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РЕФЕРАТ 
Дипломная работа 43с, 19 рис, 5 табл., 20 источников 

Ключевые слова к дипломной работе: кардиомиопатии, дилатационная 
кардиомиопатия, TTN, вариант нуклеотидной последовательности, 
секвенирование по Сэнгеру. 

Объект исследования: пациенты, страдающие некоронарогенными 
заболеваниями сердца. Образцы их букального эпителия были предоставлены 
РНПЦ «Кардиология» для установления генетической причины развития 
заболевания. 

Цель исследования: определить наличие или отсутствие косегрегации 
варианта гена TTN в семье, провести анализ in silico с использованием 
программ предсказания патогенности, провести работу с базами данных и на 
основании полученной информации определить генетическую причину 
заболевания и классифицировать обнаруженные варианты гена TTN, 
используя образцы ДНК, полученные из букального эпителия пробандов и 
членов их семей. 

В ходе работы были проанализированы 9 семей и 10 вариантов нуклеотидной 
последовательности в гене TTN. Вероятно патогенным оказался только один 
вариант в семье пробанда 102НЕК c.17662+1G>C, где носительство мутации 
косегрегировало с фенотипом ДКМП в семье. Остальным вариантам были 
классифицированы как вероятно доброкачественные, т.е. они не являются 
причиной развития ДКМП, необходимо проводить дальнейшие клинические 
исследования для выявления генетической причины заболевания. 
Параллельно с анализом вариантов в гене TTN был проведен анализ мутаций 
в генах RBM20 в семье 3НЕК и TMPO, EMD в семье 47НЕК. В первом случае 
причиной заболевания оказалась мутация в гене альтернативного сплайсинга 
RBM20, во втором была выявлена патогенная мутация в гене EMD и диагноз 
пациента был исправлен. Это показывает важность масштабного исследования 
большого количества генов, что позволяет уточнять диагнозы пациентов и 
назначать подходящее лечение. 

 

 

 

 

 

 



РЭФЕРАТ 
Дыпломная работа  43с., 19 мал., 5 табл., 20 крыніц. 

Ключавыя словы да дыпломнай працы: кардыяміяпатыі, дылатацыйная 
кардыяміяпатыя, TTN, варыянт нуклеацідной паслядоўнасці, секвенірование 
па Сэнгеру. 

Аб'ект даследавання: пацыенты, якія пакутуюць некоронарогенными 
захворваннямі сэрца. Узоры іх букального эпітэлія былі прадастаўлены РНПЦ 
«Кардыялогія» для ўстанаўлення генетычнай прычыны развіцця захворвання. 

Мэта даследавання: вызначыць наяўнасць або адсутнасць косегрегации 
варыянту гена TTN ў сям'і, правесці аналіз in silico з выкарыстаннем праграм 
прадказанні патагеннасці, правесці працу з базамі дадзеных і на падставе 
атрыманай інфармацыі вызначыць генетычную прычыну захворвання і 
класіфікаваць выяўленыя варыянты гена TTN, выкарыстоўваючы ўзоры ДНК, 
атрыманыя з букального эпітэлія пробандов і членаў іх сем'яў. 

У ходзе работы былі прааналізаваны 9 сем'яў і 10 варыянтаў нуклеотидной 
паслядоўнасці ў гене PTEN. Верагодна патагенным апынуўся толькі адзін 
варыянт у сям'і пробанда 102 НЕК c. 17662 + 1G>C, дзе носьбіцтва мутацыі 
касеграгiравало з фенатыпам ДКМП ў сям'і. Астатнім варыянтам былі 
класіфікаваны як верагодна дабраякасныя, г. зн. яны не з'яўляюцца прычынай 
развіцця ДКМП, неабходна праводзіць далейшыя клінічныя даследаванні для 
выяўлення генетычнай прычыны захворвання. Паралельна з аналізам 
варыянтаў у гене TTN быў праведзены аналіз мутацый у генах RBM20 ў сям'і 
3 Нікі TMP, END ў сям'і 47 НЕК. У першым выпадку прычынай захворвання 
апынулася мутацыя ў гене альтэрнатыўнага сплайсинга RBM 20, у другім была 
выяўлена патагенная мутацыя ў гене EMD і дыягназ пацыента быў 
выпраўлены. Гэта паказвае важнасць маштабнага даследавання вялікай 
колькасці генаў, што дазваляе ўдакладняць дыягназы пацыентаў і прызначаць 
падыходнае лячэнне. 

 

 

 

 

 

 

 



ABSTRACT 
Diploma work 43 p., 19 fig., 5 tables, 20 sources. 

Keywords for the thesis: cardiomyopathy, dilated cardiomyopathy, TTN, nucleotide 
sequence variant, Sanger sequencing. 

Object of research: patients suffering from non-coronary heart diseases. Samples of 
their buccal epithelium were provided to the RSPC "Cardiology" to establish the 
genetic cause of the disease. 

The purpose of the study: to determine the presence or absence of cosegregation of 
the TTN gene variant in the family, to conduct an in silico analysis using 
pathogenicity prediction programs, to work with databases and, based on the 
information obtained, to determine the genetic cause of the disease and classify 
detected variants of the TTN gene, using DNA samples obtained from the buccal 
epithelium of probands and their family members. 

During the work, 9 families and 10 variants of the nucleotide sequence in the TTN 
gene were analyzed. Probably only one variant was pathogenic in the proband family 
102 NEC c. 17662+1G>C, where the carrier of the mutation cosegregated with the 
DCMP phenotype in the family. The remaining variants were classified as probably 
benign, i.e. they are not the cause of the development of DCMP, and further clinical 
studies should be conducted to identify the genetic cause of the disease. In parallel 
with the analysis of variants in the TTN gene, the analysis of mutations in RBM20 
genes in the family 3 of TMP and END In the family 47 of NEC was performed. In 
the first case, the cause of the disease was a mutation in the RBM 20 alternative 
splicing gene; in the second, a pathogenic mutation in the EMD gene was detected 
and the patient's diagnosis was corrected. This shows the importance of large-scale 
research of a large number of genes, which allows us to clarify the diagnoses of 
patients and prescribe appropriate treatment. 

 

 
 


