
 

 

МОЛЕКУЛЯРНО-ГЕНЕТИЧЕСКОЕ ТЕСТИРОВАНИЕ ПО ПРОФИЛЮ 
«ПРЕДРАСПОЛОЖЕННОСТЬ К РАЗВИТИЮ АУТОИММУННОГО 

ПОРАЖЕНИЯ СУСТАВОВ, 2 МАРКЕРА» 
 
Ф.И.О. ПАЦИЕНТА:  

ДАТА РОЖДЕНИЯ ПАЦИЕНТА:  
ПОЛ:  
РЕЗУЛЬТАТ АНАЛИЗА №:  
НАПРАВЛЯЮЩЕЕ УЧРЕЖДЕНИЕ:  
ДАТА ВЫДАЧИ:  

 
РЕЗУЛЬТАТЫ ГЕНЕТИЧЕСКОГО ТЕСТИРОВАНИЯ: 

 

Гены 
Genes 

Полиморфизм/мутация 
Polymorphism/mutation 

wt/wt wt/variation 
variation/ 
variation 

Генотип 
Genotype 

TNFAIP3 rs6920220 G>A ✓    G/G 

PTPN22 rs2476601 G>A ✓    G/G 

 
ИНТЕРПРЕТАЦИЯ ГЕНЕТИЧЕСКИХ ВАРИАНТОВ: 

 

Ген, rs Кодируемый белок и его функция Ваш генотип Интерпретация (ассоциировано с) 

TNFAIP3 
rs6920220 

Контролирует воспалительные реакции и 
предотвращает развитие аутоиммунных 

реакций. 
G/G Популяционный вариант. Норма. 

PTPN22 
rs2476601 

Ген кодирует протеин-тирозинфосфатазу 
нерецепторного типа 22, также известная как 
лимфоидспецифическая тирозинфосфатаза, 

которая является мощным ингибитором 
активации Т-лимфоцитов. Мутации в этом гене 

могут быть связаны с рядом аутоиммунных 
заболеваний, включая диабет 1 типа, 

ревматоидный артрит, системную красную 
волчанку и болезнь Грейвса. Положительно 
регулирует продукцию интерферона 1 типа, 

индуцированную толл-подобными 
рецепторами (TLR). Способствует 

противовирусному ответу хозяина, 
опосредованному интерфероном 1 типа (по 

сходству). Регулирует индуцированную NOD2 
секрецию провоспалительных цитокинов и 

аутофагию. 

G/G Популяционный вариант. Норма. 
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ЗАКЛЮЧЕНИЕ: 
 

По исследуемым генетическим вариантам риск развития аутоиммунных процессов (вкл. риск ревматоидного 
артрита) среднепопуляционный. 

 
Обратите внимание, что другие генетические и клинические факторы также могут оказывать влияние на 
данный риск. 

 

РЕКОМЕНДОВАНО: 
 

Консультация лечащего врача по результатам исследования. 
 

 

АНАЛИЗ ПРОВОДИЛИ: 
 

Врач-генетик:  Севостьянова А.М. 

Врач лабораторный генетик: Обухова О.Ю. 
  

 
 
 
 
 
 

Ревматоидный артрит 
 

Ревматоидный артрит - хроническое заболевание, связанное с нарушением работы иммунной системы и 
повреждающее суставы. 
 
Ген TNFAIP3 (фактор некроза опухоли альфа-индуцибельный белок 3) кодирует белок A20. Белок A20 выполняет 
важную функцию в работе иммунитета человека - контролирует воспалительные реакции и предотвращает 
развитие аутоиммунных реакций.  
 
Когда в организм попадает инфекция или развивается опухоль, в клетках активируется каскад реакций, 
направленных на мобилизацию иммунитета. Ключевыми активирующими молекулами в этом каскаде являются 
белки NF-kB. NF-kB связываются с ДНК и стимулируют синтез группы иммунных белков, участвующих в 
воспалении. Чрезмерная активация белков NF-kB может привести к сильному воспалению или аутоиммунным 
заболеваниям, при которых иммунная система человека начинает воспринимать собственные ткани, как 
чужеродные, и повреждать их.  
 
Белок А20 контролирует активность NF-kB, прерывая цепь каскадных реакций. Известны генетические варианты 
гена TNFAIP3, которые приводят к сниженной активности белка А20. В результате повышается риск развития 
аутоимунных заболеваний, в том числе артрита.  
 
Варианты геном системы HLA (главного комплекса гистосовместимости) - еще один фактор, определяющий риск 
ревматоидного артрита. 

 


