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TyfMa OpoHX aHOMa/MsiIapyd Hadac MUYJIJAapUHUHT PUBOXKJIAHHUILMUATH
Oys3usviuiap OwaaH TaBcM@JaHaZAM Ba SAHIA TYyFUJITaH 4YaKaJoKJjapAa KeHr
TapKa/IraH XoJlaTJapZaH oupuaup. by aHomanusasap Hadac oaMlI TU3UMMUTra
KUAJUU TabCUP KYpCAaTUO, TUIIOKCHUS, THEBMOHUSI Ba OPOHXHMA/ TYCUJIUILIAP
Kabu acopatJ/iapra oMb KeJUIIM MyMKUH. TyFMa OpOHX aHOMaJIMAJIAapUHUHT
MOJIEKYJIIP-TEHETUK TaXJ/IWJIKM Oy MaTOJIOTUSJAPHUHI acOCMM cababJyiapyuHU
aHUKJalra épgam Oepaju Ba Oy OwIaH caMapaid JaBoJiall yCyJJIapUHHU
PUBOXJIQHTHUPHUIITA HIIOpa Kuaagud. [eHeTHUK TaxjiM/ulap Ba 3IUIeHETHUK
MeXaHMW3MJIapHU  ypraHulll OpKaJU MaTOTe€HE3HUHT  MypaKKaOJIUTMHU
TYLIYHUI, yJapra Kapli¥ $HCU TepaleBTUK CTpaTerudajapHu HUIIa0
YUKMUIIJA KaTTa axaMUAT Kacob aTaju.

MyaMMOHUHT A0/13ap0/JIUTHA

TyfMa OpOHX aHOMa/IMSAIJIAPUHUHT MOJIEKYJSAP MEXaHU3MWHU aHUKJIaLl
JlaBoJsiall yCyJUIApUHU TAaKOMWJLJIALITUPUIITAa UMKOH Oepaju. /laBoJIalIHUHT
SIHTU CTpaTervsjapy, >KyMJiaZiaH, TeHOoTepanusl Ba TapreTJU Tepamnus, TyFMa
aHoMa/lMdJapZlaH a300 4YeKKaH 4YakKaJoKJap y4yH caMapaJd  Ba
MyBadpdaKuATIN MyoJiakajJapHU Takaud sTagu. lyHUHTr[eK, MoJieKyJsp-
reHeTUK Tax/IMJjIap MaTOJIOTUSIJIADHU 3PTa aHUKJAll UMKOHMHHU sipaTaZy Ba
JlaBoJIallJilaTy MIIA0 YUKApUII HMMKOHUAT/JIAPUHM KeHrautupuura eépnaam
6epaau.

Makcan,

TyfMa 6pOHX aHOMaNIUMAJAPUHUHT MOJIEKYISAP-TEHETUK MeXaHU3MJIApUHU
ypraHuil, yJapHAHI MaToreHe3jard YpHU Ba JlaBoJlalljaru  SIHTH
CTpaTervsajapHu U110 YHUKULI. TagKUKOTHUHT MakKcaJu oy
NaTOJIOTUSAJIADHUHI TeHeTHK Ba DJMNUreHeTUK cababsapyUHU  aHUKJALl,
IIYHUHTJEK, yJapHU J[AaBoJlalll YYYH SIHTM TepaneBTHUK YCYJUIApHU TaKIUM

STULIAHP.
MaTepuaJi Ba TeKIIMPHUILI YCy/IIapH
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Taakukotna saHru Tyruiarad 40 4yakanokzaad, 20 Hadapu TyFMa OpOHX
aHoMaJsiusJiapura 3ra, 20 Hadapu COFJIOM Ha30paT TYPYXWHU TaAIIKWJ ITIH.
Mounekynsap-reHeTuk Taxjaua yuyH NGS (Next-Generation Sequencing) ycymau
Kysuianuaau, 6y opkaau CFTR, FGF10, SOX2 Ba FGFR2Z rensnapuparu
MyTalyAJap aHUKJAaHAU. TaJKUKOT/AA 3SNUTeHEeTUK TaxJIu/uIap, :Kymaagad DNA
MeTuaauusa Ba MUKpoPHK askcnpeccusicuHum 6GaxoJsiall y4yH 3aMOHaBUM
TeXHUKanapAaH  Qoupananungu. UlyHuHraek, MoJiekyJsgp  Tepanus
CcTpaTerusjiapyu TecT cidaTu/ia UIJIATUIY.

TafKMKOT HaTWKaJlapy Ba YJIADHUHT MyX0KaMacu

TafKMKOT HaTWXajlapura Kypa, TyFMa OpOHX aHOMaJusJapu OuJaH
OOFJIMK OyJIraH aCOCUU MOJIEKYJISIP MeXaHU3MJIAap KyUuAaruaapaup:

1. CFTR (Cystic Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator)
reHMHUHr MyTayusanapu: F508del wyranusacun Hadac HyIIapUHUHT
TMMONJIAa3UsICK Ba MXTUJIOJIAPUHM KeJTUPUO 4YUKapradH. By mytanus 6usaH
6os1asap/a TYKMMa QyHKIMAAapy 0y3uan6, MHPeKIusiapra OKOPH Ce3rUpJIMK
Ky3aTUJU.

2. FGF10 (Fibroblast Growth Factor 10) reHMHMHr MyTalusJapH:
p.Glu154Lys MyTanuscu Hadac NyJJIADUHUHT TUINOIMJIA3USICHHU Ky4aWTUpTaH
Ba OPOHXUOJIAPHUHT HOPMaJl PUBOKJIAHUILIUHU TYCraH.

3. SOX2 (SRY-Box Transcription Factor 2) reHMHUHT y3rapuiiapu: 6y
reH Xyadhpajap  KyNauMIIMHKA Ba  OpPOHXHOJIAD  SMUTEJUWHUHUHT
MaK/JIJIAHUIIMHU TapTHUOra CoMUIIAA MyXUM aXaMHUsITra ara.

4, FGFR2 (Fibroblast Growth Factor Receptor 2) reHUHUHT
MyTaluusapu: Hadac HyJUIADUHUHT ILIAK/JJIAHUIIMHU Oy3raH Ba OpoHXHaJ
TYCUJIMIILIapra cabab 6yaraH.

KinvHuK Taxjuaiap opkKaiu Oy reHeTHUK MyTalusijlapra 3ra 6oJiaznapja,
TaxMMHaH 40% XxoJsaTAa, TypJd XWJ1 OPOHXUT Ba THUIOKCUSHUHI OFUP
IakKJ/JIapy Ky3aTuiraH. lllyHUHTieK, SHTY MOJIEKYJISIp Tepalnus CTpaTerusaaapu
OpKaJ/ld yuioy MyTalUsJIApHUHT TabCUPU KaMaWTUPUJIMILM Ba TYFPHU JaBOJIall
CTpaTervsiJlapuHu UILJIA0 YUKWII UMKOHM Maugio 6ysau. ByHaaH Talikapu,
TapreT/Id Tepanus, IbHU MyTaluadapra MyHaJTUPUITaH [aBoJall YCyJUJIapH,
CUHOB O0CKHYM/Ia MyXUM HaTHKaJlap 6epMoK/a.

JlaBoJsialifiary SHTY CTpaTerusaap

TyfMa OpoHX aHOMa/JIMSIJIADUHW JaBoJialljla KyJUIAaHWJIaJUraH sHTHU

MOJIEKYJISIp CTpaTervusaiap KynuaaruaiapJaH uoopar:




ACADEMIC RESEARCH IN MODERN SCIENCE
International scientific-online conference

1. ['eHoTepanusa: MyTanuanap Ty3aTULI Y4yH TCeHEeTUK Tepanus
ycysnapy, xxymiaagad CRISPR/Cas9 TexHosiorusicu, 6poHX aHOMaJIUSJIAPUHUHT
reHeTHK cababJlapyuHU Ty3aTHIIra épjaM 6epaju.

2. TapreTt/iv Tepanvs: 6pOHX aHOMaJMAJAPUHU Ky3FaTyB4YU reHJap Ba
YJIAPHUHT MyTalUsJIapUHU UYHAJITUPTraH Tepanus, SbHUA MOJIEKYJISAP Aapakaja
MyaMMOTa UyHaJTUPUJITaH JaBOJall YCyJIapH.

3. dnureHeTuk  TepanusA: DNA  Merwsnanua Ba  MUKpOPHK
y3rapuvillJlapuH{ TapTHUOTa COJIMII YUYH TepalneBTUK BOCUTAJAP UILJIA0 YUKUIL,
TYyFMa aHOMaJIMSAJIAPHUHT PUBOXKJIAHUIIMHU KaMaWTUpULITa épJlaM bepajiu.

Xysoca
TyFfMa OpoHX aHOMa/JIMSIIADUHU  MOJIEKYJSIP-TEHETUK TaxXJIWJ  KWJIMII,
naToreHe3jaru SHCA MeXaHW3MJIADHU aHHUKJAIl Ba JaBoJlalllJjard SHTH
CTpaTervsilapHy uiiab yukuiira uMkoH 6epaau. CFTR, FGF10, SOX2, FGFR2
reHjapyJard  MyTalUUsJIApDHUHT  aHUKJAHUIIM, 3pTa  TalIXMC  Ba
MH/UBUAYa/UIAIUTUPUI/ITAH JaBOJIAIIHU KOPUW KWIHMILAA KaTTa aXxaMUSATra ara.
MouJsiekysisip Tepanuvs Ba TapreTJ/M TEPANUSHUHI PUBOXKJAHUIIKA TYFMa OpPOHX
aHOMaJIMSAJIAPUHM JaBoJIall/la AHTY UYHAJUILIap Ba UMKOHUSATJIAPHU SApaTaJy.
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