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по итогам рассмотрепия принято следующее заключение:
1. Личное участие соискателя В получении результатов, изложенных в

диссертации.
АвтоР настоящеЙ диссертацИи приниМал непосредственное rIастие в обработке
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:--,,:.:__-з aеквен}lрования экзомов российских пациентов, анализе качества данных,
] .; j- _:].1:_;1ческо}I анализе, получении результатов биоинформатического анаJIиза, в
:: -,;: j -];1орIlтIrзации вариантов, обладающих плейотропным эффектом, при
_, ;- _ З::ji;{ П--IеI'{ОТРОПИИ.

]. Степень .Iостоверности результатов проведенных исследований.
-':_.ОВНОе СО]еРЖаНИе НаУЧНо-исследовательскоЙ работы (диссертации) опубликовано

- : _::ья.ч. опl,б,rrtкованных в изданиях, рецензируемых Web of Science или Scopus.
.. :- ;:Э-'],'5 РеЗ\lьтатОв научнОгО исследования подтверждена З публичными докладами на
_.: _;,-;lilcKllx I1 \1е)t(дународных конференцияхза последние 3 года.

З. Новltзна, научная и практическая значимость.
З :aHHol't работе впервые показан спектр генетических вариаций (в особенности

: :.:: варltанты) в России и выявлены наиболее распространенные аллели риска
_- - ].liо-рецессивных заболеваний, характерные для российской популяции. Конкретные

::.; - _;::_CCKII€ варианты, наЙденные в данноЙ работе, могут быть использованы в
-l,-::tЗ,-КоIi практиКе длЯ постановкИ молекуляРных диагНозов пациентам с редкими
; - -:-. _ зз.,кIl\Iи заболеваниями,

4. Ценность научных рабоп
-:l,t;Trto вклада в понимание природы семейной и спорадической формы ФСГС,

-: -;:t-З]НI{е КРОСС-ПОПУЛЯЦИОНнОГО переноса рисков на примере конкретного заболевания

- . , ] , . _.1_nT проследить на механистическом уровне за эффектами эволюционного давления
: -;,,_;1:зых популяцияхи динамикоЙ аллельных частот, НаЙденный генетический вариант

:, ".з3тствующиЙ ему ген вносят вклад в понимание коморбидности нефропатологиЙ с
- 1j,il ]:-н]Iя плейотропии.

S. По;rнота изложения результатов диссертации в опубликованных соискателем
рэбота_х. Краткая характеристика научных работ.

Основное содержание диссертации опубликовано в 4 статьях, из них 4 публикации в
.1j-]II1ях. рецензируемых Web of Science или Scopus.

Науtные издания, входящие в международные реферативные базы данных и системы
"-;1ТIiРОВаНИЯ:

1. Shikov А.Е., Skitchenko R.K., Predeus А.V., Barbitoff Y.A. Phenome-wide funotional
J,lsse.tion of pleiotropic effects highlights key mоlесulаr pathways for human complex
::зi:s Scientific Reports,2020,Vol. 10, No. 1, рр. 10З7

] Zlotina А., Melnik О,, Fomicheva Y., Skitchenko R.K., Sergushichov А,,
S:.:l:lз:dапоr,а Е,. Gusev О., Gazizova G., Loevets Т., Vershinina Т., Kozyrev I., Gordeev М.,-.::..'1:_:а Е.. Репuпiпа Т., Коstаrеча А.А. А 300-kb microduplication of 7qЗ6.3 in а patient
,.,..,.-. ::.lhalangea1 thumb-polysyndactyly syndrome combined with congenital hеаrt disease and
-::.-- e:sc ct-lloboma: а case repoft//BМC Medical Genomics, 2020, Vol. 13, No. t, рр. 175

j. ВагЬitоff Y.A,, Skitchenko R.K., Poleshchuk 0.I., Shikov А.Е., Serebryakova Е.А.,
],:s', Зt]\ 3 \'._\.. Роlеч D.Y,, Shuvalova A.R., Shcherbakova I.V., Fedyakov М.А., Glotov O.S.,
,].-:.'r-A.S.. PTedeus А.V. Whole-exone sequencing provides insights into monogenic disease
_::e,,:ience in Northr.vest Russia//Molecular Genetics and Genomic Medicine,2019, Vоl.7, No.

. рр. е96.1
-1. Glotov O,S., Serebryakova Е.А., Turkunova М.Е., Еfimоча О.А., Glotov A.S., Barbitoff

\-. \.. Nasykhova Y.A., Predeus А.V., Polev D.E., Fedyakov М.А., Polyakova I.V., Ivashchenko
Т.Е.. Shved N.Y., Shabanova B,S., Tiselko А.V., Romanova О.V., Sаrапа А.М,, Pendina А.А.,
SсhегЬаk S.G., Musina Е,V., Petrovskaia-Kaminskaia А,V., Lonishin L.R., Ditkovskaya L.V.,
Zhelenina L,A., Tyrtova L.V., Вегsепеча O,S., Skitchenko R.K., Suspitsin E,N., Bashnina Е.В.,
Ваrапоt, V.S. Whole-exome sequencing in Russian children with non-type 1 diabetes mellitLrs
rеl'еаls а wide sресtrum of genetic variants in MODY-Telated and unrelated genes//Molecular
N4edicine Reports, 2019, Vоl. 20, No. 6, рр. 4905 -4914

Большая часть опубликованных работ посвяпIена теме медицинской генетики. Среди



работ есть публикации фундаментальной значимости, например, работы посвященные
плейотропии. .щанная работа посвящена исследованию наиболее плйотропных локусов и
признаков человека, где было выяснено, что именно частые некодирующие варианты
имеюТ тенденциЮ К множественноЙ ассоциации, а среди наиболее плейотропных
признаков являются фенотипы, ответственные за иммунитет и антропоморфные черты.
щругая работа посвящена мотаисследованию генетического разнообразия аутосомно-
рецессивных заболеваний на территории Северо-западного региона России, которые
помогут в клинической диагностике Менделевских заболеваний российских пациентов.
РезультатЫ исследоваНий российских экзомов вошли в геномный браузер Ruseq. В перечне
статей также присутствуют работы более практической значимости, например, по анализу
MODY (МаturiГУ-ОПsеt diabetes Оf the young) диабета или исследование пациентов с
врожденныМ пороко\,I сердца И ассоциированной трехфаланговой полисиндактилии
большого пальца. Оба исследования описывают редкие aп.ц"6rч.ские случаи заболеваний
и предоставляют новые генетическlIе }Iаркеры в качестве ассоциированных с патогенезом.

соискатель Скитченко Ростис.тав Константинович подготовил диссертацию
<<Влияние частотногО спектра a-].-]e.let-l на рискИ заболеванИй в когортных исследованиях)),
соответствУюш]ую критерIIя\1. ПРt'_1ЪЯВляемым к диссертациям на соискание ученойстепени кандидата био:rогическIIх на\,к по научной специальности 0з.02.07 - <Генетика)>
(1.5,7. Генетика).

,щиссертация рекоменд}'ется к защите на соискание ученой степени кандидата
биологических наук по Hal^rHoli спецI]а,цьности 03.02.07 - <Генетикa) (1.5.7. Генетика).

Заключение было прIIнJIто на заседании комиссии по допуску к гиА,
предварительному рассмотренllю дIIссертаций и подготовке заключений организации на
диссертациИ структурногО ПоJразде-.Iешш: пrегафакультет наук о *rзпr, федеральноегосударстВенное автономнОе образОвате,цьное учреждение высшего обраЪования
<<Национальный исследовательскIll"I \,ниверситет ИТМо)).
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