
XXIV Студенческая международная заочная научно-практическая
конференция «Молодежный научный форум: естественные и медицинские
науки»

ГЕНЕТИЧЕСКИЕ МЕХАНИЗМЫ ВОЗНИКНОВЕНИЯ СИНДРОМА АНГЕЛЬМАНА И ИХ
ФЕНОТИПИЧЕСКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ

Отрошко Елена Вячеславовна

студент Первого МГМУ им. И.М. Сеченова, РФ, г. Москва

Молодожникова Наталья Михайловна

научный руководитель, канд. биол. наук, доц. кафедры биологии и общей генетики Первого
МГМУ им. И.М. Сеченова, РФ, г. Москва

 

 

????????.

??????? ?????????? (????? ??) — ???????????? ????????, ?

?????????? ????????????? ??????? ? ?????? ???? ? ???? ??????. ???????

?????????? ?????? ?? ??????????????? ? ?????? ???????, ??? ??? ??????? ?

???????? ???????? ? ??? ????? ????????????????. ???????? ????????????????

??????? ??????????? ?????????? ?? 2 ?? 5 ???, ????? ?????????????

?????????????? ?????????? ????? ????????. ???? ????? ????? ????????????

??????? ??? ? ????????? ????, ?????? ??????????? ?????????? ??????????

(??. ???????). ?????????? ????????, ??? ?????????????? ?????????? ?? ???????

?? ????????? ????????????? ?????????. ?????? ?? ???? ????? ????????? ????. 

??????? ?????????? ???????? ?????? ???????????? ??????????? ??????????, ?

???????? ??-?? ???????????? ????????? ? ???? ????????.

 

Отрошко Е.В. ГЕНЕТИЧЕСКИЕ МЕХАНИЗМЫ ВОЗНИКНОВЕНИЯ СИНДРОМА АНГЕЛЬМАНА И ИХ
ФЕНОТИПИЧЕСКИЕ ПРОЯВЛЕНИЯ // Молодежный научный форум: Естественные и медицинские науки: электр.
сб. ст. по мат. XXIV междунар. студ. науч.-практ. конф. № 5(23).
URL: https://nauchforum.ru/archive/MNF_nature/5(23).pdf (дата обращения: 03.09.2025)



??????? 1. ???? ? ????????? ??????????

 

?????????? ? ?????????? ??????.

?????????? (100 %): ????????????? ?????????? ???????? ????????;

???????????? ???????? ? ??????????, ?????? ??????? ??? ?????? ???????????;

????????? ??????????? ????? ???? ??????, ??? ?????????? ?? ??? ????????

???????, ? ??? ???????, ??????????????, ???????????, ??? ???????, ??????????

????????;????????????? ????????????: ????? ????????? ?????? ???????? —

??????? ??? ????? ??????, ???????, ?????????, ??????? ??????????, ?????

????????, ????? ????????????; ????????? ????: ??????????, ??? ???????? ?

???????? ????????????? ????, ?????????? ? ????? ???????????? ????????????

????, ??? ??????????

?????? (????? 80 %): ????????????? ???? ??????, ??? ???????? ?

?????????????? ? ???????? 2 ???. ?????????????? ???????? ????? ?????????? ?

??? ? 15q11.2-q13????????.???????? ?????? ?????????? ?? ???????????

????????. ???????????? ?????????? ?????????, ??? ???????, ??????????? ?

?????????, ?? ??? ???????????? ?? ?????????? ???? ?????.?????????? ???, ?

??????????? ????????. ???-???????? ????? ????????? ? ?????? 2 ???? ????? ?

?????????????? ??????????? ?????????, ????? ?? ??????????? ? ???????????

???????? ???????. 
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????????????? (20—80 %): ??????? ???????, ?????????? ???????, ?????????

????, ???????????? ???????? ?????, ???????, ????????. ???????? ? ??????????

? ????????????; ??????? ???, ?????? ????????????? ????. ?????? ??????????

??????????????; ?????????? ??????????? ????????; ??????????. ??????

??????????? ????, ??????? ?????? ? ???? ???? (?? ????????? ? ??????);

??????????????? ?????? ???????????, ???????? ??????????? ????????;

???????? ???? ?? ????? ?????????; ??????? ???? ? ??????????? ??????;

?????????? ???????????????? ? ????; ????????? ????? ??? ? ?????????????,

??????????? ??????????? ?? ???; ????????? ????? ? ??????????? ??????????,

?????? ??? ????????? ???? ?????? ??? ?????????; ????????? ??????? ?????????;

???????? (? ????? ? ??????? ????????); ???????; ?????;

???????????? ?????????, ?????????? ??.

? 1997 ????, ??????? ? ????, ????????????? ?? ????????? UBE3A 15, ????

???????????????? ??? ??????? ???????? ?????????? [7, ?. 3—70; 10, ?. 7—74].

??? ????????? ????????? ????????????? ?? — ?????????, ??????????? ???

?????????? ????? ???? ?? ??????????? 15 ?????????. ?????????? ?????????

???????????? «???????» ??? ??????????, ??????? ????? ???????? UB?3A ?

????? ??????? ??????? ?? [6, ?. 1—6; 9, ?. 73—1867]. ??? ????????? ??????????

?? ???? ???????.

 



??????? 2. ????????? ????????????? ???????? ??????????

 

???????? 15 ???? ???????? ??? ??????? ?????????, ??????????? ?????

???????? ????????? ????? ? ?????????? ?12 ??????????? ????????. ?

=????????? ????????? ? ? = ???????????. ??????? ???? ?????? ????????

???????? ??????? 15q12 ??????? ??????????? ????????? (??? ??????????

????????? UB?3A ????). ? ????? ????? ???? ?????? ????????????? ?? ????

2 ????????? ?????????; ??????? ?????????? ????????? ????????????????

??????? (???). ??? ????? ???????? ????? ???? ?????? ????????????(??), ???????

?????????, ????? 15 ?????????, ?????????????? ??????? ?? ????????? ?????,

????????????? ???, ??? ??????????UB?3A ?????????? ?????????. ?????

???????????? ????????? ?? ????????? ?????????? ?? UB?3A, ?? ?? ????????

???????????? ??? ??????????? ??????? ??????????, ??? ???????? ?????????

??????????? ????????????. ???????, ?? ????? ???? ?????? ???????? ? ????

UB?3A ??????????? 15 ?????????.

??????? 1.

?????????????????? ??????????

???????? ??????? (%)
??????? ~70
??? 2—3
?????? ???????????? 3—5
??????? UBE3A 5—10



?????? ??????????? ????????? 1—2
?????????? 10—15

 

??????? ?????????? ?????????????????? ??????? ?????????????

?????????, ? ????? ????????, ??? ????? 10—15 % ????? ? ????????????

???????????????? ?? ????? ?????????? ???????????? ??????????. ? ???? ??????

?????? ????? ?? ??? ???? ?????????? ???????? ??? ??????

???????????????????? ???????????? ???????, ??????? ???????? ??. 

???????? ?????? ???????????? ????????, ?????????? ? ??, ????????

???????. ?? ????? ??????????????? ????????? ?????????? ?? ????. ????????

??????? ??????? ???????? ????????????? ???????? ? ?????????? ?????

6 ????????? ??????? (??? ?????????) ???. ??????????? ??????? ?????????? ?

????? ????? ??????? (??1) ???? ??2 ??? ??3 ? ?????????? I ??? II ????? ???????.

????? 10 % ??????? ???????????????? ?? ??????? ??3, ????????, ?? ???? BP4.

????? ?????? ??????????? ?????????, ????????, ?? ?????? ???????

????????????? ???????? ???????????? ????? ????????? I ? II ????? ???????.

?????? FISH ???? ?? ????? ????? ??????????. ??? ???????? ??????? ???????

UB?3A ?? ??????????? ?????????. ??????? ????? ??????????? ???????? ????,

??? ?? ???? (????????, ???? ???? ??????????), ?? ??????? UB?3A ????????

???????? ??????????? ???? ???????, ????????? ? ??.

 



??????? 3. ???????? ???????????????? ???????

 

UB?3A ? ???? ??????????????? ??????????.

UB?3A ??? ?????????? ????? UBE3A (????? ?????????? ?6-??) ? ???? ?????

???????? ?????? ??????????? ???? ??????????? ????????? — ????????? (??

??????? ????). ???? ???? ?????? ????? ??? ???? ??????, ???????? ????????

????????? ?????. ?? ????????? ????????? ???????? ???????? ??????????

???????????? ? ????????????? ?????, ??? ????? ????????? ??

????????????????? [13, ?. 3—81]. ????????? — ????????? ????? (76 ???????????

? ?????), ??????? ????? ??????????? ?????? ????? ? ????? ????????? ??

???????????. ?? ??????? ????????, ??? El? ?2 ?????????? ? ???????? ?????????

?? ?3. ?????????? ????????? ????? ?3 ? UB?3A ???????? ????? ?? ???. UB?3A

???????? ????????? ???????????? ????????? ? ??????-???????. ?????, ???

?????????? UB?3A ????????? ???? ?????, ???????????? ??????, ???????

????????? ?????????? ? ?????-?????? ??????????, ????? ??????????

?????????????? ????????? [14, ?. 249—59]. ????????? ?????-?????? UB?3A

????????, ?? ? ????????? ????? ??????????, ????? ?? ??????-??????? ?????? ?

????????? ??????????? ? ??. ?????? ????, ??? UB?3A ????? ?????? ?

????????????? ???????? ????????.



 

??????? 4. ???? ??????????? ????????? — ?????????

 

UB?3A ? ????????????.

????????, ??? UBE3A «?????????????» ? ???????? ????? [15, ?. 837—47].

??? ????????, ??? UB?3A ??? ?? ????????? 15 ????????? ???????????

????????? ?? ??????? ?? ?????? ???????? ?????, ? ??? ???????????

15 ????????? ???????? ???????????. ??????? ????? ???????? ???????????,

???????? ?? ??, ??? ? ??? ???? ?????? ???? ???????? ????? ???? UB?3A. ??, ???

??????????? ??????? ?? ?????????? ?????? ?? ??????????? 15 ?????????

????????? ?? ??, ??? UBE3A ??????? ?????? ?? ?????? ?????????,

?????????????, ??????? ??????? ?????? ???????? ????? ????. ????????? ?????,

??????? ??????? ?? ????????? 15 ????????? ?????????? ???????? ????????

??????? ????????????, ???????? ???????-????? (???). ??? ????? ????????????

???????????? ?????, ??????? ??????????? ??????, ?? ?????????? ?? UB?3A. ??

? ??? ???????? ???????? ???????????, ?????? ??? ????? ??? ??????

???????????? ???????????? ?? ????????? ???? ??? ????????????

?????? «?????????????? ????????????», ????????, ?????? ??? ?????????.

??? ????, ????? ????????????? ???? ????????? ????????????? ? ???????? ?



???????????? ?????????? (????????, ??? ??? ?????????? ? ???????? ?????), ?

??? ?????? ???? ???????? ??? ????????? ?????????? ????? ? ????????????

????? ???????? ?????????? ? ????????. ????????, ????? ?????????? ????

??????????? ??????, ?????????? ?? ????, ????????? ??? ???????????

15 ????????? ??????? ? ???????? ????? ? ????????????, ??? ?????? ????

«???????????» ???, ??? ?? ???? ?????????? ????????????. ???????????????

??????? ?????????? ? ???????? ??????, ??? ?????????? ?????? ????? ???

?????????? ????. ????????????? ????, ????? ???????, ???????? ?????????? ???

????????? ????????.

??????????? ??????????, ??? ?????????????? ???????????? ????? ?????

???????? ???????? ???????? ??????????????: ????? UBE3A ???????

??????????? ? ?????, ????, ??????? ????????? ??????? ????? ???????? ??? ??

???????? ??. ???????????? UB?3A ??????? ?? ???? (??????? ????? ????

???????????) ?? ????? ??????? ?? ??? ?????, ??? ??? ??? UB?3A ??? ?? ???????.

?? ????, ???? ???? ??? ????? ???????, ????????? ?????? ?? ??? ????? ?????

??????????? ?????????? 15 ????????? ?? ?? ??????. ?????? ???? ??? ????

???????? ??????? UBE3A ?????? ???????, ?? ????? ????? ??, ??? ??? ???????

??????? ???????????????? UBE3A ?? ?? ????.

 



??????? 5. ?????? ??????????????? ???????????? ? ???????????

 

???????????? ????????? ? ????????????? ?????????.

??? ???????????? ????????? ?? ???????? ? ?????????? ?????????????

??????????? ???????: ??????? ??? ???????? ?????????? ??????????,

??????????? ?????????, ??????? ????????? ????, ??????, ??????? ?????????

??????????? ????????, ??????? ??????????? ? ?????????, ???????? ?? ???????

???????????? ? ???????? ?????? ?????? [1, ?. 35—40; 4, ?. 7—322; 5, ?. 44—638; 8,

 ?. 45—834; 11, ?. 60—554; 12; 55—2547].

1.  ??????? ???????? ?????? ??????? ? ?????????????, ??????????,

????????????????, ????????? ??????????? (????????, ???????, ????????



?????????, ????????? ? ?????????), ??????????? ? ???????? ?????????;

2.  ??? ? ??.???????? ????? ???????? ?????????? ???? (????????, ??????

?????? ?? ????????????) ? ????? ????? ?????????? ???????? ???????? ?

??????? (?? ?? ??????????);

3.  ??.??????, ??? ???????, ????? ??????? ??????????? ???????????,

?????????? ????, ??????? ?????? ???????? ? ???????????? ??????????? ??

????????? ? ??????? ?????????. ???????? ??????????? ???? ??????????? ? ????

?????? (????? 20 % ??????) [12, ?. 2547]. ??? ???? ????? ???????? ??

50—60 ???? ? ???????????? ??????? ???????????;

4.  ??????? UBE3A. ?????? ? ????? ???????? ????????????? ?????????

????? ???????? ? ?? ?? ?????????: ????????????, ????????, ????????????

?????????, ? ??????? ???????????. ????????? ? ???????? UB?3A ????? ?????

???????????? ?????????????????? ???????????, ?????? ????????, ? ??????

???????? ??????.

 



??????? 6. ???? ??????????? ???????? ??????????

 

???????????? ???????????? ?? ?? ???????? ???????. ?????? ????

???????????? ?????? ?????????? ? ??????? ?? ????????????? ??? ??/???

???????. ???? ???? ?????????????, ?? ???????????? ???? ?? ???? ??????????:

???????, ???????????????? ??????? ??? ?????? ????????????, ? ??????????

?????????????? ????????????. ? ????? ????????? ????????? ??? ??????

??????????? ? ?????????? FISH, ???????????? ?????, ???????????? ???????,

???????????? ?? ???????15q11.2-13. ???? ?????? ?????? ??? ??????????? ????

???????, ????????, ?? ?????? ??????? ????????????? ???????? ????????????.

???? ???? ??????????, ?? ????????? ??? ??????????? ? ?????? ?????????

???????????????? ??????? ????? ?????????????? ???????????? ? ????????????

???????????? ??????. ???? ? ?????????? ?????? ?? ????????????? ???, ???????



????? ?????????? FISH ? ?????????? ???? ?? ???, ???????????????? ?????

?????? ????????????. ???? ???? ?? ????????????? ?????????????, ??????

??????? UB?3A ????? ?????????? ?????????.
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