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2 OI'BHY «MHCcTUTYT 9KCIIEpUMEHTAABHOM MeauIuHbI>»>, CaHkTr-IleTep6ypr, Poccus

3 Cankr-Ilerep6yprckuit rocysapcrsenHsiil yausepcuret, Cankr-Tletep6ypr, Poccus

* TocyaapCcTBeHHDII Hay4Hbli HeHTp Poccnitckoit ®epepanmu MHCTUTYT MeanKo-6roaorndeckux mpobaem Poccuiickoit akapemun Hayk, Mocksa, Poccns

AHAAU3 KAMHUKO-BUOXUMHUYECKHUX XAPAKTEPUCTUK ITAIITMEHTOB
C TEHETHMYECKHU IIOATBEPXKAEHHOMN CEMEMHOMN 'MIIEPXOAECTEPUHEMUEUN

AOHOAHI/ITEAI)HI)IE MATEPUAABIL [IPUAOXKEHUE

Tab6aunsl pacyera BeposstHocTd UBC y manueHTOB B 3aBUCHMOCTH OT Tuna Mytanuu reia LDLR u reHAe pHBIX pa3Anauit

Ta6auna 7. Pacuer Bepostrocti UBC (%) y sxenmun ¢ MyTtanueit resa LDLR BToporo Tuma

VYposenn XC AHII, MMoAB/ A
Bospact, roast 3 3,5 4 4,5 ) 5,5 6 6,5 7 7,5 8 8,5 9 9,5 10

20 0,34 0,42 0,52 0,64 0,79 0,98 121 1,50 1,85 2,29 2,82 3,47 427 5,24 6,42

25 0,50 0,62 0,77 0,95 1,18 1,46 1,80 2,22 2,74 3,37 4,15 5,09 6,24 7,62 9,28

30 0,75 0,92 1,14 1,41 1,75 2,16 2,66 3,28 4,03 4,95 6,07 7,41 9,03 10,96 13,24
35 1,11 1,37 1,70 2,09 2,58 3,18 3,92 4,81 5,90 721 8,79 10,67 12,90 15,51 18,54
40 1,65 2,03 2,51 3,09 3,81 4,68 5,73 7,01 8,55 10,39 12,56 15,12 18,09 21,50 25,35
45 2,44 3,00 3,70 4,54 5,57 6,82 8,32 10,11 12,24 14,74 17,65 21,00 24,79 29,01 33,63
50 3,59 4,42 5,42 6,63 8,09 9,84 11,92 14,37 17,22 20,51 24,23 28,39 32,96 37,87 43,05
55 5,27 6,45 7,87 9,58 11,61 14,00 16,80 20,02 23,69 27,79 32,30 37,17 42,31 47,63 53,00
60 7,66 9,32 11,30 13,65 16,38 19,54 23,15 27,19 31,65 36,47 41,58 46,88 52,25 57,57 62,71
65 11,01 13,30 15,98 19,08 22,62 26,60 31,00 35,78 40,85 46,13 51,50 56,83 62,01 66,93 71,50
70 15,58 18,62 22,10 26,02 30,36 35,09 40,13 45,39 50,75 56,09 61,30 66,26 70,89 75,12 78,92
75 21,59 25,45 29,73 34,41 39,41 44,65 50,00 55,35 60,59 65,59 70,27 74,55 78,41 81,83 84,81
80 29,11 33,74 38,70 43,91 49,25 54,61 59,87 64,91 69,64 73,98 77,90 81,38 84,42 87,05 89,28
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§ OPUT'MHAABHBIE CTATbU

Ta6anna 8. Pacuer BepostHOocTr UBC (%) y sKeHmuH ¢ MyTtanueii rera LDLR nepBoro TpeTbero Tuos
Vposenn XC AHII, MMoAb/ A

Bospacr, roast 3 3,5 4 4,5 S 5,5 6 6,5 7 7,5 8 8,5 9 9,5 10
20 1,22 1,51 1,87 2,31 2,85 3,51 431 5,29 6,48 7,91 9,62 11,66 14,06 16,87 20,10
25 1,82 2,24 2,77 3,41 4,19 5,14 6,30 7,69 9,36 11,35 13,71 16,45 19,62 23,24 27,29
30 2,69 3,31 4,07 5,00 6,12 7,48 9,11 11,06 13,35 16,04 19,15 22,71 26,70 31,11 35,89
35 3,95 4,86 5,95 7,28 8,87 10,76 13,01 15,64 18,69 22,18 26,11 30,47 35,21 40,25 45,51
40 5,79 7,08 8,63 10,48 12,68 15,25 18,24 21,67 25,54 29,84 34,52 39,53 44,77 50,12 55,48
45 8,39 10,20 12,35 14,87 17,80 21,17 24,97 29,21 33,85 38,82 44,03 49,38 54,74 59,99 65,02
50 12,03 14,49 17,36 20,67 24,42 28,60 33,18 38,11 43,29 48,63 53,99 59,27 64,34 69,10 73,50
Ss 16,94 20,18 23,87 27,99 32,52 37,40 42,56 47,88 53,25 58,54 63,65 68,46 72,91 76,94 80,53
60 23,33 27,39 31,86 36,70 41,82 47,13 52,50 57,81 62,95 67,81 72,31 76,40 80,06 83,27 86,06
65 31,22 36,01 41,10 46,38 51,75 57,08 62,25 67,15 71,71 75,86 79,58 82,85 85,69 88,13 90,20
70 40,37 45,64 51,00 56,34 61,54 66,49 71,09 75,31 79,08 82,42 85,32 87,81 89,93 91,72 93,21
75 50,25 55,60 60,83 65,81 70,47 74,74 78,58 81,98 84,94 87,49 89,66 91,49 93,02 94,29 95,35
80 60,11 65,14 69,85 74,17 78,07 81,53 84,55 87,16 89,38 91,25 92,82 94,13 95,21 96,10 96,83

Ta6auna 9. Pacuer sepostroctu UBC (%) y My>xaun ¢ myTanueii rena LDLR Broporo tua

Yposenp XC AHII, MMOAB/A
Bospact, ropst 3 3,5 4 4,5 S 5,5 6 6,5 7 7,5 8 8,5 9 9,5 10
20 1,17 1,44 1,78 2,20 2,71 3,34 4,11 5,05 6,18 7,55 9,20 11,16 13,47 16,18 19,31
25 1,73 2,14 2,63 3,25 3,99 4,90 6,01 7,34 8,95 10,86 13,12 15,78 18,85 22,36 26,31
30 2,56 3,15 3,88 4,77 5,84 7,14 8,71 10,57 12,79 15,38 18,39 21,84 25,73 30,05 34,75
35 3,77 4,63 5,68 6,95 8,47 10,29 12,46 14,99 17,95 21,33 25,16 29,42 34,07 39,06 4428
40 5,52 6,75 8,24 10,02 12,13 14,62 17,51 20,83 24,60 28,80 33,40 38,34 43,54 48,88 54,24
45 8,02 9,75 11,82 14,25 17,08 20,34 24,05 28,19 32,74 37,64 42,80 48,13 53,49 58,78 63,88
50 11,51 13,88 16,66 19,86 23,51 27,59 32,08 36,94 42,07 47,38 52,75 58,05 63,18 68,03 72,51
55 16,25 19,39 22,97 26,99 31,43 36,24 41,34 46,63 52,00 57,32 62,48 67,37 71,91 76,04 79,74
60 22,44 26,41 30,79 35,55 40,61 45,88 51,25 56,59 61,77 66,71 71,30 75,49 79,25 82,56 85,45
65 30,15 34,86 39,89 45,14 50,50 55,85 61,06 66,04 70,68 74,93 78,75 82,13 85,07 87,60 89,75
70 39,17 44,40 49,75 55,11 60,35 65,36 70,06 74,36 78,24 81,68 84,68 87,27 89,47 91,33 92,89
75 49,00 54,36 59,63 64,68 69,42 73,79 77,73 81,23 84,29 86,93 89,19 91,09 92,69 94,02 95,12
80 58,90 63,99 68,78 73,20 77,21 80,77 83,89 86,59 88,89 90,85 92,48 93,85 94,98 95,91 96,68
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Ta6anna 10. Pacuer BepostrOcTH UBC (%) y My>)unH ¢ MyTanueii rera LDLR nepBoro u TpeTbero TUIOB

Yposens XC AHII, MMOAB/A
Bospacrt, roast 3 3,5 4 4,5 S 5,5 6 6,5 7 7,5 8 8,5 9 9,5 10
20 4,15 5,09 6,24 7,62 9,28 11,25 13,59 16,31 19,47 23,06 27,09 31,54 36,35 41,46 46,75
25 6,07 7,41 9,03 10,96 13,24 15,91 19,00 22,53 26,50 30,90 35,66 40,73 46,01 51,37 56,71
30 8,79 10,67 12,90 15,51 18,54 22,01 25,92 30,26 34,98 40,01 45,26 50,62 55,97 61,18 66,15
35 12,56 15,12 18,09 21,50 25,35 29,63 34,30 39,29 44,52 49,88 55,23 60,47 65,48 70,16 74,46
40 17,65 21,00 24,79 29,01 33,63 38,58 43,78 49,13 54,49 59,75 64,79 69,53 73,89 77,82 81,31
45 24,23 28,39 32,96 37,87 43,05 48,38 53,74 59,03 64,11 68,89 73,30 77,29 80,85 83,96 86,65
50 32,30 37,17 42,31 47,63 53,00 58,30 63,41 68,24 72,71 76,76 80,38 83,55 86,29 88,65 90,64
5SS 41,58 46,88 52,25 57,57 62,71 67,59 72,11 76,22 79,90 83,13 85,94 88,34 90,38 92,09 93,52
60 51,50 56,83 62,01 66,93 71,50 75,68 79,41 82,71 85,57 88,03 90,11 91,87 93,34 94,56 95,56
65 61,30 66,26 70,89 75,12 78,92 82,27 85,20 87,71 89,84 91,64 93,15 94,40 95,43 96,29 96,98
70 70,27 74,55 78,41 81,83 84,81 87,38 89,57 91,41 92,96 94,24 95,30 96,18 96,89 97,48 97,96
75 77,90 81,38 84,42 87,05 89,28 91,17 92,76 94,08 95,17 96,06 96,80 97,40 97,90 98,30 98,62
80 84,02 86,70 88,99 90,93 92,55 93,91 95,03 95,95 96,71 97,33 97,83 98,25 98,58 98,85 99,07
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§ OPUT'MHAABHBIE CTATbU

Tabaunsi pacuyera BepositrHocTy OVIM y manueHTOB B 3aBUCHMOCTH OT THna MyTanuu reda LDLR u reHAepHBIX pasanguii

Ta6auna 11. Pacuer sepostroctt OVIM (%) y sxeHmuH ¢ MyTanueit nepsoro Tuma resa LDLR

VYposenn XC ABII, MMoAB/A
Bospacr, roabr 0,5 0,7 0,9 1,1 1,3 1,5 1,7 1,9 2,1 2,3 2,5 2,7
20 21,84 15,91 11,35 7,98 5,58 3,82 2,62 1,79 1,22 0,83 0,56 0,38
25 25,45 18,77 13,53 9,58 6,69 4,63 3,18 2,18 1,48 1,01 0,69 0,47
30 29,42 22,01 16,04 11,46 8,05 5,60 3,86 2,65 1,81 1,23 0,84 0,57
35 33,74 25,64 18,92 13,65 9,67 6,75 4,68 3,21 2,20 1,50 1,02 0,69
40 38,34 29,63 22,18 16,18 11,56 8,13 5,65 3,90 2,67 1,83 1,24 0,85
45 43,17 33,96 25,83 19,08 13,76 9,75 6,82 4,72 3,25 2,22 1,51 1,03
50 48,13 38,58 29,84 22,36 16,31 11,66 8,20 5,71 3,94 2,70 1,84 1,26
5SS 53,12 43,41 34,19 26,02 19,23 13,88 9,84 6,88 4,77 3,28 2,24 1,53
60 58,05 48,38 38,82 30,05 22,53 16,45 11,76 8,28 5,76 3,97 2,73 1,86
65 62,83 53,37 43,66 34,41 26,21 19,39 14,00 9,93 6,95 4,81 3,31 2,26
70 67,37 58,30 48,63 39,06 30,26 22,71 16,59 11,87 8,36 5,81 4,01 2,75
75 71,61 63,06 53,62 4391 34,64 26,41 19,54 14,12 10,02 7,01 4,86 3,34
80 75,49 67,59 58,54 48,88 39,29 30,47 22,88 16,73 11,97 8,43 5,87 4,05

Ta6anna 12. Pacyer BepostHOocT OVIM (%) y *keHImuUH ¢ MyTanueit Broporo Tumna resa LDLR

VYposens XC ABII, MMoAB/A
Bospacr, roast 0,5 0,7 0,9 1,1 1,3 L5 1,7 1,9 2,1 2,3 2,5 2,7
20 29,84 22,36 16,31 11,66 8,20 5,71 3,94 2,70 1,84 1,26 0,85 0,58
25 34,19 26,02 19,23 13,88 9,84 6,88 4,77 3,28 2,24 1,53 1,04 0,71
30 38,82 30,05 22,53 16,45 11,76 8,28 5,76 3,97 2,73 1,86 1,27 0,86
38 43,66 34,41 26,21 19,39 14,00 9,93 6,95 4,81 3,31 2,26 1,54 1,05
40 48,63 39,06 30,26 22,71 16,59 11,87 8,36 5,81 4,01 2,75 1,88 1,28
45 53,62 43,91 34,64 26,41 19,54 14,12 10,02 7,01 4,86 3,34 2,29 1,56
50 58,54 48,88 39,29 30,47 22,88 16,73 11,97 8,43 5,87 4,05 2,78 1,90
35 63,30 53,87 44,15 34,86 26,60 19,70 1425 10,11 7,08 4,90 3,37 2,31
60 67,81 58,78 49,13 39,53 30,68 23,06 16,87 12,08 8,51 5,92 4,09 2,81
65 72,01 63,53 54,12 44,40 35,09 26,80 19,86 14,37 10,20 7,14 4,95 3,41
70 75,86 68,03 59,03 49,38 39,77 30,90 23,24 17,01 12,19 8,59 5,98 4,13
75 79,33 72,21 63,76 54,36 44,65 35,32 26,99 20,02 14,49 10,29 7,21 5,00
80 82,42 76,04 68,24 59,27 49,63 40,01 31,11 23,42 17,15 12,29 8,67 6,04
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Ta6anna 13. Pacuer BepostHOCcTH OVIM (%) y *KeHIMH ¢ MyTarueii Tperbero Tuna reaa LDLR

Yposenn XC ABII, MM0oAB/A

Bospacrt, roast 0,S 0,7 0,9 1,1 1,3 1,5 1,7 1,9 2,1 2,3 2,5 2,7
20 6,27 4,33 2,97 2,03 1,39 0,94 0,64 0,43 0,29 0,20 0,14 0,09
25 7,55 5,24 3,61 2,47 1,69 1,15 0,78 0,53 0,36 0,24 0,17 0,11
30 9,07 6,33 4,37 3,00 2,05 1,40 0,95 0,65 0,44 0,30 0,20 0,14
35 10,86 7,62 5,29 3,64 2,50 1,70 1,16 0,79 0,54 0,36 0,25 0,17
40 12,95 9,15 6,39 4,42 3,03 2,07 1,41 0,96 0,65 0,44 0,30 0,20
45 15,38 10,96 7,69 5,34 3,68 2,52 1,72 1,17 0,80 0,54 0,37 0,25
) 18,17 13,07 9,24 6,45 4,46 3,06 2,09 1,43 0,97 0,66 0,45 0,30
55 21,33 15,51 11,06 7,76 5,39 3,71 2,55 1,74 1,18 0,80 0,55 0,37
60 24,88 18,32 13,18 9,32 6,51 4,50 3,09 2,11 1,44 0,98 0,67 0,45
65 28,80 21,50 15,64 11,16 7,83 5,44 3,75 2,57 1,75 1,20 0,81 0,55
70 33,07 25,07 18,47 13,30 9,41 6,57 4,54 3,12 2,14 1,46 0,99 0,67
75 37,64 29,01 21,67 15,78 11,25 7,91 5,49 3,79 2,60 1,77 1,21 0,82
80 42,43 33,29 25,26 18,62 13,41 9,49 6,63 4,59 3,15 2,16 1,47 1,00

Ta6auna 14. Pacuer BepostrocTit OVIM (%) y My>x4uH ¢ MyTanueit nepsoro Tuma resa LDLR
VYposenn XC ABII, MM0oAB/A

Bospacr, roasr 0,5 0,7 0,9 1,1 1,3 1,5 1,7 1,9 2,1 2,3 2,5 2,7
20 92,43 33,29 25,26 18,62 13,41 9,49 6,63 4,59 3,15 2,16 1,47 1,00
25 47,38 37,87 29,21 21,84 15,91 11,35 7,98 5,55 3,82 2,62 1,79 1,22
30 52,37 42,68 33,51 25,45 18,77 13,53 9,58 6,69 4,63 3,18 2,18 1,48
35 57,32 19,13 13,29 9,37 6,53 4,51 3,10 2,12 1,44 0,98 0,67 0,45
40 62,13 52,62 42,92 33,74 25,64 18,92 13,65 9,67 6,75 4,68 3,21 2,20
45 66,71 57,57 47,88 38,34 29,63 22,18 16,18 11,56 8,13 5,65 3,90 2,67
50 70,99 62,36 52,87 43,17 33,96 25,83 19,08 13,76 9,75 6,82 4,72 3,25
55 74,93 66,93 57,81 48,13 38,58 29,84 22,36 16,31 11,66 8,20 5,71 3,94
60 78,50 71,20 62,60 53,12 43,41 34,19 26,02 19,23 13,88 9,84 6,88 4,77
65 81,68 75,12 67,15 58,05 48,38 38,82 30,05 22,53 16,45 11,76 8,28 5,76
70 84,49 78,67 71,40 62,83 53,37 43,66 34,41 26,21 19,39 14,00 9,93 6,95
75 86,93 81,83 75,31 67,37 58,30 48,63 39,06 30,26 22,71 16,59 11,87 8,36
80 89,04 84,62 78,83 71,61 63,06 53,62 43,91 34,64 26,41 19,54 14,12 10,02
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Ta6anna 15. Pacuer BepostHocTrt OVIM (%) y My>x4uH ¢ MyTanueit Broporo tumna reia LDLR

Vposens XC ABII, MmMoAB/A

Bospacr, roast 0,5 0,7 0,9 1,1 1,3 1,5 1,7 1,9 2,1 2,3 2,5 2,7
20 52,87 43,17 33,96 25,83 19,08 13,76 9,75 6,82 4,72 3,25 2,22 1,51
25 57,81 48,13 38,58 29,84 22,36 16,31 11,66 8,20 5,71 3,94 2,70 1,84
30 62,60 53,12 43,41 34,19 26,02 19,23 13,88 9,84 6,88 4,77 3,28 2,24
35 67,15 58,05 48,38 38,82 30,05 22,53 16,45 11,76 8,28 5,76 3,97 2,73
40 71,40 62,83 53,37 43,66 34,41 26,21 19,39 14,00 9,93 6,95 4,81 3,31
4S5 75,31 67,37 58,30 48,63 39,06 30,26 22,71 16,59 11,87 8,36 5,81 4,01
50 78,83 71,61 63,06 53,62 43,91 34,64 26,41 19,54 14,12 10,02 7,01 4,86
5SS 81,98 75,49 67,59 58,54 48,88 39,29 30,47 22,88 16,73 11,97 8,43 5,87
60 84,75 79,00 71,81 63,30 53,87 44,15 34,86 26,60 19,70 14,25 10,11 7,08
65 87,16 82,13 75,68 67,81 58,78 49,13 39,53 30,68 23,06 16,87 12,08 8,51
70 89,24 84,88 79,17 72,01 63,53 54,12 44,40 35,09 26,80 19,86 14,37 10,20
75 91,01 87,27 82,27 75,86 68,03 59,03 49,38 39,77 30,90 23,24 17,01 12,19
80 92,52 89,33 85,01 79,33 72,21 63,76 54,36 44,65 35,32 26,99 20,02 14,49

Ta6auna 16. Pacuer sepostroctt OVIM (%) y My>x4uH ¢ MyTanuei TpeTbero tumna resa LDLR

VYposenn XC ABII, MMoAB/A
Bospacr, roabr 0,5 0,7 0,9 1,1 1,3 1,5 1,7 1,9 2,1 2,3 2,5 2,7
20 14,99 10,67 7,48 5,19 3,57 2,45 1,67 1,14 0,77 0,52 0,36 0,24
25 17,73 12,73 8,99 6,27 4,33 2,97 2,03 1,39 0,94 0,64 0,43 0,29
30 20,83 15,12 10,76 7,55 5,24 3,61 2,47 1,69 1,15 0,78 0,53 0,36
35 24,32 17,87 12,84 9,07 6,33 4,37 3,00 2,05 1,40 0,95 0,65 0,44
40 28,19 21,00 15,25 10,86 7,62 5,29 3,64 2,50 1,70 1,16 0,79 0,54
45 32,41 24,51 18,02 12,95 9,15 6,39 4,42 3,03 2,07 1,41 0,96 0,65
50 36,94 28,39 21,17 15,38 10,96 7,69 5,34 3,68 2,52 1,72 1,17 0,80
5SS 41,70 32,63 24,69 18,17 13,07 9,24 6,45 4,46 3,06 2,09 1,43 0,97
60 46,63 37,17 28,60 21,33 15,51 11,06 7,76 5,39 3,71 2,55 1,74 1,18
65 51,62 41,95 32,85 24,88 18,32 13,18 9,32 6,51 4,50 3,09 2,11 1,44
70 56,59 46,88 37,40 28,80 21,50 15,64 11,16 7,83 5,44 3,75 2,57 1,75
75 61,42 51,87 42,19 33,07 25,07 18,47 13,30 9,41 6,57 4,54 3,12 2,14
80 66,04 56,83 47,13 37,64 29,01 21,67 15,78 11,25 7,91 5,49 3,79 2,60
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Tab6auna 17 (Hauaso). Myrarnuu resa LDLR B Canxt-Tletep6ypre u IleTposasopcke

HYKAEOTI/IAHaH 3aMe€Ha Ouel-ma IIATOIr€HHOCTH

IIpornosupyewmsri appexr  Yucao

Yacrorta MHHOPHOIO

HpaenTuduka-

Ik30H/ B AHK 10 pedepencHoit . . B ClinVar, . Iomyasiuu
HHTPOH II0CAEAOBATEABHOCTH HYKACOTHAHOMN SAMERHL CeMeH  ACHTHQHKAMOHHBIE oo 0 gnomAD [HIOHHOIT B Poccun
NM_000527.5: (LDLR) Ha CTPYKTypy Geaka B Poccun Homep v3.1.2.mauv.2.1.1.  Homep B dbSNP
KpynHomacmrabHbie mepecTpoiiku
4-6 DelSkb incl ex.4-6 - 1 - - - Canxr-Tletep6ypr
Houcenc-myTanun
2 c.97C>T p. (GIn33*) 1 P/LP 3683 0,00007963 rs121908024 Canxr-Tlerep6ypr
3 c.285C>A p-(Cys95*) 1 P 251115 - rs139400379 Canxr-Tletep6ypr
4 c.682G>T p-(Glu228*) 2 P/LP 226333 0,00001614 rs121908029 Canxr-Tlerep6ypr, Mocksa
S c.810C>A p-(Cys270%) 4 P 251465 - rs773328511 Cankr-Iletepbypr
9 c.1252G>T p-(Glu418*) 2 P 251755 - rs869320651 Canxr-Tlerep6ypr
9 c.1328G>A p-(Trp443*) 2 P 251789 - s879254866 Canxr-Tletep6ypr
Muccenc-MyTanuu
3 c.245G>C p-(Cys82Ser) 1 - - 1s879254448- TeTpo3aBoack
4 c.444T>G p-(Cys148Trp) 1 LP 251228 - rs879254528 Canxr-Tletep6ypr
4 c451G>C p-(Alal51Pro) 1 VUS 251234 0,000006571 rs763233960 Canxr-Tletep6ypr
4 c478T>G p.(Cys160Gly) 10 LP 251248 - 15879254540 Hgﬁ‘;ﬂﬁ;}i‘ﬁ’;ﬂ;a
4 c499T>C p-(Cys167Arg) 1 P/LP 251255 - rs879254547 Canxr-TTerep6ypr
4 c.618T>G p-(Ser206Arg) 1 P/LP 251325 - rs879254595 ITerposaBoack
4 c.626G>A p-(Cys209Tyr) 1 P/LP 251332 - 1rs879254600 Canxr-Iletep6ypr
7 c.986G>A p.(Cys329Tyr) 13 P/LP/LB 226344 0,000016 rs761954844 CaHKlT\;[HeTeP 6ypr, Hosocubupex,
ockBa, [TeTposaBopck
Canxr-Tlerep6ypr, HoBocubupck,
9 c.1202T>A p-(Leu401His) 33 LP/P 3735 - rs121908038 Mocksa, KpacHosipck, ITeTpo3aBoack,
TromeHb, BaapuBocTOK
9 c.1222G>A p-(Glu408Lys) 6 LP/P 36453 0,000007965 rs137943601 ITerposaBoack, Mocksa
9 c.1277T>C p-(Leu426Pro) 3 P/LP 251763 - rs879254851 IMerposasoack, Cankr-TleTep6ypr
9 c1327T>C p-(Trp443Arg) 4 LP 998052 0,000003980 rs773566855 Mocksa, ITerposaBoack, Bosoraa
9 c.1340C>G p-(Ser447Cys) 1 LP 251797 - rs879254870 ITeTposaBoack
10 c.1532T>C p-(LeuS11Ser) 1 LP 251887 - rs879254932 ITerposaBoAcK
Canxr-Ilerep6ypr, HoBocubupck,
12 c1775G>A p-(Gly592Glu) 46 P/LP 161271 0,00005656 rs137929307 Openbypr, Tomck, TiomeHb,

Boaoraa, Mocksa
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§ OPUT'MHAABHBIE CTATbU

Ta6auna 17 (Oxonyanue). Mytauuu resa LDLR B Cankr-Iletep6ypre u IletposaBoacke

HyxaeoTHaHas 3aMeHa OrnjeHKa MATOreHHOCTH

IIpornosupyemsrii o9pdpexr  Uucao Yacrora MuHopHoro  Maenruduxa-

Ix30H/ B AHK no pedepencroit . . B ClinVar, . Iomyasiuu
HYKA€OTHAHOM 3aMeHBI cemeit . aaseasmo gnomAD IJOHHbLIA
HMHTPOH IOCAEAOBATEABHOCTH na crpyKTypy 6eaxa 5 Poccun HAeHTHPHUKAIMOHHbIN v3.1.2. uantv.2.1.1. Homep B dbSNP B Poccun
NM_000527.5: (LDLR) HOMep

13 c.1859G>C p-(Trp620Ser) 1 VUS 889928 - 1s879255056 ITeTpo3aBoack

13 c.1864G>A p-(Asp622Asn) 2 LP 252092 - rs879255059 Cankr-IleTep6ypr

13 c.1936C>A p-(Leu646lle) 1 LP 252118 0,000003977 15779940524 ITeTpo3aBoack

14 c.1999T>A p-(Cys667Ser) 1 LP 252162 - 15150021927 Cankr-Tlerep6ypr

15 c.2231G>A p-(Arg744Gln) 1 LP/VUS/LB/B 68104 0,0008030 rs137853963 Canxkr-Iletep6ypr

16 c.2389G > A p-(Val797Met) 4 P/LP/VUS 226393 0,000007957 rs750518671 Canxkr-Iletep6ypr

17 c.2479G>A p-(Val8271le) 2 VUS 36462 0,001006 rs137853964 Canxr-Tlerep6ypr, HoBocu6upck
MyTanuu crAaiicHHra

3i c.313+1G>A IToreps TpeTbero sk3oHa 2 P/LP 3736 0,00002784 rs112029328 Canxr-Tletep6ypr

3i c.313+2T>G Aedexr craaicuara 1 - - rs793888517 IlerposzaBoack

9i c.1358+1G>A Aegﬁ;‘ggi“{‘éti‘i‘m 1 P/LP 251802 - 15775924858 Canxr-Tlerep6ypr
MyTanuu cABUra PaMKH CYMTHIBAHHSI

3 c.193 201delinsGACTICA p-(Ser65Glyfs*64) 1 P 251072 - rs879254434 IleTpo3aBoACK

3 ¢.195dupT p-(Val66Cysfs*64) 3 P 251075 - 15879254435 ITerposaBoack

4 .670dupG p-(Asp224GlyfsTer4) 1 P 251372 - rs879254629 Canxr-Tlerep6ypr

6 c.925_931delCCCATCA p- (Pro309Lysfs) 2 P 3729 - rs387906304 Canxr-Tlerep6ypr, ITeTposaBopck

6 c.939 940+3delCGGTG p-(Cys313AspfsTerl7) 1 P 251536 - rs879254727 Canxr-Tletep6ypr

9 c.1291 1331del p-(Val430_Ala431insTer) 1 P 251769 - rs879254854 Canxr-Tletep6ypr

9 ¢.1303delG p-(Glu435MetfsTerlS) 1 P 251776 - rs879254857 S Canxr-Tletep6ypr

11 c.1686 1693delinsT p-(TrpS62CysfsTerS) 1 P 251968 - rs879254984 ITerpo3aBoack

13 c.1855 1856insA [p. (113}1(56}116596’1}3:;5)*2 6) 2 P 252082 - rs879255053 Canxr-Tletep6ypr, HoBocu6upck

15 c.2191delG p-(Val731SerfsTer6) 1 P 252253 - rs879255161 IeTpo3aBoack
AeAenjuy ¥ HHCEPLMM B PaMKe CYHTHIBAHHSI

4 c.347_349delGCC p-(Cys116_His117delinsTyr) 1 LP 251164 - rs879254483 Canxr-TleTep6ypr

4 654 656delTGG p.(Gly219del) 14 P/LP 226329 - rs121908027 Camxr-[lerepbypr,

Hosocubupck, Mocksa

P — marorennas myTanus; LP — mpeAloAOXKUTEABHO ITATOTEHHAs My TalUs;
VUS - BapuaHT HeM3BeCTHOIO 3HaYeHus 110 6azam panHbIx ClinVar u ACMG;
LB, B - mpeAIIOAOXUTEAPHO BAPHAHTHI, He BbI3bIBAIOIYE 3a00A€BaHMU.
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