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Â íà ñòî ÿ ùåå âðå ìÿ îïè ñà íî áî ëåå 6000 ìî íî ãåí íûõ

çà áî ëå âà íèé. Ñ øè ðî êèì âíå äðå íè åì ìî ëå êó ëÿð íî-ãå -

íå òè ÷å ñêèõ èñ ñëå äî âà íèé â ìå äè öèí ñêóþ ïðàê òè êó äèà -

ãíî ñ òè ðó þò ñÿ íî âûå íà ñëåä ñò âåí íûå áî ëåç íè èëè îïè -

ñû âà åò ñÿ êëè íè ÷å ñêàÿ êàð òè íà ñ íå ÿð êî âû ðà æåí íû ìè

ñèì ï òî ìà ìè ïðè óæå èç âå ñò íûõ íà ñëåä ñò âåí íûõ ñèí ä -

ðî ìàõ. Â òà êèõ ñëó ÷à ÿõ òðóä íî ñòè êëè íè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ -

òè êè ñâÿ çà íû ñ âà ðè à áå ëü íî ñòüþ êëè íè ÷å ñêîé êàð òè íû, 

àòè ïè÷ íî ñòüþ ïðî ÿâ ëå íèÿ ñèì ï òî ìîâ, è òî ëü êî

ñ èñïîëüçîâàíèåì ñî âðå ìåí íûõ ìå òî äîâ äèà ãíî ñ òè êè

âîç ìîæ íî óòî÷ íå íèå äèà ãíî çà.

Íà ïðè ìå ðå ñå ìüè ñ ðåä êîé íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî -

ãèåé ïðåä ñòàâ ëå íû ñëîæ íûé è äëè òå ëü íûé ïóòü äèà ãíî -

ñ òè êè íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèè, âîç ìîæ íî ñòè ñî âðå -

ìåí íîé äèà ãíî ñ òè êè, ýô ôåê òèâ íîñòü âçàè ìî äåé ñò âèÿ
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â îêà çà íèè ïî ìî ùè ñå ìüå ñ óòî÷ íåí íûì äèà ãíî çîì íà -
ñëåä ñò âåí íî ãî çà áî ëå âà íèÿ.

Âïåð âûå ñå ìüÿ îá ðà òè ëàñü íà êîí ñó ëü òà öèþ ê âðà -
÷ó-ãå íå òè êó â Ìå äè êî-ãå íå òè ÷å ñêèé öåíòð Ñàíêò-Ïå òåð -
áóð ãà (ÑÏÁ ÃÊÓÇ ÌÃÖ) â ôåâ ðà ëå 2014 ãî äà ïî ïðî ãíî çó
ïî òîì ñò âà â ñâÿ çè ñ íà ëè ÷è åì ðàñ ùå ëè íû ìÿã êî ãî è ÷à ñ -
òè÷ íî òâåð äî ãî íå áà è áëóæ äà þ ùåé ïî÷ êè ñïðà âà ó ìà òå -
ðè. Äëÿ ñó ïðó æå ñêîé ïàðû áå ðå ìåí íîñòü ïåð âàÿ, íà ìî -
ìåíò îá ðà ùå íèÿ â ÌÃÖ ñðîê áå ðå ìåí íî ñòè 9/10 íå äåëü.
Ðî äè òå ëè ìî ëî äûå, 24 è 25 ëåò, äëÿ îáî èõ áðàê ïåð âûé,
íå ðîä ñò âåí íûé. Îòåö ñòðà äà åò àë ëåð ãèåé, ó ìà òå ðè —
õðî íè ÷å ñêèé ïè å ëî íåô ðèò. Ó îò öà êîí ñó ëü òè ðó å ìîé ïà -
öè åí ò êè òàê æå äèà ãíî ñ òè ðî âà íà áëóæ äà þ ùàÿ ïðà âàÿ
ïî÷ êà. Â ðå çó ëü òà òå êîí ñó ëü òà öèè áû ëè îïðå äå ëå íû ðè ñ -
êè ïî ðîæ äå íèþ ðåá¸íêà ñ íà ñëåä ñò âåí íîé ïà òî ëî ãèåé äî 
5%, ïî âðîæä¸ííî ìó ïî ðî êó ðàç âè òèÿ í¸áà äî 2%, ïî
õðî ìî ñîì íîé ïà òî ëî ãèè 1/700. Ïðè ïðî âå äå íèè óëü ò ðà -
çâó êî âî ãî èñ ñëå äî âà íèÿ (ÓÇÈ) ïëî äà â ñðî êå 11/12 íå -
äåëü â ÌÃÖ âðîæä¸ííûõ ïî ðî êîâ ðàç âè òèÿ è ýõîã ðà ôè -
÷å ñêèõ ìàð êå ðîâ õðî ìî ñîì íîé ïà òî ëî ãèè íå âû ÿâ ëå íî.
Ïî ðå çó ëü òà òó áèî õè ìè ÷å ñêî ãî ñêðè íèí ãà I òðè ìå ñò ðà
(çíà ÷å íèÿ PAPP-A — 1,37 ME/ë (0,62 ÌÎÌ)), HCGb —
29,50 ÌÅ/ë (0,59 ÌÎÌ), ðè ñ êè ïî òðè ñî ìè ÿì 21, 18, 13
— íèç êèå. Ïðè ïî âòîð íîì ïðî âå äå íèè ÓÇÈ íà ñðî êå
19 íå äåëü 3 äíåé äèà ãíî ñ òè ðî âà íà çà äåð æ êà âíóò ðè óò ðîá -
íî ãî ðàç âè òèÿ ïëî äà (ñèì ìåò ðè÷ íàÿ ôîð ìà?) (ÇÂÓÐ), ïî

ôå òî ìåò ðè ÷å ñêèì ïî êà çà òå ëÿì ïëîä ñî îò âåò ñò âî âàë
17/18 íå äå ëÿì, ðàç ìå ðû ìîç æå÷ êà ñî îò âåò ñò âî âà ëè 16 íå -
äå ëÿì áå ðå ìåí íî ñòè. Áû ëà ïðî âå äå íà èí âà çèâ íàÿ ïðå íà -
òà ëü íàÿ äèà ãíî ñ òè êà; êà ðè î òèï êëå òîê ïëà öåí òû 46,ÕÓ.
Ïðè êîí ò ðî ëü íîì ÓÇÈ â ñðî êå 22/23 íåä. ñî õðà íÿ ëîñü
îò ñòà âà íèå â ðàç âè òèè ïëî äà íà 2 íå äå ëè.

Ïî âòîð íàÿ êîí ñó ëü òà öèÿ ñå ìüè âðà ÷îì-ãå íå òè êîì
ÌÃÖ ñî ñòî ÿ ëàñü â îê òÿá ðå 2014 ãî äà ïî ïðè ãëà øå íèþ âðà -
÷à Äåò ñêîé ãî ðîä ñêîé áî ëü íè öû ¹1 Ñàíêò-Ïå òåð áóð ãà íà
26 äåíü æèç íè ðå áåí êà. Èç îñî áåí íî ñòåé àíà ìíå çà: âî âðå -
ìÿ áå ðå ìåí íî ñòè ðàç âèë ñÿ ñà õàð íûé äèà áåò áå ðå ìåí íûõ,
áåç âîä íûé ïå ðè îä 22÷. 50 ìèí., ðî äû íà 38/39 íå äå ëå. Ïðè
ðîæ äå íèè äëè íà òå ëà 43 ñì., ìàñ ñà òå ëà 1 920 ã, îêðóæ íî ñòè
ãî ëî âû 28 ñì, ãðó äè — 28 ñì. Îò ìå ÷à ëàñü ãå ìî ëè òè ÷å ñêàÿ
áî ëåçíü íî âî ðîæ äåí íûõ. Âû ÿâ ëå íà âðîæ äåí íàÿ êà òà ðàê òà.
Íà ñå ðèè ÌÐ-òî ìîã ðàìì ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà îïðå äå ëÿ ëàñü
ìàëü ôîð ìà öèÿ ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà: ìèê ðî ãè ðèÿ, ëèñ ñýí öå ôà -
ëèÿ, àãè ðèÿ, àï ëà çèÿ ìî çî ëè ñòî ãî òå ëà; íà ðóæ íàÿ ãèä ðî öå -
ôà ëèÿ â ñòðóê òó ðå âòî ðè÷ íûõ àò ðî ôè ÷å ñêèõ èç ìå íå íèé ãî -
ëîâ íî ãî ìîç ãà. Ïðè îñìîò ðå îá ðà ùà ëè íà ñå áÿ âíè ìà íèå:
çà äåð æ êà ôè çè ÷å ñêî ãî ðàç âè òèÿ, ìèê ðî öå ôà ëèÿ, êðóï íûé
ïðÿ ìîé íîñ, ìèê ðî ãå íèÿ, âû ñî êîå íå áî, äèñ ï ëà ñòè÷ íûå
óø íûå ðà êî âè íû, êî ðîò êàÿ øåÿ, äëèí íûå ïà ëü öû êè ñ òåé,
îãðà íè ÷å íèå ðàç ãè áà íèÿ â ëîê òå âûõ ñó ñ òà âàõ, ñòî ïà-êà ÷àë -
êà. Ôå íî òèï ðåá¸íêà ïðåä ñòàâ ëåí íà ðèñ. 1, 2. Ïà öè åíò ïî -
ëó ÷àë ïðî òè âî ñó äî ðîæ íóþ òå ðà ïèþ. Áûë ïî ñòàâ ëåí ïðåä -
âà ðè òåëü íûé äèà ãíîç: Ìèê ðî öå ôà ëèÿ â ñòðóê òó ðå íà ñëåä ñò -
âåí íî ãî ñèí ä ðî ìà. Ñèí ä ðîì Ñåê êå ëÿ? Ðî äè òå ëè áû ëè èí ôîð -
ìè ðî âà íû î âîç ìîæ íîì âû ñî êîì ðè ñ êå äëÿ ñèá ñîâ — 25%.

Ñèí ä ðîì Ñåê êå ëÿ õà ðàê òå ðè çó åò ñÿ ÇÂÓÐ, ìèê ðî öå -
ôà ëèåé, áî ëü øèì êëþ âî âèä íûì íî ñîì, ìèê ðî ãå íèåé;
îïè ñà íû àíî ìà ëèè ãî ëîâ íî ãî ìîç ãà [1, 2]. Äàí íàÿ ïà òî -
ëî ãèÿ èìå åò àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûé òèï íà ñëå äî âà íèÿ.
Äëÿ èñê ëþ ÷å íèÿ ñèí ä ðî ìà Ñåê êå ëÿ òè ïà I ñî òðóä íè êà -
ìè ëà áî ðà òî ðèè ðà äè à öè îí íîé öè òî ëî ãèè ÔÃÁÓÍ Èí -
ñòè òóò öè òî ëî ãèè Ðîñ ñèé ñêîé àêà äå ìèè íà óê ó ðåá¸íêà
áûë âçÿò áèî ïòàò êî æè è ìå òî äîì íå ïðÿ ìîé èì ìó -
íîôëó î ðåñ öåí öèè ïðî âå äå íî èñ ñëå äî âà íèå. Â ÿä ðàõ
êëå òîê äåð ìà ëü íûõ ôèá ðîá ëà ñòîâ ïðî áàí äà ïî ñëå äåé -
ñò âèÿ äå òåð ìè íè ðó þ ùå ãî àãåí òà — ðåíò ãå íîâ ñêî ãî èç -
ëó ÷å íèÿ â äî çå 2 Ãðåÿ (óñòà íîâ êà ÐÀÏ-150-300-14) áû ëà
äå òåê òè ðî âà íà àê òèâ íàÿ ôîð ìà ïðî òå èí êè íà çû
ATR-phos p ho-ATR (Ser428), ÷òî ñâè äå òå ëü ñò âó åò î íîð -
ìà ëü íîì ôóí ê öè î íè ðî âà íèè ïðî òå èí êè íà çû ATR, êî -
äè ðó å ìîé ãå íîì ATR. Ïðè ñèí ä ðî ìå Ñåê êå ëÿ òè ïà I
(ÎMIM:#210600) ôóí ê öè î íè ðî âà íèå äàí íîé ïðî òå èí -
êè íà çû íà ðó øå íî.

Ðå áåí êó íà ëî æå íà ãà ñò ðî ñòî ìà, â àíà ëè çàõ êðî âè
ñòà ëà îò ìå ÷à òü ñÿ ëåé êî ïå íèÿ. Áû ëî îá ðà ùå íî âíè ìà íèå 
íà ñó õî âà òîñòü êîæ íûõ ïî êðî âîâ. Ðî äè òå ëè áû ëè îáåñ -
ïî êî å íû ïëà íè ðî âà íè åì ñëå äó þ ùåé áå ðå ìåí íî ñòè è
íà ñòî ÿ òå ëü íî îá ðà ùà ëèñü çà ïî ìî ùüþ. Ïî ôå íî òè ïó
ïðî âî äèë ñÿ äèô ôå ðåí öè à ëü íûé äèà ãíîç ìåæ äó ñèí ä ðî -
ìà ìè Ñåê êå ëÿ, MOPD (mic ro cep ha lic os te o dys p las tic pri -
mor di al dwar fism), COFS (ce reb ro o cu lo fa ci os ke le tal syn d -
ro me). Ñèí ä ðîì MOPD (ÎMIM:#210710) — ïà òî ëî ãèÿ
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ñ àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûì òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ, õà ðàê -
òå ðè çó þ ùà ÿ ñÿ ñî ÷å òà íè åì ÇÂÓÐ, ìèê ðî öå ôà ëèè, çà äåð -
æ êîé óì ñò âåí íî ãî ðàç âè òèÿ, àíî ìà ëè ÿ ìè ðàç âè òèÿ ãî -
ëîâ íî ãî ìîç ãà (ëèñ ñýí öå ôà ëèÿ, àãå íå çèÿ ìî çî ëè ñòî ãî
òå ëà, àãè ðèÿ), ñó õî ñòüþ êîæ íûõ ïî êðî âîâ, ëè öå âûì
äèñ ìîð ôèç ìîì, êîí ò ðàê òó ðà ìè ñó ñ òà âîâ. Â îò ëè ÷èå îò
ñèí ä ðî ìà Ñåê êå ëÿ ïðè MOPD îò ìå ÷à þò ñÿ äèñ ï ëà ñòè ÷å -
ñêèå èç ìå íå íèÿ êî ñò íîé ñè ñ òå ìû, óêî ðî ÷å íèå êî íå÷ íî -
ñòåé [3]. Cèí ä ðîì COFS (ÎMIM:#214150) — çà áî ëå âà -
íèå ñ àóòî ñîì íî-ðå öåñ ñèâ íûì òè ïîì íà ñëå äî âà íèÿ,
ïðî ÿâ ëÿ åò ñÿ âðîæä¸ííîé ìèê ðî öå ôà ëèåé, êà òà ðàê òîé,
çà äåð æ êîé óì ñò âåí íî ãî ðàç âè òèÿ, ëè öå âûì äèñ ìîð ôèç -
ìîì, àð ò ðîã ðè ïî çîì, íî ïîñò íà òà ëü íîé çà äåð æ êîé ðî ñ òà 
[4—6].

Íà êà ôåä ðå ìå äè öèí ñêîé ãå íå òè êè ÑÏáÃÏÌÓ
â ôåâ ðà ëå 2015 ã. áû ëî ïðî âå äå íî ïðÿ ìîå ñåê âå íè ðî âà -
íèå ãå íà RNU4ATAC (OMIM*601428), îò âåò ñò âåí íî ãî çà
ðàç âè òèå ñèí ä ðî ìà MOPD1. Ìó òà öèè, ïðè âî äÿ ùèå
ê ðàç âè òèþ ñèí ä ðî ìà MOPD1 (OMIM#210710), íå âû -
ÿâ ëå íû. Ó÷è òû âàÿ ïðåä ïî ëî æå íèå î ñèí ä ðî ìå Ñåê êå ëÿ
â ñå ìüå, áèî ëî ãè ÷å ñêèé ìà òå ðè àë ðåá¸íêà è ðî äè òå ëåé, à 
òàê æå äàí íûå ïî ôå íî òè ïó ðå áåí êà áû ëè ïå ðå äà íû äëÿ
ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êè ñèí ä ðî ìà
â Èí ñòè òóò ãå íå òè êè è ìî ëå êó ëÿð íîé ìå äè öè íû Ýäèí -
áóð ã ñêî ãî Óíè âåð ñè òå òà, ãäå ïðî âî äÿò ñÿ èñ ñëå äî âà íèå
ïî ñèí ä ðî ìó Ñåê êå ëÿ. Ìà òå ðè àë áûë îò ïðàâ ëåí â àï ðå ëå 
2015 ãî äà.

Â àâ ãó ñòå 2015 ãî äà íà ÷à ëàñü ñî âìå ñò íàÿ ðà áî òà ÑÏá
ÃÊÓÇ ÌÃÖ, ÃÁ40, ÑÏáÃÓ è ëà áî ðà òî ðèè ïðå íà òà ëü íîé
äèà ãíî ñ òè êè íà ñëåä ñò âåí íûõ âðîæ äåí íûõ áî ëåç íåé
ÍÈÈ À ÃèÐ èì. Ä.Î.Îò òà (ËÏÄ ÍÈÈ À ÃèÐ) ïî ìî ëå êó -
ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîé äèà ãíî ñ òè êå ïåð âè÷ íûõ ìèê ðî öå ôà -
ëèé. Èñ ñëå äî âà íèå ïðî âî äè ëîñü ìå òî äîì ïîë íî ýê çîì íî -
ãî NGS-ñåê âå íè ðî âà íèÿ ñ ïî ñëå äó þ ùåé âå ðè ôè êà öèåé
ïî Ñýí ãå ðó. Â ñâÿ çè ñ íå ó òî÷í¸ííûì äèà ãíî çîì áû ëî ïî -
ëó ÷å íî ïè ñü ìåí íîå èí ôîð ìè ðî âàí íîå ñî ãëà ñèå ðî äè òå -
ëåé íà ó÷à ñ òèå â èñ ñëå äî âà íèè è âçÿ òà êðîâü äëÿ ïî ñëå äó -
þ ùå ãî âû äå ëå íèÿ ÄÍÊ ó îá ñëå äó å ìîé ñå ìüè. ÄÍÊ âû äå -
ëÿ ëè èç 400 ìêë êðî âè íà ñòàí öèè QI A sym p ho ny SP
(QIAGEN) ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì íà áî ðà QI A sym p ho ny DNA
Mi di Kit. Êîí öåí ò ðà öèþ ÄÍÊ îïðå äå ëÿ ëè ôëó î ðè ìåò ðè -
÷å ñêè íà ïðè áî ðå Qu an tus (Pro me ga) ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì
íà áî ðà Qu an tiF lu or dsDNA Sys tem. Êîí ò ðîëü êà ÷å ñò âà
âû äå ëå íèÿ îñó ùå ñò â ëÿ ëè ñïåê òðî ôî òî ìåò ðè ÷å ñêè íà
ïðè áî ðå Na noD rop 2.0 ïî ñî îò íî øå íèþ ïî ãëî ùå íèÿ ïðè
äëè íàõ âîëí 260 íì è 280 íì. Äî ïó ñ òè ìûì ñ÷è òà ëè ñî îò -
íî øå íèå 260/280 >1,8. Äëÿ êîí ò ðî ëÿ êà ÷å ñò âà ÄÍÊ èñ -
ïî ëü çî âà ëè ýëåê ò ðî ôî ðåç â 1% àãà ðîç íîì ãå ëå â áó ôå ðå
SB. Îá ðàç öû ÄÍÊ õî ðî øå ãî êà ÷å ñò âà ìèã ðè ðî âà ëè â ãå ëå 
óç êèì ôðîí òîì. Ñ÷è òà ëè äî ïó ñ òè ìîé äå ãðà äà öèþ ÄÍÊ,
ïðè êî òî ðîé äî ëÿ îñíîâ íîé ïî ëî ñû ÄÍÊ ñî ñòàâ ëÿ åò íå
ìå íåå 70% îò âñåé ÄÍÊ íà äî ðîæ êå. Ïðè ãî òîâ ëå íèå áèá -
ëèî òåê ýê çî ìíîé ÄÍÊ îñó ùå ñò â ëÿ ëè ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì
íà áî ðà Tru Seq Exo me Lib ra ry Prep Kit èëè åãî àíà ëî ãîâ.
Êîí ò ðîëü êà ÷å ñò âà ïî ëó ÷åí íûõ áèá ëèî òåê ïðî âî äè ëè ïó -
òåì êà ïèë ëÿð íî ãî ýëåê ò ðî ôî ðå çà íà ñè ñ òå ìå QI Ax cel

(QIAGEN). Ãî òî âûå áèá ëèî òå êè ñåê âå íè ðî âà ëè íà ñè ñ -
òå ìå âû ñî êî ïðî èç âî äè òå ëü íî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ Il lu mi na
Hi Seq 2500 â ðå æè ìå ïàð íî êîí öå âî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ
2õ100 (íà áîð Tru Seq SBS Kit v3 — HS (200-cyc les)), èëè
2õ125 (íà áîð Hi Seq® SBS Kit v4 (250 cyc les)), ò.å. ïî 100
èëè 125 íóê ëå î òè äîâ ñ êàæ äî ãî êîí öà ôðàã ìåí òà. Ïî ñëå
äå ìó ëü òèï ëåê ñè ðî âà íèÿ è ïå ðå âî äà ðå çó ëü òà òîâ ñåê âå íè -
ðî âà íèÿ â ôîð ìàò fastq â ïðî ãðàì ìå bcl2fastq ïî ëó ÷à ëè
îò äå ëü íûå ãðóï ïû ôàé ëîâ â ôîð ìà òå fastq äëÿ êàæ äî ãî
îá ðàç öà. Ýòè ôàé ëû èñ ïî ëü çî âà ëè äëÿ äà ëü íåé øå ãî áèî -
èí ôîð ìà òè ÷å ñêî ãî àíà ëè çà. Îá ðà áîò êà ðå çó ëü òà òîâ ñåê -
âå íè ðî âà íèÿ îá ðàç öîâ ÄÍÊ ïðî èç âî äè ëàñü ñ èñ ïî ëü çî -
âà íè åì ïðî ãðàì ìíûõ ïà êå òîâ bwa (http://bio-bwa.so ur ce -
for ge.net/) è Ge no me Ana ly sis To ol Kit (https://sof t wa re.bro -
a din s ti tu te.org/gatk/). Àí íî òà öèÿ ïðî èç âî äè ëàñü ñ èñ ïî ëü -
çî âà íè åì áà çû dbNSFP (https://si tes.go og le.com/si te/jpop -
gen/dbNSFP), ñ èñ ïî ëü çî âà íè åì ïðî ãðàìì SnpEff è
SnpSift (http://snpeff.so ur ce for ge.net/). Ôè ëü òðà öèÿ è èí -
òåð ï ðå òà öèÿ âà ðè àí òîâ ïðî èç âî äè ëàñü ïðè ïî ìî ùè ïðî -
ãðàì ìû SNVVi e wer (http://ge no me.if mo.ru/snvvi e wer/).
Âå ðè ôè êà öèþ ïî ëó ÷åí íûõ äàí íûõ ïðî âî äè ëè ìå òî äîì
ïðÿ ìî ãî ñåê âå íè ðî âà íèÿ íà ïðè áî ðå «Ge ne tic Ana ly zer
3130» («Ap pli ed Bi o sys tems», ÑØÀ).

Ìàòü íå îä íî êðàò íî îá ðà ùà ëàñü ïî ïëà íè ðî âà íèþ
ñëå äó þ ùåé áå ðå ìåí íî ñòè. Îñå íüþ 2016 ãî äà ïðàê òè ÷å -
ñêè îä íî âðå ìåí íî èç äâóõ ëà áî ðà òî ðèé (çà ðó áåæ íîé è
ÍÈÈ À ÃèÐ) ïî ëó ÷å íû îò âå òû î âû ÿâ ëå íèè çà ìåí â ãå íå
PHGDH. Ó ðå áåí êà âû ÿâ ëå íû âà ðè àí òû â êîì ïà óíä-ãå -
òå ðî çè ãîò íîì ñî ñòî ÿ íèè: ñ.242A>T, p.Asp81Val +
c.851T>G, p.Leu284Arg. Ïðè ýòîì ó îò öà âû ÿâ ëå íà ãå òå -
ðî çè ãîò íàÿ çà ìå íà ñ.242A>T, p.Asp81Val, ó ìà òå ðè — ãå -
òå ðî çè ãîò íûé âà ðè àíò c.851T>G, p.Leu284Arg. Ìó òà öèè
â äàí íîì ãå íå àñ ñî öè è ðî âà íû ñ äâó ìÿ çà áî ëå âà íè ÿ ìè:
ñèí ä ðîìîì Íîÿ—Ëàê ñî âîé (OMIM:#256520) è äå ôè öè -
òîì ôîñ ôîã ëè öå ðàò äå ãèä ðî ãå íà çû (OMIM:#601815).

Ïðè àíà ëè çå ïî ëó ÷åí íûõ äàí íûõ ñëå äó åò îò ìå òèòü,
÷òî ó ðå áåí êà íå áû ëî êëàñ ñè ÷å ñêî ãî ôå íî òè ïà ñèí ä ðî -
ìà Íîÿ—Ëàê ñî âîé. Ïðè äàí íîì ñèí ä ðî ìå îïè ñà íû: êî -
ðîò êàÿ ïðî äîë æè òå ëü íîñòü æèç íè (ïåð âûå äíè), ÇÂÓÐ,
ìèê ðî öå ôà ëèÿ, ëèñ ñýí öå ôà ëèÿ, àãå íå çèÿ ìî çî ëè ñòî ãî
òå ëà, ñêî øåí íûé ëîá, ýê çî ôòàëüì, ïëî ñ êèé íîñ, ðîò
ñ òîë ñòû ìè âû âåð íó òû ìè ãó áà ìè, òîí êàÿ, øå ëó øà ùà ÿ ñÿ 
êî æà, îòå÷ íàÿ ïîä êîæ íàÿ êëåò ÷àò êà, èõ òè îç, êà òà ðàê òà,
ñòî ïà-êà ÷àë êà [7]. Äëÿ äå ôè öè òà ôîñ ôîã ëè öå ðàò äå ãèä -
ðî ãå íà çû õà ðàê òåðíû âðîæä¸ííàÿ ìèê ðî öå ôà ëèÿ, ïîñò -
íà òà ëü íàÿ çà äåð æ êà ðî ñ òà, ãè ïî ãî íà äèçì, ãè ïåð òî íóñ,
çà äåð æ êà ïñè õî ìî òîð íî ãî ðàç âè òèÿ, âðîæ äåí íàÿ êà òà -
ðàê òà, íà ðó øå íèå ìè å ëè íè çà öèè ãî ëîâ íî ãî ìîçãà, ñó äî -
ðî ãè, ñíè æå íèå óðîâ íÿ ñå ðè íà è ãëè öè íà â öå ðåá ðîñ ïè -
íà ëü íîé æèä êî ñòè è ïëàç ìå [8]. Îä íà êî â äî ñòóï íîé ëè -
òå ðà òó ðå íå áû ëî îïè ñà íî ñëó ÷à åâ ëèñ ñýí öå ôà ëèè ïðè
äå ôè öè òå ôîñ ôîã ëè öå ðàò äå ãèä ðî ãå íà çû. Òàê æå ñëå äó åò
îò ìå òèòü, ÷òî ïðè äå ôè öè òå ôîñ ôîã ëè öå ðàò äå ãèä ðî ãå -
íà çû èìå åò ñÿ ñëó ÷àé óñïåø íî ãî âíóò ðè óò ðîá íî ãî ëå ÷å -
íèÿ ïà òî ëî ãèè ïðè âû ÿâ ëå íèè óìå íü øå íèè ðàç ìå ðîâ
ãî ëî âû ó ïëî äà íà ïîçä íåì ñðî êå áå ðå ìåí íî ñòè ïóò¸ì
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ââå äå íèÿ ìà òå ðè áî ëü øèõ äîç ñå ðè íà è äà ëü íåé øå ãî
ïîñò íà òà ëü íî ãî ëå ÷å íèÿ [9]. Ðå áå íîê íà õî äèò ñÿ â äî ìå
ðå áåí êà, ãäå åãî ïî ñòî ÿí íî íà âå ùà þò ðî äè òå ëè. Â 2 ãî äà 
ðîñò ðå áåí êà ñî ñòà âèë 75 ñì, âåñ, 10 êã, îêðóæ íîñòü ãî -
ëî âû 36,0 ñì, îêðóæ íîñòü ãðó äè 55,5 ñì. Ãðó áàÿ ÇÏÌÐ,
ïðàê òè ÷å ñêè íå îá ëà äà åò íè êà êè ìè íà âû êà ìè, âû ñêà çû -
âà åò ìè ìè êîé ðà äîñòü è íå äî âî ëü ñò âî. Êîæ íûå ïî êðî âû 
ýëà ñ òè÷ íûå. Øå ëó øå íèå â îá ëà ñ òè âî ëî ñÿ íî ãî ïî êðî âà
ãî ëî âû. Èç áû òî÷ íî ãî ïè òà íèÿ. Äå ôîð ìà öèÿ ÷å ðå ïà
âñëåä ñò âèå ïî ñòî ÿí íî ãî íà õîæ äå íèÿ â ïî ëî æå íèè ëå æà,
ìèê ðî öå ôà ëèÿ. Èñ ñëå äî âà íèå àìè íî êèñ ëîò íî ãî ñî ñòà âà 
êðî âè ïðî áàí äà â áèî õè ìè ÷å ñêîé ëà áî ðà òî ðèè ÑÏá
ÃÊÓÇ ÌÃÖ ïî êà çàëî óðî âåíü ñå ðè íà — 31,5 íìîëü/ë
ïðè íîð ìå 80—120 íìîëü/ë è ãëèöèíà139,1 íìîëü/ë
(íîð ìà 154—250 íìîëü/ë). Àìè íî êèñ ëîò íûé ñïåêòð
êðî âè ó ðî äè òå ëåé ïî êà çàë ó îò öà çíà ÷å íèÿ ñå ðè íà —
63,2 íìîëü/ë è ãëè öè íà — 193,1 íìîëü/ë, ó ìà òå ðè ñî îò -
âåò ñò âåí íî 76,0 íìîëü/ë è 195,2 íìîëü/ë ïðè íîð ìå ñå -
ðè íà — 80—120 íìîëü/ë è ãëè öè íà 154—250 íìîëü/ë.
Ïî ñî âî êóï íî ñòè âñåõ äàí íûõ ïî ñòàâ ëåí äèà ãíîç ñèí ä -
ðîì Íîÿ—Ëàê ñî âîé, íå ïîë íàÿ ôîð ìà. Ïðè äàí íîì äèà -
ãíî çå âîç ìîæ íîñòü âíóò ðè óò ðîá íî ãî ëå ÷å íèÿ íå îïè ñà -
íà.

Ñå ìüå, ïî ðå çó ëü òà òàì äèà ãíî ñ òè êè, ïðî âå äå íî ìå -
äè êî-ãå íå òè ÷å ñêîå êîí ñó ëü òè ðî âà íèå â äå êàá ðå 2016 ãî -
äà è äà íà èí ôîð ìà öèÿ î âîç ìîæ íî ñòÿõ ïðå íà òà ëü íîé
äèà ãíî ñ òè êè. Ñî òðóä íè êà ìè ÍÈÈ À ÃèÐ áû ëà ñî çäà íà
òåñò-ñè ñ òå ìà íà îñíî âå ÏÖÐ-ÏÄÐÔ äëÿ áû ñò ðîé äèà -
ãíî ñ òè êè âû ÿâ ëåí íûõ ìó òà öèé.

Ïî âòîð íî ñå ìüÿ îá ðà òè ëàñü â ôåâ ðà ëå 2017 ãî äà
â ñâÿ çè ñ áå ðå ìåí íî ñòüþ, íà ñòó ïèâ øåé åñ òå ñò âåí íûì
ïó òåì. Ïðè ïðî âå äå íèè ÓÇÈ ïåð âî ãî òðè ìå ñò ðà äèà ãíî -
ñ òè ðî âà íà äè õî ðè à ëü íàÿ äèà ìíè î òè ÷å ñêàÿ äâîé íÿ. ÓÇÈ
ïëî äà è êà ðè î òè ïè ðî âà íèå îáî èõ ïëî äîâ ïðî âî äè ëîñü
â ÑÏá ÃÊÓÇ ÌÃÖ. Ìî ëå êó ëÿð íî-ãå íå òè ÷å ñêîå èññëå äî -
âà íèå ïëî äîâ ïî êà çà ëî:

Ïëîä I. ÓÇÈ íà ñðî êå 13—14 íå äåëü. ÒÂÏ 3,3 ìì. Êà -
ðè î òèï 46,ÕÓ. Ìå òî äîì ÏÖÐ-ÏÄÐÔ áû ëî ïðî âå äå íî
èñ ñëå äî âà íèå è âû ÿâ ëå íû ìó òà öèè c.851T>G è c.242A>T 
â ãå íå PHGDH â êîì ïà óí ä íîì ñî ñòî ÿ íèè. Äèà ãíîç ñèí -
ä ðîì Íîÿ—Ëàê ñî âîé ïîä òâåð æ äåí. Ïðî ãíîç äëÿ ðå áåí êà
êðàé íå íå áëà ãî ïðè ÿò íûé. Ìå òî äîâ ëå ÷å íèÿ íå ðàç ðà áî -
òà íî.

Ïëîä II. ÓÇÈ íà ñðî êå 13—14 íå äåëü áåç ïà òî ëî ãèè.
Êà ðè î òèï 46,ÕÕ. Ìå òî äîì ÏÖÐ-ÏÄÐÔ áû ëî ïðî âå äå íî 

èñ ñëå äî âà íèå è ìó òà öèé c.851T>G è c.242A>T â ãå íå
PHGDH íå âû ÿâ ëå íî.

Ïðî âå äå íà ðå äóê öèÿ áî ëü íî ãî ïëî äà â ñðî êå áå ðå -
ìåí íî ñòè 16/17 íå äåëü. Áå ðå ìåí íîñòü çäî ðî âûì ïëî äîì
ïðî äîë æà åò ñÿ. ÓÇÈ ïëî äà íà ñðî êå 32 íå äåëü ïî êà çà ëî
íîð ìà ëü íîå ðàç âè òèå. Îæè äà å ìûé ñðîê ðî äîâ — îê -
òÿáðü 2017 ãî äà.

Òåð íè ñòûé ïóòü äèà ãíî ñ òè êè ïà òî ëî ãèè ó ïåð âî ãî
ðå áåí êà è òå ÷å íèÿ âòî ðîé áå ðå ìåí íî ñòè, áó äåì íà äå ÿ òü -
ñÿ, çà êîí ÷èò ñÿ áëà ãî ïî ëó÷ íî äëÿ ñå ìüè. Çà èí òå ðå ñî âàí -
íîñòü ñïå öè à ëè ñòîâ ðàç íûõ ñëóæá â îêà çà íèè ïî ìî ùè
ñå ìüå ïî çâî ëèò ñå ìüå îñó ùå ñò âèòü èõ ìå÷ òó èìåòü çäî -
ðî âî ãî ðå áåí êà.
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