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ское значение полиморфизмов некоторых генов системы гемостаза при дис­
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дицинских наук по специальности 3 .1 .18- внутренние болезни

Полиорганность поражения при дисплазии соединительной ткани обу­
словлена, с одной стороны, «вездесущностью» соединительной ткани, а, с 
другой, отсутствием существенных различий в продолжительности терато­
генного периода для многих органов и систем человека. Это делает вполне 
логичным и обоснованным попытку сопоставления генетических нарушений, 
в частности, относящихся к системе гемостаза и стигм дисэмбриогенеза с 
различной частотой и в разном количестве встречающихся у большинства 
людей.

Дисплазия соединительной ткани в настоящее время рассматривается 
как актуальная научная проблема. Во всех рекомендациях последних лет ука­
зывается на неоднородный прогноз у лиц с клиническими проявлениями со­
единительнотканной дисплазии. Накоплено много данных, свидетельствую­
щих о необходимости выделения среди лиц с дисплазией соединительной 
ткани группы повышенного риска осложнений.

В этом отношении тема диссертационного исследования JI.A. Айрапе­
тян имеет несомненную актуальность. Заявленной целью диссертации яви­
лось установление частоты присутствия и клинико-диагностического значе­
ния мутаций в генах системы гемостаза и фолатного цикла у пациентов с 
различными проявлениями соединительнотканной дисплазии.

Целью диссертационной работы явилось установление клинико­
диагностического значения мутаций в генах системы гемостаза и фолатного 
цикла у пациентов с различными проявлениями соединительнотканнои дис­
плазии.

В ходе выполнения исследования диссертантом установлена высокая 
распространенность полиморфизма генов тромбофилии, особенно ITGA2, 
PAI-1, MTRR в Ставропольском крае. Показаны устойчивые связи отдельных 
стигм дисэмбриогенеза с конкретными полиморфизмами генов тромбофилии 
и их комбинациями. С максимальным количеством генов тромбофилии ока­
зались связанными такие признаки как феномен тонкой, легко ранимой кожи, 
долихостеномелия и арахнодактилия, изолированный пролапс митрального 
клапана, фенотип повышенной диспластической стигматизации. Максималь­
ное количество изученных в работе стигм (висцеральных и внешних) оказа­
лось связанным с полиморфизмами генов тромбоцитарных рецепторов к кол­
лагену, протромбина и фибриногена. В том числе первые два гена характери­
зовались устойчивыми ассоциациями с пролапсом митрального клапана,
аномалией желчного пузыря и миопией.  ̂ „

Работа характеризуется отчётливой научной новизной, теоретической и 
практической значимостью. На основе полученных результатов фактически 
сформулирован новый научный подход к обследованию молодых пациентов



с соединительнотканной дисплазией, заключающийся в возможности выбора 
на основании присутствия у пациента тех или иных стигм дисэмбриогенеза 
конкретных тромбофилических генов для их определения с последующим 
проведением (по показаниям), особенно у молодых пациентов, мер профи­
лактики тромботических или геморрагических нарушений в условиях воз­
никшей соматической патологии или планируемой (состоявшейся) беремен­
ности.

Диссертация имеет широкий спектр внедрения в практику нескольких 
лечебных учреждений двух регионов Северного Кавказа -  Ставропольского и 
Краснодарского края.

Выводы, сформулированные в диссертации, вытекают из поставленных 
задач, являются обоснованными и свидетельствуют о научной зрелости дис­
сертанта. Автореферат написан хорошим литературным языком, таблицы 
информативны, оформлены в соответствии со стандартами.

После ознакомления с авторефератом можно сделать вывод о том, что 
диссертационная работа Айрапетян Лидии Артуровны: «Клиническое и диа­
гностическое значение полиморфизмов некоторых генов системы гемостаза 
при дисплазии соединительной ткани», представленная к защите на соиска­
ние учёной степени кандидата медицинских наук, соответствует специально­
сти по специальности 3.1.18 — внутренние болезни и отвечает требованиям 
пункта 9 «Положения о присуждении ученых степеней», утвержденного по­
становлением Правительства РФ от 24.09.2013 г. № 842 в действующей ре­
дакции, а ее автор, Айрапетян JI.A., заслуживает присуждения ученой степе­
ни кандидата медицинских наук по специальности 3.1.18 -  внутренние бо­
лезни.
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