VAK [61+615.1](06)(043.2) Axmyanshoie npobnemul cospemennoli meduyunvl u papmayuu-2024
BBK 5+52.81 BI'MY, Munck (25.04)
A43

ISBN 978-985-21-1569-8

Koxkyw K.A., Kupxanoea E.A.
AHEMMUSA ®PAHKOHU: TEHETUYECKHUE ACITEKTbI
N KIMHUYECKHUE TPOABJIEHUSA
Hayunwtit pykoeooumenv: Kano. meo. Hayk, ooy. Yenenee C.H.
Kagpeopa namonocuueckou gpuzuonocuu
benopycckuii 2cocyoapcmeennwiii meouyunckuii ynusepcumem, 2. Munck

Anemust @DaHKOHM TPEJACTABISET COOOW pEIKoe HAcJeICTBEHHOE 3a00JeBaHMUE,
XapaKTepU3yolleecs: HapylIeHneM (pyHKIUU KOCTHOI'O MO3ra, MOBBIIEHHON YyBCTBUTEIBHOCTBIO K
JAHK-noBpexaarmmm areHTaM U CKIIOHHOCTBEO K Pa3BUTHIO OITYXOJIEBBIX MTPOLECCOB.

Anemust @aHKOHM 0OBIYHO BbI3BaHA MYTAISIMU B OIHOM U3 22 T€HOB, CBA3aHHBIX C IPYIION
¢dankonuensix anemuit (PA rpynna), Takux kak FANCA, FANCB, FANCC u T.1. 9T reHbl 00bIYHO
KOAUPYIOT O€JIKH, KOTOPbIE B3aUMOAECHCTBYIOT MEX/y COOOH M y4acTBYIOT B Pa3JIMYHBIX MpoLieccax
pemapanuu JIHK u crabunmzamun xpomocom. [Ipu moBpexaenusx JJHK aktuBupyercs hankoHnesn
KOMIUIEKC. DTOT KOMILICKC BKJIIOYAET B ceOS HECKOJbKO OcikoB, Taknx kak FANCD2 u FANCI,
KOTOpBIE UTPAIOT KIH04EBYI0 poib B penapanuu JHK. Mytanuu B renax @A rpynmnsl NpuBOJIAT K
HapyleHUsIM B 00pa30BaHUM KOCTHOTO MO3ra U U (HepeHIUpOBKE FeMOMOAITHYECKUX KIETOK, YTO
MOKET MPUBECTH K aljla3ud KOCTHOTO MO3ra, aHOMAJIMSM B I'€MONO3TUYECKOW CHCTEME U, Kak
CIIEICTBUE, K PA3BUTHUIO arlacTUYeckoi aHeMuu. HeoOXoauMo y4uThIBaTh, 4TO M3-3a HAPYLIEHUS
penapaiuu JIHK nanuentsr ¢ anemueint MaHKOHM HMMEIOT IOBBILIEHHYH) YYBCTBUTEIBHOCTH K
MNOBpPEXJAOIIKUM  (haKTopaM OKpy’Karolled cpelbl, TakUM Kak XHMMHUYEeCKHE BellecTBa U
MOHU3HPYIOLIEE U3ITyUYECHHE.

Knuauuyeckue  mposiBaeHus  aHemMuu ~ DaHKOHM  OOBIYHO — BKJIIOYAIOT:  aHEMHIO,
TPOMOOIIMTONICHUIO, JICHKOLUTOIIEHHUIO, TIOBBIIICHHBIN ypOBeHb (eTanbHoro remoriaodouna (HbF),
MOBBIIIEHHBIA WM MOHWXEHHBIH ypOBEHb (eppUTHHA B KPOBM, BPOXKJICHHbIE AaHOMAJIUU Pa3BUTUSA
(Hampumep, MOPOKU Ceplia) U MOBBIIIEHHBIN PUCK PA3BUTHUS JICHKEMUH, OITyXOJIEBBIX IIPOLECCOB B
JOPYTUX TKaHAX U Ap.

JI1st TMarHOCTUKY TaHHOTO 3a00J1€BaHMsI UCIIONIBb3YIOTCSI TEHETUUECKHE TECTHI Ha BBISIBJICHUE
MyTalil B TeHax, a TakKe KIMHUYECKUe UCCIeI0BaHUs I OLEHKH (YHKIIMOHATBHOTO COCTOSHUS
KOCTHOTO MO3ra (KOCTHOMO3roBasi OMOIICUSI, B XOJI€ KOTOPOM TakKe ONpEeNeNseTcs KOJUYECTBO
KJIETOK C MOBBIIIEHHON 4yBCTBUTEIBHOCTBIO K I€30KCUPHUOOHYKIIE3U1aM — «(paHKOHAM») U APYTUX
OpraHoB.

[Ipy HaiIMuUMM TEHETUYECKOM NPEAPACIIOIOKEHHOCTH 4YpE3BbIYAlHO BakHA paHHAA
JMarHOCTHKA M MOHUTOPHUHT MallMEeHTOB ¢ aHeMuell MaHKOHHU JUIsl IPEAOTBPAIlleHUsI OCIIOKHEHUN U
pa3BUTHA paka KpoBH. Pe3ynbTaTbl Hay4yHBIX MCCIENOBAHUN NOMOTAOT YIYYIIWTh NOHMMAHHE
MOJIEKYJISIPHBIX MEXaHHM3MOB pa3BUTHA U NposiBieHUs aHeMun DaHkoHHM U paszpaboraTh Oosee
3¢ dEeKTUBHBIE CTPATEIUU AUATHOCTUKH U JIEYEHUS 3TOTO 3a00J1eBaHMSL.
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