
Москва 

2023

Издательство Сеченовского Универcитета

федеральное государственное автономное образовательное учреждение 
высшего образования Первый Московский государственный
медицинский университет имени И.М. Сеченова
Министерства здравоохранения Российской Федерации
(Сеченовский Университет)

8–9 ДЕКАБРЯ 2022 ГОДА

ГЕНЕТИКА В СИСТЕМЕ 
МЕДИЦИНСКИХ НАУК
Юбилейная V Межвузовская (I Всероссийская) 
междисциплинарная студенческая
научно-практическая конференция 
с международным участием

МАТЕРИАЛЫ КОНФЕРЕНЦИИ



2 

УДК 575:616(043.2) 
ББК 52.5я73 

Г34 
 

Редакционный совет: 
Павлова Галина Валериевна — д-р биол. наук, профессор, академик РАН, заведующий  
кафедрой медицинской генетики ФГАОУ ВО Первый МГМУ имени И.М. Сеченова  
(Сеченовский Университет) 
Савельева Екатерина Леонидовна — канд. биол. наук, доцент кафедры медицинской  
генетики ФГАОУ ВО Первый МГМУ имени И.М. Сеченова (Сеченовский Университет) 
Литвинова Мария Михайловна — врач-генетик, канд. мед. наук, доцент кафедры медицин-
ской генетики ФГАОУ ВО Первый МГМУ имени И.М. Сеченова (Сеченовский Университет) 
Тулузановская Инна Геннадьевна — врач-генетик, ассистент кафедры медицинской генетики  
лечебного факультета ФГАОУ ВО Первый МГМУ имени И.М. Сеченова (Сеченовский  
Университет) 
Рецензент — Павлова Г.В., д-р биол. наук, профессор, академик РАН, заведующий кафедрой  

медицинской генетики ФГАОУ ВО Первый МГМУ имени И.М. Сеченова  
(Сеченовский Университет) 

В оформлении обложки использован рисунок В.В. Корниловой  
(ФГБОУ ВО Тверской ГМУ Минздрава России) 

  
 
Г34 

Генетика в системе медицинских наук: Юбилейная V Межвузовская  
(I Всероссийская) междисциплинарная студенческая научно-практическая конференция 
с международным участием (8–9 декабря 2022 года) : материалы конференции / отв. ред. 
Г.В. Павлова, И.Г. Тулузановская ; ФГАОУ ВО Первый МГМУ имени И.М. Сеченова  
Минздрава России (Сеченовский Университет), кафедра медицинской генетики ИКМ имени 
Н.В. Склифосовского. — М. : Издательство Сеченовского Университета, 2023. — 202 с. : ил. 

 ISBN 978-5-89152-107-0 
  
 Сборник содержит тезисы студентов из Москвы, Белгорода, Волгограда, Дагестана,  

Иркутска, Кирова, Обнинска, Омска, Саранска, Саратова, Симферополя, Смоленска,  
Нижнего Новгорода, Томска, Тюмени, Уфы и др., а также содружественных республик  
(Азейбарджана, Белоруссии, Казахстана и Узбекистана); представителей ведущих вузов 
и научных центров. 

Представленные в сборнике студенческие научные работы посвящены изучению  
молекулярных и генетических основ патогенеза наследственных и мультифакториальных  
заболеваний, современным диагностическим технологиям и их применению в диагностике 
наследственных и врожденных заболеваний, этическим проблеммам медицинской генетики 
и особенностям междисциплинарного подхода. Отдельно стоит отметить рубрику «Первые 
шаги в науку», в которой представлены работы учащихся среднеобразовательных учреждений.  

Сборник материалов предназначен для широкого круга специалистов: генетиков,  
терапевтов, педиатров, неврологов, акушеров-гинекологов, онкологов, эндокринологов,  
клинических фармакологов, а также врачей других клинических специальностей, биологов, 
преподавателей, студентов университетов и медицинских вузов. 

  
 УДК 575:616(043.2) 

ББК 52.5я73 
  

Ни одна часть этого издания не может быть занесена в память компьютера либо 
воспроизведена любым иным способом без предварительного  письменного разреше-
ния авторов. Опубликованные научные работы отражают научную позицию  
авторов, которая не всегда совпадает с мнением редакционного совета. 

 

  
ISBN 978-5-89152-107-0 © ФГАОУ ВО Первый МГМУ имени И.М. Сеченова  

    Минздрава России (Сеченовский Университет), 2023 
 © Издательство Сеченовского Университета, 2023 

  

 



3 

 

 

 

Невозможно не согласиться с выска-
зыванием одного из ведущих специали-
стов в области генетики, основателем  
кафедры медицинской генетики Первого 
МГМУ имени И.М. Сеченова, Николая 
Павловича Бочкова: «Ни одна клиниче-
ская специальность сегодня уже немыс-
лима без знаний и определенных навыков 
в медицинской и клинической генетике». 
Конечно, с каждым годом генетика все 
быстрее и увереннее становится органи-
зующим звеном в медицинской практике, 
закладывает основы во все направления – 
персонализированную медицину, онколо-
гию, фармацию и др. Разнообразие направлений представленных результатов 
в рамках Конференции, только подтверждает это. 

Хочется отметить, что этот год знаменателен не только для организато-
ров, но и для всех участников, слушателей и гостей Конференции – проекту 
под названием «Генетика в системе медицинских наук» исполнилось пять 
лет. Это было бы невозможно без вас, вашей преданности, поддержки  
и неугасающего интереса. Надеемся, что еще не раз сможем вдохновить  
Вас на новые свершения и продуктивную работу.  

 

Проректор по научно-исследовательской работе 

Д.В. Бутнару 
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не до конца изучены. Спектр клинических проявлений, характерный 
для людей с синдромом Дауна, обуславливает необходимость специализиро-
ванного медицинского обслуживания, междисциплинарной помощи и ком-
плексной программы реабилитации. 

Медико-генетическое консультирование является важным этапом свое-
временной комплексной диагностики – в большинстве случаев, именно 
от врача-генетика зависит окончательное решение родителей; очень важно 
как происходит предупреждение о риске появления на свет ребенка 
с хромосомной аномалией. 
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GENETIC ASPECTS OF THE OCCURRENCE OF VASCULAR 
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Аннотация. Реализация заложенной в ген-
ных структурах наследственной информа-
ции определяет развитие всех клеточных 
субъединиц и организма в целом, поэтому 
исследование их строения, предопределя-
ющего дальнейший синтез соответствую-
щих белков и способов воздействия на 
генный аппарат, представляется, на совре-
менном этапе развития медицины, наиболее 
перспективным.  
Васкулярные мальформации формируются 
в результате морфогенетического сбоя раз-
вития сосудистой системы на 4–10 неделе 

эмбриогенеза. Заболевание прогрессирует в 
постнатальном периоде и в ряде случаев 
приводит к инвалидизации.  
Сегодня разрабатываются и внедряются но-
вые препараты, воздействующие на этапы 
каскада реализации генетической информа-
ции в сигнальных путях клетки. При лече-
нии ряда васкулярных мальформаций 
обнадеживающие результаты показало off – 
label применение рапамицина, ингибирую-
щего mTOR и предотвращающего проли-
феративную активность мутантных клеток. 
Клиническая эффективность данного  
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препарата проявляется в редукции симпто-
мов PROS и значительном улучшении со-
стояния пациента, даже в случаях 
синдромов, ранее считавшихся неизлечи-
мыми. 

Ключевые слова: сосудистые мальформа-
ции, Синдром Клиппеля–Треноне, сигналь-
ная дорожка PI3K/AKT/mTOR, заболевания 
спектра PROS, mTOR-серин/треонин кина-
за, рапамицин. 

Abstract. The realization of hereditary 
information embedded in gene structures 
determines the development of all cellular 
subunits and the organism as a whole, 
therefore, the study of their structure, which 
determines the further synthesis of the 
corresponding proteins, and ways of 
influencing the gene apparatus seems to be the 
most promising at the present stage of medical 
development. Vascular malformations are 
formed as a result of morphogenetic failure of 
vascular system development at 4–10 weeks of 
embryogenesis. The disease progresses in the 
postnatal period and in some cases leads  
to disability. Today, new drugs are being 
developed and introduced that affect the stages 

of the cascade of realization of genetic 
information in the signaling pathways of the 
cell. Off-label use of rapamycin, which inhibits 
mTOR and prevents the proliferative activity 
of mutant cells, has shown encouraging results 
in the treatment of a number of vascular 
malformations. The clinical efficacy of this 
drug is manifested in the reduction of PROS 
symptoms and a significant improvement in 
the patient's condition, even in cases of 
syndromes previously considered incurable.  
Keywords: vascular malformations, Klippel-
Trenaunay syndrome, PI3K/AKT/mTOR 
signaling pathway, spectrum of PIK3CA-
related overgrowth syndromes (PROS), 
serine/threonine protein kinase, rapamycin 

 
Васкулярные мальформации формируются в результате сбоев морфоге-

нетических процессов, регулирующих развитие сосудов. Преследуя цель бо-
лее ясного понимания патогенеза данных поражений, ведутся исследования 
генных аспектов их возникновения. Наиболее изученные механизмы мы изла-
гаем ниже. 

Цель: изучить, систематизировать и углубить понимание генетических 
механизмов возникновения сосудистых аномалий для поиска и дальнейшего 
совершенствования фармакогенетических препаратов. 

Материалы и методы. Поиск литературы был выполнен в Google 
Scholar с использованием терминов «венозные мальформации, сигнальная 
дорожка PI3K/AKT/mTOR, заболевания спектра PROS, рапамицин». Клини-
ческие результаты получены на базе «Hayat Medical Centre». 

Результаты. Соматические мутации компонентов сигнальной дорожки 
PI3K, играющей значительную роль в пролиферации клеток, ангиогенезе, их 
выживаемости и метаболизме, запускают механизмы гиперфосфорилирования 
фосфатидилиноситол-4,5-бифосфатазы и образования фосфатидилинозитол-
3,4,5-трифосфатазы (PIP3), которые рекрутируют эффекторные протеины под-
семейства АКТ-киназ. АКТ напрямую активирует mTOR-серин/треонин киназу, 
которая находится в клеточных комплексах mTORC1 и mTORC2, что приводит 
к абнормальному росту тканей мезодермальной и эпителиальной природы. Дан-
ные процессы обуславливают образование заболеваний спектра PROS:  

1. Макроцефалическая капиллярная мальформация, подразумевающая 
врожденную мегалоцефалию, сочетанную с 2–4 капиллярными мальформа-
ции губы и/или фильтрума, асимметрию лица, задержку развития,  
синдактилию. 
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2. Синдром Клиппеля–Треноне – это врожденное заболевание, обуслав-
ливающее капиллярно-венозно-лимфатические дефекты, разрастание мягких 
тканей конечностей и/или торса, часто расширение таза. Поражение чаще 
унилатеральное, хотя бывает и билатеральным; имеет место чрезмерная вари-
абельность проявления;  

3. Синдром CLOVES клинически проявляется липоматозными разраста-
ниями, васкулярными мальформациями и эпидермальным невусом.  

Соматически активируемые мутации в PIK3CA-связанных заболеваниях 
часто наблюдаются при онкологических заболеваниях. 

Ненадлежащая активация гена и рецепторов TIE2 может привести 
к развитию слизисто-кожной венозной мальформации (наследуемая мутация 
R849W), спорадичным венозным мальформациям (ненаследуемая постзиго-
тическая мутация L914F), синдрому Бина с характерными венозными маль-
формациями слизистых ротовой полости, кишечника, печени, подошвенных  
и ладонных поверхностей кожи. 

Синдром Маффуччи характеризуется веретеноклеточными гемангиоэн-
дотелиомами, множественными энхондромами, осложняется развитием хонд-
росарком, глиом или опухолей яичников, поджелудочных аденокарцином.  
В большинстве случаев идентифицированы соматические мозаичные мута-
ции, поражающие гены IDH1 и IDH2. 

Лимфатические мальформации – могут быть симптомами синдромов 
(синдром Тернера, синдром Нунан), частью комбинированных лимфо-
васкулярных мальформаций (синдром Клиппеля–Треноне или CLOVES). Их 
образование связывают с экспрессией генов VEGFR3, VEGFC и VEGFD, ан-
гиопоэтина-1 и 2, Сокс18, невропилина-2, подопланина.  

При капиллярной мальформации формируется сплетение множествен-
ных мелкокалиберных капилляров, индуцированное пораженным геном  
Del-1.  

Нами получены положительные результаты лечения венозной мальфор-
мации различной локализации у 7 пациентов от 2 до 10 лет. На фоне приема 
рапамицина со 2-го месяца наблюдалась редукция симптомов PROS, улучше-
ние общего состояния. Клиническое действие препарата основано 
на ингибировании клеточного комплекса mTORС1. Молекула связывается 
с цитозольным белком – иммуннофилином FK-связывающим белком  
(FKBP-12), который непосредственно взаимодействует с киназой mTOR  
и угнетает путь передачи сигнала ИЛ-2-рецептору. 

Пациенты продолжают терапию под наблюдением.  
Заключение. Изучение генных механизмов возникновения васкулярных 

мальформаций позволили создать и внедрить в лечебную практику препара-
ты, влияющие на каскад процессов, индуцируемых мутированными генами, 
что приводит к стабилизации и последующей нормализации пролифератив-
ной активности и жизнедеятельности новых клеток. 
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