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Îáñóæäàþòñÿ âîçìîæíîñòè âûÿâëåíèÿ ðåäêîé íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè ïóòåì ñîâåðøåíñòâîâàíèÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷å-
ñêîé ïîìîùè áîëüíûì ñ âðîæäåííûìè ïîðîêàìè ðàçâèòèÿ (ÂÏÐ). Ïðåäñòàâëåí àëãîðèòì äèñïàíñåðíîãî íàáëþäåíèÿ ïàöèåí-
òîâ ñ ÂÏÐ, ïðåäñòàâëÿþùèé ñîáîé ñõåìó âçàèìîäåéñòâèÿ ñïåöèàëèñòîâ ó÷ðåæäåíèé çäðàâîîõðàíåíèÿ ñ ìåäèêî-ãåíåòè÷å-
ñêîé ñëóæáîé. Ïîäíèìàþòñÿ âîïðîñû ñâîåâðåìåííîñòè ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî êîíñóëüòèðîâàíèÿ, à òàêæå ìåæäèñöèïëèíàð-
íîãî âçàèìîäåéñòâèÿ ñïåöèàëèñòîâ.

Êëþ÷åâûå ñëîâà: âðîæäåííûå ïîðîêè ðàçâèòèÿ, ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîå êîíñóëüòèðîâàíèå, ìîíèòîðèíã, íàñëåäñòâåííûå çà-
áîëåâàíèÿ

Â òå÷åíèå ïîñëåäíåãî äåñÿòèëåòèÿ íà ôîíå ñíèæåíèÿ
ïîêàçàòåëåé ìëàäåí÷åñêîé ñìåðòíîñòè îò ñîñòîÿíèé,
âîçíèêàþùèõ â ïåðèíàòàëüíîì ïåðèîäå è áîëåçíåé îð-
ãàíîâ äûõàíèÿ, ñìåðòíîñòü îò âðîæäåííûõ àíîìàëèé
îñòàåòñÿ íà ïðåæíåì óðîâíå [6, 7, 8, 11]. Âðîæäåííàÿ ïà-
òîëîãèÿ ÿâëÿåòñÿ îäíîé èç îñíîâíûõ ïðè÷èí äåòñêîé
èíâàëèäíîñòè è íàðÿäó ñî çíà÷èòåëüíûìè ýêîíîìè÷å-
ñêèìè çàòðàòàìè ãîñóäàðñòâà, ëå÷åíèå è ðåàáèëèòàöèÿ
äåòåé ñ ïîðîêàìè ðàçâèòèÿ ÿâëÿåòñÿ òÿæåëûì ìàòåðè-
àëüíûì, ïñèõîëîãè÷åñêèì è ñîöèàëüíûì áðåìåíåì äëÿ
ñåìüè [11]. Ðåãèñòðàöèÿ ÂÏÐ â ðàìêàõ ýïèäåìèîëîãè÷å-
ñêîãî ìîíèòîðèíãà â Ðîññèè âåäåòñÿ ñ 1999 ã. [3, 4, 5]. Çà
ýòî âðåìÿ çàðåãèñòðèðîâàíî è âçÿòî íà ó÷åò áîëüøîå êî-
ëè÷åñòâî ñåìåé, èìåþùèõ áîëüíûõ, êîòîðûì íåîáõîäè-
ìî ïðîâåäåíèå äèàãíîñòè÷åñêèõ, ëå÷åáíûõ è ðåàáèëèòà-
öèîííûõ ìåðîïðèÿòèé. Çíà÷èòåëüíàÿ ÷àñòü ïàöèåíòîâ
ñ ÂÏÐ íàáëþäàþòñÿ è ïîëó÷àþò ïîìîùü ó ðàçíûõ ñïå-
öèàëèñòîâ, ïðè ýòîì íå âñåãäà íàçíà÷àþòñÿ íåîáõîäè-
ìûå äëÿ ïîñòàíîâêè äèàãíîçà ñïåöèàëüíûå ìåòîäû îá-
ñëåäîâàíèÿ, ÷òî ÷àñòî âåäåò ê íåòî÷íîìó, èíîãäà íåïðà-
âèëüíîìó äèàãíîçó. Êðîìå òîãî, ïðè íàáëþäåíèè áîëü-
íûõ ñ ïîðîêàìè ðàçâèòèÿ íå èñïîëüçóåòñÿ ñåìåéíûé
ïîäõîä. Îäíàêî òîëüêî ðàáîòà ñ ñåìüåé ïîçâîëÿåò óñòà-
íîâèòü, èìååò ëè ïîðîê ðàçâèòèÿ íàñëåäñòâåííûé õà-
ðàêòåð, îïðåäåëèòü òàêòèêó âåäåíèÿ ïàöèåíòà äëÿ ïîñòà-
íîâêè äèàãíîçà è â äàëüíåéøåì (êîìïëåêñ ëå÷åáíûõ è
ðåàáèëèòàöèîííûõ ìåðîïðèÿòèé, íàáëþäåíèå äðóãèìè
ñïåöèàëèñòàìè), à òàêæå ðàçðàáîòàòü ñèñòåìó ìåðîïðèÿ-
òèé ïî ïëàíèðîâàíèþ è âåäåíèþ ïîñëåäóþùèõ áåðå-
ìåííîñòåé.

Ðàííÿÿ äèàãíîñòèêà âðîæäåííîé è íàñëåäñòâåííîé
ïàòîëîãèè â äåòñêîì âîçðàñòå âàæíà, îäíàêî ýòî íå âñå-
ãäà ïðåäñòàâëÿåòñÿ âîçìîæíûì. Ñîïîñòàâëåíèå äèàãíî-
çîâ, óêàçàííûõ â íàïðàâëåíèè äåòåé íà ãîñïèòàëèçàöèþ

â îòäåëåíèå êëèíèêè ÌÍÈÈ ïåäèàòðèè è äåòñêîé õè-
ðóðãèè Ìèíçäðàâà Ðîññèè è îêîí÷àòåëüíûõ äèàãíîçîâ
ïîñëå ïðîâåäåííîãî îáñëåäîâàíèÿ, ïîêàçàëî, ÷òî èçìå-
íåíèå äèàãíîçà íàáëþäàëàñü â 65—70% ñëó÷àåâ [10].
Íàèáîëüøèå òðóäíîñòè âûçûâàëà äèàãíîñòèêà íàñëåäñò-
âåííûõ áîëåçíåé è ñèíäðîìîâ ñðåäè íåäèôôåðåíöèðî-
âàííûõ ôîðì ïàòîëîãèè, ñâÿçàííûõ ñ çàäåðæêîé íåð-
âíî-ïñèõè÷åñêîãî ðàçâèòèÿ, îòêëîíåíèé ôèçè÷åñêîãî
ðàçâèòèÿ è ìíîæåñòâåííûõ ÂÏÐ. Îòñóòñòâèå åäèíîãî
ïîäõîäà ê íàáëþäåíèþ ýòîé êàòåãîðèè ïàöèåíòîâ, íåäî-
ñòàòî÷íîå îáñëåäîâàíèå è íåòî÷íûé äèàãíîç â ðÿäå ñëó-
÷àåâ âåäóò ê ïîâòîðíûì ñëó÷àÿì ïàòîëîãèè â ñåìüå.

Ïàöèåíòû ñ ÂÏÐ — ýòî ãðóïïà áîëüíûõ, òðåáóþùàÿ
äîëãîâðåìåííîãî íàáëþäåíèÿ ñïåöèàëèñòàìè ðàçëè÷íî-
ãî ïðîôèëÿ ñ öåëüþ óñòàíîâëåíèÿ/óòî÷íåíèÿ äèàãíîçà,
è ïðîâåäåíèÿ ëå÷åáíûõ, ðåàáèëèòàöèîííûõ ìåðîïðèÿ-
òèé. Ïîäàâëÿþùåå áîëüøèíñòâî âðîæäåííûõ è íàñëåä-
ñòâåííûõ áîëåçíåé ïðîÿâëÿåòñÿ â äåòñêîì âîçðàñòå [1],
ïîýòîìó ñâîåâðåìåííàÿ äèàãíîñòèêà è äèñïàíñåðèçàöèÿ
ïàöèåíòîâ ñ âðîæäåííîé ïàòîëîãèåé è íàñëåäñòâåííû-
ìè ñèíäðîìàìè â ðàçëè÷íûõ âîçðàñòíûõ ãðóïïàõ ÿâëÿ-
åòñÿ àêòóàëüíîé ïðîáëåìîé ìåäèöèíñêîé ãåíåòèêè è ïå-
äèàòðèè.

Ôîðìèðîâàíèå êëèíè÷åñêèõ ïðèçíàêîâ ðÿäà ìîíî-
ãåííûõ ñèíäðîìîâ ïðîèñõîäèò ïîñòåïåííî, â òå÷åíèå
íåñêîëüêèõ ëåò æèçíè ðåáåíêà è íå âñåãäà íîâûå èõ
ïðîÿâëåíèÿ îöåíèâàþòñÿ êîìïëåêñíî. ×àñòî ñèìïòî-
ìû îäíîãî ñèíäðîìà èëè çàáîëåâàíèÿ ïðåäñòàâëÿþò ñî-
áîé íàáîð îòäåëüíûõ äèàãíîçîâ, ñ êîòîðûìè ðåáåíîê
íàáëþäàåòñÿ è ïðîõîäèò ëå÷åíèå ó ðàçíûõ ñïåöèàëè-
ñòîâ. ×åì ïîçæå ìàíèôåñòèðóåò çàáîëåâàíèå è â áîëåå
ñòàðøåì âîçðàñòå ôîðìèðóþòñÿ åãî ñèìïòîìû, òåì
ñ áîëüøåé âåðîÿòíîñòüþ âðà÷ èõ îöåíèâàåò êàê ïðèîá-
ðåòåííûå, íå èìåþùèå âðîæäåííîãî èëè íàñëåäñòâåí-

ÌÅÄÈÊÎ-ÃÅÍÅÒÈ×ÅÑÊÀß ÑËÓÆÁÀ

42



íîãî õàðàêòåðà. Ñ ýòîé òî÷êè çðåíèÿ âàæíîñòü îïòèìè-
çàöèè îêàçàíèÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîé ïîìîùè è ñîçäà-
íèÿ ñèñòåìû äèíàìè÷åñêîãî íàáëþäåíèÿ òàêèõ áîëü-
íûõ íå âûçûâàåò ñîìíåíèÿ. Íà îñíîâàíèè ìíîãîëåòíå-
ãî îïûòà îêàçàíèÿ ñïåöèàëèçèðîâàííîé ìåäèöèíñêîé
ïîìîùè ïàöèåíòàì ñ âðîæäåííîé è íàñëåäñòâåííîé
ïàòîëîãèåé ðàçðàáîòàí àëãîðèòì äèñïàíñåðíîãî íà-
áëþäåíèÿ ïàöèåíòîâ ñ ÂÏÐ. Êëþ÷åâîå ìåñòî â ñõåìå
îêàçàíèÿ ñïåöèàëèçèðîâàííîé ïîìîùè ïàöèåíòàì
ñ ÂÏÐ çàíèìàåò âðà÷-ãåíåòèê (ðèñóíîê). Ðåãèñòðàöèÿ
ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ â ðàìêàõ ýïèäåìèîëîãè÷åñêîãî ìî-
íèòîðèíãà è ïîïîëíåíèå áàçû äàííûõ ðåãèñòðà ÂÏÐ
äàåò âîçìîæíîñòü ôîðìèðîâàòü ãðóïïû áîëüíûõ äëÿ
íàïðàâëåíèÿ â ñïåöèàëèçèðîâàííîå ó÷ðåæäåíèå (ãåíå-
òè÷åñêàÿ êëèíèêà). Ïðîâåäåíèå ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî
êîíñóëüòèðîâàíèÿ, íàçíà÷åíèå ñïåöèàëüíûõ ìåòîäîâ
îáñëåäîâàíèÿ (àìáóëàòîðíî èëè â óñëîâèÿõ ñòàöèîíà-
ðà) ïîçâîëÿåò ïîñòàâèòü òî÷íûé äèàãíîç. Ñîãëàñíî
óñòàíîâëåííîìó äèàãíîçó âûäåëÿþòñÿ íåñêîëüêî
ãðóïï: õðîìîñîìíûå íàðóøåíèÿ; ìîíîãåííûå ñèíäðî-
ìû; ïîðîêè ðàçâèòèÿ, âîçíèêøèå â ðåçóëüòàòå òåðàòî-
ãåííîãî âîçäåéñòâèÿ íà ïëîä âî âðåìÿ áåðåìåííîñòè
ìàòåðè; ïîðîêè ðàçâèòèÿ íåóòî÷íåííîé ýòèîëîãèè.

Êàê îòìå÷åíî âûøå, ìàíèôåñòàöèÿ íàñëåäñòâåííûõ
ñèíäðîìîâ, ñèíäðîìîâ ìíîæåñòâåííûõ ÂÏÐ ìîæåò ïðî-
èñõîäèòü íà ïðîòÿæåíèè íåñêîëüêèõ ëåò, ïîýòîìó âàæíà
îðãàíèçàöèÿ äèíàìè÷åñêîãî íàáëþäåíèÿ çà ýòèìè ãðóï-
ïàìè áîëüíûõ. Îáùàÿ ñõåìà ýòîãî ïðîöåññà âêëþ÷àåò
íåñêîëüêî ýòàïîâ (ðèñóíîê). Ïàöèåíòàì ñ ÂÏÐ íåîáõî-
äèìî ïîñåùàòü âðà÷à-ãåíåòèêà ñ öåëüþ îñìîòðà è âîç-
ìîæíîãî âûÿâëåíèÿ íîâûõ ñèìïòîìîâ. ×åì ìëàäøå ðå-
áåíîê, òåì ÷àùå íóæíî ïðîâîäèòü åãî îáúåêòèâíûé
îñìîòð. Ïî êðèòåðèÿì ãðóïï çäîðîâüÿ, ïðåäëîæåííûõ
Ñ.Ì. Ãðîìáàõîì, äåòè ñ íàñëåäñòâåííûìè çàáîëåâàíèÿ-
ìè è âðîæäåííîé ïàòîëîãèåé îòíåñåíû ê òðåòüåé ãðóïïå
çäîðîâüÿ, íàðÿäó ñ áîëüíûìè õðîíè÷åñêèìè çàáîëåâà-
íèÿìè â ñîñòîÿíèè êîìïåíñàöèè [2]. Ïåäèàòðû ðåêî-
ìåíäóþò íàáëþäàòü ýòó ãðóïïó ïàöèåíòîâ ñ ÷àñòîòîé
îäèí ðàç â 3—6 ìåñ. [13]. Íà îñíîâàíèè íîâûõ äàííûõ,
ïîëó÷åííûõ ïðè îñìîòðå ðåáåíêà, ìîãóò áûòü íàçíà÷å-
íû äîïîëíèòåëüíûå ñïåöèàëüíûå ìåòîäû îáñëåäîâàíèÿ,
êîíñóëüòàöèè äðóãèõ âðà÷åé-ñïåöèàëèñòîâ. Ïî ìåðå íà-
áëþäåíèÿ â çàâèñèìîñòè îò òå÷åíèÿ çàáîëåâàíèÿ è ôîð-
ìèðîâàíèÿ åãî êëèíè÷åñêîãî ôåíîòèïà ìîæåò âîçíèê-
íóòü íåîáõîäèìîñòü äîïîëíèòåëüíîé êîððåêöèè äèà-
ãíîñòè÷åñêèõ ìåðîïðèÿòèé è ñõåìû íàáëþäåíèÿ. Äèíà-
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ìè÷åñêîãî íàáëþäåíèÿ, ñ íàøåé òî÷êè çðåíèÿ, òðåáóþò
òàêæå ïàöèåíòû ñ óæå óñòàíîâëåííûì äèàãíîçîì (ãðóï-
ïû áîëüíûõ ñ ìîíîãåííûìè ñèíäðîìàìè, õðîìîñîìíû-
ìè íàðóøåíèÿìè, ñèíäðîìàìè òåðàòîãåííîé ýòèîëî-
ãèè). Öåëüþ ïîñåùåíèÿ âðà÷à ãåíåòèêà â òàêèõ ñëó÷àÿõ
ÿâëÿåòñÿ âûÿâëåíèå íîâûõ ñèìïòîìîâ çàáîëåâàíèÿ ó ïà-
öèåíòà âñëåäñòâèå êëèíè÷åñêîãî ïîëèìîðôèçìà. Ïîëó-
÷åííàÿ èíôîðìàöèÿ äàåò âîçìîæíîñòü îïèñàíèÿ ðåäêî
âñòðå÷àþùèõñÿ ïðèçíàêîâ èçâåñòíûõ ñèíäðîìîâ ìîíî-
ãåííîé, õðîìîñîìíîé è òåðàòîãåííîé ýòèîëîãèè è ðàç-
ðàáîòêè èíäèâèäóàëüíîãî ïîäõîäà ê ðåàáèëèòàöèîííûì
ìåðîïðèÿòèÿì, óëó÷øàþùèì êà÷åñòâî æèçíè áîëüíîãî.
Êðîìå òîãî, çíà÷èòåëüíîé ÷àñòè ïàöèåíòîâ íåîáõîäèìî
ïðîñïåêòèâíîå ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîå êîíñóëüòèðîâàíèå.

Çà ïåðèîä ïðîâåäåíèÿ ýïèäåìèîëîãè÷åñêîãî ìîíè-
òîðèíãà ÂÏÐ â Òîìñêîé îáëàñòè ñ ïðèìåíåíèåì îïè-
ñàííîãî àëãîðèòìà ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêóþ êîíñóëüòàöèþ
ïîëó÷èëè 695 ïàöèåíòîâ ñ ÂÏÐ è ÷ëåíîâ ñåìåé. Èñïîëü-
çîâàíèå ïðåäñòàâëåííîãî àëãîðèòìà ïðè íàáëþäåíèè
äåòåé ñ ÂÏÐ, îáðàòèâøèõñÿ ê âðà÷ó-ãåíåòèêó, ïðè ìåäè-
êî-ãåíåòè÷åñêîì îáñëåäîâàíèè ïîçâîëèëî â 25% ñëó÷àåâ
óòî÷íèòü/èçìåíèòü äèàãíîç, ó 12% ïàöèåíòîâ âûÿâëåíà
ãåíåòè÷åñêàÿ ïðè÷èíà ôîðìèðîâàíèÿ ïîðîêà ðàçâèòèÿ.
Â ãðóïïå ïàöèåíòîâ ñ õðîìîñîìíûìè íàðóøåíèÿìè áû-
ëè âûÿâëåíû ðåäêèå ñáàëàíñèðîâàííûå è íåñáàëàíñè-
ðîâàííûå ïåðåñòðîéêè. Íàñëåäñòâåííûå ñèíäðîìû áû-
ëè ïðåäñòàâëåíû ñëåäóþùèìè íîçîëîãè÷åñêèìè ôîðìà-
ìè: ñèíäðîìû Âàí äåð Âóäà (OMIM119300), öåðåá-
ðî-ôàöèî-òîðàêàëüíûé (OMIM 213980), Âèëüÿìñà
(OMIM 194050), ýïèòåëèàëüíîãî íåâóñà (ÎMIM
163200), Äè Äæîðäæè (ÎMIM 188400), Êîðíåëèè äå
Ëàíãå (ÎMIM 122470), Ïåíû—Øîêåéðà (ÎMIM 214150)
è äðóãèå. Ðåçóëüòàòû èññëåäîâàíèÿ ïîêàçàëè, ÷òî çíà÷è-
òåëüíîé ÷àñòè ïàöèåíòîâ ñ ÂÏÐ ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêàÿ
êîíñóëüòàöèÿ áûëà ïðîâåäåíà âïåðâûå.

Íåìàëîâàæíîå çíà÷åíèå â ñèñòåìå îêàçàíèÿ ïîìîùè
ïàöèåíòàì ñ ÂÏÐ èìååò åå ñåìåéíàÿ íàïðàâëåííîñòü.
Îáñëåäîâàíèå ÷ëåíîâ ñåìåé, ôîðìèðîâàíèå ãðóïï ðèñêà
è èõ íàáëþäåíèå ÿâëÿþòñÿ ìåðîïðèÿòèÿìè ïåðâè÷íîé
ïðîôèëàêòèêè âðîæäåííîé ïàòîëîãèè. Ïðîñïåêòèâíîå
ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîå êîíñóëüòèðîâàíèå, ïðîâåäåíèå
ïðåíàòàëüíîé äèàãíîñòèêè íàçíà÷àåòñÿ â ñëó÷àÿõ, êîãäà
åñòü ñîîòâåòñòâóþùèå ïîêàçàíèÿ. Êðîìå òîãî, ïðè ïðî-
âåäåíèè ýïèäåìèîëîãè÷åñêîãî ìîíèòîðèíãà ÂÏÐ ðåãè-
ñòðèðóþòñÿ íå òîëüêî ÂÏÐ ó æèâîðîæäåííûõ äåòåé, íî
è àíîìàëèè ðàçâèòèÿ, âûÿâëåííûå ó ïëîäîâ ïðåíàòàëü-
íî, è çíà÷èòåëüíàÿ ÷àñòü ýòèõ áåðåìåííîñòåé ïðåðûâà-
þòñÿ ïî ìåäèöèíñêèì ïîêàçàíèÿì [5]. Ñåìüÿì, â êîòî-
ðûõ ÂÏÐ ó ïëîäà áûëè âûÿâëåíû â ïðåíàòàëüíîì ïåðè-
îäå, â îáÿçàòåëüíîì ïîðÿäêå äîëæíî áûòü íàçíà÷åíî ìå-
äèêî-ãåíåòè÷åñêîå êîíñóëüòèðîâàíèå, à ïðè íàëè÷èè
ïîêàçàíèé — ñïåöèàëüíûå ìåòîäû äèàãíîñòèêè äëÿ
óñòàíîâëåíèÿ äèàãíîçà ñ ïîñëåäóþùèì îòíåñåíèåì ñå-
ìüè ê îäíîé èç ÷åòûðåõ êàòåãîðèé ïàöèåíòîâ (ðèñ.).
Â äàëüíåéøåì ïðîâîäèòñÿ ïðîñïåêòèâíîå ìåäèêî-ãåíå-
òè÷åñêîå êîíñóëüòèðîâàíèå, ïðè ïëàíèðîâàíèè äåòî-

ðîæäåíèÿ è íàñòóïëåíèè áåðåìåííîñòè ìîæåò áûòü ðå-
êîìåíäîâàíî íàáëþäåíèå ñ ïðîâåäåíèåì ïðåíàòàëüíîé
äèàãíîñòèêè, âîçìîæíî — ïðåèìïëàíòàöèîííîé ãåíå-
òè÷åñêîé äèàãíîñòèêè.

Ãðóïïà ïàöèåíòîâ ñ ïîðîêàìè ðàçâèòèÿ, ýòèîëîãèÿ
êîòîðûõ íà ìîìåíò ïðîâåäåíèÿ ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî
îáñëåäîâàíèÿ îñòàëàñü íåóòî÷íåííîé, òàêæå òðåáóþò
íàáëþäåíèÿ ñ öåëüþ âîçìîæíîãî âûÿâëåíèÿ íîâûõ ñèì-
ïòîìîâ. Óñïåõè â îáëàñòè ìåäèöèíñêîé ãåíåòèêè, ïîÿâ-
ëåíèå íîâûõ ñâåäåíèé îá ýòèîëîãèè ñèíäðîìîâ è ðàçâè-
òèå ìåòîäîâ äèàãíîñòèêè ïîçâîëÿò óòî÷íèòü äèàãíîç
ó ýòèõ áîëüíûõ, ïðîâåñòè ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîå êîíñóëü-
òèðîâàíèå è äàòü ñîîòâåòñòâóþùèå ðåêîìåíäàöèè.

Ïðåäñòàâëåííûé àëãîðèòì äèñïàíñåðíîãî íàáëþäå-
íèÿ ïðåäñòàâëÿåò ñîáîé îáùóþ ñõåìó, â êîòîðóþ ìîæíî
âíîñèòü äîïîëíåíèÿ è èçìåíåíèÿ, ó÷èòûâàÿ ðåãèîíàëü-
íûå îñîáåííîñòè ïàòîëîãèè: ÷àñòîòó, ñïåêòð, íàèáîëåå
÷àñòûå ïðè÷èíû âîçíèêíîâåíèÿ ïîðîêîâ ðàçâèòèÿ [12,
14]. Ïðè îðãàíèçàöèè ìåäèöèíñêîé ïîìîùè ñåìüÿì,
â êîòîðûõ åñòü ïàöèåíòû ñ ÂÏÐ, íåëüçÿ íå îòìåòèòü
âàæíîñòü ìåæäèñöèïëèíàðíîãî ïîäõîäà è âçàèìîäåéñò-
âèå âðà÷åé âñåõ ñïåöèàëüíîñòåé ÿâëÿåòñÿ çíà÷èìûì
ôàêòîðîì â ñâîåâðåìåííîé äèàãíîñòèêå ãåíåòè÷åñêîé
ïàòîëîãèè [9, 12, 15].

Òàêèì îáðàçîì, îïòèìèçàöèÿ äèñïàíñåðíîãî íàáëþ-
äåíèÿ ïàöèåíòîâ ñ ÂÏÐ, à òàêæå ïðîâåäåíèå ïðîñïåê-
òèâíîãî ìåäèêî-ãåíåòè÷åñêîãî êîíñóëüòèðîâàíèÿ èìååò
âàæíîå çíà÷åíèå â ïðîôèëàêòèêå âðîæäåííîé è íàñëåä-
ñòâåííîé ïàòîëîãèè. Ïðîâåäåíèå ýïèäåìèîëîãè÷åñêîãî
ìîíèòîðèíãà, äèñïàíñåðíîå íàáëþäåíèå ïàöèåíòîâ
ñ ÂÏÐ, à òàêæå ôîðìèðîâàíèå ãðóïï ðèñêà ïî ðàçâèòèþ
âðîæäåííîé è íàñëåäñòâåííîé ïàòîëîãèè îêàçûâàåò
âëèÿíèå íà óðîâåíü çäîðîâüÿ íàñåëåíèÿ, êîòîðîå õàðàê-
òåðèçóþò, â òîì ÷èñëå, ïîêàçàòåëè çàáîëåâàåìîñòè
âñëåäñòâèå âðîæäåííûõ àíîìàëèé, äåòñêîé èíâàëèäíî-
ñòè, ñìåðòíîñòè.
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The possibility of detection of rare hereditary diseases by improving the genetic health care for patients with congenital malforma-
tions is discussed. An algorithm of the follow-up of patients with congenital malformations is presented. The algorithm is a pattern of
interaction of various health care specialists with the medical genetic service. Issues of the timeliness of medical genetic counseling,
as well as interdisciplinary interaction of the health care specialists are raised.
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