, �����&(����),

/�.���(�� /� ���+01(�(�4 '�4/0�'&��2� '0�����&'�2� �&&0��������

(3�!, 3,��!, ������-4�2��(�)* �������&, ���+&�0�2���&'�* �A�

&'�����2, '��������� ��2��2��-��, ��*��4)6���)� � 0�����(���)�
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�&&0��������). ���&' 4+(�.�* � 8'����, 2��� LMNA �)0 �&+7�&(�-

0�� 4�(���4 /��4�2� &�'����������� �� "�� �����.�, /�.���(��.  

� 27-0�(��* ���7��) /������� �)0� �����+���� /�(�0�2��

&���.�: ��4���'�, /�0��� ��-�0�'���, ��&6������ 0��), �(��0��

&���.�. �����0���� ���"1� �����+���) � �����&(� 30 0�(. ���-

2��&&��+57�� &0���&(1 � ��0� � &'�0�(�), 4)6.�,, 2�/�(��-��

4)6. �����, '������&(�* �������0�&1 �������4���� & &�4/(�4�4�

��. � /�.���('� �)��0��� 4+(�.�� c.1558T>C (Trp520Arg), /������-

7�� ' ��4��� '��&����(����2� �4���'�&0�(��2� �&(�('� � �44+��2-

0��+0��-/������4 ��4��� 0�4���. 	�� ��4����( ��+(��4�0�'+0��-

�)� &�0) � /������( ' ���+6���5 -�0���2� 8(�2� ��4���.  

� /�.���(� & ���2����4 3"�"2 /�����'� &0���&(� � 4)6.�,

���,��, � �����, '������&(�* /����0�&1 � 5-0�(��4 �����&(� � +&�-

0���0�&1 & �����&(�4. � 30-(� 2���4 + ��2� �����0�&1 4����&(����)�

&+,���01�)� '��(��'(+�) � �)������)* (�(��/����. "� 4�4��(� 4�-

��-�&(�.�� &�������* /�(�0�2�� (� 40 0�() /�.���(+ �)0 �)&(��0��

���2��� 4����&(��-�� "56����. ��0�'+0����-2���(���&'�* ���0��

2��� LMNA /����0�0 ����-�.�����(1 ���2��� 3"�"2. ��.���( ��-

0��(&� 2�(�����2�(�)4 ��&�(�0�4 4+(�.�� &.1583�>G (Thr528Arg) �

Ig-��4��� 0�4���. 

� /�.���('� 23-, 0�( /���)� &�4/(�4) "���1� (��&(�� &���-

.�������, �(������(��'+0����� (��) �0�'��� 1–2 &(.) /���6�&(����0�

�����(�5 ��0�(�.�����2� -���(�/� � &�������* ����&(�(����&(�. 

<����00�.�� /���&����* & /�0��* ��-�0�'���* � ��4���'� /����-

0�&1 �� &(���� ��0�(�.�� �&�, '�4�� &���.�. � /�.���('� �)��0���

2�(�����2�(��� 4+(�.�� c.569G>C (Arg190Pro), /��,���7��&� �� =-

&/���01�)* rod-��4�� 0�4��� �/�. 3(�( ��4�� ����,���4 �0� ��4�-

����.�� � ��01��*6�* &���'� ��0'� � ����+5 &�(1. ��4��� p.R190P 

���+6��( ��2+0���+5 &(�+'(+�+ ��4��� � /��/�(&(�+�( /����01��*

&���'� ������* 0�4��). 

�&&0�������� ���&(�����'�� /�.���(�� �/����0�0� �����'��-

����� 4+(�.�* denovo �� �&�, (��, &0+���,. ���0�� ����&0���), �)-

���0 &���1 4+(�.�* & /���0����4 � &�41�, ����0������, ����� ��,�-

��'(����2� �0� �, �0����. 

  


