PILUEHHS CIIELIAJII3OBAHOI BUEHOI PAIU
PO MPUCY/KEHHS CTYINEHS JOKTOPA ®LIOCO®IT

Crnewjanizopana Buena paja JA® 35.051.074 JIbBiBCHKOro HalliOHAJIbLHOTO
yHiBepcuteTy imeHi [Bana ®panka MiHictepcTBa OCBITH 1 Hayku Ykpaiuu, M. JIbBiB,
MpUitHAIA PIMIECHHS PO TPUCY/DKEHHS CTYINEHs JokTopa ¢uiocodii 3 raiaysi 3HaHbL
09 «bionoris» Ha nijcraBi NPUIIOAHOIO 3axucTy auceprauii «MyTtauii rena ATP7B y
MAliCHTIB 3 II0MAaTHYHUMHU renatodullapHUMHU [IOpYLIEHHSAMHU Ta XBopoboro Binbcona»
3a crietiasibHicTiO 091 «biosorisi» 20 BepecHst 2022 poky.

[umancoka IBanna €EumceiBua. 13.01.1993 poky HapojuKeHHs, rpomajsiHka
Ykpaiuu, ocsita nopHa suia. ¥ 2017 poui 3akinunia 6ionoriunuii paxkynbret JIbBiBCHKOro
HaLlIOHAJILHOTO yHIBepcuTeTy iMeHi IBana ®panka, 3100y1a OCBITHIN CTYMiHb MaricTpa 3a
crietianbHicTio «l'eHeTrka» Ta orpumMaia ksaiidikauio «Marictp renerrku. Buknaaauy.

3 10.2015 p. no 10.2017 p. npawroBasia Ha rnocaii jabopaHra BifiiIeHHs JiarHOCTUKH
cnajikosol natogorii JIY «uerutyt cnaakosoi natonorii HAMH Ykpainw», m. JIbBiB, a 3
11.2017 poky mo Jjanuii yac npairoe Ha Tocajii MOJIOAIIOT0 HAayKOBOI'O CHIBpPOOITHHKA
BIULLJICHHS jllarHOCTUKK cniajkoBol narosorii JIY «lHctutyT cnaakoBoi natosorii HAMH
Ykpainu» , M. JIbBiB.

3 09.2020 p. mo jgaHWii yac HABYAETHCS B acripaHTypi Ha Kadeapi TeHeTHKH Ta
OiorexHoaorii JIbBIBCbKOro HauioHaJbHOro yHiBepcuteTy iMmeHi IBana ®panka (3aouHa
¢dopma HaBuaHHs).

Jlucepraniiiny poboty BHKOHaHO Ha 0Oa3i jabopaTopii TEHETHYHHX JIOCIIJUKEHD
BIJIIJICHHS! JllarHOCTUKK cnagakoBol narosorii JIY «Inctutyt cnaakosoi natoqorii HAMH
Ykpaiuu» (M. JIbBIB) B pamkKax HayKoBoi chiBrpaui 3 Pu3bKUM YHIBEPCUTETOM
im. Il. Crpaguns (M. Pura, Jlatis) ta HamionameHum yniBepcuteToM «PsuiBchka
noaitextika» (M. Pawis, IToabiua).

Haykosi kepienuxu: NOKTOp O10J0rYHUX HAyK, MPOBIJHUI HAYKOBUH CHIBPOOITHHK
BLIUIJICHHS JIIarHOCTUKU criaakoBoi narosorii JIY «Iucrutyt cnagkosoi narojorii HAMH
Ykpainn» Makyx IN'anuna BacunaiBua;

JOKTOp OlosoriyHMX Hayk, 3aBijyBay Kadeapu reHeTHMKM Ta OioTeXHOJoril
JIBBIBCHKOTO HALIOHAJIBHOIO YHIBepcHTETY imeHi IBana ®panka, npogecop PexopeHko
Bikrop OuiexcanapoBu4.

300yBauka mae 14 naykoBux myOsikalliii 3a TeMOI0 AucepTallii, 3 HuUX 2 cTarti y
MEepioMUHNX HAYKOBUX BMIAHHSX IHIIMX JiepkaB. 4 cTaTTi Yy HayKoBHX (aXxoBHX
BujaHHsX Ykpainu, 0 Monorpagiii, 30kpema:

. Makukh H., Hayboniuk (Shymanska) I.. Zarina A.., Semeriak O. M.. Gailite L.
Mutations in the A7P7B Gene in Ukrainian Patients with High Risk of
Wilson’s Disease, Cytol Genet., 2020, vol. 54, no. 4, pp. 324-332. (Scopus).
["aitboniok (Illumanceka) 1.€.. Makyx ['.B. AHani3 HU3BKO (PYHKUIOHAILHOI
asteni 7(TA) rena UGTIAI cepen BUOIpKM MPaKTHUHO 3/10pOBHX 0cCi0
3axijiHoro  periony  Ykpaiuu. Bicnuxk  Xapxiecbkoco — HAyloHAIbHO20
vuieepcumemy imeni B.H. Kapazina, Cepis «bionozia». 2019. Ne 33. C.28-34.
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3. Taii6ountok 1. Criexrtp i yacrora myTauiit rena ATP7B B pi3HUX MOMYJIALisX TA

eTHIYHUX rpynax. Bichux Jlbgiecbkoco ynieepcumemy: Cepia 0Oionoeiuna.
2019. Ne 80. C. 3-12.

Y aMckycii B3sUIM y4acTh TOJIOBA i YIEHM Cleliali3oBaHOi BYEHOI paji Ta TIPUCYTHI
Ha 3aXHUCTI (axiBLi:

1. Ocram boraan OMensiHOBHY, JOKTOp GI0JOTIYHUX HayK, Mpodecop, roJToBHHIA
HaYKOBHI CITIBpOOITHUK Kadeapu reHeTHKH Ta 6i0TeXHOOTIT JIbBIBCHKOTO HALiOHATLHOTO
yHiBepcuTeTy iMeHi IBana @dpanka, 6e3 3ayBaXkeHb.

2. ®epora Osena MuxaiiniBHa, noxrop Gionoriunux Hayk, npogecop, npodecop
Kaeapu akylepcTBa Ta TiHEKoJorii XapKiBCbKOrO HAIiOHAJILHOTO YHIBEPCHTETY iMeHi
B.H. Kapasina, Ha/ia/1a Mo3UTHBHUI BIAI'YK 13 3ayBa)KEHHSAMMU:

3aysadicenHs wooo hopmu upadicerHs OYMOK ma NOOAHHA mamepiaiie y pobomi.:

L. ITopymieHHss myHKTyauii Ta HEY3rOMIKEHICTh CJIB Yy pEUEHHSX, MOBTOPH
abzaniB Tekcty (c.21, c.84), 3aMicTh NMocHIaHb Ha HOMepH mKepen — keperna (c.20),
ApyKapcbki moMuikd. HeBpani, HEKOPEKTHI BUCIIOBITIOBAHHS 3arajbHOr0 Xapakrepy (c.63.
«Temnepatypo — uacoBi moxazHuku», C. 87 — «alenb-pu3uKy... aleilb PUHKY»). Y
MaTeMaTU4YHOMY 3amucy piBHsSHHA Xapai-BaiinOepra 3amicTe mnoka3HWUKa CTYIEHS
BCTAHOBJIEHO KOe(ILieHT 2 Ticis 3MIHHHX, 110 Haga€ IHIMK 3MicT piBHAHHIO (c. 73). €
HEBIAMOBIAHICTE HyMepaluil TabnHUb Ta MOCHJIaHb Ha HUX Y Miapo3aimi 3.3.

2 VY mepeniky HayKOBHX Mpalb mo3ulis 10 He MICTHTh BUXIIHUX JaHUX.

3. B Ornsaal miteparypu okpemi Miapo3ainu (Hanpukian, posain 1.1., sxuii
3aiiMae OBl CTOPIHKM), MICTATh OJHO TMOCWIaHHA Ha Jkepeno. IlomibHi 3ayBakeHHS 10
posmimis 1. 1. 1., 1.3. Ta iHmwuXx.

VY po3aini Matepianu Ta MeToAu Ha ¢.58. HEMae MOCHUNAHHS Ha JUKepena, 3 SKUX
OTPUMAHO TOCITIJOBHOCTI MpaiMepiB, BAKOPUCTAHHX Y poOOTI.

4. HaBeneHnx aBTOPOM METOJIB AOCHIKEHHS Ha €.61, «aHaii3 reHeanoriyHoi
iHpopMmauii, nabopatopui ([AHK-miarHocTuka), cTaTHCTM4YHA aHali3 OTPUMaHMUX
pe3yNbTaTIBY, Y MPEACTABICHOMY BUTISAII HE ICHYE.

3 Y Pesynpratax Ha c.116 Tabmuus 3.10 Mae Ha3By «3B’A30K TEHOTHILY,
deHoTHnmy i GIOXIMIYHMX TIOKa3HWKIB y IITeH 3 FeHETUYHO MiATBEPIKEHUM J1aTHO30M
xBopoba BisbcoHay, ane MOKa3HHWKIB UM aHali3y 3B'S3Ky aBTOPOM He rpezacTaBieHo. Kpim
TOro, OIOXIMIYHI TTOKa3HUKH OCI0, 110 MalOTh BIJAIMOBIJIHI J1arHO3M, 3aJMIIAIOTE BPaKEHHS
MepEeHeCeHnX 3 pe3yJIbTaTiB 6i0XIMIYHOTO aHall3y MNalieHTiB, 0€3 HaleKHOro 0(OpPMIIEHHS
marepiany y Tabiuii.

6. VABJIAIOTBCS HEAOPEYHHMH OaraTopa3oBi 3raj K «BUMAJKIB», «KIIHIYHHX
OIHCIB», «HECBOEYACHOI MIarHOCTHUKWY», pPEeKOMEHJalli JiKapsM, HanpHKIazd, «MalThb
BHKJIMKATH OCOOJIMBY HACTOPOXKEHICTH y JIKAapiBy Ta iHII. 3ayBakKeHHS II0J0 AifIBHOCTI
KOJIET IHIIMX CIEIIaIbHOCTEH € 3aHBUMH.

IMumanns ma 3aysadicens: Wooo MepMIHOI02I ma 3MICMOHUX NO3UYILl pobomu:

8 3ayBaXKeHHS JI0 Ha3BH poboTH. DOpMYJIIOBAaHHS HAa3BH POOOTH HE OXOILIKE
BCIO LIMPOTY CIEKTpa MaTepiaiiiB Ta pe3yJibTaTiB, NPEICTaBICHUX Y poOOTI. 3 iHIIOro 60Ky,
TemMa poOOTH 3aTBEPIPKYETHCS Ha IMOYATKy HAyKOBOIO MHUIAXY AMCEPTaHTa, 1 B LbOMY



BUIA/IKy aBTOPKA JUCEPTAI] Ml KEPIBHULITBOM CBOTX HACTABHHKIB 3p00KIIa KPOKH 33 MEXI
ITOCTABJIEHUX HA MTOYAaTKOBUX €Tarax KOpAOHIB.

8. Y pozain Matepiaau Ta METOAM 3YCTPIBCS TEPMIH «TEHETHUHHH aHAMHESY,
SIKUHM  YABISETBCS HEKOPEKTHHUM Y 3rajJlaHOMy KOHTEKCTi. TparnisiioTbCs HeBAall 4Yu
HEKOPEKTHI BUpPa3u, Hanpukiaa, «15 Bumajkis romoswurotHocti» (c.112., c.115., ¢.129.),
«BcTanoBiieHo BHECOK crankoBux mytauik rena ATP7B, HFE ta UGTIAI B etionorito
11IONMaTHYHUX renartobuliapHUX 3aXBOPHOBaHb B OCIO MOJI0I0TO Biky» (c.24), «HOCIHCTBO
HAWUTIOIIMPEHIIINX CMAAKOBUX TEHETHYHUX UYWHHHKIBY («Oynu oOCTeKeHI Ha HOCIHCTBO
HAWUIOLUUPEHIIINX CMAAKOBHX T€HETHUYHUX YHHHMKIBY), ¢.99, ¢.125, 12 iH.

9. Ha c.111, y Tabnuui 3.8 ouikyBaHi ehexTH HABEJAEHUX AJEIIB MPEJACTABIEHO
XapaKTEPUCTUKAMU 3 PI3HUX KiIacupikailii.

10. 'V Pesynprarax, Ha cropinui 114 B kinui posainy 3.3. Ta y BHCHOBKY 3
MPEJICTABIIEHO HE3po3yMili pe3yibTatH «Y oci6 3 KIIHIYHHMH O3HaKaMH XBOPOOH
Binbcona, 10610 THX, fiKi Habpanu 3 Ta Ginbiue 6aniB BIANOBIAHO A0 OaJBLHOI CHCTEMU
JIarHOCTUYHUX TecTiB — y 43/56 (wactora amemo 82.6%)». Jani Bkazano, mo «Cepen
reHETUYHO BepH(PIKOBAaHMX BMMAAKIB 4yacToTa MaxopHoi Mmyrauii ¢.3207C>A (H1069Q)
rena ATP7B csirae 88%, 1110 BKa3ye Ha...». B Toii xe yac y BUCHOBKY 3 aBTOp MiJICyMOBYE,
o «Cepen ocib 3 Ykpainu 3 xBopobor Binbcona wactora MaxkopHoi Myrauii ¢.3207C>A
(H1069Q) rena ATP7B cknanae 82,6%».

11. Ha crop.4, no3uuis 2 HayKOBOi HOBM3HM MICTHUTh JaHi, L0 «4acTOTa ILILOTO
anemo (¢.3207C>A B reni ATP7B ) cepell FeHETHYHO MiATBEPPKEHUX BUIAAKIB CTAHOBUTH
82,6%». Tlepmoxepeno - c. 112, ne Hesposyminoro € Tabnuus 3.9 — aBTOp Has3uBae
MpEeACTaBJIEH] pe3yJibTaTH 4acToTor anens - «Yacrora anemnto ¢.3207C>A cepell TeHETUYHO
BepH(IKOBAHUX BHUIAJIKIB CTAHOBUTH 82,6%», 110 HE BiMOBIAa€ HABEICHHM 3HAYCHHSM,

12. He3po3yminoro € dpasza mpo 4acToTy ayesro B TOMO3UTOTHOMY CTaHI Ta HaBEEHI
MOKa3HUKH. «ATTpoOOBaHO Pi3HI MOJIEKYJIIPHO-TEHETHYHI MIAXOAW A BU3HAYEHHS AJIENIO0
A(TA),TAA rena UGTIAI 1 BuzHayeHo ioro yactoty (9,3%) B roMO3UrOTHOMY CTaHI
cepen ocib 3 i1ioMaTHYHUMU renatodiutiapaumu nopyieHHsmu». Ha c. 90 - «I'enetnune
tectyBanHs anemo A(TA),TAA rena UGTIAl cepexn oci6 3 iIIONaTHYHUMH
rernatobiTiapHUMHU  TIOPYIICHHSIMHM  TMOKA3ajd0 HH3BKY YacTOTy LBOTO  ajelio B
TOMO3UTOTHOMY CTaHi cepel aociimkyBaHoi BHOIpku — 9,2% (4/43), He 3BakalouM Ha
BCTaHOBJIeHY BHCOKY "acToTy anemio A(TA),TAA B monymsuii (35,0% - 165/488)». C. 124,
VsaransHenus - «Hactora anemnio A(TA),TAA B rOMO3HUrOTHOMY CTaHi, SKUH aCOLIIOETHCS
3 po3BUTKOM cuHapomy JKunsGepa cepeln BHOIPKH MPAKTHYHO 3J0POBHUX MEILKAHILIIB
3axiHuX obnactei Ykpainu, craHoButh 12,2%». Ha c. 124 aBTopka muile «TeCTyBaHHS
anemo A(TA),TAA rena UGTIAIl cepen oci6 3 igiomaTHYHUMM TeMaToOiTiapHUMU
MOPYIIEHHAMH J03BOJIHMB BCTAHOBUTH HOTO YacTOTY, sika cTaHOBHUTE 9,3% (4/43)».

13. Ha ¢.119 naBemeno «ba3yrouuch Ha BCTAHOBJIEHOMY B pOOOTI TMOKa3HUKY
reTepo3uroTHoro Hociiictea myTtauii ¢.3207C>A cepea MelIKaHILIB 3aXigHuX obnactei
Vkpainu (1 Ha 57) Ta yacTii OTO ANENI0 Cepel MalieHTiB 3 XBopoboto BinbcoHa (82,6%),
4acTOTa reTEePO3UrOTHOTO HOCIMCTBA pi3HUX MyTaHTHHX aneniB reHa ATP7B csarae 1 : 43».
OcTaHHIN TOKA3HUK TPAIUISAETHCSA BIEPILIE Y MICYMKOBOMY a03alli Ta B Y3araabHEHHI.

14. Ha c. 123 y3aransHeHo, 1[0 «4acTOTa TIeTEPO3UTOTHOTO HOCiiicTBAa MyTarii
c.845G> A rena HFE y 3aranbHiii BHOIpLI MEIIKaHIIB 3aXiAHUX obiacTel YKpaiHu Ha



piBHi 1,3%», 110 He BIANOBIJAE JAHUM Y BIMOBIHIM PO3/iNi BIACHHUX JOCHIPKEHb, TOMY
HE € TT1JICTABOIO /ISl OOrOBOPEHHSL.

15. JlouinbHo Oyno 6 Bkazatu y mo3uuii 4 HayKOBOI HOBH3HH, TIOKa3HHKH 3
onyOIiKOBaHMX JaHMX, Ha SIKi TIOCHIAETHCS ABTOP JUIsl MOPIBHSHHS BIACHUX PE3YJIbTATIB.
Tomy nani 3’sBNSIOTHCS 3arajibHi BHpasu, Hanpukiai, [Ipaktudne 3HaueHHs — « OTpuMani
pe3yabTaTH BKa3yrOTh Ha BHIY O4IKYBaHY YacTOTY F€HOTHUITY XBOpoOH BinbcoHay.

16. Ha cr. 4 npexacraBneno iHdopmauio «[amni BH3HAYAIH YaCTOTY ajejbHHX
BapiaHTiB reHa HFE, Juia SKUX JIOBEJEHO AacOIiallil0 3 PO3BUTKOM CIIaJKOBOTO
remoxpomarosy. HFE renotunu ¢.845G>A/c.845G>A; ¢.187C>G/c.845G>A BusiBieHo y
5,8% ocib 3 rematobiniapHUMHU MOPYLIEHHSIMH HE3 SICOBAHOTO TeHe3y». Y BiANOBiHOMY
po3iIi BIaCHMX JOCHi/keHb Oyno © JOLIIBHO HajaTH JeTalbHy iH(GOpMALiK 1010
BKA3aHUX OTPUMAHUX JaHUX.

17. ABTOPKOIO TaKOK HEOIHOPA30BO HABEJEHO OKPEMIi JeTarbHI OMHUCH abCOMIOTHOT
KUIBKOCTI 0Ci0 3 BU3HAYEHWMM TEHOTHUIIAMH, a HE BiJIHOCHI, sIKi HE MOPIBHAHO C JAaHUMH
niTepaTypu Ta He ripoanaiizosano (c. 110, 112, 115-116, 125-130).

18. 3rigno 3anaui 6, 6ys0 6 JOUUIBHO JOMOBHUTH OCTaHHIi BUCHOBOK iH(OpMALLi€o
1010 CTBOPEHOI'O aJIrOPUTMY TE€HETUYHOrO JOCHIJDKEHHS, OCKUIbKH pEe3yJbTaTH Ta
AJITOPUTM TPEJICTABIIEHI B POOOTI.

19. SIki pe3yabTaTi BiiNOBIAKOTH 334241 37

20. TIpo siki BUOIpKM HaAmMCaHO, SKIIO JOCTKYETHCS KOHTPOJbHA Ipyra, Ha cTOp.
88 — «AHani3 BIAMOBIIHOCTI (PaKTUHHUX YACTOT I'EHOTHITIB TEOPETHYHO OYIKYBAHUM B 000X
nonyisuiiHUX BUOIpKax CBIAYMTH MPO BUMNAAKOBUN PO3NOJLN MreHOTHUIIB Y BIAMOBIAHOCTI 3
posnozainom Xapai-Baiinbepra»?

21. SIx Bu nosicuroere pe3ynsTatd (c. 89), 3rigHO 3 SKHMH Y KOHTPOJIBHIA Ipymi
MpPakTUYHO 370poBUX o0ci6 «Yactota romosurotHoro reHotuny A(7TA),TAA/A(TA);TAA,
SIKMI aCOLIIOETHCS 3 PO3BUTKOM cHHApoMy JKunsbepa cepen; BUOIPKH MPAKTHYHO 30POBUX
’kuTeniB 3axigHoro perioHy Ykpainu ctaHoButh 11,7%» ? Bkazani 11,7% ocib noBuHHI
OyTtu xBopi? Skuio Hi, TO YoMy?

[1lo BiZoMo mpo reHeTHYHI 0COOJIUBOCTI TOMO3UTOT 33 AOCHIKYBAaHUM ajieneM?

22. 3 skorw Metow y migpos3aiti 3.3. Ha c.113 mpencraBieHO TepUTOPIAILHUMH
PO3MOiJ MalieHTiB 3 XxBopoboro Binscona?

23. Sxum uymHOM Oyno ouiHeHO «E(EKTHBHICTE BIPOBAIKEHHSA B IPAKTUKY
reHeTHYHOro TectyBaHHs myTtauiii ¢.3207C>A Ta ¢.2304dupC rena ATP7B cepen oci6 i3
migosporo xsopobu Binscona» ( migposain 3.4.)? AprymeHT «OcCKinbKH, MyTauis
¢.2304dupC BusBJIcHAa B YOTUPHOX MALIEHTIB 3 JOCHIIKEHOI BUOIPKH, BBaXKAEMO ii 4acTOIO
JUIsE XKUTETIB YKpaiHU» HE € MePEKOHIUBUM.

24. Sk Oyno ouiHeHO IH(QOPMATUBHICTE TEHETUYHOTO TECTYBAaHHS aJleJIbHUX
BapiaHTIiB J0C/IUKYBAHUX TeHIB, PO SAKY HAEThCS Y y3araJlbHIOIOUOMY BUCHOBKY?

3. IMiBenr Oxcana OuiekcaHapiBHa, IOKTOp OiONOTIYHMX Hayk, mpodecop,
MPOBIIHUN HAYKOBHI CIIBPOOITHUK BiIAiMy T€HETHKH [HCTUTYTY MOIeKyaspHOI 6iosorii 1
revetukn HAH Vkpainu, Hajiana no3sUTUBHUI BIATYK 13 3ayBa)KEHHAMMU:

1. V Tekcti auceprauii 3yCTpiyarOThCs J€sKi TEXHIYHI TOMMIKM HeBJai
BHCIIOBH Ta (JOPMYJITIOBAHHS, pycHsMu: CT 29 «3abpeaneHHs TOBKLIsS»; ¢T 30 «y Mipy» -
«MIpOt0 HaKoTMYeHHs»; «CITij 3a3HaYuTH» - «BapTo 3ayBaXKUTH»; CT 32 «3aMIHY LUCTETHY
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Ha aMiHOKHCIJIOTY THPO3HHOM»; CT 32 - BIJICYTHE MOCHJIAHHS Ha JITeparypy «poui [ ].»;
«TIPUyMaB TEPMIH» -  KOPEKTHO «3arporioHyBaB TEPMiH», CT 36 «HalMOJIOAIINM
Mali€HTOM, KOMY MIATBEpIUIN AiarHo3, Oyno 3 poxu»; cT 42 «aiarHO30M XBOpPoOOIO
BinbcoHay; cT 43 «rpouecH Bi100paszaTecsay; cT 49 «B apraHax» Ta iHIIIL.

2; Ha Pucynxy 3. 2. Enextpodoperpama aperexuii myranii H1069Q (c.3207
C>A) rena ATP7B BoOueBHIb 3aKpajlach TIOMHJIKA Yy IIJANKCAX, OCKUJIbKH HA
enexktpodoperpami mnpejacraBaeno aHainiz 6 npoxykris ITJIP Ta | 3pasok — mapkep
MOJIEKYJIAPHOI Baru, TOOTO 3arajoM 7, OJHAK IIJIMUCH MICTAThCA JiMmie Juis 6 3paskiB
BK/IIOYHO 3 MapkepoM i mudporo 1. Takox BMHHKaKOTh CYMHIBH IO /IO MPaBUIBHOCTI
MIAMKCIB 3pa3KiB IMiJl PUCYHKOM, Hampukian 3, 5 — wHasBuicts mytamii H1069Q B
reTepo3UroTHOMY craHi (renotun ¢.3207 CA), xoua Bi3yalbHO MPOAYKTH Ha JOPiKKax 3 Ta
5 BoueBHb BiApi3HsOTHCA. OKpiM TOro Ha camii enektpodoperpami BiacyTHi uudpposi
NIO3HAaYeHHs 1opikoK. [{ikaBo Mo4YyTH MOsSCHEHHS aBTOPA 00 LLOTO.

3. Ha cropinui 80 «J/lanuit dparment JHK wmictutes paBa caité Juis
eHjpoHyknea3u pectpukuii Bell. 3a HasgBHOCTI MpenkoBOro reHOTHUITY B TOMO3UTOTHOMY
CTaHl Ha enekTpodoperpami Bi3yasi3yeThesi MPOAYKT po3mipom 138 m.H. Ta 70 m.H.» TyT
BOYEBH/Ib WAETHCS PO Bi3yali3alliio MPOAYKTiB PeCTPUKIIIi?

4. Ha Bamy aymky s$iki peajbHi NEpCHEKTHBH Ta AOLLUIBHICTH 3aCTOCYBAHHS
HRM ananizy st BcTaHoBieHHs pizHuX BapianTiB reHa UGTI1AL y kiiHiuHIi npakTwii?
3 Hazga ninpo3ainy «3.3 Pe3ynbTati cekBeHyBaHHS M0CIioBHOCTI reHa ATP7B

cepen ocib BHCOKOTO PH3MKY PO3BMTKY XBOpPoOHM BinbcoHa» 3ByunTh He Bano. MIMoBipHO
cepej1 ocib i3 BUCOKUM PU3HKOM .

6. Ckaxite Oyab jacka ae HHMHI, TOOTO B SKUX MEIMYHUX Ta JIarHOCTUYHMX
3aKkjJazax YKpaiHHu yxe BHKOPHUCTOBYETHCS 3alpONOHOBaHMI Bamu anropuTM reHeTH4HOI
JIarHOCTHUKH 11I0MATUYHUX TernaToOuTiapHUuX NopyLeHb?

4. Mariiiuis Haranis TlerpiBnHa, kaHaujgar Oi0J0riYHMX HaAyK, JOLEHT, JOLEHT
kadeapu TeHeTHKH Ta OioTexHosoril JIbBIBCHKOro HAalliOHAIBHOTO YHIBEPCHUTETY IMEHI
IBana ®panka MiHicTepcTBa OCBITH 1 HayKu YKpaiHW, Hajana IMO3UTHBHY PELEH3I0 13

3ayBa)KEHHSAMU:
1. Cnin ynidixysatu Binbcona uu Binscona-KonoBanoga.
2. He 30BciM 4iTKO oOxapakTepu3oBaHa oOcTexeHa nomynusuis (ykpainui,

3aXiJJHOYKpaiHChKa MOMYJIsiilis, MAIIEHTH YKPaTHCHKOro MoXxo/pkeHHs ). He 30BciM Branuii
nignuce 10 puc. 3.25. TepuropiajibHUH pO3NOALT MaLieHTIB 3 YKpaiHM 3 TEHETHYHO
Bepu(diKOBaHMM JiarHO30M XBopoba BinbcoHa.

3. Cnin yuigikyBaTy pi3Hob6iii B xapakrepuctuui dactot: 1:57 (1,8%), 1 nHa 40,
113/196, (nBa nauieHTH), (TpH MALIEHTH),. ..

4. JlvcepTaHT 3a3Hayae «3HAYHUI perpec KIHIYHAX ypakeHb y 65% nauieHTiBy
(ct. 4). TTuTanHs: SKUM CIIOCOOOM OLIIHEHO perpec i 4u 1e BXOJUTh y Baury kommeTeHnio?

3. BusiiieHo psag HemopeuHocTed, 30kpema: «Ockinbku, myTauis c.2304dupC
BHsIBJIEHA B YOTHPLOX MAL€HTIB 3 A0OCIIKeHOT BUOIPKH, BBAXKAEMO 1 4AaCTOIO JUIS JKUTEIIB
Ykpainu» (c1. 95); «3 yacy BOpoBa/KeHHS B TPAKTUKY TEHETUYHOTO TECTYBaHHS
nepeBakatoyoi 1A Hawoi nomynsuii myrauii ¢.3207C>A rena ATP7B TeHETHYHO
BepH(IKOBaHO HiarHo3 y...» (cT. 96); «Cepen ycix BUMazkiB, ski Oymu Bepu¢ikosani B 1Y



«lucruryr cnaakooi narosorii HAMHY» MeHme TpeTMHM JiarHOCTOBAaHO HaMM B
JUTAYOMY Billl (YTOUHWUTH). 3BakalouM Ha BaXKJIMBICTH BYACHOI JIIAarHOCTUKH JIAHOTIO
3aXBOPIOBAHHS TIPOSIBM B JMTAYOMY Billi MAKOTh BHIJIMKATH OCOOJIUBY HACTOPOIKEHICTH Y
nikapis. (ct. 97)

6. [IporoHyio ontumizyBaTH «HOBU3HY poOOTH», BBaXKal, 110 OCOOIMBA
IIHHICTB TIpalll ToJsirae y po3po0Oili ajJropuTMy BUBYEHHSI BHECKY OOCTEKYBAHMX JUJISTHOK
reHOMY B JI0CJIUKYBaH1 HO30J10T11.

s He 30BciM cniBnajgaioTh [oCTaBieHl 3aBjaHHsi poOOTH Ta BMCHOBKH.
Pexomen iyto aeTajbHile Hajl [UM T10TpalioBaTH.

5. Toy® Haraain SlpocaasiBua, kanamaat Oi0JOTIYHMX HAYK, JIOLEHT, JIOLCHT
kadeapu reHetuku Ta OiorexHosorii JIbBIBCHKOro HaliOHAJIBLHOIO YHIBEPCHTETY iMEHI
IBana ®panka MinicTepcTBa OCBITH 1 HayKW YKpaiHW. Hajajla MO3WTHBHY PELEH3I0 i3
3ayBaKEHHSIMU:

I. ¥V posnini 2 «Marepiain 1 METOAM JOCHI/UKEHb» miapo3aiai 2.1.2 «36ip
reneasiorivnoil indopmamii» Bu Bucaim: «Pojoijg 300paxkann cXeMaTHUHO, CTPIIKOiO
nosnavaan npodanna. Ilpm rpadiunomy 300pakeHH] pOJIOBOAIB  BUKOPHCTOBYBAIM
3arajibHOIPUIHATY CUCTEMY YMOBHHUX MO3HauyeHb». He 3po3ymino, y CKUIbKOX Halli€HTIB
JOCIIKYBaHi 3aXBOPIOBAHHS BUABHIINCS CHIAJIKOBUMH?

2. «Yacrora rerepo3uroTHOro Hociiicrsa Ha piBHi 1:57. npaktuuHo cniBnajac 3
naHumMu kuteais @panuii - 1:31». Uu .MokHa CTBEp/UKYBATH, 1O BOHM [PAKTHUHO
CHIBIIAAIOTh, OCKIJIBKM PI3HMIL B 4acTOTi Maitke BABIYi. Yacrora HociiicTBa Moxke OyTH
CTATUCTHYHO A0CTOBIPHOKO ab0 HEJIOCTOBIPHOIO.

3. 111o o3Hayae TEPMIiH «IPAKTHUYHO 3/10pOBI»?

4. Ym B oci0 i3 oHAKOIO MyTall€ B Mexkax ciM'1 BM crioctepirajiu pizHHUIIIO Y
(EHOTHIMOBUX TMPOSIBAX 3aXBOPIOBAHHS 1 fKa 3 LLON0 MPUBOJAY iCHYE iH(oOpmallis B
aiteparypi? Uum y naumieHTiB i3 yHiKalbHMMH MyTaulisiMu Bu cnocrepirajin Heonucai
pasiie cumnroMu?

3acanvna ouinka podomu i eucrnosok. Jluceprauiiina po6ora lllnmancbkoi IBanuu
€auceiBHu Ha Temy «MyTtauii resa ATP7B  cepex ocid 3 iZionmaTHYHHMH
renaTo0iliapHUMH MOPYLIEHHAMM» € CaMOCTIIHO BUKOHAHUM HAYKOBHUM JOCII/DKEHHSIM,
3aBCPLUICHUM B MEXKaxX [OCTaBIEHUX 3aBjlaHb, ke (GOpMy€ MIArpYHTS Ul NOJINIICHHS
METO/1iB JIIarHOCTUKH JOCII/DKYBAHOT MATOJIOT .

JIOoCTi/DKEHHST MOKJIMBMX THIB MYyTalliif Ta 4acTOTH aje/IbHUX BapiaHTIB TI'cHa
ATP7B y nauieHTiB i3 nijo3poio xBopodu BiibcoHa, sike BMKOHAHE JIMCEPTAHTKOIO. HE
JIUILIIE 3HAYHO PO3LIMPIOE HAllll YSBJACHHS PO FeHETUKY MOHOTEHHMX MaToJIOrii B3araii Ta
XBOpoOM BisbcOHa 30KpeMa, a Mac CyTTEBY IMPaKTUYHY HiHHICTE. [IpoBeeH] JToCiiKeHHs
CTa/li  OCHOBOIO CTBOPEHOI'0 aABTOPOM AJArOPUTMY I'E€HETHYHOIO0 TECTYBaHHSI I'eHIB-
KaHJM/IATIB 1J1ionaTHYHUX renatolijliapHuX MOpPyLIeHb, TaKOXK YIPOBA/KEHO Y KIIHIUHY
MPAKTHKY MOJICKYJISPHO-TEHETHYHY JIIarHOCTUKY YacTHX MyTauiii reHa A7P7B merogom
TJIP Bi-PASA Ta ananizom [[J[P®.

OxpiM TOro, aBropoM OyJj0 HPOBEJACHO BaXJIUBY [POCBITHUILKY podoTy jUis
namieHTiB, IXHIX ciMeil Ta yikapiB., a came. BWjaHo iHdopMmariiHui uct  «[ eHeTnuHe
TECTYBaHHS M@KOPHUX MyTauiii rena ATP7B juis nauieHTiB 3 KIIHIYHUMM O3HaKamu



xgopoOu Binscona» (Pimennss Buenoi Pagm Y «ICIT HAMH VYkpainu»Ne 10 Big
4 coBTHs 2021 poky). Marepiann  aocaikenus Illumancekoi 1€, moxyTs Oyrn
BHKOPUCTAaHI Ha MNPaKTHULI B MOJEKY/ISPHO-TEHETHMYHUX JlabopaTopisix Ta Ipu MEIHKO-
FeHEeTUYHOMY KOHCYJIbTYBaHHI.

3a KijbKicTiO i piBHem nyOusikaiiil, anpofali€rd Ha HAyKOBMX KOH(MEpeHuisx
quceprauiss «MyTauil rena ATP7B y nauieHTiB 3 i1ioNaTHYHHMH renatodiliapHumMH
nopyueHHsIMH Ta XBopoOow Biabcona» Bianosijae Bumoram nakazy MOH VYkpaiuu
Ne 40 Bin 12.01.2017 poky «llIpo 3arBepxenns Bumor a0 odgopmieHus aucepraiii» Ta
«[Topsiaky mnpucykeHHst cTyrneHs Jokrtopa ¢inocodii Ta ckacyBaHHs pillIEHHS pa3oBoi
crieliaji3oBaHol BUYEHO! pajaM 3aKiajay BHIUIOT OCBITM. HAYKOBOI YCTaHOBH IpO
npucypkeHHs crynens jgokropa dinocodii» (ITocranosa Kabinery MinicTpiB Ykpainu Bijt
12 ciunsg 2022 p. Ned44), a ii aBropka, Ulumancbka IBanna €amceiBHa, 3aciayroBye
MPUCYDKEHHSI CTyneHs aokTopa ¢inocodii 3 ranysi 3nanb 09 «bionoris» 3a crieniajabHICTIO
091 «bionoris».

>
PesynpTaTti BIAKPUTOrO roJIoCy BAHHS: «3a» — é YJIEHIB paju,

«lTpotn» — % YJICHIB pajiy.

Ha niacraBi pe3yabTaTiB BIAKPUTOIO TOJIOCYBaHHS crielliajizoBana BUYeHa pajia
JId 35.051.074 JIbBiBCBKOro HaliOHAJIBLHOrO yHiBepcuTeTy iMeHi IBaHa @panka
MinicrepcTBa ocBiTH i Hayku Ykpainu, M. JIbBiB. npucy/ukye Lllumancbkiii IBanui
€nnceiBHi cTyninb gokropa disocodii 3 ranysi snanb 09 «biojorisa» 3a cnemiajabHiCTIO
091 «bionorisy.

["o10Ba crienianizoBaHol
BYEHOI pajiv

JAd 35.051.074 npod. bornan OCTAILLI
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