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1. Crioco6 uaeHTUGUKAIMU KIIOHAITLHOTO HEOAHTUT'€HA B OMYXOJIM OT UHAUBUAYYMA,
KOTOPBIN BKJIIOUAET CTAUU:

1) ompeieieHus: MyTalyi, MPUCYTCTBYIOIIUX B 00pasiie, BBIACICHHOM U3 OMyXOJIU; U

i) WIeHTU(UKALUMU KJIOHAJbHON MyTallu, KOTopas MpeACcTaBIseT cOOOM MyTalUIo,
MIPUCYTCTBYIOIIYIO, IO CYIIECTBY, BO BCEX OIMYXOJIEBBIX KIJIETKAX; U

iii) UAEHTU(PUKAIMU KIIOHAJIbHOTO HEOAHTUT€HA, KOTOPBIN MPEICTABIsAET COOOM aHTUTEH,
KOJIUPYEMBIHN MOCIIEIOBATEIBHOCTBIO, KOTOPAs BKIIIOUAET KJIOHAJIBHYIO MYTALMIO.

2. Cioco6 naeHTUhUKAIMK KJIOHATBHOTO HEOAHTUTEHA B OITYXOJIM OT MHIUBHIyyMa,
KOTOPBIN BKJIIOUAET CTAUU:

1) ompeaeneHus: MyTalyi, MPUCYTCTBYIOIIUX BO MHOXECTBE 00pa3iioB, BBIACICHHBIX U3
OIIyXOJIU; U

i) uaeHTU(UKAIMY KIIOHATBHOW MYyTallud, KOTOpas IPEACTaBIISIeT COOON MyTaluIo,
MIPUCYTCTBYIOIIYIO BO BCeX 0Opa3uax; u

iii) MIEHTHU(HUKAIMK KIIOHAJIPHOTO HEOAHTUT'CHA, KOTOPBIN MPEICTaBIsAET COOOM aHTUTEH,
KOJIMPYEMBIN MOCIEIOBATEIBHOCTBIO, KOTOPAS BKIIIOUAET KJIOHAJIBHYIO MYTALHUIO.

3. Cnioco0 o 1. 1 uiv 2, B KOTOPOM KJIOHaIbHAsI MyTalus MPeICTaBIseT cOO0i BapuaHT
OJIMHOYHOTO HYKJICOTH/IA.

4. Crioco6 mo mo0oMy U3 MPEeAIeCTBYIONIMX TYHKTOB KOTOPOM MYTAalUU
uaeHTUPUIMPOBaHBI cekBeHupoBaHueM Exome, PHK-seq, cekBeHupoBaHueM 1eaoro renoma
W/VJT CEKBEHUPOBAHUEM MAHEIM T€HOB-MUIIICHEH.

5. Crioco0 1mo 1r00My U3 MPEABIIYIIUX TYHKTOB, KOTOPBIN BKIIOYAET CTAMIO OIICHKH
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npodwis amnenedt HLA uaauBuayyma ajis onpenenenus, OyaeT v MenTHI KIIOHATIBHOTO
HEOAHTUIEHA CBA3BIBATHCA ¢ MojieKyiod MHC nnausuayyma.

6. Crioco6 mosryueHus: KOMITO3UIMM, BKITIOYAIOIIEH aHTUT€HITPE3EHTUPYIOIIYIO KIETKY U
KJIOHAJIbHOM HEOAHTUT€H WM MENTU KIIOHAIIbHOTO HEOAHTUIEHA, /1€ YKAa3aHHBIN Crloco0
BKJIIOYAET:

(a) uneHTUUKAIUIO KJIIOHATBHOTO HEOAHTUIEHA B OMYXOJIM OT MHAMBUIYYMa, KOTOPas
BKJIFOYAET CTAUU:

1) onpeneneHuss MyTaluui, MPUCYTCTBYIOLIMX B 00pasle, BEIACIIEHHOM U3 OIYXOJIU; U

i) uaeHTU(UKAMY KIIOHATBHON MyTallud, KOTOpasi MPeACTaBIIsieT COOON MyTaluIo,
IIPUCYTCTBYIOLYIO, IO CYILLIECTBY, BO BCEX OITYXOJIEBBIX KIIETKAX; U

iil) MACHTU(PUKALMHU KIIOHATTBHOTO HEOAHTUI€HA, KOTOPbIN MPEJICTABISET COOON AaHTUTEH,
KOJIMPYEMBIHN MOCIIEI0BATEIbHOCTBIO, KOTOPAs BKIIFOYAET KJIOHAJIbHYIO MYTALMIO; UITHA

i) onpeaeneHNsI MyTalUi, IPUCYTCTBYIOIIMX BO MHOXKECTBE 00Pa310B, BBIICICHHBIX U3
OITYXOJIU;

i) nAeHTU(UKAIMKY KIOHAIBHOM MyTallMi, KOTOPAasi PECTaBIISIET COOO MyTaLUIO,
MPUCYTCTBYIONIYIO BO BCEX 0Opa3uax;

iil) MACHTU(PUKAIMN KIIOHAJTBHOTO HEOAHTUTE€HA, KOTOPBIN MPEJICTABISET COOOH aHTUTEH,
KOJMPYEMBII MOCIIETOBATEIIBHOCTBIO, KOTOPAs BKIIOYAET KIOHAIBHYIO MYTALUIO; U

b) monydyeHue KOMIIO3UIMH, BKIIIOUAIOLIEH YKA3aHHbBIN KIIOHAJIBHON HEOAHTUT€H WIIU
IIENTU]T KJIOHAJIBHOTO HEOAHTUI€HA, U AHTUTCHIIPE3EHTUPYIOLIYIO KIIETKY.

7. Kommo3unysi, BKIIIOUAIOIAas aHTUTEHIIPE3EHTUPYIOUIYIO KJIIETKY M KIIOHAJIbHOMN
HEOAHTUI'EH WJIM NENTU KIIOHAJIBHOI'O HEOAHTUI'CHA.

8. CriocoO 1o 11. 6 WM KOMITO3ULUS 1O M. 7, TI€ YKa3aHHbBIA aHTUTE€HITPE3EHTUPYIOLIAs
KJIETKA MPEICTABIsET COOOM NEHAPUTHYIO KIIETKY.

9. KoMno3unys, BKIIOUYAOAsi AaHTUTEHITPE3EHTUPYIOLIYIO KIIETKY U KJIIOHAJIIbHOMN
HEOAHTUI'EH UJIU MENTU KIIOHAJIBHOTO HEOAHTUT€HA, KOTOPYIO IOJIYYaIOT WIM MOXHO
MOJIyYUTh CITIOCOOOM TIO T1. 6 U 8.

10. MynsTumep MHC, BKTIOUaromui nenTua KIIOHATbHOTO HEOAHTUT€HA, T/1€ KIIOHAIIBHON
HEOAHTUTeH UACHTU(PULIMPOBAH CIIOCOOOM M0 JII0O0MY U3 Mil. 1-5.

11. Cnoco0 nonyuenus mynbtuMepa MHC, r1ie ykazaHHBbIH Cl1ocO0 BKITIOYAET CIEAYIOIINE
CTaIMU:

(a) uneHTUhUKALUHA KIIOHAIBHOTO HEOAHTUT€HA B OIyXOJIM OT MHIUBUIYYMA, KOTOpas
BKJIFOYAET CTAIUU:

i) ornpezeneHust MyTalyi, IPUCYTCTBYIOIIMX B 00pa3Le, BbIACIEHHOM U3 OIyXOJIH; U

i) nAeHTU(UKAIMY KIIOHATBHOM MyTallMi, KOTOPasi IPECTaBIISIeT COOOI MyTaIuIo,
IIPUCYTCTBYIOIIYIO, IO CYIIECTBY, BO BCEX OIYXOJIEBBIX KJIETKAX; U

iii) MACHTU(PUKAIUN KIIOHAJTBHOTO HEOAHTUTE€HA, KOTOPBIH IPEICTABISAET COOON aHTUTEH,
KOJIUPYEMBIH IIOCIIE0BATEIBHOCTBIO, KOTOPAs BKIIFOUAET KJIOHAJIbHYIO MYTALUIO; UITHA

i) onpeaeneH st MyTalyi, IPUCYTCTBYIOIIMX BO MHOXKECTBE 00Pa3L0B, BbIICICHHBIX U3
OITyXOJIH;

i) uIeHTU(UKAIMY KIIOHATBHON MyTallud, KOTOpasi PeACTaBIIsieT COO0H MyTaluio,
MPUCYTCTBYIOIIYIO BO BCEX 00pa3nax;

iil) MACHTU(PUKALMU KIIOHATBHOT O HEOAHTUTE€HA, KOTOPbIN MPEJCTABISIET COOON aHTUTEH,
KOJMPYEMBIH IMOCIIETOBATEIILHOCTBIO, KOTOPAs BKIIOYAET KIOHAIBHYIO MyTAalUIO; U

(b) monyudeHus nenTruaa KJIOHAJTBHOIO HEOAHTUIEHA U3 YKA3aHHOTO KJIOHAJIBHOTO
HEOAHTUI'CHA; U

(c) nonyuenus mysibTuMmepa MHC, BKIIIOUAIOIIETO YKA3aHHBIN MENTU KIIOHAJIBHOTO
HEOAHTHUICHA.

12. Komnozunwsi, Bkmoyaromasi Mmyiabtumep MHC, KoTopblii ONMYYarOT WIA MOXHO
MOJIYYUTh CcItocoboM 1o 1. 11.
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13. BakuuHa, BKJIFOYarOIIasi MENTU/T MU OEJIOK KJIOHAJTbHOTO HEOAHTUT€HA, UJTK MOJIEKYJTY
PHK wmu JIHK, xoaupyrornyro nentua uin 6e10K KJIOHAIbHOTO HEOAHTUTeHA.

14. Bakuuna o 1. 13, rae yKazaHHbIN NENTU]T KIIOHAJIBHOTO HEOAHTUT€HA
UACHTUPULUMPOBAH CIIOCOOOM 110 JTr000MYy U3 mil. 1-5.

15. BakiuHa mo 1. 13 umu 1. 14, KoTopasi HaXOIUTCs B OpMe BaKIMHBI ICHIPUTHBIX
KJIETOK, IJie ACHAPUTHAS KJIETKA MyJIbCUPOBAHA WUJIM HATPYKEHA YKA3aHHBIM MENTUAOM
KJIOHAJIbHOTO HEOAHTUT€HA WJIM TeHETUYECKH MOAUPULIMPOBAHA ISl IKCITPECCUU TIENTUAA
KJIOHQJILHOTO HEOAQHTUT€HA WJIM O€JIKa KJIOHAJbHOT'O HEOAHTUTEHA.

16. Bakuuna no nmrodomy w3 . 13-15, kotopast HaxoauTcs B popMme papmalieBTUUECKON
KOMITO3UILIMM U KOTOPas BKII0UaeT hapMaleBTUUECKU TPUEMIIEMbIN HOCUTEh, pa30aBUTEIb,
HAITOJIHUTEIIb WU aJIbIOBAHT.

17. BakuuHa mo ro6omy 13 . 13-16 a7 UCTIONIB30BaHUS TIPU JICUYCHUM paKa.

18. Cioco® seueHus paka y MHIMBUYYMa, BKJIIOUAIOLIUI BBEIEHUE BAKMHBI 10 TI0OOMY
u3 nil. 13-16 yka3zaHHOMY UHIUBUAYYMY.

19. Crioco0 1o 1. 18, JOTIOTHUTENTHHO BKITFOUYAFOIIIHI CTAIUIO BBISIBJIEHUS! UHIUBUIYYMA,
KOTOPBIN CTPAAET PAKOM.

20. Crioco6 moty4eHus BAaKIMHbBI, BKITIOYAOIIEH MENTH ] KJIOHAIbHOT'O HEOAHTUTeHA WU
O€JI0K KJIOHAJIbHOT'O HEOAHTUIEHA, MPUYEM YKa3aHHbIN CIIOCOO BKIIIOYAET CTAUU:

(a) uaeHTUUKAIMY KIIOHAIBHOIO HEOAHTUIEHA B OITYXOJIM OT MHJIMBUYYMa, KOTOpast
BKJIIOYAET CTAJIUU:

1) ompeieNieHus] MyTalui, MPUCYTCTBYIOIIUX B 00paslie, BBIACICHHOM U3 OTyXOJIU; U

i) mIeHTU(UKALMY KJIIOHAJBHON MyTalluM, KOTopas MpeACTaBIsSeT COOOM MyTalUIO,
MPUCYTCTBYIOIIYIO, IO CYIIECTBY, BO BCEX OIMYXOJIEBBIX KIJIETKAX; U

iil) MLACHTU(PUKALIMU KIIOHATBHOTO HEOAHTUTE€HA, KOTOPbIN MPEJICTABISET COOON aHTUTEH,
KOJIMPYEMBIHN MOCIIEIOBATEIBHOCTBIO, KOTOPAs BKIIFOYAET KJIOHAJIIBHYIO MYTALUIO; WA

1) ompeeeHust MyTalui, MPUCYTCTBYIOIIMX BO MHOKECTBE 00pa310B, BbIICIEHHbIX U3
OITYXOJIU;

i) uIeHTU(UKALMKU KJIOHAJbHON MyTaluM, KOTopasi MpeACTaBIseT COOOM MyTalUIo,
MIPUCYTCTBYIONIYIO BO BCeX 0Opasuax;

iil) MACHTU(PUKAIMN KIIOHAJTBHOTO HEOAHTUTE€HA, KOTOPBIN IPEJICTABISAET COOON aHTUTEH,
KOAUPYEMBII MOCIIEI0BATEILHOCTBIO, KOTOPAs BKIIOYAET KIOHAIBHYIO MYTalUIO; U

(b) mosTyueHus IeNTH/1a KJIIOHAJIbBHOTO HEOAHTUTeHA WITH OeJTKa KJIOHAJTbHOTO HEOAHTUTeHA
Y3 YKA3aHHOT'O KJIOHAJIbHOT'O HEOAHTUIEHA; U

(c) moJiy4eHusl BAaKIIMHbI, BKIIFOYAIOLIEH YKA3aHHbIN MENTU KJIOHATbHOTO HEOAHTUT€HA
WM O€JIOK KJIOHAJIBLHOTO HEOAHTUTCHA.

21. Cioco6 noyueHust BakiuHbl, Bkirrouaromer Mmojiekyny JIHK vau PHK, koaupyromyio
MENTU/I KJIOHATbHOTO HEOAHTUT€HA WU OEJIOK KIIOHAIbHOT'O HEOAHTUTE€HA, ITPUUEM YKA3aHHbIN
Croco0 BKJIIOYAET CTa/IUU:

(a) uaeHTUUKAIMY KJIOHATBHOTO HEOAHTUTEHA B OITYXOJIM OT MHJIUBUyYMa, KOTOpast
BKJIIOYAET CTAJIUU:

1) ompeneeHus: MyTalui, MPUCYTCTBYIOIIMX B 00pa3siie, BHIACIICHHOM U3 OMYXOJIU; U

i) naeHTU(UKAIMY KIIOHATBHON MyTallud, KOTOpas IPeACTaBIISIeT COOOH MyTaluIo,
MIPUCYTCTBYIOIIYIO, IIO CYIIIECTBY, BO BCEX OIYXOJIEBBIX KIIETKAX; U

iii) MACHTU(PUKAIUN KIIOHAJTBHOTO HEOAHTUTE€HA, KOTOPBIM MPEICTABISET COOON aHTUTEH,
KOJIUPYEMBIHN MOCIEI0BATEIbHOCTBIO, KOTOPAs BKIIIOUAET KJIOHAJIBHYIO MyTAlUIO; U

i) ompeneeHus] MyTalui, MPUCYTCTBYIOIIMX BO MHOKECTBE 00pa3IoB, BbIICIEHHBIX U3
OITYXOJIU;

i) uIeHTU(UKAIMY KIIOHATTBHON MYyTallUud, KOTOpas MPeACTaBIIsieT COO0H MyTaluio,
MPUCYTCTBYIOIIYIO BO BCEX 00pa3uax;

iil) MACHTU(PUKALMHN KIIOHAJTBHOTO HEOAHTUTE€HA, KOTOPbIN MPEJCTABISIET COOOH aHTUTEH,
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KOJUPYEMBIN MOCIIEI0BATEILHOCTBIO, KOTOPAs BKIIOYAET KIOHAIBHYIO MYTAalUIO; U
(b) monmyuenmst BakuuHbl, BKitouaromied mosekyiny JAHK wiu PHK, kogupyronyto
yKa3aHHBIN MMENTH/T KIIOHAJTLHOTO HEOAHTUT€HA UJIU OeJIOK KJIOHAIBHOT'O HEOAHTUTeHA.
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