BIATI'YK
O®DIIIMHOT'O OITOHEHTA — TOKTOPA BIOJIOTTYUHUX HAYK
INIBEHb OKCAHU OJIEKCAHJAPIBHH
HA JIJUCEPTAIIIMHY POBOTY
IIMMAHCBKOI IBAHHU €JINCEIBHU
Ha Temy «MyTanii rena ATP7B y maii€eHTiB 3 1JI0OMaTUYHUMH TenaTo0iTiapHUMU
MOPYIIEHHSIMHU Ta XBOpOOOr0 BibCcoHa», MogaHy 710 3aXUCTy HA 3100YTTS CTYIICHS
noktopa dutocodii 3 ranysi 3Hanb 09 biosoris 3a cnenianbhicTio 091 biosoris

AKTYAJIBHICTb OBPAHOI TEMHY JUCEPTAIIL

B ocHoBi gucepramniitHoro mociimkenHs Illumancpkoi IBanHu €nuceiBHU
«Myrtamii rena ATP7B 'y malieHTIB 3 1J10NaTHYHUMH TenaToOigiapHUMU
NOPYLIEHHSIMHU Ta XBOpoOOI0 BibcoHay, MpeaCcTaBIEHOr0 Ha 3000yTTsI HAYKOBOTO
CTymneHs1 JoKTopa ¢igocodii, MOKIAAEHO pe3yJbTaTH BIACHOTO JTOCHIIKEHHS
CHEKTPY Ta YacTOTH ajielbHUX BapiaHTIB reHa ATP7B y Naui€eHTiB 13 MII03POI0
xBopoOu Binbcona 3 VYkpaiHH, OKpIM TOro METOI aBTOpa OyJ0 CTBOPUTHU
ONTUMAJIbHUM AJITOPUTM JUIsl MMOKPAILIEHHS J1arHOCTYBaHHsS XBopoOu BinbcoHa B
0c10 MOJIOZIOTO BIKY.

XBopoba  BinmbcoHa — cmagkoBe — MOHOTEHHE — 3aXBOPIOBAHHA, IO
JIarHOCTYETHCSl YacTilIe BChOTO y JaopocioMy Biml. [IpoTe BuacHa Ta KOpeKTHa
JIarHOCTHUKA L1€1 MaTOJIOTIi yCKJIaJHEHAa T'€TEPOTCHHICTIO KIIHIYHMX MpOSBIB Ta
HIMPOKHUM CIIEKTPOM MAaTOreHHUX BapiaHTiB ATP7B, ikl y CBOIO Yepry 4acTKOBO
3ajieXaTh 1 Bl €THIYHHUX 1 MOMYJSAUIMHMX OCOOMMBOCTEH. VY 3B’S3KYy 13 UM
JIOCITIJIKEHHS CTIEKTPY Ta YaCTOTH aJeIbHUX BapiaHTiB reHa A7P7B y mali€eHTiB 13
O3HaKaMu XBOpoOM BislbcOHa € aKTyalbHOI Ta BAXKIMBOIO MEIUKO-T€HETHYHOIO
3aJ1a4yelo.

3B°S130K TEMM JUCEPTALILI 3 JEPXKABHUMHM YU
I'AJTY3EBUMU HAYKOBUMMU ITPOT'PAMAMU

Huceprartiitna po6oTa BUkoHyBasiach y J1Y «IHCTUTYT craikoBOi MaTOJIOTi
HAMH Vkpainn» B paMkKax KOMIUIEKCHUX JOCHIKEHb IO MPOBOJAWINCH Y
1HCTUTYTI: "JIOCHIIP)KEHHSI TEHETMYHUX YUHHHUKIB OOTSHDKEHOro KIIHIYHOTO
nepediry MOHOTeHHUX 1 MyJbTU(aKTOpHUX 3axBoproBaHb" (No gepik. peectpartlii
01170000655, 2017 -2019 pp.), «AHami3 YUHHUKIB PaHHBOI JIarHOCTHKHU
TeHETUYHO 3YMOBJICHOI MAaTOJIOTIT JIFOJUHU Ha MPUKIIAl BUOPAHUX MOHOT€HHUX Ta
MyIbTH(PAKTOPHUX XBOpoO» (Ne nepik. peectparii 01170000655, 2020 —2021 pp.)



OxkpiM TOTrO JIOCHTI/PKEHHSI BUKOHYBAJOCh B paMKaX MiKHApOJHOI HayKOBOi
cripnparii 3rigHo yroau Y «lacturyT cnagkoBoi narosorii HAMH VYkpainn» Ta
Pusbkum Mennunum yniBepcutetoM iMeHi I1. Ctpanuns.

CTYINIHb OBIPYHTOBAHOCTI MNOJIOXEHb, BUCHOBKIB TA
PEKOMEHJIAIIIA, C®OPMYJbOBAHMUX VY JHUCEPTAI, IiX
JOCTOBIPHICTb I HOBHU3HA, INOBHOTA BUKJIIAJEHHSA B
OIIYBJIIKOBAHUX IMPALISAX

Huceprariitna po6ora [. €. IllumMaHChKOi € MOBHOIIIHHOIO Ta IJIICHOIO
HAyKOBOIO pOOOTOIO, SIKa IO TOTO K MPOIOHYE HE JIUILIEe TEOPETUYHI 3HAHHSA a U €
MIATPYHTSIM  MOKPAIIEHUX METOJIB JIarHOCTUKUA  JOCIIAXKYBaHOT MAaTOJIOTI.
Hucepramiitna poOoTa Mae 3araJibHONPUIHATY CTPYKTYpPY Ta MICTUTh 4 PO3AUIM:
BCTYII, OIJISIA JIITEpaTypH, MaTepiaan Ta METOJIU NOCIIKEHb, pe3yJbTaTH BIACHUX
JOCIIIJKEHb Ta IiX OOrOBOPEHHS, BHUCHOBKH, CIUCOK BHUKOPUCTAaHUX JIPKEPEIL
Huceprartiitny po60oTy BUKJIaJeHO Ha 154 cTOpiHKax JAPYKOBAHOTO TEKCTy. TekcT
nucepTarlii npoiatoctpoBaHo 19 tabmuisimu ta 30 pucyHKamu.

ABTOpPOM JyXe JeTalbHO TMPOAHATI30BAaHO CYYaCHHM CTaH mpoOsemu,
onpaitoBaBimin 150 mxepen (3 Hux 29 kupununero Ta 121 — jgaTUHUIEIO)
BU3HAYEHO MPOOJEMATUKy 3 JOCHIUKEHb CIEKTPY Ta YacTOTH MyTallid reHa
ATP7B cepen mauieHTIB 3 YKpaiHM, [IOCTaBJIE€HO MeETy 1 3aBJaHHS,
c(hopMyJIbOBAaHO BUCHOBKH BIAMOBIHO MOCTABJICHUM 3aBJIaHHIM. BuxopucTaHui
B pOOOTI METOAMYHHMM TMiJIXiJ, a camMe TOCTaHOBKAa EKCIEPUMEHTAIbHUX
JIOCITIJIPKEHB BIJIMOBIIA€ Cy4acHI HayKOBIM Mmapagurmi.

Buneceni Ha 3axuCT TOJIOKEHHS IPYHTYIOTBCA Ha aHalli3l MaTepialiB
BJIACHUX JIOCIIIJKEHb, XapaKTePU3YIOThCSI HAYKOBOIO HOBU3HOIO 1 OPUTIHATIBHICTIO
Ta MOTEHI[1AJIOM MPAKTUYHOTO 3aCTOCYBaHHS.

3o0kpema, 3100yBayeM OyJI0 BHUSIBIIEHO YacTOTY I'€T€PO3UTOTHOIO M€HOTHITY
myTatii ¢.3207C>A rena ATP7B cepen 3arajibHOi BUOIPKM MEIIKAHI[IB 3aX1THUX
obnacreit Ykpainu (1:57,1,75%).

VY nucepramiitHiii poOOTI MoOKa3aHo, 1m0 MicceHc-3amina ¢.3207C>A B reHi
ATP7B € maxopHoto 1isi ocid 3 xBopoborw Binmbcona B VYkpaini; Bmepiue, i3
3aCTOCYBaHHSM METO/IB CEKBEHYBAaHHS TE€HOMY, OIHMCAHO CIEKTp MyTalli
JOCJTII)KYBAaHOTO T'€HA 110 € TUIIOBUMHU JJIsI TAIIEHTIB 13 XBOpoOo0 BisbcoHa.

OxkpiM TOro aBTOPOM YTOYHEHO MepeadauyBaHy 4YaCTOTY BUITA/IKIB BUTIAKIB
xBopoOu Binbcona cranoButs 1:13061.

Martepianu pobotu Oynu onpuitogHeHi y 14 HaykoBuX poOoTax cepesl SKUX
7 Te3 mAOmMOoBied Ha MDKHAPOAHMX HAyKOBHX KOH(epeHiisx Ta 7 craTedl y



HAyKOBHX (axoBUX BUIAHHIX, 13 AKX 4 — y 3aTBepkeHux nepermikom MOH
(dbaxoBux BUIAAHHAX YKpaiHH, B TOMY YHUCHl | CTaTTS B *KypHai, IO 1HACKCYEThCS
B HayKOMETpHU4Hii 0a3i Scopus, 2 — B IHO3eMHOMY BUJIaHHI.

TakuM 4MHOM, MOJOXEHHS, 1[0 BUHOCATHCS HA 3aXMCT, XapaKTEPHU3YIOThCS
HOBH3HOIO, JIOCTOBIPHICTIO 1 TMOBHOIO MIpPOI0 BiJOOpa)keHI y B HAyKOBHX
myOTiKaIisix.

MNPAKTUYHE 3HAYEHHSA OTPUMAHUX PE3YJIbTATIB

JloCmDKeHHST MOKJIMBUX THUITIB MYTaIlii Ta 4acTOTH aJeIbHUX BapiaHTIB
reHa ATP7B 'y mamieHTiB 13 Mig03pol0  XBopoOW BilbcOoHa, BHKOHaHE
JUCEPTAHTKOKD, HE JIMINE 3HAYHO PO3LIMPIOE HAIl YSBJICHHS IPO TIE€HETUKY
CIIaJIKOBUX MOHOT€HHHMX MATOJIOTiM B3arajl Ta, 30KpeMa, XxBopoou Binbcona, ane i
Ma€ CyTTEBY MpaKTU4YHY WIHHICTb. [IpoBeneHi IOCIIIKEHHS CTald OCHOBOIO
CTBOPEHOI'O AaBTOPOM aJTOPUTMY TIE€HETUYHOTO TECTyBaHHS TEHIB-KaHIUAATIB
1TIOMaTUYHUX TenaToOuTiapHUX MOPYIIeHb, BIPOBAIKEHO Yy KIIHIYHY MPAKTUKY
MOJIEKYJIIPHO-TEHETUYHY JIarHOCTUKY 4YacTuX MyTaiiil reHa ATP7B wmeronom
ITJIP Bi-PASA Ta ananizom I1/JP®.

OxpiM TOro, aBTOpOM OyJIO MPOBEAEHO BAXKIWBY MPOCBITHULIBKY POOOTY
JUIsl TIALIEHTIB iXHIX CIMEW Ta JKapiB, a BJIACHE BUJAHO 1H()OpPMAUIWHUNA JHUCT
«'eHeTMYHE TECTYBAaHHS Ma)XOpHUX MyTalii reHa ATP7B pjid TNali€eHTIB 3
KJIIHIYHUMUA O3HaKaMu xBopoOu Binbcona» (Pimennss Buenoi Pamu Y «ICII
HAMH VYxkpaiau»Ne 10 Bin 4 sxoBtHs 2021).

NUTAHHS, IO BUHUKJU I1IPU O3HAWMOMJIEHHI 3
JAUCEPTALICIO

[Ipu posrmaal 3MicTy auceprtaiii Ta aBTopedepaTy BUHUKIM HACTYIIHI
3ayBa)KE€HHS Ta MUTAHHA:

1. VY TekcTi IucepTallii 3yCTpiyaroThCs JesKl TEXHIYHI MOMIJIKH, HeBAA
BUCIIOBU Ta (OPMYIIOBAHHS, PYCU3MHU: CT 29 «3a0peHEeHHs TOBKULI»; CT 30 «y
MIpy» - «MIpOI0 HaKOTMYCHHs»; «CIig 3a3HaunT» - «BapTo 3ayBakuTn»; cT 32
«3aMIHy IIUCTEIHY HAa aMIHOKHCIIOTY TUPO3UHOM»; CT 32 - BiJICYTHE MOCUJIAHHS Ha
JITEPATypy «poIll [].»; «IpUIyMaB TEPMiH» - KOPEKTHO «3alpOINOHYBaB TEPMIHY;
CT 36 «HANMOJIOAIINM TAIIEHTOM, KOMY MIATBEPIUIN JiarHo3, 0ysao 3 poku»; CT
42 «miarHo3oM XBopo0Oor BinbcoHay; cT 43 «mporiecu BimoOpa3saThes»; cT 49 «B
apraHax» Ta 1HIIII.

2. Ha Pucynky 3.2. Enektpodoperpama aperekuii mytamii H1069Q
(c.3207 C>A) rena ATP7B, BoueBUIb, 3aKpajlach MOMMJIKA Y MiAMUCAX, OCKIJIBKH



Ha enekTpodoperpami mpeactasieHo aHaiiz 6 mpoayktiB IIJIP ta 1 3pasok —
MapKep MOJIEKYJSIpHOi Baru, ToOTO 3arajioM 7, OAHAK MIJMUCH MICTATHCS JIUIIE
JUIst 6 3pa3KiB BKIIIOYHO 3 MapkepoM i nudporo 1. Takok BUHUKAIOTh CYyMHIBU
1010 MPABUJILHOCTI MiIMUCIB 3pa3KiB MiJ pUCYHKOM, HaNpuKiIaa 3, 5 — HasBHICTb
myTanii H1069Q B rerepo3urotrnomy ctani (renotun c.3207 CA), Xxo4a Bi3yalabHO
MIPOYKTH Ha JOPIKKAX 3 Ta 5, BOYEBUIb, BiIPi3HAIOTECS. OKpiM TOTO, HA caMiid
enexkTpodoperpami BiICYTHI IM(dpoBI TO3HAYCHHS JOpDKOK. I[likaBo mouyTH
MOSICHEHHS aBTOPA 100 LBOTO.

3. Ha cropinmi 80 € tekct: «lanuit ¢parment [JHK mictuth nBa caiitu
Uil eHjioHykiea3n pectpukiii Bcell. 3a HasgBHOCTI NMpeaKkoBOro TEHOTHUITY B
TOMO3UTOTHOMY CTaHi Ha e€JIeKTpodoperpami Bi3yali3yeTbCs MPOAYKT PO3MIPOM
138 m.H. Ta 70 mH.». TyT, BOYeBUIb, HAETHCSI MPO Bi3yali3alild MNPOAYKTIB
pPECTPHUKIIIi?

4. Ha Bamy aymky, sKki pealibHI NEPCHEKTUBU Ta JOUUIbHICTh
3actocyBanHsa HRM aHnanizy /st BcraHoBiieHHs pi3Hux BapiantiB rena UGTIAL y
KJIIHIYHIN TpaKTHIIi?

5. HasBa mimpo3ainy «3.3 Pesynbrat CekBeHYBaHHS IOCHIIOBHOCTI
reHa ATP7B cepen 0ci0 BUCOKOTO PU3UKY PO3BUTKY XBOpoOU BinbcoHa» 3BYyUHTH
HeB/1aN0. MIMOBipHO, JIiMIe HATIMCATH «cepe]] 0Ci6 i3 BUCOKHM PH3UKOMY.

6. Ckaxith, Oyab Jacka, J€ HHUHI, TOOTO B SKUX MEIUYHUX Ta
TIarHOCTHYHUX 3aKiaJax YKpaiHH, YK€ BHKOPHUCTOBYETHCS 3allpOIIOHOBAHUMN
Bamu anropuTM TreHETHMYHOi JIarHOCTHKHM 1JIIONIATHYHHMX TenaToOilIiapHUX
MOPYILIEHb?

Opnak, 3ayBakKeHHs Ta MOCTABJICH1 3allUTAHHS HE BIUIMBAIOTh HA 3arajibHY
MO3UTHBHY OLIHKY POOOTHM Ta HE 3MEHLIYIOTh i1 HAyKOBOI I[IHHOCTI. 3PEIITOIO
Xouy moOa)kaTu JUCEPTAaHTLl MyOdiKyBaTW JaHl He Jmume y BicHukax, ane il y
MDKHApOJHUX HAyKOBUX BHUJaHHsX 3 IF, Tum Ounblie, 1o 1 TemMa JOCIIIKEHb, 1
OTpUMaHI1 JAaH1 IbOT0 3aCIyTrOBYIOTh.

BUCHOBOK PO BIIITOBITHICThH TMCEPTAIIII
BCTAHOBJIEHUM BUMOTAM

HMucepraniitna poo6ora Illumancebkoi IBannu €nuceiBnn «MyTarii reHa
ATP7B y mnaimi€eHTiB 3 1AIOMATHYHAMH TEMAaTOOUTIApHUMH TOPYIICHHIMH Ta
XBOpoOoro Binbcona» € kBamiikalifHOIO HAyKOBOIO IMparero, ska BUKOHAHA
3mo0yBaueM ocoOucTo, BiAMOBiAaE BuMoram cremianbHocTi 091  bionoris,



BUMoraMm J10 odopMmIIeHHs aucepTallii, 3aTBep/keHuM Hakazom MiHicTepcTBa
ocBiTH 1 Hayku Ykpainu Big 12.01.2017 Ne 40 (i3 3MiHaMH, BHECEHUMH 3T1IHO 3
Hakazom MinictepctBa ocBith 1 Hayku Ykpainu Ne 759 Bim 31.05.2019) Ta
BuMoraMm 1. 6 «llopanky mnpucymxkeHHS CTymeHs [okTopa ¢irocodii Ta
CKacCyBaHHs pIIIEHHS pa30BOi CIEIiaTi30BaHOi BUYEHOI paayd 3aKjaay BHUINOI
OCBITH, HAYKOBOI YCTaHOBHM NpPO MPHUCY/KEHHS CTyMeHs JoKTopa (dimocodii,
3aTBep/KeHOro mnocranoBoro Kabinetry MinictpiB Ykpainu Big 12 ciyns 2022
poky Ne 44, a ii aBropka, [llumanceka IBaHHa €nHceiBHA, 3aciyroBye Ha
MPUCYKEHHS CTyIeHs ToKkTopa (inocodii 3a cremianpHicTIO 091 Biosoris.

OdimiiHuiA OTIOHEHT:

JIOKTOp O10JIOTTYHHUX HaYK,
npodecop, NpoBiAHUI HAYKOBUI
CHiBPOOITHUK BIJAUTY T€HETUKU
JFOJAUHU [HCTUTYTY MOJEKYJIAPHOT

. .o . . ITiBens O. O.
o61omorii i renetukn HAH Ykpainu
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