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ВВЕДЕНИЕ.

Термины и сокращения.

OR (odds ratio)  –  Отношение шансов.  Определяется как шансы развития исхода при воздействии фактора риска,

деленные на шансы развития исхода без воздействия фактора риска. В данном случае используется для оценки шансов

развития того или иного клинического состояния в зависимости от генотипа индивидуума. OR>1 соответствует увеличению

риска развития анализируемого исхода, OR<1 – снижению риска.

АЛЛЕЛЬ (от греч. allelon – друг друга, взаимно) – один из возможных вариантов гена. Все гены соматических клеток, за

исключением генов, расположенных в половых хромосомах, представлены двумя аллелями, один из которых унаследован

от  отца,  а  другой  –  от  матери.  Здесь,  в  узком  смысле,  используется  для  обозначения  определенного  варианта

полиморфного гена.

ГЕН  (греч.  genos  –   род,  рождение,  происхождение)  –  материальный  носитель  наследственной  информации,

представляющей из  себя  участок  ДНК,  несущий целостную информацию о  строении и  особенностях  синтеза  одной

молекулы белка.

ГЕНЕТИЧЕСКИЙ ПОЛИМОРФИЗМ – здесь  участок гена для которого в популяции существует более одного варианта

нуклеотидной последовательности. Мутантный вариант при этом встречается  с частотой не менее 1%. Наиболее часто

встречаются однонуклеотидные полиморфизмы (SNP от single nucleotide polymorphism) – замена одного нуклеотида на

другой в конкретной точке генома.

ГЕНОТИП (греч. genos – род, рождение, происхождение + typos – отпечаток, образец, тип) – (здесь, в узком смысле)

генетическая информация, закодированная в паре родительских аллелей какого-либо гена у данного индивидуума.

ГЕТЕРОЗИГОТНЫЙ ГЕНОТИП (ГЕТЕРОЗИГОТНОЕ СОСТОЯНИЕ ГЕНА) – генотип, содержащий разные аллели одного гена

(например, вариант CT).

ГИПЕРЕРГИЯ (от греч. hyper — сверх, чрезмерно и ergon — действие) – усиление реактивности организма.

ГОМОЗИГОТНЫЙ ГЕНОТИП (ГОМОЗИГОТНОЕ СОСТОЯНИЕ ГЕНА) – генотип, содержащий одинаковые аллели одного

гена (например, вариант CC или TT).

ДНК – Дезоксирибонуклеиновая кислота. Молекула, обеспечивающая хранение, передачу из поколения в поколение и

реализацию генетической программы развития и функционирования живых организмов. ДНК содержит информацию о

структуре различных видов РНК и белков.

ИМТ – индекс массы тела.

ИНСД2 – инсулиннезависимый сахарный диабет 2 типа.

МУЛЬТИФАКТОРНЫЕ (МНОГОФАКТОРНЫЕ) БОЛЕЗНИ (БОЛЕЗНИ С НАСЛЕДСТВЕННОЙ ПРЕДРАСПОЛОЖЕННОСТЬЮ) —

болезни, которые развиваются в результате взаимодействия определённых генетических факторов и специфических

воздействий факторов окружающей среды.

мРНК  –  Матричная  рибонуклеиновая  кислота  (синоним  —  информационная  РНК,  иРНК).  Идин  из  видов  РНК,

используемый в ходе процесса трансляции как матрица для синтеза белков.

НУКЛЕОТИД – единичное звено молекулы ДНК. Существуют четыре типа нуклеотидов, сочетание которых формирует

нуклеотидную последовательность ДНК: А (аденин), G (гуанин), Т (тимин), C (цитозин).

ФАКТОРЫ РИСКА – общее название факторов, не являющихся непосредственной причиной определенной болезни, но

увеличивающих  вероятность  ее  возникновения.  Подразделяются  на  модифицируемые  (поведенческие)  и

немодифицируемые (физиологические).

ФЕНОТИП (от греч. phainon – обнаруживающий, являющийся и typos – отпечаток) – обозначает всю совокупность

проявлений генотипа (общий облик организма), а в узком - отдельные признаки (фены), контролируемые определёнными

генами. Понятие фенотип распространяется на любые признаки организма, начиная от первичных продуктов действия

генов – молекул РНК и полипептидов и заканчивая особенностями внешнего строения (цвет волос, разрез глаз, уровень

холестерина в крови, уровень артериального давления  и т.д.), физиологических процессов, поведения и т.д. Фенотип

формируется на основе взаимодействия генотипа и ряда факторов внешней среды.
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F2: 20210 G>A G/G

F5: 1691 G>A G/G

F7: 10976 G>A G/G

F13A1: c.103 G>T G/T

FGB: -455 G>A G/G

ITGA2: 807 C>T C/C

ITGB3: 1565 T>C T/T

PAI-1: -675 5G>4G 5G/5G

MTR: 2756 A>G A/G

MTHFR: 1298 A>C A/A

MTHFR: 677 C>T T/T

MTRR: 66 A>G A/G
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