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Синдром Ангельмана относится
к редким заболеваниям и 
встречается с частотой 1 
случай на 12 000 – 20 000 
человек

Генетические механизмы
обнаруживаются у 85-90% 
пациентов с клиническим
фенотипом, и все они влияют
на экспрессию UBE3A

В практике встречаются
семейные случаи, связанные с 
мутациями гена UBЕ3A

Синдром
Ангельмана



Составление списка генов



PANTHER
Таблица онтологий для категорий биологических процессов

0 2E-14 4E-14 6E-14 8E-14 1E-13 1,2E-13

регуляция процесса развития (regulation of 
developmental process)

процесс развития (developmental process)

системы развития (system development)

развитие многоклеточного организма (multicellular 
organism development)

реакция на эндогенный стимул (response to 
endogenous stimulus)

процессы многоклеточного организма (multicellular 
organismal process)

развитие анатомических структур (anatomical 
structure development)

регуляция биологического качества (regulation of 
biological quality)



Генная сеть генов синдрома
Ангельмана, 
реконструированная с 
помощью GeneMANIA. 



Представленность различных типов взаимодействий
при построении сети
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Выводы
Обнаружение функциональных связей 
будет иметь жизненно важное значение 
для разработки эффективных подходов 
к лечению.

Обнаружение функциональных связей 
значит многое при разработке 
эффективных подходов к лечению.
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Спасибо за
внимание! 

karpyn_a_b@student.sechenov.ru


