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,ЩиссертационнаJI работа Протасовой Марии Сергеевны посвящена исследоваЕию
малоизученньD( редких форм врожденной мозжечковой атtжсии с использованием
параллельного геномного секвенирования. Актуальность исследования геIIетических
причин развития врождеIIньж патологий мозжечка обусловлена необходимостью
дальнеЙшего изуIения спектра патогенных вариантов и генов, ассоциировtшIньIх с
группоЙ наследственньIх атаксиЙ дJUI понимания молекуJIярно-генетических механизмов
пt}тогенеза и разработки rrодходов к терапии таких заболеваний.

В диссертационной работе М.С.Протасовой на примере ассоциировztнньD( с
мозжечковой атаксией генов разработан интегративньй подход к оценке дzlнньD(
массового параллельного секвенировttния и пространственно-временной экспрессии
паралогичЕьтх генов на ptвHbD( этtlпах онтогенеза. В работе впервые обнаружены мугацшI
в гене GRM| при врожденноЙ мозжечковой атtжсии и делеция в гене GMD2,
oTBeTcTBeHHzuI за редкиЙ синдром мозжечковой атаксии, уплственной отсталости и
квадропедии, а также покЕвано, что структурные лефекты генов LRCЮ п CSMD| могуг
привести к мозжечковой атаксии без когнитивньIх нарушений. В работе описан ряд
других генетических нарушений, которые связаны с врожденными функционzlпьными
патологиями мозжечка.

Результаты, изложенные в диссертационной работе М.С.Протасовой, несомненно,
имеют большую теоретическую и практическую значимость, дополняют и расширяют
имеющиеся дtшIные, предложенные методы и подходы позвоJUIют решить поставленные в
диссертации задачи. Выводы, предстalвленные в диссертационноЙ работе соответствуют
поJIученным результатш,t. В автореферате подробно изложены основные положениJI
диссертации. ПринципиЕtпьньIх заrrцечаний к автореферату М.С.Протасовой нет.

Содержаrrие авторефората свидетельствует, что диссертация Протасовой Марии
Сергеевны представJuIет собой законченное наrшое исследование и соответствует
требованиш,r, предъявJuIемым в <Положении о присуждении rIеньж степеней>>
(утверждено постановлением правительства РФ от 24.09.2013 М842), к диссертациям на
соискание уrеноЙ степени кандидата биологических наук по специtlльности |.5.7_
генетика.

Согласна на вкJIючение в аттестационное дело и да_тlьнейшую обработку моих
персональньD( данньпс, необходимьD( дJUI процедуры зациты диссертации Протасовой
Марии Сергеевны, исходя из IIормативньD( документов Правительства РФ,Минобрнауки
РФ и ВАК при Минобрнауки РФ, в том числе, на рЕвмещение их в сети Интернет на сайте
ИОГен РАН, на сайте ВАК, в единой информационной системе.
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