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Вни 1анию пациентов! 
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Результат исследования № 0000059374 от 16.01.2024 

ФИО: ТЕСТ ТЕСТ 

Дата рождения: 10.10.1980

Пол: Ж 

Дата взятия биоматериала: 16.01.2024 

Дата регистрации: 16.01.2024 

Врач: 

Биоматериал: кровь 

1 111111 11111 11111 11111 11111 11111 1111111111 11111 11111 1111 1111 
Номер образца: *0000059374* 

Отделение/ карта/ ЛПУ: / /0031 
Страховая компания: N/ А 

о полиса: 

исследование Генетическое исследование по определению полиморфизмов генов 
кальцитонинового рецептора, альфа-1 цепи коллагена 1-го типа, ре
цептора витамина D 

Фенотип Нарушения костно-суставной системы

Результат: 

Ген Название гена Вариант 
CALCR Кальцитониновый рецептор с.1340Т>С 

COLlAl Ко лагсн, тип I альфа 1 Spl-polymorphism· 

441G>T 

с.104-

VDR Рецептор витамина D Ара! PoJymorphism; с.1025-

49G>T 

Расшифровка рисков: 

Геноти11 Риск 
С/С Среднспопуляционный 

*S/*S Среднспопуляционный 

С/А 11 ротективный 

риск «Протектuвпый>> - OR О 1; риск «Средиепопуляцио1111ый>> OR 1; риск «Повыutениый» - OR 1 3; риск «Высокий>> - OR 3 5.
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CALCR( с.1340Т>С) Ген CALCR кодирует рецентор с высоким сродством к нептидному 1�ормону 

капьцитониау. Под воздействием кальцитонина нроисходит снижение уровня 

кальция в крови за счет снижения поступления ка ьция в кровь из костной 

ткани, а также за счёт снижения реабсорбции ка ъция в почках и уменьшения 

всасывания кальция в кишечнике. Активизация кальцитониновых рецепторов 

остеокластов приводит к ингибированию их активности и снижению скорости 

костной резорбции. Нарушение функции кальцитониновых рецепторов может 

приводить к увеличению костной резорбции и развитию остеопороза. Аллель 

Т варианта с.1377Т>С связан со снижением активности рецептора, что снижает 

чувствительность клеток-мишеней к действию кальцитонина. Таким образом, 

вариант ассоциирован с увеличением костной резорбции, уменьшением мине

ральной nлотнос1и костей и уведичением риска развития остеопороза и пере

ломов. Выявленный генотип С/С варианта с.13 77Т>С гена CALCR не связан с 

повышенны f риском развития остеопороза. 

СО lAI(Spl-polymo1·phism; 

441G>T) 

VDR(Apal 

49G>T) 

Polymo1-phi m; 

с.104- Ген COLlAl кодирует часть большой молекулы, называемой коллагеном I типа. 

Коллагены - это семейство белков, которые укрепляют и поддерживают мно

гие ткани организма включая хрящи, кости, сухожи ия, «ожу и склеру. Кол

лаген I типа - са tая распространенная форма коллагена в организме человека. 

Нехватка этого критического белка лежит в основе хрупкости костей. Вариант 

c.2046G>T гена COLIAl который возникает в контрольной (регуляторной) об

ласти гена COLIAl вероятно влияет на продукцию коллагена типа I но не на

структуру молекулы. Вариант c.2046G>T нарушает равновесие между кснрес

сией белков COLlAl и COL1A2 что приводит к нестабильности коллаrеновых

волокон. Возникающие в результате аномальные фибриллы ко лаrена I типа

ос абляют соединительную ткань что повышае риск трав I сухожилий и свя

зок. Вариант c.2046G>T гена COLIAl увеличивает риск развития остеопороза.

Остеопороз - это состояние, при котором кости становятся все более хрупки ш

и склонными к переломам. Выявленный генотип *S/*S варианта c.2046G>T ге

на COLIAl соответствует срсднепопуляционно t y  риску развития остеопороза,

переломов костей дегенерации межпозвоночных дисков травм сухожилий и

связок.

с.1025- Ген VDR кодирует рецентор витамина D. Рецептор нринадлежит к семейству 

транс-активных регуляторных факторов транскрипции. Он опосредует дей

ствие вита шна D, контролируя :жспрессию генов чувствительных к гормона 1. 

Мишени этого ядерного гормонального рецептора участвуют в минеральном 

обмене и играют центральную ро ъ в гомеостазе кальция. Кроме того, рецеп

тор регулирует целый ряд других метабо ических путей например, задейство

ванных в иммунном ответе и опухолеобразовании. Аллель С варианта ApaI 

Polymorphism гена VDR ассоциирован с более эффективным функционирова

ние 1 рецептора витамина D, более высокой минеральной плотностью костной 

ткани и пониженным риском развития болезни Паркинсона в популяции, по

нучающей бон ее высокую дозу солнечной радиации. Выявненаый генотип С/ А 

варианта с.1025-49G>T гена VDR связан с более высо1<ой минеральной плотно

стью костной ткани. 
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Функц11я гена Ген ALCR кодирует рецептор с высоким сродством к пептидному гормону кальцитонину и принадлежит к подсе
мейству из семи трансмембранных реценторов свя:занн.ых с О-белком. Кодируемый бенок участвует в поддержании 
го 1еостаза кальция и в регулировании опосредованной остеок астами резорбции кости. По иморфизм в этом гене 
бы связан с изменениями минеральной плотности костей и началом остеопороза. 

Ген COLlAl Кол аген, тип I, альфа 1 

Функция гена Ген COLIAI I<одирует бело,< альфа-1 цепи J<оллагена J типа. Коллаген I типа - наиболее широко распространенный
коллаген один из важнейших компонентов соединительной ткани и содержится в костях роговице дерме и сухо
жи шях. Мутации в том гене связаны с таки 1и заболеваниями как синдром Элерса-Данлоса 1 и 2 а также 7 А 
типов, несовершенный остеоrснез 1-IV типов, болезнь Каффи идиопатичсский остеопороз. 

Ген VD R Рецептор витамина D 

Функция гена Ген VDR кодирует ядерный гормональный рецептор витамина DЗ, который та1<жс функционирует в качестве рецеп
тора для вторичной желчной кис оты - литохолевой 1<ислоты. Рсцеотор принадлежит 1< семейству транс-активных 
регуляторных факторов транскрипции - опосредует действие витамина DЗ контролируя (через ассоциацию с 
WINАС-комллексом) экспрессию генов чувствительных к гормонам. llo своей лоследовате ьности и 1еет сходство 
с реценторами стероидных и тиреоидных гормонов. Мишени э-rо1·0 ядерно1·0 гормон 1ЫiOI'O реuентора участвуют 
в минерально 1 обмене - иrрае1' центральную роль в гомеостазе кальция. Кроме того, рецептор реrулируе1' целый 
ряд других метаболических путей, например задействованные в иммунном ответе и раке. Мутации в гене VDR 
связаны со II типом вита 1ин О-резистентного рахита. Однону1<леотидный полиморфизм в старт-т<одоне приводит 1< 
смещению иниациаторного кодона на три кодона от начала. В результате альтернативного сплайсинга образуются 
несколько вариантов ·гранскринтов) кодирующих различные белки. 

Дата: 16.01.2024
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