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Поздравляем!

Перед	 Вами	 результаты	 Базового	 Генетического	 теста	 «Эндокринология.
Половые	стероиды»

Базовый	генетический	тест	«Эндокринология.	Половые	стероиды»	позволяет
выявить	 генетические	нарушения	 синтеза	 наиболее	 важных	 половых
гормонов,	 а	 также	 оценить	 работу	 ферментов,	 связанных	 с	нарушениями
взаимодействия	 лекарственных	 препаратов.	 Мы	 рассмотрели	 факторы
эстрогении	и	андрогении,	метаболизм	прогестерона,	особенности	назначения
лекарственных	 препаратов,	 а	 также	 процессы	метилирования	 и
детоксикации.

На	 основе	 опубликованных	 международных	 клинических	 испытаний	 в
области	генетики,	геномики,	геронтологии,	эндокринологии	и	ряде	других	наук,
мы	 разработали	 систему	 обработки	 и	 интерпретации	результатов
генетического	 тестирования,	 включающую	 рекомендации	 по	 клинической
картине	 состояния,	 а	также	 проведению	 дополнительной	 лабораторной
диагностики.

Данный	 тест,	 а	 также	 его	 интерпретация,	 разработана	 сотрудниками	 Basis
Genotech	 Group	 (ООО	 «Базис	Генотех»)	 совместно	 с	 сотрудниками
Лаборатории	 персонализированной	 медицины,	 а	 также	 Института
химической	биологии	и	фундаментальной	медицины	СО	РАН.

Обращаем	 Ваше	 внимание,	 что	 корректно	 интерпретировать	 данные
генетического	 теста	 и	 составить	 на	 его	основе	 дальнейшие	 рекомендации
может	 только	 квалифицированный	 врач.	 Поэтому,	 мы	 настаиваем	 на
обязательной	 консультации	 с	 врачом	 по	 результатам	 генетического
тестирования.

Если	после	консультации	с	врачом	у	Вас	возникнут	дополнительные	вопросы
относительно	 результатов	 или	интерпретации	 данного	 теста,	 Вы	 всегда
можете	 проконсультироваться	 у	 наших	 специалистов	 в	 области	генетики,
оставив	запрос	группе	поддержки	на	сайте	www.basisgenotech.ru	 ,	в	Вашем
личном	кабинете	или	по	телефону	8	800	555	93	42

С	уважением,	
Директор	по	развитию	
Аксенова	Юлия	Викторовна



Как	пользоваться	отчетом

Данный	отчет	содержит	две	основные	части

Уровни	риска

Чтобы	 помочь	 вам	 разобраться	 в	 результатах
генетического	 тестирования,	 для	 оценки	 рисков	 и
соответствующих	 рекомендаций	 мы	 используем
градацию	 из	 пяти	 уровней,	 каждый	 из	 которых	 имеет
свой	 цветовой	 маркер.	 Обратите	 внимание,	 что
полиморфизмы	в	некоторых	генах	 могут	 одновременно
ассоциироваться	и	с	риском	нежелательного	 эффекта,
и	 с	 протективным	 действием,	 в	 зависимости	 от
рассматриваемой	категории.

Результаты	генетического	теста,	собранные	в	однои ̆	таблице,	с	указанием	данных	о	генотипе	по	каждому	из
исследуемых	генетических	маркеров.

Детальная	интерпретация	показателеи ̆	по	каждои ̆	группе	генов.	Интерпретации	содержат	пол-	ные	описания
функции ̆	генов	в	разрезе	рассматриваемои ̆	категории,	а	при	наличии	рисков	—	подробные	рекомендации	по
дальнеи ̆шеи ̆	программе	профилактики	или	коррекции	патологии ̆.

02	|	03 Персональный	генетический	отчет

Метод	исследования

Для	 проведения	 генетического	 исследования	 и	 разработки	 программы
достаточно	образца	слюны	и	заполнения	анкеты.	Технологии,	которые	мы
используем	 для	 определения	 наличия	 полиморфизмов	 в	 генах:
мультиплексная	 полимеразная	 цепная	 реакция	 с	 флуоресцентной
детекцией	 продуктов	 амплификации	 и	 секвенирование	 последнего
поколения.	 Данные	 методы	 обладают	 наиболее	 высокой	 точностью
определения	мутаций.

Для	 интерпретации	 полученных	 данных	 мы	 используем	 самостоятельно
разработанный	 алгоритм	 вычислений,	 основанный	 на	 принципах	 генных
сетей.	 Алгоритм	 позволяет	 изучать	 и	 оценивать	 взаимодействие
нескольких	 имеющихся	 у	 индивидуума	 структурных	 модификаций	 ДНК
вместе	 с	 данными	 о	 фенотипе,	 указанных	 в	 анкете,	 которую	 пациент
заполняет	 при	 сборе	 образца	 ДНК.	 Данные	 для	 расчета	 рисков
основываются	 на	 опубликованных	 данных	 международных	 клинических
испытаний.

Выбор	 генетических	 маркеров	 и	 методов	 анализов,	 используемых	 для
создания	 отчета,	 основан	 на	 самых	 достоверных	 и	 современных
генетических	 исследованиях.	 Некоторые	 исследования	 характеризуются
большей	 степенью	 достоверности	 по	 сравнению	 с	 другими,	 поскольку
включают	 большее	 количество	 наблюдавшихся	 человек	 и	 имеют
результаты,	подтвержденные	другими	исследованиями.	Отчет,	который	вы
сейчас	 держите	 в	 руках	 соответствуют	 нашим	 строжайшим	 критериям,	 в
нем	 используются	 маркеры,	 которые	 имеют	 статистически	 значимые
результаты	 в	 опубликованном	 исследовании	 с	 минимумом	 1000
наблюдаемых	 пациентов	 и	 1000	 наблюдаемых	 в	 контрольной	 группе.	 В
дополнение	 к	 этому,	 результаты	 этого	 исследования	 были	 повторно
подтверждены	в	подобных	исследованиях	данной	этнической	группы.

Ограничение	ответственности

Результаты,	содержащиеся	в	данном	отчете	и	технические	характеристики
тестирования	 были	 установлены	 лабораторией	 и	 утверждены	 в
соответствии	 с	 требованиями	 законодательства	 Российской	 Федерации.
Если	 у	 вас	 возникли	 какие-либо	 вопросы	 по	 данному	 отчету,	 свяжитесь	 с
нашими	 консультантами	 по	 телефону	 8	 800	 555	 93	 42	 или	 с	 помощью
формы	обратной	связи	на	сайте	basisgenotech.ru
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Результаты	исследования

Синтез	половых	стероидов

Маркер Генотип

rs743572 G/G

rs700519 C/C

Маркер Генотип

rs10046 T/T

Баланс	активных	форм

Маркер Генотип

rs1799941 A/G

Маркер Генотип

rs6259 G/G

Исследование	выполнено	в	лаборатории	ООО	«МБС-Технология».
Лицензия	ЛО-54-01-004357	от	12	мая	2017

Заведующий	лабораторией
ООО	«МБС-Технология»

К.м.н.,	Врач	КЛД	Романов	В.В

Ген

CYP17A1

CYP19A1

Ген

CYP19A1

Ген

SHBG

Ген

SHBG
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Измененная	чувствительность	рецепторов

Маркер Генотип

rs6152 A/A

rs9340799 A/A

rs608995 A/A

Маркер Генотип

rs2234693 C/T

rs1042838 G/G

Метаболизм	половых	стероидов,	ксенобиотиков

Маркер Генотип

rs4633 T/T

rs1048943 A/A

rs1056836 G/G

deletion +/+

rs1695 G/G

Маркер Генотип

rs4680 A/A

rs4646903 T/T

rs2740574 A/A

rs1138272 C/C

deletion +/+

Исследование	выполнено	в	лаборатории	ООО	«МБС-Технология».
Лицензия	ЛО-54-01-004357	от	12	мая	2017

Заведующий	лабораторией
ООО	«МБС-Технология»

К.м.н.,	Врач	КЛД	Романов	В.В

Ген

AR

ESR1

PGR

Ген

ESR1

PGR

Ген

COMT

CYP1A1

CYP1B1

GSTM1

GSTP1

Ген

COMT

CYP1A1

CYP3A4

GSTP1

GSTT1



Результаты	исследования

Осложнения	со	стороны	гемостаза

Маркер Генотип

rs5985 G/G

rs6025 G/G

rs1800790 G/G

Маркер Генотип

rs1799963 A/G

rs6046 C/C

rs1799889 4G/4G

Риск	гипергомоцистеинемии

Маркер Генотип

rs1801131 C/C

rs1805087 G/G

Маркер Генотип

rs1801133 C/T

rs1801394 G/G

Исследование	выполнено	в	лаборатории	ООО	«МБС-Технология».
Лицензия	ЛО-54-01-004357	от	12	мая	2017

Заведующий	лабораторией
ООО	«МБС-Технология»

К.м.н.,	Врач	КЛД	Романов	В.В

Ген

F13A1

F5

FGB

Ген

F2

F7

PAI-1

Ген

MTHFR

MTR

Ген

MTHFR

MTRR
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Гормональный	 баланс	 —	 важный	 залог	 здоровья	 человека.	 Каждый
гормон	 имеет	 свое	 значение	 и	 выполняет	 свою	 функцию.
Немаловажную	 роль	 в	 этой	 системе	 играют	 половые	 гормоны.	 Их
основная	роль	заключается	в	формировании	организма	по	женскому
или	 мужскому	 типу	 и	 обеспечение	 репродуктивной	 функции.
Андрогены	—	мужские,	эстрогены	—	женские	гормоны.	И	в	женском,	и
в	мужском	организме	содержатся	оба	вида	гормонов,	однако	в	разном
соотношении	 в	 зависимости	 от	 пола.	 Если	 происходит	 гормональный
сбой,	 то	 это	 негативно	 сказывается	 на	 всем	 организме	 и	 может
повлечь	серьезные	проблемы	со	здоровьем.



Изменения	синтеза	половых	стероидов

Результат

Риск	нарушений	системы	синтеза
половых	стероидов	повышен.

Повышен	 синтез	 предшественников	 андрогенов	 и	 эстрогенов.	 Повышен
риск	 развития	 дисбаланса	 половых	 гормоноы	 в	 следствие	 избыточности
синтетической	 функции.	 Возможно	 повышение	 уровня	 кортизола	 при
снижении	выработки	половых	гормонов.
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В	этом	разделе	мы	анализируем	гены,	кодирующие	ферменты	17-альфа-гидроксилазу	и	ароматазу,	которые
относятся	к	классу	цитохромов.	17-альфа-гидроскилаза	участвует	в	синтезе	всех	половых	гормонов	(андрогенов
и	эстрогенов).	Мутации	в	гене	могут	привести	к	увеличению	синтеза	гормонов,	т.	е.	к	гиперандрогении	и
гиперэстрогении.	Ароматаза	переводит	тестостерон	в	эстрадиол	(все	женские	половые	гормоны	синтезируются
из	мужских).	Если	работа	ароматазы	усилена,	это	приводит	к	повышенному	синтезу	эстрадиола	и
гиперэстрогении.

Гиперэстрогения	—	состояние,	при	котором	наблюдается	избыток	эстрогенов.	Именно	эстрогены	являются
катализатором	пролиферации	эндометрия	и	клеток	молочной	железы.	От	них	зависит	не	только	репродуктивная
система,	но	и	мозг,	кости,	волосы,	волосяные	фолликулы.	Гиперэстрогения	может	приводить	к	таким	серьезным
последствиям	как	нарушение	или	отсутствие	менструаций,	инсулинорезистентность,	невынашивание
беременности,	бесплодие,	гипертония	и	атеросклероз	до	50	лет,	остеопороз,	депрессия.	У	мужчин	может
развиться	гинекомастия,	нарушение	репродуктивной	системы	(снижение	либидо,	импотенция,	нарушение
полового	акта,	бесплодие	(нарушение	сперматогенеза)),	ожирение	по	женскому	типу,	метаболический	синдром,
снижение	мышечной	массы,	депрессия,	апатия,	слабость,	утомляемость.

Гиперандрогения	—	синдром,	обусловленный	повышенным	количеством	андрогенов	в	периферической	крови	и/
или	их	повышенной	активностью.	Среди	симптомов	этого	заболевания	у	женщин:	нарушение	правильного
функционирования	волосяных	фолликулов	и	сальных	желез	(акне,	себорейный	дерматит,	гирсутизм),
репродуктивные	проблемы	(альгодисменорея,	олигоменорея,	полименорея,	аменорея,	бесплодие).	У	мужчин:
метаболический	синдром,	инсулинорезистентность,	гипертония,	атеросклероз,	депрессия,	нарушение	сна,
утренний	дискомфорт	в	мышцах.

Исследуемые	гены

У	 Вас	 обнаружены	 аллели	 гена	 CYP17A1,	 ассоциированные	 с	 повышенной
экспрессией	 цитохрома	 P450	 17A1.	 Высокий	 риск	 повышения	 уровня
половых	гормонов.

У	 Вас	 обнаружены	 аллели	 гена	 CYP19A1,	 ассоциированные	 со	 сниженной
экспрессией	 и	 нормальной	 функцией	 цитохрома	 P450	 19A1.	 Риск
гормонального	дисбаланса	не	повышен	по	данному	показателю.

CYP17A1 rs743572

CYP19A1 rs10046

CYP19A1 rs700519



Изменение	баланса	активных	форм 12	|	13 Персональныи ̆	генетическии ̆	отчет

Результат

Риск	нарушения	баланса	активных
форм	половых	гормонов	снижен.

Выявлен	протективный
(защитный)	фактор	от
повышенного	влияния
андрогенов	и	эстрогенов.	Имеется
тенденция	к	умеренному
повышению	уровня	ГСПГ.

В	 этом	 разделе	 мы	 изучаем	 отклонения	 от	 нормы	 активных	 форм	 андрогенов/
эстрогенов.	За	баланс	активных	форм	половых	гормонов	отвечает	синтезируемый
печенью	 белок	 глобулин.	 Он	 связывается	 с	 андрогенами	 и	 эстрогенами,
инактивируя	 их.	 При	 этом,	 сродство	 с	 андрогенами	 до	 десяти	 раз	 выше.	 Мы
определяем	 полиморфизмы,	 при	 которых	 продукция	 глобулина	 снижена,	 что
может	 приводить	 к	 относительному	 дисбалансу	 активных	 форм	 андрогенов/
эстрогенов	 в	 сторону	 андрогенов.	 Увеличение	 андрогенов	 у	 женщин	 может
приводить	 к	 серьезным	 последствиями,	 начиная	 от	 акне	 и	 гирсутизма,	 и
заканчивая	сбоями	работы	яичников	и	бесплодием.

Глобулин	выполняет	и	иные	важные	функции	в	организме:	транспорт	витаминов,
микроэлементов,	 кортизола,	 цитокинов,	 холестерина,	 фосфолипидов	 и
триглицеридов	 в	 кровь.	 Глобулин	 поддерживает	 кровь	 в	 необходимом	 жидком
состоянии.	 Таким	 образом,	 обусловленная	 генетической	 мутацией	 сниженная
продукция	глобулина	пагубно	сказывается	на	многих	функциях	организма.

Исследуемые	гены

У	 Вас	 обнаружены	 аллели	 гена	 SHBG,	 ассоциированные	 с	 повышенной
экспрессией	и	наработкой	нормального	глобулина,	связывающего	половые
гормоны.	Снижен	риск	повышения	уровня	половых	гормонов.

SHBG rs1799941

SHBG rs6259



Измененная	чувствительность	рецепторов

Результат

Риск	нарушения	чувствительности
рецепторов	половых	гормонов	не
повышен.

Нарушения	 работы	 рецепторов	 по	 исследумым	 генам	 не	 выявлены.
Выявлена	 повышенная	 экспрессия	 рецептора	 эстрадиола	 альфа.
Возможны	проявления	рецепторной	гиперэстрогении.
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В	этом	разделе	мы	рассматриваем	активность	и	количество	рецепторов	эстрогена,	андрогена	и	прогестерона.
Рецепторы	—	это	внутриклеточные	структуры,	которые	способны	воспринимать	стероидные	гормоны.	При
генетических	отклонениях	в	работе	рецепторов	концентрация	гормонов	в	крови	не	будет	повышена,	но,	при	этом,
клетки	организма	будут	находится	в	состоянии	переизбытка	гормонов,	что	осложняет	диагностирование	через
анализ	крови.	Мутации	в	гене	кодирующем	рецептор	эстрадиола	обусловливают	повышенную	чувствительность
клеток	к	эстрадиолу	при	нормальном	его	количестве	в	крови	и,	как	следствие,	рецепторную	относительную
гиперэстрогению.	Аналогично	можно	сказать	и	про	андрогенный	рецептор,	мутации	в	котором	приводят	к
рецепторной	относительной	гиперандрогении	из-за	высокой	чувствительности	AR	рецептора.

Прогестерон	—	эндогенный	стероидный	гормон,	участвующий	в	менструальном	цикле,	беременности	и
эмбриогенезе,	а	также	являющийся	важным	нейростероидом	функции	мозга	и	ключевым	промежуточным
веществом	метаболизма,	направленным	на	выработку	других	эндогенных	стероидов,	в	т.	ч.	половых	гормонов	и
кортикостероидов.	Прогестерон	нивелирует	все	побочные	действия	эстрогенов,	его	еще	называют	гормоном
молодости.	Если	чувствительность	его	рецептора	снижена,	то	клетки	не	имеют	защиты	от	побочного
воздействия	эстрогенов.	Мы	оцениваем	гены	рецептора	прогестерона,	мутации	в	котором	приводят	к	более
слабому	воздействию	прогестерона.	Рецепторы	к	прогестерону	и	эстрогену	играют	важную	роль	при
образовании	и	прогрессировании	злокачественных	процессов.

Исследуемые	гены

У	 Вас	 обнаружены	 аллели	 гена	 AR,	 ассоциированные	 со	 сниженной
чувствительностью	 андрогенового	 рецептора.	 Снижен	 риск	 негативного
влияния	андрогенов	на	клетки.

У	 Вас	 обнаружены	 аллели,	 ассоциированная	 со	 сниженной	 экспрессией
эстрогенового	рецептора	альфа,	и	нормальные	аллели	гена	ESR1.	Повышен
риск	эстрогении.

У	 Вас	 обнаружены	 аллели	 гена	 PRG,	 ассоциированные	 с	 нормальной
чувствительностью	 прогестеронового	 рецептора.	 Риск	 не	 повышен	 по
данному	показателю.

AR rs6152

ESR1 rs2234693

ESR1 rs9340799

PGR rs1042838

PGR rs608995
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Результат

Риск	нарушения	метаболизма
половых	стероидов	и
ксенобиотиков	повышен.

Функция	катехол-О-
метилтрансферазы	снижена,
инактивация	гидроксиэстрогенов
происходит	медленнее.
Связывание	с	глутатионом
окисленных	ксенобиотиков
происходит	менее	эффективно.
Функция	II-фазы	детоксикации
организма	снижена.

Определяющим	 фактором	 персонализированной	 медицины	 являются
генетические	 особенности	 человека,	 которые	 оказывают	 влияние	 на	 степень
активности	ферментов,	 участвующих	 в	 процессе	 биотрансформации	 эндогенный
гормонов,	 и	 на	 индивидуальную	 чувствительность	 к	 конкретным	 компонентам
лекарства.	В	этом	разделе	мы	проводим	анализ	генов	семейства	цитохрома	Р450	и
генов	суперсемейства	глутатион-S-трансфераз.

Гены	 семейства	 цитохрома	 Р450	 отвечают	 за	 метаболизм	 большинства
лекарственных	 препаратов.	 Наличие	 мутации	 в	 генах	 первой	 фазы
биотрансформации	 гормонов	 и	 лекарственных	 препаратов,	 во	 время	 которой
происходит	 реакция	 окисления,	 может	 привести	 к	 образованию	 промежуточных
веществ	с	активностью	во	много	раз	превосходящей	исходное	вещество.	Мутация
влияет	 на	 активность	 метаболизма,	 и,	 как	 следствие,	 лекарственное	 вещество
может	 биотрансформироваться	 в	 агрессивную	 для	 организма	 форму	 —	 в
результате	 проявляются	 нежелательные	 побочные	 эффекты	 даже	 от	 обычной
дозы	препарата.	Анализ	в	данном	случае	помогает	понять,	каков	риск	получения
осложнения	 после	 приема	 лекарственного	 препарата.	 Кроме	 того,	 существует
высокая	 вероятность	 синтеза	 окисленных	 метаболитов	 эстрадиола,	 которые	 в
несколько	 десятков	 раз	 активнее	 эстрадиола	 и	 могут	 вызывать	 повышенную
пролиферацию	в	клетках,	вызывая	предраковые	состояния.

Во	 второй	 фазе	 детоксикации,	 окисленные	 метаболиты	 связываются	 с
глутатионом.	 Гены	 суперсемейства	 глутатион-S-трансфераз	 (GST)	 кодируют
ферменты	 системы	 детоксикации	 ксенобиотиков	 (в	 т.	 ч.	 лекарственных
препаратов).	Нарушения	функционирования	ферментов	этой	системы	приводит	к
более	длительной	циркуляции	в	крови	активных	метаболитов	первой	фазы,	и	как
следствие,	чувствительность	организма	к	вредным	воздействиям	возрастает.

Результаты	 анализа	 по	 данному	 разделу	 позволяют	 спрогнозировать
эффективность	 лечения,	 выявить	 особенности	 влияния	 лекарственных
препаратов	 на	 организм,	 а	 также	 подобрать	 наиболее	 эффективные	 формы
препаратов	и	наиболее	безопасные	способы	их	введения	в	организм.



Метаболизм	половых	стероидов,	ксенобиотиков

Исследуемые	гены

У	 Вас	 обнаружены	 аллели	 гена	 COMT,	 ассоциированные	 со	 сниженной
экспрессией	 и	 сниженной	 активностью	 фермента	 катехол-О-
метилтрансферазы.	Высокий	риск	накопления	метаболитов	эстрадиола.

У	 Вас	 обнаружены	 аллели	 гена	 CYP1A1,	 ассоциированные	 с	 нормальной
экспрессией	и	нормальной	активностью	фермента	цитохром	P450	1A1.	Риск
накопления	метаболитов	эстрадиола	не	повышен	по	данному	показателю.

У	 Вас	 обнаружены	 аллели	 гена	 CYP1B1,	 ассоциированные	 со	 сниженной
активностью	 фермента	 цитохром	 P450	 1B1.	 Низкий	 риск	 накопления
канцерогенных	метаболитов	эстрадиола.

У	 Вас	 обнаружены	 аллели	 гена	 CYP3A4,	 ассоциированные	 с	 нормальной
экспрессией	 фермента	 цитохром	 P450	 3A4.	 Риск	 накопления	 метаболитов
эстрадиола	не	повышен	по	данному	показателю.

У	 Вас	 обнаружены	 две	 копии	 гена	 GSTM1,	 который	 кодирует	 фермент	 II
фазы	 детоксикации	 глутатион-S-трансферазу	 мю.	 Риск	 накопления
агрессивных	метаболитов	не	повышен	по	данному	показателю.

У	 Вас	 обнаружены	 аллели,	 ассоциированные	 со	 сниженной	 активностью
фермента	II	фазы	детоксикации	глутатион-S-трансферазы	пи,	и	нормальные
аллели	 гена	 GSTP1.	 Повышен	 риск	 накопления	 в	 организме	 токсичных
веществ.

У	Вас	обнаружены	две	копии	гена	GSTT1,	который	кодирует	фермент	II	фазы
детоксикации	 глутатион-S-трансферазу	 тета.	 Риск	 накопления	 агрессивных
метаболитов	не	повышен	по	данному	показателю.

COMT rs4633

COMT rs4680

CYP1A1 rs1048943

CYP1A1 rs4646903

CYP1B1 rs1056836

CYP3A4 rs2740574

GSTM1 deletion

GSTP1 rs1138272

GSTP1 rs1695

GSTT1 deletion
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Результат

Гемостаз

Риск	нарушения	в	системе
гемостаза	повышен.

Экспрессия	протромбина
существенно	повышена.	Высокий
риск	тромбообразования.	Риск
повышения	уровня	ингибитора
активатора	плазминогена	1.
Нарушается	фибринолиз.

	

В	 этом	 разделе	 для	 понимания	 риска	 побочного	 действия	 лекарственных
(гормональных)	 препаратов	 мы	 рассматриваем	 группу	 генов,	 ответственных	 за
образование	тромбов,	а	также	гены,	связанные	с	детоксикацией	организма.

Прием	 гормональных	 препаратов,	 подобранных	 без	 детального	 изучения
особенностей	 организма	 пациента,	 способен	 спровоцировать	 серьезные
осложнения.	 Известно,	 что	 такие	 состояния	 как	 гиперандрогения	 и
гиперэстрогения	 приводят	 к	 повышенной	 активности	 свертывающей	 системы.
Если	в	генах,	отвечающих	за	факторы	свертывания,	будут	мутации,	то	это	приведет
к	повышенному	тромбообразованию	даже	на	фоне	нормальных	уровней	гормонов.
Это	особенно	важно	учитывать	при	назначении	любых	гормональных	препаратов,
так	 как	 именно	 тромбоз	 является	 самым	 опасным	 побочным	 эффектом
гормональнозаместительной	 терапии.	 Генетическая	 предрасположенность	 к
возникновению	 венозных	 тромбозов	 также	 влечет	 повышенный	 риск	 развития
осложнений	беременности:	невынашивание	плода,	плацентарная	недостаточность,
нарушение	темпа	роста	плода,	поздний	токсикоз.

Важную	 роль	 в	 поддержании	 гармонии	 процессов	 в	 организме	 играет
детоксикация,	то	есть	разрушение	и	вывод	из	организма	токсинов.	Детоксикация
организма	 возможна	 по-средством	 процесса	 метилирования.	 Метилирование	 —
это	 биохимический	 процесс,	 представляющий	 собой	 присоединение	 одного
углеродного	и	трех	водородных	атомов	(метильная	группа)	к	другой	молекуле.

Результаты	 анализа	 по	 данному	 разделу	 позволяют	 спрогнозировать
эффективность	 лечения,	 выявить	 особенности	 влияния	 лекарственных
препаратов	 на	 организм,	 а	 также	 подобрать	 наиболее	 Процесс	 метилирования
позволяет	 детоксифицировать	 в	 том	 числе	 гомоцистеин	 —	 побочный	 продукт,
образующийся	 в	 ходе	 функционирования	 организма.	 При	 нормальной	 работе
генов	 гомоцистеин	 нейтрализуется	 и	 снова	 используется	 организмом,	 но	 при
недостаточной	работе	ферментов,	вследствие	мутации	 генов	и/или	при	дефиците
витаминов	группы	В	и	фолиевой	кислоты,	гомоцистеин	начинает	накапливаться	в
крови,	 что	 в	 дальнейшем,	 с	 большой	 долей	 вероятности,	 приведет	 к	 развитию
сердечно-сосудистой	 патологии.	 фективные	 формы	 препаратов	 и	 наиболее
безопасные	способы	их	введения	в	организм.



Вероятность	осложнения	со	стороны	гемостаза	и	сердечно-
сосудистой	системы

Исследуемые	гены

У	 Вас	 обнаружены	 аллели	 гена	 F13A1,	 ассоциированные	 с	 нормальным
количеством	 фибриназы	 (F13).	 Риск	 тромбообразования	 не	 повышен	 по
данному	показателю.

У	 Вас	 обнаружена	 аллель,	 ассоциированная	 повышенной	 экспрессией
протромбина	 (F2),	 и	 нормальная	 аллель	 гена	 F2.	 Повышенный	 риск
тромбообразования.

У	 Вас	 обнаружены	 аллели	 гена	 F5,	 ассоциированные	 с	 нормальной
активностью	кофактора	Лейдена	(F5).	Риск	тромбообразования	не	повышен
по	данному	показателю.

У	 Вас	 обнаружены	 аллели	 гена	 F7,	 ассоциированные	 с	 нормальным
уровнем	 проконвертина	 (F7).	 Риск	 тромбообразования	 не	 повышен	 по
данному	показателю.

У	 Вас	 обнаружены	 аллели	 гена	 FGB,	 ассоциированные	 с	 нормальным
уровнем	 фибриногена	 (FGB).	 Риск	 тромбообразования	 не	 повышен	 по
данному	показателю.

У	Вас	обнаружены	аллели	гена	PAI-1,	ассоциированные	с	высоким	уровнем
ингибитора	 активатора	плазминогена	 1.	Нарушается	фибринолиз.	 Высокий
риск	тромбоэмболии.

F13A1 rs5985

F2 rs1799963

F5 rs6025

F7 rs6046

FGB rs1800790

PAI-1 rs1799889
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Результат

Гипергомоцистеинемия

Риск	развития
гипергомоцистеинемии	высокий.

	

Активность	 фермента	 метилентетрагидрофолатредуктазы	 снижена.	 Синтез
метионина	 метионинсинтазой	 замедлен.	 Восстановление	 активности
метионинсинтазы	 затруднено,	 способность	 эффективно	 перерабатывать
гомоцистеин	понижена.

Исследуемые	гены

У	 Вас	 обнаружены	 аллели	 гена	 MTHFR,	 ассоциированные	 со	 сниженной
активностью	 фермента	 метилентетрагидрофолатредуктазы.	 Высокий	 риск
гипергомоцистеинемии.

У	 Вас	 обнаружены	 аллели	 гена	 MTR,	 ассоциированные	 со	 сниженной
активностью	 активностью	 фермента	 метионинсинтазы.	 Высокий	 риск
гипергомоцистеинемии.

У	 Вас	 обнаружены	 аллели	 гена	 MTRR,	 ассоциированные	 со	 сниженной
активностью	активностью	фермента	метионинсинтазы	редуктазы.	Высокий
риск	гипергомоцистеинемии.

MTHFR rs1801131

MTHFR rs1801133

MTR rs1805087

MTRR rs1801394



Словарь

AR
Ген	 AR	 кодирует	 андрогеновыи ̆	 рецептор	 —	 рецептор
сте-	 роидных	 гормонов,	 активируемыи ̆	 андрогенами
тесто-	 стероном	 или	 дигидротестостероном,	 также
кодирует	 фактор	 транскрипции,	 которыи ̆	 регулирует
экспрессию	 генов	 путем	 взаимодествия	 с	 ДНК,	 и
выполняет	дру-	 гие	функции,	не	связанные	с	ДНК.	AR
относится	 к	 под-	 семеи ̆ству	 3,	 группе	 С	 (ген	 4)
семеи ̆ства	 ядерных	 рецеп-	 торов,	 способных
непосредственно	взаимодеи ̆ствовать	с	ядернои ̆	ДНК.

COMT
Ген	 кодирует	 катехол-О-метилтрансферазу	—	 фермент,
играющии ̆	 важную	 роль	 в	 распаде	 катехоламинов,	 в
том	 числе	 дофамина,	 адреналина,	 норадреналина,	 и
отвеча-	ет	за	инактивацию	2-	и	4-гидроксиэстрадиола.
COMT	 ка-	 тализирует	 присоединение	 к	 катехоламину
метильнои ̆	 группы,	 донором	 которои ̆	 служит	 S-
аденозилметионин.

CYP17A1
Ген	 кодирует	 17-альфа-гидроксилазу	 —	 фермент,	 ката-
лизирующии ̆	 присоединение	 гидроксильнои ̆	 группы	 к
прегненолону	 и	 прогестерону	 в	 позиции	 17-го	 атома
углерода,	 превращающии ̆	 их	 соответственно	 в	 17-ги-
дроксипрегненолон	и	17-гидроксипрогестерон.	Этот	же
фермент	выполняет	роль	лиазы,	рассекая	связь	между
17-м	и	20-м	атомами	углерода	в	молекулах	17-гидрокси-
прегненолона	и	17-гидроксипрогестерона	и	тем	самым
формируя	дегидроэпиандростерон	и	андростендион.

CYP19A1
Ген	 CYP19A1	 кодирует	 ароматазу	 —	 фермент,	 транс-
формирующии ̆	 андрогены	 в	 эстрогены.	 Ароматаза
представлена	во	многих	тканях,	включая	гонады,	мозг,
жировую	ткань,	кровеносные	сосуды,	кожу,	волосяные
фолликулы,	кости,	эндометрии ̆	и	т.	д.

CYP1A1
Ген	кодирует	монооксигеназу	из	семеи ̆ства	цитохрома
P450,	 которая	 катализирует	 множество	 реакции ̆	 пер-
вои ̆	 фазы	 детоксикации.	 Превращает	 эстрон	 и
эстради-	 ол	 в	 менее	 активные	 метаболиты	 (2-
гидроксиэстрон	 и	 2-гидроксиэстрадиол).	 Принимает
участие	 в	 метаболиз-	 ме	 лекарственных	 препаратов,
полициклических	 арома-	 тических	 углеводов	 (ПАУ),
синтезе	 холестерина,	 стеро-	 идных	 гормонов	 и	 др.
липидов.	 Фермент	 располагается	 в
эндоплазматическом	ретикулуме.

CYP1B1
Ген	кодирует	монооксигеназу	из	семеи ̆ства	цитохрома
P450,	 которая	 катализирует	 множество	 реакции ̆
первои ̆	 фазы	 детоксикации.	 Превращает	 эстрадиол	 в
более	 ак-	 тивныи ̆	 4-гидроксиэстрадиол.	 Принимает
участие	 в	 ме-	 таболизме	 лекарственных	 препаратов,
ПАУ,	синтезе	холестерина,	стероидных	гормонов	и	др.
липидов.	 Фер-	 мент	 располагается	 в
эндоплазматическом	ретикулуме.

CYP3A4
Ген	CYP3A4	кодирует	монооксигеназу	из	семеи ̆ства	ци-
тохрома	 P450,	 которая	 катализирует	 множество	 реак-
ции ̆	первои ̆	фазы	детоксикации.	Принимает	участие	в
метаболизме	лекарственных	препаратов,	ПАУ,	синтезе
холестерина,	стероидных	гормонов	и	др.	липидов.	Фер-
мент	 располагается	 в	 эндоплазматическом
ретикулуме.

ESR1
Ген	 ESR1	 кодирует	 рецептор	 эстрогена	 альфа.	 Рецеп-
тор	представляет	собои ̆	трансмембранныи ̆	белок,	С-ко-
нец	которого	содержит	центр	связывания	с	лигандом,
а	N-конец	содержит	несколько	доменов,	способствую-
щих	 увеличению	 транскрипционнои ̆	 активности	 ряда
генов.	Присоединение	гормона	к	рецептору	вызывает
диссоциацию	комплекса	рецептора	с	белком	HSP90.
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Словарь

ESR2
Ген	ESR2	кодирует	бета-субъединицу	эстрогенового	ре-
цептора.	 Обеспечивает	 геномные	 и	 негеномные
эффек-	ты	регуляции	многих	процессов.	Полиморфизм
гена	 ассоциирован	 с	 повышенным	 риском	 развития
сосуди-	стои ̆	деменции	у	пожилых	женщин.

F13A1
Ген	 F13A1	 кодирует	 А-субъединицу	 свертывающего
фак-	 тора	 13	 —	 белка,	 ответственного	 за	 конечную
стадию	 в	 каскаде	 свертывания	 крови.	 Полиморфизм
ассоцииро-	 ван	 со	 сниженным	 риском	 развития
патологии ̆,	 связан-	 ных	 с	 повышенным
тромбообразованием.

F2
Ген	 F2	 кодирует	 свертывающии ̆	 фактор	 2	 (F2),	 или
протромбин	—	гликопротеин,	в	неактивнои ̆	форме	при-
сутствующии ̆	 в	 плазме	 крови	 и	 являющии ̆ся	 предше-
ственником	 тромбина	 —	 важнеи ̆шего	 компонента	 си-
стемы	свертывания	крови.

F5
Ген	F5	кодирует	свертывающии ̆	фактор	5	 (фактор	Леи ̆-
дена),	основнои ̆	плазматическии ̆	белок,	регулирующии ̆
свертывание	(коагуляцию)	крови,	выступая	в	качестве
кофактора	 при	 превращении	 протромбина	 в	 тромбин
фактором	свертывания	крови	10	(F10).

F7
Ген	 F7	 кодирует	 свертывающии ̆	 фактор	 7	 (проконвер-
тин)	—	белок,	синтезируемыи ̆	в	печени	и	регулирующии ̆
свертывание	 крови,	 и	 выступающии ̆	 в	 качестве	 акти-
ватора	факторов	свертывания	крови	10	(F10)	и	9	(F9)	в
присутствии	витамина	К.

FGB
Ген	FGB	кодирует	бета-полипептидную	цепь	белка	фи-
бриногена	—	растворимого	белка	плазмы	крови,	кото-
рыи ̆	 относится	к	 группе	 глобулинов	 (фактор	1	 сверты-
вания	крови).	Под	деи ̆ствием	фермента	тромбина	этот
белок	 способен	 превращаться	 в	 фибрин	 и	 образовы-
вать	тромб.

GSTM1
Ген	GSTM1	кодирует	мю-1	глутатион	S-трансферазу,	ко-
торая	 играет	 существенную	 роль	 в	 инактивации	 элек-
трофильных	 органических	 веществ.	 Наибольшая	 экс-
прессия	гена	наблюдается	в	печени,	почках	и	желудке.
В	 случае	 делеции	 (отсутствия)	 гена	 GSTМ1	 фермент
мю-1	глутатион	S-трансфераза	не	образуется,	в	резуль-
тате	чего	способность	организма	избавляться	от	неко-
торых	вредных	соединении ̆	значительно	снижается.

GSTP1
Ген	 GSTP1	 кодирует	 пи-1	 глутатион	 S-трансферазу,	 ко-
торая	содержится	в	эритроцитах	и	участвует	в	метабо-
лизме	 ксенобиотиков	 посредством	 присоединения
глу-	татиона	к	субстратам,	таким	образом	осуществляя
их	 превращение	 из	 активных	 метаболитов	 в
нетоксичные	 водорастворимые	 компоненты	 и
предотвращая	разру-	шение	ДНК.

GSTT1
Ген	GSTT1	кодирует	фермент	тета-1	 глутатион	S-транс-
феразу,	которыи ̆	содержится	в	эритроцитах	и	участвует
в	очистке	организма	от	многих	ксенобиотиков	(в	част-
ности,	 хлорметанов	 и	 других	 промышленных	 канце-
рогенов).	В	случае	делеции	 (отсутствия)	 гена	фермент
тета-1	глутатион	S-трансфераза	не	образуется,	в	резуль-
тате	чего	способность	организма	избавляться	от	неко-
торых	вредных	соединении ̆	значительно	снижается.
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MTHFR
Ген	 MTHFR	 кодирует	 метилентетрагидрофолатредук-
тазу,	 фермент	 фолатного	 цикла,	 которыи ̆	 играет	 клю-
чевую	 роль	 в	 метаболизме	 фолиевои ̆	 кислоты,	 уча-
ствующеи ̆	 в	 фолатном	 обмене	 и,	 как	 следствие,	 в
метилировании	 и	 синтезе	 ДНК	 и	 белков.	 Фермент
переводит	фолиевую	кислоту	 в	 ее	 активную	форму	—
5-метилтетрагидрофолат,	 как	 часть	 превращения	 го-
моцистеина	в	метионин.

MTR
Ген	MTR	кодирует	фермент	метионин-синтазу	 (альтер-
нативное	название	—	5-метилтетрагидрофолат-гомоци-
стеин	 S-метилтрансфераза).	 Он	 катализирует
повторное	 метилирование	 гомоцистеина	 с
образованием	 метиони-	 на,	 в	 качестве	 кофактора
выступает	 кобаламин	 (пред-	 шественник	 витамина
В12).

MTRR
Ген	 MTRR	 кодирует	 фермент	 метионин-синтазу-редук-
тазу,	 играющую	 важную	 роль	 в	 синтезе	 белка	 и	 уча-
ствующую	в	большом	количестве	биохимических	реак-
ции ̆,	связанных	с	переносом	метильнои ̆	группы.	Однои ̆
из	функции ̆	МСР	является	обратное	превращение	гомо-
цистеина	в	метионин.

PAI-1
Ген	PAI-1	 кодирует	 ингибитор	 активатора	 плазминоге-
на	 1	 (ИАП-1)	 —	 один	 из	 основных	 компонентов	 анти-
свертывающеи ̆	 системы	крови.	Его	основная	функция
ограничить	 фибринолитическую	 активность	 местом
расположения	 гемостатическои ̆	 пробки	 за	 счет	 инги-
бирования	 тканевого	 активатора	 плазминогена,	 чья
концентрация	 уменьшается,	 так	 как	 на	 месте	 повреж-
дения	 активированные	 тромбоциты	 выделяют	 избы-
точное	количество	ИАПа-1,	 таким	образом	предотвра-
щая	преждевременныи ̆	лизис	фибрина.

PGR
Ген	 кодирует	 рецептор	 прогестерона	 —
внутриклеточныи ̆	 белок,	 связывающии ̆ся	 с
прогестероном.	Посредством	этого	белка	реализуется
биологическая	 роль	 прогесте-	 рона	 в	 установлении	 и
поддержании	беременности.

SHBG
Ген	 кодирует	 белок	 плазмы,	 вырабатываемыи ̆
печенью	 и	 связывающии ̆	 половые	 гормоны.	 Это
протеин-перено-	 счик,	 основнои ̆	 задачеи ̆	 которого
является	связывание	и	передача	половых	гормонов	в
систему	 кровообращения.	 Андрогены	 и	 эстрогены,
связанные	 с	 ним	 неактивны,	 та-	 ким	 образом	 он
регулирует	силу	стероидого	ответа.
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