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Отчет о молекулярно-генетическом исследовании ДНК
методом клинического секвенирования

Результат научного исследования№ 0000128511 от 18.05.2023

TEST TEST
Дата рождения: Заказчик: Тестовое ЛПУ
Пол: женский Код ЛПУ: 002
Вид биоматериала: Кровь Дата выпуска отчёта: 18.05.2023
Дата забора биоматериала: 18.05.2023
Дата регистрации биоматериала: 18.05.2023
Причина обращения/предварительный диагноз:

Вид исследования: Панель «Генетическая предрасположенность к гирсутизму и гиперандро-
гении»

Информация об исследовании:
Тест носит индивидуальный характер, все выявленные особенности и предоставленные рекоменда-
ции персонифицированы, так как основаны на изучении образца Вашей уникальной ДНК.
ИсследованиепроведенометодомRT-PCRнаоборудованииCFX-96 (Bio-Rad).Подтвержденометодом
секвенирования по Сэнгеру на анализаторе 3500 Applied Biosystems.

Звено патогенеза Гены
Инсулин INS
Цитохром P450, семейство 17, член 1 подсемейства A CYP17A1
Цитохром P450, семейство 21, подсемейство A, член 2 CYP21A2
Стероид-5-альфа-редуктаза 2 SRD5A2
Рецептор фолликулостимулирующего гормона FSHR

Описание генов:
Ген INS кодирует инсулин, пептидный гормон, который играет жизненно важную роль в регуляции
углеводного и липидного обмена. После удаления сигнального пептида-предшественника проин-
сулин посттрансляционно расщепляется на три пептида: пептиды B-цепи и A-цепи, которые кова-
лентно связаны двумя дисульфидными связями с образованием инсулина, и C-пептид. Связывание
инсулина с рецептороминсулина (INSR) стимулирует захват глюкозы. Былоидентифицированомно-
жество мутантных аллелей с фенотипическими эффектами, включая инсулинозависимый сахарный
диабет, постоянный неонатальный сахарный диабет, диабет зрелого возраста у молодых людей 10
типа и гиперпроинсулинемию.

Ген CYP17A1 кодирует член суперсемействаферментов цитохромаP450. Белки цитохромаP450 пред-
ставляют собой монооксигеназы, которые катализируют многие реакции, участвующие в метабо-
лизме лекарств и синтезе холестерина, стероидов и других липидов. Он обладает активностью как

Отчет носит информационный характер. Молекулярно-
генетическое исследование ДНК не является инструментом
диагностики многофакторных заболеваний. Содержащиеся в
отчете рекомендации по профилактике, лечению и медицинской
реабилитации могут применяться только на основании назначе-
ния лечащим врачом.
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17альфа-гидроксилазы, так и 17,20-лиазы и является ключевым ферментом в стероидогенном пути,
который производит прогестины, минералокортикоиды, глюкокортикоиды, андрогены и эстрогены.

Ген CYP21A2 кодирует член суперсемействаферментов цитохромаP450. Белки цитохромаP450 пред-
ставляют собой монооксигеназы, которые катализируют многие реакции, участвующие в метабо-
лизме лекарств и синтезе холестерина, стероидов и других липидов. Этот белок локализуется в эн-
доплазматическом ретикулуме и гидроксилирует стероиды в положении 21. Его активность необхо-
дима для синтеза стероидных гормонов, включая кортизол и альдостерон.

ГенSRD5A2кодируетмикросомальныйбелок, экспрессирующийсянавысокомуровневчувствитель-
ных к андрогенам тканях, таких как простата. Кодируемыйбелок активенпри кисломpHи чувствите-
лен к ингибитору 4-азастероидов финастериду. Недостаток этого гена может привести к мужскому
псевдогермафродитизму, особенно к псевдовагинальной перинеоскротальной гипоспадии (PPSH).

Ген FSHR кодирует рецептор фолликулостимулирующего гормона. Исследуемый вариант снижает
активность рецепторов фолликулостимулирующего гормона, вследствие чего у женщин наблюда-
ется сниженный уровень гормонов в крови, ранний рост и повышенный уровень фолликулостиму-
лирующего гормона в лютеиновой фазе менструального цикла. Варант гена определяет ответ на
стимуляцию яичников препаратами фолликулостимулирующего гормона для осуществления ЭКО,
также он связан с повышенным риском развития синдрома поликистозных яичников.

Полученные генотипы:

Ген Генотип Риск

INS I/III Повышенный

CYP17A1 A/G Повышенный

CYP21A2 *1/*1 Среднепопуляционный

SRD5A2 G/G Среднепопуляционный

FSHR C/C Повышенный

Заключение:
Выявленный генотип I/III гена INS связан с повышеннымриском развития гирсутизма и гиперандро-
гении.
Выявленный генотип А/G гена CYP17A1 ассоциирован с повышением экспрессии гена за счет созда-
ния дополнительного сайта связывания с транскрипционнымфакторомSp-1, такимобразом, стиму-
лируется биосинтез половых стероидов — андрогенов и эстрадиола. Таким образом, повышен риск
развития гирсутизма и гиперандрогении.
Выявленный генотип С/С гена FSHR ассоциирован с пониженной экспрессией гена, что приводит к
меньшей чувствительности рецепторов ФСГ. Также он связан с более высоким базальным уровнем
ФСГ и с повышенным риском развития гиперандрогении.
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И. о. заведующего лабораторией, Заварин В. В.
врач — лабораторный генетик, к.м.н.

Рекомендации:
Обратитесь к своему лечащему врачу для подбора оптимальных профилактических мероприятий.
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