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Отчет о молекулярно-генетическом исследовании ДНК
методом клинического секвенирования

Результат научного исследования№ 0000128506 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 эндометриозу»

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
Рецептор эстрогена 1 ESR1
Цитохром P450, семейство 17, член 1 подсемейства A CYP17A1
Глутатион S-трансфераза тета 1 GSTT1
Рецептор прогестерона PGR
Опухолевый белок p53 TP53
Молекула межклеточной адгезии 1 ICAM1

Описание генов:
Ген ESR1 кодирует эстрогеновый рецептор - лиганд-активируемый фактор транскрипции. Этот ре-
цептор регулирует транскрипцию многих индуцируемых эстрогенами генов, которые играют роль в
росте, метаболизме, половомразвитии, беременностии т. д. Эстрогеныимеют важное значение для
поддержания оптимальной плотности костной ткани у обоих полов.

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
17альфа-гидроксилазы, так и 17,20-лиазы и является ключевым ферментом в стероидогенном пути,
который производит прогестины, минералокортикоиды, глюкокортикоиды, андрогены и эстрогены.

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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Ген GSTT1 кодирует T1-глутатион S-трансферазу, фермент, участвующий в процессе детоксикации
канцерогенов и ксенобиотиков экзо- и эндогенного происхождения. Снижение активностифермен-
та повышает восприимчивость организма к вреднымвоздействиям, а такжеможет приводить кмуж-
скому бесплодию.

Ген PGR кодирует рецептор прогестерона. Исследуемый вариант уменьшает чувствительность ре-
цептора к прогестерону и является фактором риска развития эндометриоза и миомы матки.

Ген TP53 кодирует белок p53, которыйобеспечивает профилактику опухолевой трансформации кле-
ток, вызывая торможение клеточного цикла, восстановление поврежденной ДНК или замедление
роста в зависимости от физиологических условий и типа клеток. Белок р53 играет важную роль в
женской репродукции, обеспечивая регуляцию работы гена LIF.

Ген ICAM1 кодирует гликопротеин, расположенный на поверхности клеток иммунной системы и на
клетках, выстилающих кровеносные сосуды. Белки этого семейства играют роль в клеточной про-
лиферации, дифференцировке, транспортировке, апоптозе и тканевой архитектуре. Дефекты гена
ICAM1 могут быть связаны с повышенным риском развития эндометриоза.

Полученные генотипы:

Ген Генотип Риск

ESR1 T/T Среднепопуляционный

ESR1 A/A Среднепопуляционный

CYP17A1 A/A Среднепопуляционный

GSTT1 Ins/Ins Среднепопуляционный

PGR C/C Среднепопуляционный

TP53 G/G Среднепопуляционный

ICAM1 G/G Среднепопуляционный

Заключение:
Варианты генов, ассоциированные с повышенным риском развития эндометриоза, не выявлены.

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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