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Отчет о молекулярно-генетическом исследовании ДНК
методом клинического секвенирования

Результат научного исследования№ 0000128510 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 нарушению имплантации
эмбриона (бластоцисты)»

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
Фактор некроза опухоли TNF
Рецептор эстрогена 1 ESR1
Протоонкоген MDM2 MDM2
MDM4 регулятор р53 MDM4
Цитокин семейства интерлейкинов 6 LIF LIF
Опухолевый белок p53 TP53

Описание генов:
Ген TNF кодирует многофункциональный провоспалительный цитокин, который принадлежит к су-
персемейству факторов некроза опухоли (TNF). Этот цитокин участвует в развитии различных забо-
леваний, включая аутоиммунные заболевания, инсулинорезистентность, псориаз, ревматоидный
артрит, анкилозирующий спондилит, туберкулез и многие другие. Варианты гена TNF могут быть
ассоциированы с повышенным уровнем экспрессии TNF и повышенным риском развития таких за-
болеваний, как астма, ревматоидный артрит, псориаз, болезнь Крона и др.

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

Ген MDM2 кодирует локализованную в ядре убиквитинлигазу E3. Кодируемый белок может способ-
ствовать образованиюопухолипутемнацеливанияна белки-супрессорыопухоли, такие как р53, для
протеасомной деградации. Этот ген сам по себе транскрипционно регулируется р53. Исследуемый
вариант гена MDM2 ассоциирован с повышенным уровнем экспрессии гена, что снижает уровень
экспрессии р53. Вариант может быть связан с повышенным риском нарушения имплантации после
процедур ЭКО и риском бесплодия.

ГенMDM4 кодирует ядерный белок, который подавляет активность белка р53. Исследуемый вариант
гена MDM4 ассоциирован с изменением концентрации белка. Вариант может быть связан с повы-
шенным риском нарушения имплантации после процедур ЭКО и риском бесплодия.

Ген LIF кодирует цитокин из семейства интерлейкина-6. LIF влияет на работу других цитокинов и ре-
гуляторов в предимплантационный период и во время имплантации эмбриона. Он участвует в ин-
дукциигемопоэтическойдифференцировкинормальныхимиелоидныхлейкозныхклеток, индукции
дифференцировкинейрональных клеток, регуляторамезенхимального превращения в эпителиаль-
ный во время развития почек, а также может играть роль в иммунной толерантности на границе
раздела матери и плода. Уровень экспрессии гена значительно повышается в матке во время «окна
имплантации» эмбриона.

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.

Полученные генотипы:

Ген Генотип Риск

TNF G/G Среднепопуляционный

ESR1 T/T Среднепопуляционный

ESR1 A/A Среднепопуляционный

MDM2 T/T Среднепопуляционный

MDM4 G/G Повышенный

LIF A/A Среднепопуляционный

LIF A/A Повышенный

TP53 G/G Среднепопуляционный

Заключение:
Выявленный генотип G/G гена MDM4 ассоциирован с изменением концентрации белка MDM4 и мо-
жет быть связан с повышенным риском нарушения имплантации после процедур ЭКО и риском бес-
плодия.
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Выявленный генотип A/A гена LIF ассоциирован с нарушением имплантации бластоцисты.

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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