
29 марта 2025 года 

Онлайн вебинар 

«Орфанология в педиатрии» 
Программа образовательного мероприятия подана на аккредитацию в Комиссию по 

оценке учебных мероприятий и материалов установленным требованиям для НМО. 

Участие для специалистов бесплатное. 

 

09.00 - 10.30 

 

 

 

09.00 - 09.25 

 

 

 

 

 

09.25 - 09.50 

 

 

 

 

 

 

09.50 - 10.20 

 

 

 

10.20 - 10.30 

Пленарное заседание 

Актуальные проблемы наследственных заболеваний у детей 

Председатели: Вашакмадзе Нато Джумберовна, Журкова Наталия Вячеславовна 

Основы генетики и интерпретации данных NGS. Клинический случай синдрома с 

узнаваемым лицевым фенотипом.  

Попова Вероника Михайловна, врач-генетик, научный сотрудник отдела орфанных 

болезней и профилактики инвалидизирующих заболеваний НИИ педиатрии и охраны 

здоровья детей НКЦ №2 ФГБНУ «РНЦХ им. акад. Б.В. Петровского» (Москва) 

 

Редкий синдром с нарушением интеллектуального развития. Как не пропустить  

наследственную патологию?  

Журкова Наталия Вячеславовна, к.м.н., врач-генетик, ведущий научный сотрудник 

отдела орфанных болезней и профилактики инвалидизирующих заболеваний НИИ 

педиатрии и охраны здоровья детей НКЦ №2 ФГБНУ «РНЦХ им. акад. Б.В. Петровского» 

(Москва) 

 

Наследственные болезни обмена в практике врача-генетика 

Кекеева Татьяна Николаевна, врач-генетик медико-генетического отделения ГБУЗ 

«Морозовская ДГКБ ДЗМ» (Москва) 

 
Дискуссия, ответы на вопросы 

10.30 - 10.35 Перерыв 

10.35 - 12.05 

 

 

 

 

 

10.35 - 11.05 

 

 

 

 

 

 

11.05 - 11.25 

 

 

 

11.25 - 11.45 

 

 

 

 

11.45 - 12.05 

 

 

 

Сателлитный симпозиум 

НЕредкие редкие заболевания    
(проводится при поддержке ООО «АстраЗенека Фармасьютикалз», не обеспечивается 

кредитами НМО) 

Председатель: Вашакмадзе Нато Джумберовна 

 

Актуальность выявления редких заболеваний: что нужно помнить педиатру 

Вашакмадзе Нато Джумберовна, д.м.н., руководитель отдела орфанных болезней 

профилактики инвалидизирующих заболеваний НИИ педиатрии и охраны здоровья детей 

НКЦ №2 ФГБНУ «РНЦХ им. акад. Б.В. Петровского», профессор кафедры факультетской 

педиатрии Института материнства и детства ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова 

Минздрава России (Пироговский Университет) (Москва) 

 

Клинический случай выявления ГФФ на приеме у педиатра  

Агафонова Анна Александровна, врач-терапевт, заведующая отделением 

наследственных болезней НИИ медицинской генетики ТНИМЦ (Томск) 

 

Поверхностные плексиформные нейрофибромы при нейрофиброматозе 1 типа: как 

не пропустить? 

Рудакова Анна Викторовна, врач-невролог, заведующая отделением реабилитации 

ГБУЗ «Иркутская государственная областная детская клиническая больница» (Иркутск) 

 

Клинический случай выявления пациента с ДЛКЛ в Тюменской области  

Хорошева Елена Юрьевна, к.м.н., доцент кафедры детских болезней и 

поликлинической педиатрии ФГБОУ ВО ТюмГМУ, врач-консультант детского 



 

 

стационара ГБУЗ ТО ОКБ №2, врач-гастроэнтеролог ДКДЦ ГБУЗ ТО Областной 

клинической больницы №1 (Тюмень) 

 
Дискуссия, ответы на вопросы 

 

Ответственный за вебинар – член СПР, д.м.н. Вашакмадзе Нато Джумберовна 


