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Отчет о молекулярно-генетическом исследовании ДНК
методом клинического секвенирования

Результат научного исследования№ 0000128504 от 18.05.2023

TEST TEST TEST
Год рождения: 1990 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 «Анализ полиморфизмов в генах INS, PPAR-y, CYP11A1, AR (синдром
поликистозных яичников)»

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
Гамма-рецептор, активируемый пролифератором пероксисом PPARG
Андрогеновый рецептор AR
Цитохром 450, семейство 11, подсемейство А, полипептид 1 CYP11A1

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 PPARG кодирует член подсемейства рецепторов, активируемых пролифератором пероксисом
(PPAR), ядерных рецепторов. Рецепторы, активируемые пролифератором пероксисом (PPAR), явля-
ются членами суперсемейства рецепторов ядерных гормонов, которые регулируют экспрессию ге-
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нов, участвующих в различных биологических процессах, включая метаболизм липидов и чувстви-
тельность к инсулину. PPAR-гамма вовлечен в патологию многих заболеваний, включая ожирение,
диабет, атеросклероз и рак.

Ген AR кодирует рецептор андрогенов. Белок функционирует как фактор транскрипции, активируе-
мый стероидными гормонами. Исследуемый вариант гена оказывает влияние на чувствительность
к андрогенам.

Ген CYP11A1 кодирует член надсемейства ферментов цитохрома Р450. Белки цитохрома Р450 пред-
ставляют собой монооксигеназы, которые катализируют многие реакции, связанные с метаболиз-
мом лекарств и синтезом холестерина, стероидов и других липидов. Этот белок катализирует пре-
вращение холестерина в прегненолон, первуюи лимитирующую стадию синтеза стероидных гормо-
нов.

Полученные генотипы:

Ген Генотип Риск

INS I/III Повышенный

PPARG Pro/Pro Среднепопуляционный

AR L/L Среднепопуляционный

CYP11A1 6R/6R Повышенный

Заключение:
Выявленный генотип I/III гена INS связан с повышенным риском развития СПКЯ.
Выявленный генотип 6R/6R гена CYP11A1 связан с повышенным риском развития СПКЯ.

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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