I'eneTnuyeckasi AMArHOCTHKA BPOXK/IEHHOr0 amaBpo3a Jlebepa Tum 2

BPOXJIEHHBIIT AMABPO3 JIEBEPA 2 (MIM# 204100); I[TAT MEHTHBIN PETUHUT, 20
(MIM# 613794)

[IpuunHOit pa3BUTHS JAaHHOM MATOJOTUH SIBJISIOTCS TOMO3UTOTHBIE M KOMITAYH/] T€T€PO3UTOTHBIC
MyTauu B reHe RPEG6S5, koTopslii Tokanu3oBaH Ha xpoMmocome 1 (sokyc 1p31). I'en kogupyer
6enok pazmepom 65kDa, KOTOPBIN PaconIOkKeH B MUTMEHTHOM SIUTENINU CETYaTKU U Y4acTBYET
B MPOM3BOJCTBE |l-IMC peTHHAIs W B PEreHepaluyd 3pUTEIIBHOIO MUTMEHTa. BpokKIeHHBIN
amaBpo3 Jlebepa - HacieacTBEHHOE 3a00JIEBaHHE C AayTOCOMHO-PEIECCUBHBIM  THUIIOM
HACJICJIOBAHMS, XapaKTePU3yeTCs MPOTPECCUPYIONICH AUCTPOPHEH CETUATKA C PAHHUM HAdaIoM
B JIETCTBE, THOENBI0 CBETOUYBCTBUTENBHBIX KJIETOK CETYaTKH, MPUBOMAAIICH K MOTEPU 3PEHUS.
Jleuenne BpoxaeHHoro amaBpo3a Jlebepa cumnTomatudeckoe. B Hacrosmee Bpems
eIMHCTBEHHAss Qopma 3a0o0iieBaHUs, JUISI KOTOPOrOo JIOCTYIHA crenuduyeckas TreHHas
3aMecTuTeNbHas Tepanus — amaBpo3 Jlebepa ¢ Myrauusimu B reHe RPEGS.

C 2021 roga B renermdeckoit nmadoparopun I'bY3 «HIIL[ cneny mex momomu nersm J13M»
MIPOBOAMUTCS TEHETUYECKOE HccieoBaHue reHa RPEGS ¢ 1enplo moucka MyTallii MeToI0M

IIPSIMOTrO CeKBEeHUpoBaHUs 1o CaHrepy.



