DPEJEPAJIBHOE ME/IMKO - BUOJIOTHYECKOE AI'EHTCTBO

OEJAEPAJIBHOE IN'OCYJIAPCTBEHHOE BIO/UKETHOE YYPE/KAEHHE
«DEJJEPAJILHBIN LEHTP MO3I'A H HEWPOTEXHOJIOTHI»
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OKITO 31574002 OI'PH 1187746642302 MHH 7728434750 KIIT1 772801001

OT3biB Ha aBTOpedepar
auccepraumu  Mawmesosa Mawsrapa Canex orael Ha Temy «Xpomaro-mace-
CHEKTPOMETPUYECKAs JIMarHOCTHKA HACJIE/ICTBEHHBIX OoJsie3Hell Meraboimsma y Jie-
Te» IMpe/ACTaBICHHON HAa COMUCKAHWE YUEHOH CTereHH JIOKTopa OMOJIOrHYecKUX Hayk

no crneuuaibHoctu: 3.3.8. — Knnnuveckas jnabopaTopHas AMarHoCTHKA.

TsokecTh TeueHUs, OTCYTCTBHE a/IeKBATHOT'O JICUEHHUs, FeHeTHYeCKas reTeporeH-
HOCTb, Bapuabe/IbHOCTh KIMHUYECKMX MposiBIeHUH — BcE€ 3T0 jenaer npobiemy
HaCJIeJICTBEHHBIX HapyIIeHUH MeTabou3ma o4YeHb aKTyalbHOM JUls IeIHaTpoB. DTH
peakue 3a00JeBaHUs HAXO/ATCA HA OHOM M3 NEPBbIX MECT B CTPYKTYpeE JAETCKOM Ia-
TOJIOTHH ¥ CMEPTHOCTH.

CoBpeMeHHbIE METOAbI JKUIAKOCTHOM/ra3oBoi Xpomartorpaduu ¢ TaHAEMHOM
Macc-CHEKTPOMETPHER TO3BOJAIOT ObICTPO M CHEUU(UYHO BbISIBISTH BPOXKICHHBIE
6os1e3HM 0OMeHa 110 CoJIepKaHuI0 OUOXHUMUYECKHX MapKepOB B KPOBH U MOYeE.

Jluccepraunonnas pabora Mameosa Unbrapa Casex oriisl HalpaBjieHa Ha pe-
[IEHHE aKTyaJbHOM 3a7a4i — BBISBICHHE HOBBIX MapKepOB HACJICACTBEHHBIX O01e3HeH
MeTabosIn3Ma, METOIHYECKOEe COBEPIICHCTBOBAHUE HX OIpe/eJieH s, HaKOIUIeHHe HO-
BBIX J@HHbIX 00 MX pedepeHCHBIX 3HAYCHHUSX, pa3pabOTKy HOBBIX AJITOPUTMOB JMa-
HOCTUKH HACJIE/ICTBEHHBIX 3a00/ieBaHUii 0OMeHa BEILeCTB Y JleTeil, 3HaYMMbIX TaKkKe
M JUIS MACCOBOI'O CKPUHHMHTA — U SIBJISICTCS 3aKOHYEHHON Hay4YHO-KBaJIM(DUKALIMOHHOM
paboToi.

B koMmIuiekcHOM J1abOpaTOpHOM HCCIIEIOBaHUM ompejiesieHa >()PeKTUBHOCTD
MYJIBTHILUIEKCHOTO ONpEeIeNIeHUs] aKTYalbHbIX MeTa0O0JUTOB Pa3IMYHbIMH BaJIUIMPO-

BaHHBIMHM XpoMaTorpagpuyecKuMM MeTOJaMHu C Macc-CIEeKTPOMETPHYECKHUM JIETEKTH-



POBAHHWEM JUIs paHHEH M TOYHOM JIMarHOCTHKM HACJICJICTBEHHBIX HApyIIEHUH oOMeHa
aMHUHOKHCJIOT, OpraHuYecKuX Kuciaot, auuiakapuutuaos, OJALDKK, nypuHoB ¥ nupu-
MMJIMHOB y JIETei, C UCIIOJb30BaHUEM MAJIOro oObeMa OMOJIOru4ecKkoro Marepualna.
Pa3paboranbl HayuyHble 00OCHOBAHMS /I aJrOPUTMOB JIMArHOCTUKH HACIIEACTBEHHBIX
Oonesneit oOMeHa AMUHOKHUCIIOT, alluIKapHUTHHOB, opranuyeckux kuciotr, OALDKK n
MypPUHOB, ¥ MUpUMHUANHOB. OnpeieneHa 0ojee BbICOKas AUarHocTuyecKas dppexTHs-
HOCTB MIPUMEHSEMBbIX aJIFTOPUTMOB 110 CPABHEHUIO ¢ cyliecTByommmu (>0,99).

YcraHoBlieHbl pedepeHCHbIe WHTepBasbl JHarHOCTHUYECKUX MapKepoB (aMHHO-
KUCIIOT, allMJIKapHUTUHOB, opranuuyeckux kuciot, OJILDKK, nypunos u nupumuau-
HOB) HAcJIeJICTBEHHBIX HapylleHuid oOMeHa B 3/10pOBO# JieTcKoi nonynsunu Poccuii-
ckoit Mejiepallni B pa3iiMuHbIX BO3PACTHLIX IPYyIINaXx.

JlokazaHa 11eHHOCTh JIMarHOCTUKHU ¢ [IPUMEHEHUEM MaCC-CIIEKTPOMETPHH Y TallH-
eHTOB ¢ JIe(PUIUMTOM JUIHAPONUPUMH/IMHA3El M TIEPBUYHOIO CHCTEMHOro jaeduuuTa
KapHUTHHA TIPH HApYLIEHUSAX KIETOYHBIX OpraHesul, BIIEpPBLIC JI0Ka3aHO LEHHOCTh
orpe/elieHusi (4yBCTBUTEIBHOCTD, crieliuanocTs >0,98) naTonornyeckux 3Ha4CHUH
MapKepHbIX MeTaboIUTOB (CBOOOHBIN W CBS3aHHBIM KAPHUTHUH, YPALMI, TAMHUH) IIpU
TUX HapyLICHUAX.

Paccuurannbie HOBbIe pedepeHcHble JMana3’oHbl JHArHOCTHYECKHX MapKepoB
HacJIe/ICTBEHHBIX OoJie3Hel oOMeHa y JIeTel yBEJIWYHBAIOT AHArHOCTUYECKHE BO3MOXK-
HocTH. Iloka3aHo, 4TO XpOMAaTO-Macc-CHEKTPOMETPUYECCKHH aHajik3 HAC/IEJICTBEHHbIX
Oosie3Hell 0OMeHa, MOXKET YCIIEIIHO MCIIOIL30BaH B IIporpaMmax 1o M3y4yeHHuIo naro-
reHesa HacJIeJCTBEHHBIX HapylleHHi odmena. OH MOXKeT NPUMEHSTLCS IIMPOKO Kak
JUIS AMarHOCTUKM HapylleHui oOMeHa y JieTel pa3IMyHbIX BO3PACTHLIX I'PYIIN, TaK U B
paMKax HEeOHaTaJbHOro CKpuHMHra. HayyHble N0JIOKEHHS W TNpaKTH4YecKas 3Ha4uu-
MOCTb OCHOBAHbI HA U3yYEHUHU M aHAJIM3€e JJ0CTATOYHOI0 00bemMa KIMHUYECKOro MaTe-
prana. MeTo/ibl UCCiIeI0BaHUs TIOJHOCTBIO COOTBETCTBYIOT NOCTABJICHHBIM 3a/1auaM,
CTeleHb JJOCTOBEPHOCTH Pe3yJIbTATOB ITOATBEPIKAACTCS UCIIOIb30BaHUEM OOLICTIPHHS-
TBIX METOJ/IOB MCCJIE/IOBAHMs, a TaK)Ke COBPEMEHHBIMH CIOCOOaMM CTATHCTHYECKOH
06paGoTKM 10Jy4EeHHOTO MaTepHala CorlacHO TPeGOBAHUAM MeIMKO-0HOIOrHYeCcKoi

CTaTUCTUKU. BBIBOJIBI ApPryMeHTUPOBAHBI U BBITCKAIOT U3 pe3yJibTaTOB MPOBCJACHHOI'O



uceie0BaHusA. Bueapenue pes3ysbTaToB B KIMHUYECKYIO IPAKTUKY MOJKET BHECTH
3HA4YMTEJIbHBIA BKJIaJ B JIMArHOCTUKY HACJ/IEJICTBEHHBIX HApyLICHUH MeTadosm3Ma y
JeTen.

KonuuecTBo 1meuatHelX paboT JA0CTATOYHO M COOTBETCTBYET TPeOOBaHHUAM,
NPEeABABIACMBIM K JIOKTOPCKHM JUCCEPTALIUAM.

[TpuHuMIIMAIBHBIX 3aMeuYaHUil 110 coAepKaHuio U odopmilenHio aBTopedeparta
HET.

[lo akTya’lbHOCTH TE€Mbl MCCIIE/IOBAHUS, HAYYHON HOBHM3HE W IIPAKTUYECKOM 3Ha-
YuMOCTH pe3yibraroB padora Mamegosa W.C. nosHocThIO cooTBEeTCTBYET TpeOoBa-
HusiMm BAK, npeabsiBisieMbiM K JIMCCEPTALIMOHHBIM padoTaM Ha COMCKAHHE YYEHOM
CTEIIeHH JOKTOpa OHUOJOrHYEeCKMX HayK, a MaTepualibl JMCCepTalldd COOTBETCTBYET

crieuuranbHocTH 3.3.8 — Kimmnuueckas jjaboparopHas JHarHoCTHKA.

JIOKTOp MEIMIIMHCKHX HAYK, JIOICHT,

3aBeJIyIONMN OT/IC]ICHHEM KIIMHUYECKON

nabopaToOpHOM JINarHOCTHKY

DejiepaIbHOIO rocy1apeTBEHHOI0 OI0/UKETHOTO YUPEK/ICHUA
«Me1epalibHBIN IICHTP MO3ra H HEHPOTEXHOJIOTHH»
De/iepalibHOIO MEHKO-OHOJIOMHYECKOr0 areHTCTBa

117513, Mocksa, yimna Ocrposuranosa, 1, crp. 10
Tenedou +7 (495) 280-35-50, 106. 70-43

AJpec 1eKTpoHHO# 1ouTsl: lyang@fecps.ru
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