CUHOPOM KO®OUHA-CUPUC B MPAKTUKE NEAUATPA

DI'BOY BO CI'MY % ABTOP: KIMHUYECKUN OpaANHATOpP nepBoro roaa obyyeHua Qpobeu AanHa AneKkcaHapoBHa

uM. B. M. PazymMmoBCKoro Hay4Hbin pykoBoAUTENb: K. M. H.RAOUEHT ['ymeHoK Onbra UropeBHa
Kadenpa rocnnutasibHOU neanaTpmm n HeoHatonornu (3as. HRG. Npod., A.m.H. H0.B. HepHEeHKOB)

AKTYaJIbHOCTb lesib

CuHapom KodduHa — Cupuc — peakum HacneacTtseHHbIU cuHapom ¢ Al
TUNOM Hacnea0BaHUA.
Yactota 1:1 000 000 yenosek.
B mupe 3aperncrpuposaHo oKkono 150 chyyaes 3aboneBaHus

3

OonncaHmne KimnHn4YeCKux ciny4dyaes

cuHapoma KopduHa — Cupuc B
NPaKTUKe Bpa4va-neguartpa

4 )
* AHanu3 ambynaTopHbIX KapT, uctopum bonesHmn, obcneposaHue 4 NnaLUEHTOB C NOXOXKUMMU Xanobamu u peHOoTMNOM

* JH3UMOAMNArHOCTUKA JIM30COMHbIX bone3Heu HaKon/eHus

METO/bI
* [lonHoe ceKBeHUpPOBaHME reHOMaA
llo/sry4eHbl HHPOPpMHPOBaAHHBIENY

COIJIACHA Ha HCCJIEJOBAHHE,
POTOCBHEMKY

MaTepHaJibl U

OBIIMYE YEPTDI: OcobeHHOocTU deHoTuna (doTo)
FpY6aH 3aJepPKKad YMCTBEHHOIO 1 pe4vyeBoro pPpassnUTunA, rmnepTenopusm

3MOLMOHANIbHOE, arPeccUBHOE NoBeAEHME,
. MbILLEYHAA TMNOTOHUSA, HapyLLEeHue cayxa, HU3KUIK pocCT,
‘ renaTtomeranms

eHuMnanbHaA
ACTUKA C

bTaTbl

LUIMPOKNN OUNBLTP
LUIMPOKUK Nob
B3JEepPHYTble HO34PWN
CaHAaNeBMAHaA Wenb
Tpn3sybedu,

roybble 4yepTbl AULL,
rMNepTpmuxos3

Pe3yi

ecKylo

KpOBHO-POACTBEHHbIN Y BCex JeTel BblleyKasaHHble
6pak nckntoyeH (co cnos *Ka/106bl NOABUNUCH CPA3Y Ke
po,ﬂ,MTeneVl) nocne poxXaeHuna

BbIfes1eHbl NTamozeHHble eapuaHmeol 2eHos: ARID1A, ARID1B, ARID2, BICRA (cuHdpom Kogh¢
NneemcmeeHHO)

MonyyeHo coMmacue Ha UCROAB30!

DoTO 06C/I€EJ0OBAHHOIO

nagnerTa c c. Kugprra- [puBeaeHHble KAMHUYECKMe cydyan AeMOHCTpUpYeT Hanbonee yacTo BCTpeyaloWMUCA cpeamn peaKux reHeTUYeCKux
Cuprc VI THIa _ CUHAPOMOB B NegunaTpuyeckomn npaktuke — cuHapom KopodpuHa-Cnpuc, peHoTMNMUYECKU U KANHUYECKU CXOXUMN C
BBIBOABI NN30COMHbIMU 60N1€3HAMM HAKONNIEHMA U XapaKTepU3yloLWmMnuca rpybbimmu yeptamm Mua, KOrHUTUBHBIMU HaPYLUEHUAMM,

HU3KOPOCNOCTbIO, renatomeraamein, HapyweHuamMmm cayxa




