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Yerpeproii exxerognoi konpepenunn Mockosckoroe odmecTsa MeJHIHHCKHX FeHeTHKOB
r. MockBa, I'ocynapcTBenHblil HAyYHBIH HEeHTP KOJI0NPOKTOaA0rAH HMenn A.H. Perixux
22-23 man 2025 r. - 4eTBEePr-nsATHALA
22 man 2025

Cexuna «OHKOTOrAIeCKHE 32001€BAHNAA: OT JeTEH K B3POCABIMY
MopepaTopsi:

Hyxanoe Anexceil Cepreesuwu, m.m.H., npeacenarens POO «MockoBckoe 00WIECTBO MEIMLHHCKHX
FeHETHKOBY», I'H.C., PYKOBOAUTENL oTAena nabopatopHoil renerukn ®@I'BY "HMML] kononpokTonoruu
nmenn A H. Peoxux" M3 Pd, r. Mocksa

boaynopa Haranbes AnexcaHIpoBHA, K.MH., PYKOBOJMTENb TFOPOJACKOr0 MEIHKO-FeHETHHECKOro
uenrpa, 3ae. llentpom nepconamusuposannoii Megumuasl ['BY3 MKHI] nmenn A.C. Jlorunosa [I3M,
unen npasnenns POO «Mockobckoe 001ecTBO MEAHIMHCKUX IeHeTHKoBY, I. Mockea

Hpyii Anexcanap EprenbeBnt, K.M.H., 3aB. 1aboparopueit monekynapuoii oukonoruun $PI'BY «HMMHUIL]
JAI'OU nmenn [Imutpus Poragesa» M3 PO, r. Mocksa

Hemunosa Upuna AnaronseBHa, K.M.H., 3aB. 1adopatopueii MmonekymapHoit duonoruu ['BY3 «MI'Ob
Ne62 I3M», r. Mocksa

09:10-09:25 «IIpoext MOMI no n3yuennio MCH/cnaapoma JIlun4a npu Ko10peKTAILHOM paKe»

Hykanoe Anexceit Cepzeesuu, nm.H., npeacenarens POO «MockoBckoe 00LIECTBO MEIHIUHCKHX
reHeTHKOB», I.H.C., PYKOBOAUTeNs OoTAena gaboparopuoit renernkn ®I'bY "HMML] xononpoxromorun
nmenn A H. Pepxux" M3 P®, r. Mocksa.

AHHOTAIMA: B HacTosmee Bpems MoCKOBCKMM 0OOmECTBOM MEIUIMHCKHX Te€HeTHKOB COBMECTHO C
BeAYIIHMH (pefepalbHbIMU LEHTPaMU H MYHULHIAAbHBIMH OHKOJIOrMYeCKHMH YYPEiISHHAMH ropoja
MocKBbI BeeTcst IPOEKT M0 H3YYEHHK) YAaCTOThl BCTPEYAEMOCTH MHKPOCATEUIHTHOH HECTAOMIBHOCTH H
cuHApoma JIMHYa cpeny MauMeHTOB ¢ KOMOPEKTAIBHBIM PakoM. PesymbTarhl, TPOBENEHHOTO KIHHHKO-
reHeTHIeCKOT0 Hccnenosanna npuMepro 2000 naneHToB, OYIYT OCBENIEHBI B JAHHOM AOKIAZE.

09:25-09:40 «CTpyKTypa maTOTeHHBIX BAPHAHTOB Y MANHEHTOB € HACIEACTBeHHBIMH (opmamn
3IOKAYECTBEHHBIX HOBOOOPA30BAHHI JKEHCKOH PeNpOIYKTHBHOH CHCTEMBbI N0 pPe3yJibTATAM
NOJTHOT€HOMHOI0 CeKBEHHPOBAHH



Maxkaposa Mapusa Baaoumupoena., pyKoOBOIUTEIb HANIPABICHUS 110 OHKOT€HETHKE, Bpau-reHeTuk OO0
"OBoren", Bpau-renetuk ®I'bY "PHIIPP" M3 P®, r. Mockaa

Hemuyosa Mapuna Bauecnasosna, 1.6.H., npodeccop, skcrnepT no onkorenernke OO0 "DBoren", 3as.
naboparopueld METUIIMHCKOW T€HETHUKHW WHCTUTYTA TPAHCISIMOHHOW MEAWIIMHBI U OMOTEXHOJIOTHH
®OI'AOY BO Ilepoiit MIMY um. U.M. CeuernoBa M3 P® (CeueHoBCckuil YHUBEPCHUTET), T.H.C. Ja0.
snurenetuku ®I'BHY «MI'HL um. akan. H.I1. boukoBa», r. MockBa

AHHOTAUMSI. B JIaHHOW paboTe MpelCTaBleHbl PE3yJbTaThl IOJHOI€HOMHOIO CEKBEHUPOBAHHS Yy
NAllMEHTOK C INPEeANoJiaraéMbIMU HAcJEeACTBEHHBIMU (OpPMaMHU 3J10Ka4eCTBEHHBIX HOBOOOPa30BaHUIA
XKEHCKOH pPEenpoAyKTHBHON cucTeMbl. OCHOBHOE€ BHHMMAaHHE YACISICTCS WACHTU(PHUKAIMHA TMATOTCHHBIX
FepMUHAIbHBIX BAPUAHTOB, B T.4. paHEE HE ONMCAHHBIX U CTPYKTYPHBIX (KPYIHbIE NIEPECTPONUKHU T€HOB U
XPOMOCOM), YTO MOKET YJIYUIIUTh TOHUMAHUE 3THOJOTHUECKUX TeHeTHYecKnX (akTopoB. [lomyueHHbie
JTAaHHBIE TIOJJYEPKUBAIOT BAYKHOCTb T€HETHYECKOTO TECTUPOBAHMS JJIsl ONPEACTICHUS PUCKA U Pa3pabOTKH
NpOPHIAKTHIECKAX MEP M CTPATErHid JICUCHHs Y KEHIHMH C TeHETUYECKOH MpeapacioioKeHHOCThIO, a
TaKXe ¢ yXe JUarHOCTUPOBAHHBIMU HACJIEACTBEHHBIMH 3JI0Ka4€CTBEHHBIBIMU HOBOOOPA30BAHUSMH.

09:40-09:55 «IloiTHOTeHOMHOE CeKBEHHPOBAaHHE B JHATHOCTHKE HACJIEACTBEHHBIX (opm
3J10Ka4YeCTBEHHBIX HOBOOOPA30BAHMUIA KeJTYyJOYHO-KHIIIEYHOT0 TPAKTA Y MANMEHTOB U3 I'. MOCKBBI»

Januwesuy Anacmacus Muxaitnoena, Bpau-renetuk Llentpa nepconanusupoBanHoi meaununasl ['BY3
I'bY3 MKHII um. A.C. Jlorunosa JI3M /I3M, r. MockBa

AHHOTAUMsI. B JOKJage OyayT MpeAcTaBi€Hbl MPOMEXKYTOUYHBIE PpE3yJbTaTbl MpPOEKTa 110
HOJTHOT€HOMHOMY CEKBEHUPOBAHUIO OOJIbHBIX PAKOM KEJYIKa, TOIXKEIIy10UHOM JKeJe3bl, TOJICTON KUILIKU
Y HEHPO3HIOKpUHHBIMU orryxoisamu JKKT.

09:55-10:10 «MoJieKyJIIpHO-TeHETHYECKAS] TeTePOreHHOCTh WEHTPAJBHBIX M HepudepuyecKkux
HeMPOreHHbIX ONYXO0JIeH Yy AeTei»

Jlpyu Anexcanop Eezenveeuu, x.M.H., 3aB. nabopaTopueid moiekyssipHoi onkosorun OI'BY HMMUIL]
AI'OU umenu Imutpus Porauyesa, r. MockBa

AHHOTAUMA: B 10KJIaJie OyayT MpecTaBlIeHbl Pe3yIbTaThl UCCIEI0BAHUS MOJIEKYIISIPHBIX XapaKTEPUCTHK
HEMpoOIacCTOMBI, YaCTUYHO M TOJIHOCTBIO JU(PepeHINPOBaHHBIX MNepUPEepUUIEecCKuX HEHPOreHHBIX
omyxoJyeil, a Taike sMOpuoHanbHbIXx omyxosieit [IHC. Byayr paccmarpuBaTbes mapajuien B HX
naToreHese, CBsI3aHHbIE ¢ OOLIMM HEHPOAIKTOAEpMAIIbHBIM MPOUCXOXKACHUEM. AKLIEHT OyJeT caenaH Ha
KJIMHUYECKON 3HAaUMMOCTH BBISIBJICHHBIX OMOJIOTHYECKUX MAPKEPOB.

10:10-10:25 «MotekyaSIpHO-INArHOCTHYECKHUE MapKepbl HeauddepeHUMPOBAHHBIX
KPYIVIOKJIETOYHBIX CAPKOM KOCTeil 1 MATKHX TKaHeH»

Cunuuenkosa Kcenua IOpvesna, Bpau - 1€TCKUN OHKOJIOT, H.C. TAOOPAaTOPHH MOJIEKYJISIPHON OHKOJIOTHH
OI'bY HMUIL AI'O1 numenn Imutpus Porauesa, r. MockBa

AHHOTANUsI. B JOKJIaze OydeT OCBEIIeH alIrOpuTM M TPYAHOCTH MOJEKYJISIPHOW JAMArHOCTUKU
HeAuPpepeHIMPOBAHHBIX MEIKOKpYriokiaeTounbix capkoM (HMKkC) koctell m MATKuUX TKaHEH, poJib
aHanu3a npoduis skcrpeccuu reHos B auaraoctuke HMKkC.

10:25-10:40 «3navenue onpeneaenusi myrauuii B curnaabHom nytu PI3K-PTEN-AKT npu PMXK»

Jlemuoosa Hpuna Anamonveena, x.M.H., 3aB. 1adboparopueii Monexkymsipaon ouonoruu ['bY3 «MI'Ob
Ne62 JI3M», r. MockBa



AnHoranus: adeppannu B curHaabHOM myTH PIK3CA-PTEN-AKT sBisitoTcss 9acThiM COOBITHEM TIPH
TOPMOH-IIO3UTUBHOM paKe MOJIOYHOM Xkele3bl. MyTaluu 3Toro myTH Berpedarorces npumepHo B 40% (mipu
JOBEKOBOM pake — 10 50%) ciaydaeB, aCCOIMUPYIOTCS C XY/IIIMM MPOTHO30M 3a00JI€BaHMS M OBICTPBIM
¢dopMHpOBaHHEM PE3UCTEHTHOCTH K TOPMOHAJIBHOW Tepamnuu. B nokmaze Oyny OCBEIIEHBI OCHOBHBIC
0COOEHHOCTH BBISIBISIEMBIX T'€HETHUECKUX HApPYIICHHH, UX B3aUMOCBA3b C OCOOCHHOCTSIMH PETYJISIUH
OyTH JCTPOTCHOBOTO peleNnTopa W JPYruxX 3HAUYMMBIX JBHraTeiel oHkoreHesa. Takxke OyayT
IIPEJICTaBJIEHbI PE3YJIbTaThl IEPBOIO POCCUKCKOIO MTPOEKTA 110 onpezaeneHuto Hapymenuil mytu PIK3CA -
PTEN-AKT y nmanueHTok ¢ ropMoH-1103uTHBHBIM HER2- HeraTuBHBIM pakoM MOJIOUHOM KEJIe3bl.

10:40-10:55  «/ImarHocTMka  omyxoJieii  IEHTPAJbHOH  CHCTeMBbI Yy JleTeil  MeToa0M
BBICOKONPOU3BOIUTEIHHOI0 CEKBEHUPOBAHUS)

Ilpu noooepoicke komnanuu Bupxoe, ne obecneuen 6annamu HMO.

Crobeee JImumpuii Anexcanoposuu, 3aB. MOJEKYJSIpHO-OMoJoTHUecKoi Jaboparopuein ['BY3
Mopo3zogsckas I'Kb JI3M, r. Mocka

AHHOTAUMSA. BBICOKOIIPOU3BOAUTEIBHOE CEKBEHHUPOBAHWE 3HAYUTEIBHO PACIIUPUIO BO3MOXKHOCTHU
MOJIEKYJISIPHOM JTMAarHOCTUKU OIYyXOJIeH LEHTPaJIbHOW HEPBHOM CHUCTEMBI Yy JAeTeH, IMO3BOJSISI TOYHO
UACHTU(PUIMPOBATh MOATUIIBI C Pa3IMYHBIM MPOTHO30M U oTBeTOM Ha Tepanuto. Merton BIIC cran
HEOTHEMJIEMOI YacCThIO COBPEMEHHOH KiaccH(UKAMK W CTpaTH(QHUKALWK OIyXoJyied, oOecreynBast
HEPCOHATM3UPOBAHHBIM NOIXO/ K JEUSHHIO.

10:55-11:10 «Illupokue naHe/ M B AUATHOCTHKE PAKA: BO3MOKHOCTH M NePCHeKTUBBI MOJIEKYJISIPHOI
OHKOJIOTHH»

Ilpu nooodepoicke komnanuu «Poury, ne obecneuen doannamu HMO.

Abpamoe Hean Cepzeesuu, Bpau-01oJior ieHTpa nepconanuzupoannoi meauiuusl ['bY3 I'bY3 MKHI]
uM. A.C. Jlorunona JI3M JI3M, r. Mockga

AHHOTaHI/IH: WPOKHUEC IMAaHCIIM Ha OCHOBC CCKBCHHUPOBAHUSA HOBOI'O ITOKOJICHUSA (NGS) CTaHOBATCA
KIIFOYCBbIM HHCTPYMCHTOM B MOHCKyJ'IHpHOﬁ JAUArHOCTUKEC 3J1I0KAaYCCTBCHHBIX HOBOO6pa3OBaHHﬁ, TIO3BOJIAA
OIHOBPEMCHHO BBIABJIATH ACCATKU KIMHUYCCKH 3HAYUMBIX MYTaHHﬁ. Hx MNPUMCHCHUC OTKPBIBACT HOBBIC
BO3MOXHOCTH JId TCPCOHAIMU3UPOBAHHOTO noz[60pa TCpalriyu, MOHUTOPHUHIA 3a00JIeBaHUS W
IMPOTrHO3UPOBAHHA OTBETA HA JICUCHUC

11:10-11:30 Bonpochbl foKIaTYUKAM, TUCKYCCUS
11:30-11:50 ITepepbiB
Cexkuusi «I{UTOreHOMHKA H MOJIEKYJISIPHASI TeHETHKA MO3ra»
MonaepaTtopsi:

IOpos UBan KOpbeBuy, 1.6.H., npodeccop PAH, 3aB. nmaGoparopueil MOJEKYISIpHOW LUTOICHETUKU
HEpBHOINCUXHUYECKUX 3aboneBanuii umenu mpogeccopa C.I'. Bopcanosoit OCII «HUKW nenuarpun u
nerckoi xupypruu um. akagemuka lO.E. Benprumesay ®I'AOY BO «PHUMY umenu H.U. [Tuporosay»
M3 PO, 3aB. nmaboparopueil MOJIEKYJISIPHON TN€HETHKM M LIMUTOTEHOMHUKM Mo3ra uM. npogeccopa HO.b.
OpoBa ®I'BY «HII ncuxuyeckoro 310poBbsa», npodeccop kadenpsl menuuuHckon reHetukn OI'bOY
JAI1O «PMAHIIO» M3 PO, unen HaygyHOro KoMuTeTa MOCKOBCKOTO 00IIECTBA METUIIMHCKUX T€HETHUKOB,
r. Mocksa



Yepubix BsiueciaB BopucoBu4, a.M.H., mpodeccop kadeapbl SHIOKpUHHBIX OosesHedt MBu/IIT1O
OI'BHY "MTI'HI] um. akan. H.II. BoukoBa», goueHT kadeapbl MOJEKYISPHONH M KIETOYHOW TCHETHUKH
Meauko-onosorunueckoro gakynpreta 'BOY BITO “PHUMY umenn H.U. [Tuporosa” M3 PO, r. Mocksa

11:50-12:05 «IluToreHOMHKa ¥ MOJIeKYJISIPHAsi FTeHeTHKA 3200/1eBaHUIl, CBSI3aHHBIX ¢ XaoTH3aluel
reHOMay

KOpoe Hean IOpvesuu, n.6.H., npodeccop PAH, 3aB. maGopatopueii MOJCKYJISIPHOW HMTOTCHETHKU
HEpPBHOIICUXUYECKUX 3a0oneBannii umeHu npodeccopa C.I'. Bopcanoroit OCII «<HUKU neauatpun u
nerckoit xupypruu uMm. akaaemuka lO.E. Benprumesa» ®I'AOY BO «PHUMY umenu H.U. ITuporosay»
M3 PO, 3aB. maboparopueil MOJIEKYJISIPHON T€HETUKH M LIUTOTEHOMHUKM Mo3ra uMm. npodeccopa HO.b.
IOpoBa ®I'BY «HIL] ncuxudeckoro 310poBbs», mpodeccop kadeapsl MeaunuHCKoi renetuka PI'bOY
JAI1O «PMAHIIO» M3 P®, usieH HayqHOro KoMuTeTa MOCKOBCKOT0 00111€CTBa MEAULIMHCKUX T€HETUKOB,
r. MockBa

AHHOTAIMSA: HACTOSIIIUN JOKIIAJ MOCBAIICH aKTyaJIbHON, HO MAJION3Y4YE€HHOM TeMe: «XaoTHu3allus reHoMa
KaK MeXaHH3Ma IIMPOKOrO CHEeKTpa 3a0oleBaHUN». BynyT OCBEIIEHbl KIMHUYECKUE TIOCIEICTBUS
HapYyIICHUs CTaOWIBHOCTH T'€HOMA, CPEelld KOTOPBIX BEAYIIEe MECTO 3aHMMAeT HapYIIEHUS Pa3BUTUA U
(GYHKIIMOHUPOBAaHUS IIEHTPAIbHON HEpBHOW cuctembl. Oco00 OyAeT OTMEYEHO pelleHHue MPOoOIeMbl
BBISIBJICHUS NPUYUH U MOCTEACTBUN Xa0TU3AI[UU T€HOMA.

12:05-12:20 «PeaHaau3 MOJOBBIX XPOMOCOM M T€HOMHBIX AHOMAJIMii Y MAMEHTOB ¢ HAPYyIIeHHEM
¢hopMupoBaHUSI 0JIa U PENPOTYKIHI)

Yepuwvix Bauecnas bopucosuu, n.Mm.H., npodeccop kadenpsl sHmoKkpuHHBbIX O0sie3Helt UBu/[[10 ®I'BHY
"MI'HL] um. akan. H.I1. boukoBay», noueHT kadeapbl MOJEKYISIPHON U KIETOYHOW T'€HETUKU MEIHKO-
ounonoruueckoro pakynprera [ BOY BIIO “PHUMY umenn H.U. TTuporosa” M3 P®, r. Mocksa

AHHOTAIUSI: TOHOCOMHbBIE aHOMAJIHMH SIBJISIFOTCSI YaCTOW MPUYMHON aHOManuii (popMHpOBaHUS MOjJa U
MIOJIOBOTO PAa3BUTHS, TSDKEIBIX (OPM MYMKCKOTO U KEHCKOTO OECIUIONMs, CBSI3aHHOTO C HapylIeHHEM
ramMeroreHe3a. MHorue M3 HUX JIUAarHOCTUPYIOT IO pe3yibTaTaM CTaHAAPTHOTO IMTOI€HETUYECKOTO
uccienopanust (CLIM), HO uacTo i WX JeTeKUMHM W BepUpUKauu TpeOyercs HCIOJIb30BaHUE
MOJIEKYJISIPHO-IIUTOT€HETUYECKOE M MOJIEKYJISIPHO-TEHETUYECKOT0, KOTOpble NOonoHsA0T aAanHble CLIU,
MO3BOJISIOT BBISIBJIATH CKPBITHIA MO3auIIU3M OOHAPYKUBATh CIOXKHBIE CTPYKTYPHbIE aHOMAJIUHU, YTOUHATD
CTPYKTYpy JEpUBATHBIX XpomocoM. B noknaze OyayT mnpeacTaBieHbl COOCTBEHHBbIE KIMHHYECKHE
IpUMEpPBI, B KOTOPBIX MPOBEJEH peaHalu3 KapHOTUIA y MAIlMeHTOB C HAJIMYUEM WJIM MOJO03PEHHUEM Ha
AQHOMAJIMH MOJIOBBIX XpoMOcoM. Vcronbp30BaHNe TOMOTHUTENBHOTO KOMIJIEKCHOTO IIMTOI€HETUYECKOTO U
MOJIEKYJISIPHOTO MCCIIEZIOBaHMSI TIO3BOJISIET MOBBICUTH A((PEKTUBHOCTh JUArHOCTUKH M CHU3UThH YacTOTY
OIINOOK.

12:20-12:35 «lluToreHeTHYeCKHH M MOJIEKYJISAPHOI-IUTOreHETHYECKU AaHAJIM3 XPOMOCOMHOI
MATOJIOTMH, ACCOLUMMPOBaHHBIN ¢ cuHApomMoM Illepmesckoro-Tepuepa»

Konomuii Anexceit /[mumpueeuy, k.0.H., C.H.c. 1a00paTOpun MOJIEKYJISIPHON IIMTOI€HETUKH HEPBHO-
ncuxuyeckux 3aboneBanuii uM. npodeccopa C.I'. Bopcanosoit HUKU nenuatpuu u AeTCKON XUPYpruu
uM. akana. O.E. Benprumesa PHUMY um. H.U. ITuporoBa M3 P® u MONEKyJIIpHON T'€HETHKH W
UTOTeHOMUKH Mo3ra uM. ripodeccopa FO.b. FOposa ®I'BY «HII ncuxudeckoro 310poBbs», T. MockBa

HOpoeé Hean HKOpvesuu, n.60.H., npodeccop PAH, 3aB. maGopaTopueil MONEKYISIPHOW UTOTCHETUKU
HEpBHOINCUXMUYECKUX 3aboneBanuii umenu rnpogeccopa C.I'. Bopcanosoir OCII «HUKU nemuarpuu u
nerckor xupypruu um. akagemuka lO.E. Benptumesay ®I'AOY BO «PHUMY umenun H.U. ITuporosa
M3 PO, 3aB. nmaboparopueil MOJIEKYJISIPHON TN€HETUKH M LIUTOTEHOMHUKM Mo3ra uMm. npogeccopa HO.b.
OpoBa ®I'BY «HII ncuxuyeckoro 310poBbsi», npodeccop kadenpsl MenuuuHckor reHetukn OI'BOY



JAI1O «PMAHIIO» M3 PO, unen HaydHOro KoMuTeTa MOCKOBCKOTO 00IIIECTBa METUIIMHCKUX T€HETHKOB,
r. MockBa

Jemuooea Hpuna Anexcanopoena, x.6.H., B.H.C. 17aOOPaTOPHUH MOJIEKYJISIPHOW LUTOTCHETUKU HEPBHO-
ncUXu4eckux 3aboneBanuil uM. npodeccopa C.I'. Bopcanosoit HUKW nenuatpuu u 1eTCKOW XUPYPTUH
uM. akan. O.E. Benptumesa PHUMY wum. H.U. Iluporoa M3 P® u MonekyasipHOH T€HETHKH U
UTOreHOMUKH Mo3ra uM. ripodeccopa FO.b. FOposa ®T'BY «HII neuxudeckoro 310poBbs», T. MockBa

Annoramus. cugapom Illepemesckoro-Tepuepa (CIIUT) — oauH n3 HamboJiee YacTBIX CHHIPOMOB Yy
JIEBOUYEK, KOTOPBIA XapakTepu3yercsi OOJbIIUM pa3HOOOpa3ueM KapHOTHIIOB, B TOM YHCJIE MO3aWYHbBIX
¢dbopM, 00BETMHEHHBIX OJJTHUM MPU3HAKOM — OTCYTCTBHEM WJIM HAPYIICHUEM CTPYKTYPBI XpOMOCOMBI X. B
JOKJIaJie TIPEJICTABICH CHEKTP XPOMOCOMHBIX aHOMAIUN U (PEHOTUIUYECKUX TMPOSBICHHUIA OOJBIION
KOTOPTHI IEBOYEK C TJAHHBIM CHHAPOMOM.

12:35-12:50 «IloTepsi reTepo3UMroTHOCTH B MMIPHHTHPOBAHHBIX Y4YacTKaxX reHoMa y JeTel ¢
HapyluleHHeM Pa3BUTHA LeHTPAJbLHOI HepBHOM cucTtembl (LIHC)»

Bacun Kupunn Cepzeeéuu, K.M.H., C.H.C. Ta0OpaTOPUU MOJICKYJIIPHOU T'€HETHKU U IIUTOTCHOMUKH MO3Ta
uM. npodeccopa FO.b. FOpoa ®I'BY «HII ncuxuueckoro 3A0poBbs», H.C. TaOOPATOPUH MOJIEKYIISIPHOM
IUTOT€HETHKH HEPBHO-TICHXHUYECKUX 3a0o0seBanuii M. mpodeccopa C.I'. Bopcanosoit HUKU nennatpun
u aerckoi xupypruu uM. akaa. FO.E. Benprumesa PHUMY um. H.U. ITuporosa M3 P®, r. Mocksa

HOposé Hean HKOpvesuu, n.60.1., npodeccop PAH, 3aB. mabopaTopueii MOJEKYJISIPHOW IHTOTCHETUKU
HEpBHOIICUXHUYECKUX 3aboneBanuii umenu mnpodeccopa C.I'. Bopcanosoii OCII «HUKW nemuatpuu u
nerckor xupypruu uMm. akagemuka lO.E. Benptumesa» ®I'AOY BO «PHUMY umenu H.U. ITuporosa»
M3 P®, 3aB. naboparopueil MOJEKYJISAPHOM T€HETUKH M LUTOTEHOMHMKH Mo3ra uMm. mnpodeccopa HO.b.
HOpoBa ®I'BY «HII ncuxudeckoro 310poBbsi», npodeccop kadenpsl MeaquuuHckoi reHetukn OI'BOY
AI1O «PMAHIIO» M3 P®, unien HaydHOTO KOMUTETa MOCKOBCKOTO 00111€CTBAa MEIUIIMHCKUX T€HETHUKOB,
r. Mocksa

Kypunnas Okcana Cepzeeena, ¥.0.H., C.H.C. 1a0OpaTOpUU MOJEKYISIPHOU ITUTOTEHETUKH HEPBHO-
ncuxuyeckux 3adoneBanuil uM. npodeccopa C.I'. Bopcanosoit HUKUW neauarpum u neTckoil XUpypruu
uM. akaa. lO.E. Beaptumesa PHUMY um. H.M. [luporosa M3 P® u MosiexkynsipHOW T€HETUKH U
UTOreHOMUKH Mo3ra uM. ripodeccopa FO.b. FOposa ®I'BY «HII ncuxudeckoro 310poBbs», T. MockBa

AHHOTANMsA: TIOTEPH TETEPO3UTOTHOCTH, 3aTPArMBAIOIIME HWMIPUHTHPOBAHHBIE JIOKYCHI, 4acTO
BCTPEYAIOTCS MpHU 3a00JIeBaHUSAX T'OJIOBHOrO Mo3ra y jaereil. Hanbonee yacTo B KIMHUYECKOH MpakTHKe
paccMaTpUBAIOTCS MOJOO0HBIE W3MEHEHHs B MMIPUHTHPOBAHHBIX ydyacTkax xpomocoMm 7, 11 u 15. B
noknane  OyayT  NpeAcTaBieHbl — pe3ynbTaThl — aHalM3a [OTEPU  TETEPO3UTOJHOCTH U MX
O6uondHopMaTHUECKUl aHaIU3 B KOHTeKcTe HapyueHus passutus LIHC.

12:50-13:05 «LluTOreHOMHBI AaHAJIM3 NPUYHH XPOMOCOMHOI HeCTAOMJIbHOCTH Yy JeTeil ¢
HApPYLIEHUSAMM LeHTPAJbHOI HepBHOMH cucTemsl (LIHC)»

FOouuykan Mapus Eezenveena, M.H.C. 17aO0OpaTOPUU MOJIEKYIISIPHOM T€HETUKH U IIUTOT€HOMUKH MO3Ta M.
npodeccopa FO.b. FOposa ®I'BY «HI ncuxudeckoro 310poBbs» U MOJIEKYJIIPHON IUTOI€HETHKH HEPBHO-
ncuxudeckux 3aboneBanuil uM. npodeccopa C.I'. Bopcanosoit HUKW nenuatpuu u neTckoi XUpypruu
um. akan. FO.E. Bensrumesa PHUMY um. H.M. ITuporoBa M3 P®, r. MockBa, acnupaHT Kadeapbl
MEUKO-OMOIOTHUECKUX quciuiand Meaummackoro nactutyra HUY «benlVy», r. benropon

KOpoe Hean IOpvesuu, n.6.H., npodeccop PAH, 3aB. maGoparopueii MONEKYISIPHON ITUTOTCHETHKU
HEpBHOIICUXHUYECKUX 3a0oseBaHuil umenu npogeccopa C.I'. Bopcanosoit OCII «HUKUW neauarpuu u
netckoit xupypruu um. akagemuka lO.E. Benptumesa» ®I'AOY BO «PHUMY umenu H.U. Iluporosay



M3 PO, 3aB. nabopaTopueld MOJCKYJISIPHON TC€HETHKU W ITMTOTCHOMUKH Mo3ra uM. npodeccopa 1O.b.
IOpoBa ®I'BY «HIL] ncuxudeckoro 310poBbs», mpodeccop kadenpsl MenunuHckoil renetuku GI'EOY
JATIO «PMAHIIO» M3 P®, unen Hay4HOTO KOMUTETa MOCKOBCKOTO O0IIIECTBA MEAULIMHCKUX T€HETHKOB,
r. MockBa

AHHOTAIMS: JOKJIAJ TMOCBAUICH aHAIM3y MPUYUH XPOMOCOMHOM HECTaOUIBHOCTH Yy JeTed cC
HapylIeHUsMH DPa3BUTHS LeHTpanbHOW HepBHOHM cucteMbl ([JHC) Ha 0a3e maHHBIX, MOJYyYEHHBIX C
MOMOIUIbIO KJIACCUYECKUX IUTOTEHETUYECKUX U MOJIEKYJISIPHO-TeHETUYECKUX METO10B. B pamkax nokiana
Oylner TMpeAcTaBlIeH  pe3ylbTaT aHalIM3a JAHHBIX  KApUOTUIHMPOBAHUS M MOJEKYJISPHOIO
KapUOTUIIMPOBAHUS, TPEACTABICHbl OCHOBHBIE IPOILIECCHI-KAaHAUIATBl (OPMUPOBAHUS XPOMOCOMHOM
HECTaOUJIbHOCTH.

13:05-13:20 «MoJieKy/JSpHO-IIUTOreHeTHYeCKUIi AaHAJM3 MOCTONEPALMOHHBIX O00pa3sloB NpH
KPUIITOPXH3Me M THIOCTIATHI

Kapnauese Egum Cepzeeeuu, nabopaHT-HCCIeOBaTEIb J1a00OPaTOPUH MOJEKYISIPHOH TEHETUKH U
IUTOTeHOMUKH Mo3ra uM. mnpodeccopa FO.b. HOposa ®I'BY «HI[ ncuxuyeckoro 370pOBBSI» H
MOJICKYJISIPHOM ITUTOT€HETUKH HEPBHO-TICUXHUYECKUX 3aboneBanuii uM. npodeccopa C.I'. Bopcanosoii
HUKWU neaunartpun u nerckou xupypruu uM. akaz. FO.E. Benptumesa PHUMY um. H.M. [Iuporosa M3
P®, r. Mockaa

HOposé Hean HKOpvesuu, n.6.H., npodeccop PAH, 3aB. mabopaTopueii MOJEKYJISPHOW IHTOTCHETUKU
HEPBHOIICUXHUYECKUX 3a0oseBanuii nmenn mpodeccopa C.I'. Bopcanosoit OCII «HUKU negmarpun u
nerckor xupypruu uMm. akagemuka lO.E. Benptumesay ®I'AOY BO «PHUMY umenu H.U. ITuporosay
M3 PO, 3aB. maboparopueil MOJIEKYJISIPHON T€HETHKH M IUTOTEHOMHUKM Mo3ra uMm. npodeccopa HO.b.
IOpoBa ®I'BY «HIL] ncuxudeckoro 310poBbs», mpodeccop kadeapsl MeaunuHCKoi renetnka PI'bOY
JI1O «PMAHIIO» M3 P®, unien HayqHOTro KoMUTeTa MOCKOBCKOTO 00111€CTBAa MEIULIMHCKUX T€HETUKOB,
r. Mocksa

AHHOTAIMSI: B HACTOALIEM JOKIajae OyAyT MpeAcTaBlIeHbl HOBBIE JTaHHBIE O CBA3M XPOMOCOMHOM
HECTaOUJILHOCTU M KpUNTOpXHU3Ma. ByayT Takke OCBEIIEHBI Pe3yabTaThl MCCIEAOBAHUS XPOMOCOMHOMN
HECTaOUJIbHOCTHU B IIOCTONEPAI[MOHHBIX 00pa3iax.

13:20-13:35 «Cunapom IlepemeBckoro-TepHepa, 00yc/I0BJIeHHBII MCEeBIOU30TUIIEHTPUYECKOH XP
XpPOMOCOMOI»

Tpoxoea Examepuna Cepzeesna, opaunarop 2 rona (Jlabopatopnas reneruka), ®I'bHY «MI'HIL] um.
akana. H.II. boukosa», r. MockBa

Yepuwvix Bauecnaeé bopucosuu, n.M.H., npodeccop xadenps sumoxkpunHbix 6onesneit UBu/l[[10 ®I'bHY
"MI'HII um. akan. H.II. boukoBa», noueHT kadeapbl MOJIEKYISIPHON U KIETOYHOW T'€HETUKU MEIUKO-
6uonornyeckoro gaxyisrera 'OV BIIO “PHUMY umenu H.U. [Muporosa” M3 PO, r. MockBa

AHHOTAUMA: B J0KJaae OyleT npejcTaBieH KIMHUYeCKui cinydail cunapoma lllepemeBckoro—TepHepa
(CHIT) y manueHTKd ¢ MO3aullM3MOM TIO TICEBAOU3OAUIICHTPUIECKOH Xp XpOMOCcOMe, CoIepKalleit 1Be
xornu reHa SHOX, ¢ Toukoii pa3pbiBa B jlokyce Xq13.3. 3a0oneBaHue BBISIBIECHO B CBA3H C HapylIEHHUEM
II0JIOBOTO PAa3BUTHS M XapaKTEPU30BAIOCh NMEPBUYHON aMEHOpEEH, NUCreHe3uell IOHal, THUIOIUIa3uen
MaTKH, EPBUYHBIM (THIIEPrOHAJOTPOIHBIM) THIIOTOHAM3MOM U HAJMYUEM CTUTM JU33MOpUOreHesa, HO
HOPMaJIbHBIM POCTOM. JIaHHBIA THUI CTPYKTYPHBIX NEPECTPOeK X-XpPOMOCOMBI, UYTO OOBACHSET Oosiee
MATKHA (EHOTHI, 4YeM NpU MOHOCOMHUM X M HM30XpPOMOCOMaM II0 JJIMHHOMY IUIedy 3a cyer
COXpaHEHHUs!/yBEIHMUEHUSI KOMUITHOCTU TE€HOB KOPOTKOTO Tieda X-XpOMOCOMBI.



13:35-13:50 «BbICOKOTOYHOE CeKBEHHMPOBaHHME OHKOMAaHeJ el M 3K30MoB Ha miaargpopmax MGI:
HOBBI€ BO3MOKHOCTH /1151 OHKOT€HEeTHKN

Ilpu noooepoicke komnanuu MGI, ne obecneuen 6annamu HMO.

HOnec Poman Aboannaesuu, x.60.H., Ben. cuermanuct ®I'BYH Huctutyr obmieit renernku um. H.M.
Basunosa PAH, r. Mocksa

AnnoTtanus: twiargopmer MGI oOecnedunBarOT BBICOKOTOYHYIO M MACIITAOMPYyEeMYIO TEXHOJIOTHIO
CEKBEHUPOBAHMSI, KOTOpasi MO3BOJsieT 3PPEKTUBHO aHATM3UPOBATh OHKOMAHENIM M JK30MBI B paMKax
MOJICKYJISIPHOUM TUArHOCTHKHU.

13:50-14:10 «OnbIT M3yyeHusi cratyca npomoropa reaia MGMT ¢ npumenenuem Hadopos "MGMT
gene methylation detection kit" npu onmyxoasx HHHC»

Ilpu noooepoicke komnanuu Bupxos, ne obecneuen bannamu HMO.

Tenvimesa Examepuna Hukonaeena, x.0.H., OMOJOT maTojoroaHaToMu4eckoro otaenenus HMMUIL]
Henpoxupypruu um. akagemuka H.H. bypnenko, Mocksa

AHHOTANMA: U3Yy4CHO MeTuiaupoBaHue npomoropa reHa MGMT y maumenroB ¢ omyxonsmu ITHC c
ucnons3oBanueM HabopoB "MGMT gene methylation detection kit". [lonyueHHbIe TaHHBIE TOATBEPIUIN
JUATHOCTHYECKYI0 IIEHHOCTh METOJa W €ro NPHUMEHUMOCTh B KJIMHHYECKOW TPAKTUKE IS
IIPOTHO3UPOBAHUS OTBETA HA TEPAITHIO.

14:10-14:20 Bonipochbl JOKJaJYNKAM, TUCKYCCHUSI
14:20-14:30 IlepepobiB
Cexkuus «Cl105KHBI€ CIy4al JHATHOCTHKH M HOBbIE TeHbI-KAHAUAATHD)
MopaeparTopsbl:

Muxaiiienko JImutpuii CepreeBu4, K.M.H., J0I., 3aB. KadeApoil OHTOTEHETHKH, 3aB. Yy4eOHO-
METOJUYECKUM OTAENIOM, B.H.C. 1abopatopus snureHeTnku @IBHY «MI'HI] um. akan. H.IT. boukoBay, T.
Mocksa

MaxkapoBa Mapusi BragumupoBHa, pykoBoauTesb HampasiieHus: o oHkoreHetuke OOO «OBoren»,
Bpau-reHeTuk ®I'bY «PHIPP» M3 P®, r. Mocksa

MapaxonoB Anapeii BragumupoBu4, k.0.H., 7011, 3aB. JabopaTopHel HacieICTBEHHbIX HapYIICHUH
nMmyHutera ®I'BHY «MI'HII nm. akan. H.IT. boukoBa», r. Mocksa

14:30-14:45 «CTpyKTypHBIe TepMHHAJbHbIE TMEPECTPOIKH, CBSI3aHHbIE C  Pa3BUTHEM
HACJIC/AICTBEHHBIX OHKOJIOTHYECKMX CHHAPOMOB)

Maxapoea Mapusa Brhaoumupoena, pykoBoaAUTEINb HanipaByieHus 1o oHkorenernke OO0 «3Boren», Bpau-
renetuk ®I'BY «PHLPP» M3 PO, r. Mocksa

AHHOTaNUsA: OOJBIIMHCTBO CIIy4aeB HACJIEACTBEHHBIX OHKOJOTHUYECKHX CHHJIPOMOB OOYCIIOBIIEHBI
TOYKOBBIMM TE€PMUHAIBHBIMM MYTAalUMSIMU, [JI1 BBISIBICHUS KOTOPBIX aJalTHPOBAHbl PYTHUHHBIC
JIMaTHOCTUYECKHE TPOTOKOIbL. [lpr 3TOM TOpa3go MeEHbIIE BHHUMAaHUS YACHSAIOT CTPYKTYPHBIM
XPOMOCOMHBIM ~ TIEPECTpOKaM, KOTOpbIE TakXe MOTyT OBITh TNPUYHHOW  HACIEICTBEHHBIX
oHKO3a0oneBaHui. B mokmazge paccMOTpeHBI Clydad OIPEACNICHUS TEePMHUHAIBHBIX XPOMOCOMHBIX
MyTalliil B KOHTEKCTE MEPBUYHON JUArHOCTUKHU HACIEACTBEHHBIX OHKOCUHIPOMOB Y KUTENEH T. MOCKBBI
M TIPOBEJICH aHAJIN3 MOAXOJO0B K BBISBICHHUIO 3TOW MOJIEKYJISIPHOW MATOJIOTUM CPEAW Pa3HBIX TPYIII
MaIMeHTOB.



14:45-15:00 «B nmonckax reHeTH4ecKkoil npu4uHbI cuHApPoMa Mopeno-Hummmypa-IImuaray»

Bacunvee Eeécenuii Bumanveeuu, K.0.H., CTapIINK Hay4dHBIA COTPYIHHK JaOOpaTOpPUU KIMHUYECKOU
renomuku 1 ononadopmatiku OCIT HUKU neauarpun u nerckoit xupypruu uM. akaa. lO.E. Benbrumesa
PHUMY um. H.W. [Tuporosa M3 P®, r. MockBa

anyee Hnova Cepceesuu Bpau-reHetuk HUKW negmatpum m nerckod xupypruu um. akana. FO.E.
Benbsrumesa PHUMY um. H.U. ITuporosa M3 P®, r. Mocksa

Konomuini Anekceii /[Jmumpuesuy, x.0.H., C.H.C. 1JaDOpaTOpUu MOJIEKYJISIPHOW IUTOT€HETHKH HEPBHO-
ncuxudeckux 3aboneBanuil uM. npodeccopa C.I'. Bopcanosoit HUKW nenuatpuu u 1eTCKOW XUPYpPrUH
uM. akaa. IO.E. Beaptumesa PHUMY um. H.M. [luporoBa M3 P® u MojiexkyaspHOW TI'€HETUKH U
IUTOreHOMUKH Mo3ra uM. npodeccopa F0.b. FOposa ®I'bY «HI ncuxudeckoro 310poBbsi», T. MockBa

AHHOTAIUS: B JIOKJIaJe MPUBOAUTCSA XapaKTEPUCTHKA HOBOTO Ciyd4as U CPaBHHUTEIbHBIM 0030p paHee
ONMMCAaHHBIX clydyaeB cuHapomMa Mopeno—Humumypa—IlImuara (OMIM #608811), renernueckas
STHOJIOTUSI KOTOPOTO HA CETOAHSIIHUN JIeHb Heu3BecTHa. MOIeKylIIpHO-IIUTOTeHETUUYECKU aHalu3
BBISIBWI y  TpobaHna  mapaneHTpuyeckyro — uHBepcuto  inv(12)(ql3.1q14) ¢ uHcepumeit
ins(12;18)(q14;q11.2q?12.3). B pe3ynpTaTe MOJIHOT€HOMHOTO CEKBEHUPOBAHMSI MTPOOAHAA C POIUTEIAMU
OoOHapy>KEHBI MPU3HAKU KOMIUIEKCHON de nOVO XpOMOCOMHOM NEpEeCTPOUKH C ydacTHEM XpoMocoM 12 u
18 ¢ BoBNEUeHHEM ceMU OEI0K-KOAUPYIONINX reHOB. BriepBrie BoIsiBiIeH XuMepHbIii reH HMGA2-ZNF521
¢ Toukamu pazpeiBa B uHTpoHe 3 HMGA?2 u B nunTpoHe 5 ZNF521. CX0ACcTBO KIMHUYECKUX (DEHOTHIIOB B
OTHOIICHUH KCTPEMAJIbHON BBICOKOPOCIOCTH HANIETO MAIMEHTa W €JMHCTBEHHOI'O paHee OMMCAHHOTO
cirydasi repMuHanbHOM niepectpoiikt HMGA?2 inv(12)(p11.22q14.3) no3Bonser 3assute HMGA?2 Ha poib
reHa-kaHauaaTa st cuaapoma Mopeno—Hummmypa—IlImuara

15:00-15:15 «CJI05KHOCTH MOJIEeKY/JISIPHO-TeHeTHYEeCKOH JUATHOCTUKH YacTOH Hac/eACTBEHHOI
MOTOPHOM HeHponaTHum»

Cyooomun JImumpuiic Muxaiinosuy, Hay4dHBI COTpyAHUK sabopatopun HeiporeHetnku DPIBHY
«MI'HIT um. akan. H.II. boukoBa», r. Mockga.

AHHOTAaIUS: HelaBHO ObUTa onucana HoBas popma Heliponatuu — SORD-acconurpoBanHas auctaibHast
MOTOpHAasi HelponaTwsi, KOTOpas sBISETCS OIHOW M3 CaMbIX YaCThIX ayTOCOMHO-PEIECCUBHBIX
HACJIEICTBEHHBIX MepudepuuecKkux HeWpomatuil B psae crpaH. OCHOBHAsL CIOXHOCTh MOJEKYJSIPHO-
FeHETHYECKOM JUArHOCTUKH 3TOr0 3a00JICBaHMS CBSI3aHA C HAIMYMEM BEICOKOTOMOJIOTHYHOIO IICEBIOTCHA
SORDP2, 4T0o yacTo NpuBOAUT K HU3KOH BBISBIIEMOCTH JAHHOW NATOJOTUU. J{OKJIa]] MOCBSIIIEH PELIEHUIO
9TOM TPOOJIEMBI, YTO TPEACTABIsAET COOON Ba)KHBIA IIAr B MOBBIMIEHUU 3(PPEKTUBHOCTU AUATHOCTUKH
HaCJIe/ICTBEHHBIX HelponaTuii, 0coOeHHO B cBeTe pa3padaTbiBaeMoil maToreneruueckoit repamnuu, SORD-
aCCOLIMMPOBAHHON HEUPONATHH.

15:15-15:30 «/InarHocTuka MO3au4YHbIX (POPM HACJIEACTBEHHBIX OHKOJOTHYeCKUX 3a00/1eBaHUi HA
NnpuMepe NanueHTa ¢ CHHAPpoMoM Xunmneas-JIungay»

Muxaiinenko JImumpuii Cepzeeéuy, K.M.H., J0I., 3aB. KadeApoil OHTOTCHETUKH, 3aB. Y4eOHO-
METOJUYECKUM OTAENIOM, B.H.C. 1abopatopus snureHeTnkd GIBHY «MI'HI um. akan. H.IT. BoukoBay, T.
MockBa

AHHOTAIUS. BbISIBJICHHE MO3aWYHBIX (DOPM HACIEACTBEHHBIX OHKOJOTHYECKHX CHHIPOMOB 3a4acTYIO
3aTPYAHEHO BCIEACTBHE MaJOW JOJM MYTAHTHBIX ajjlelled B KPOBH, YTO TNPHUBOJIUT K
JIO)KHOOTPULIATEIbHBIM pE3yJibTaTaM B PYTUHHOM TeHeTHYecko auarHoctuke. OgHAKO BoO3pact
MaHU(ECTAllMK U TSHDKECTh T€UEHHUs 3a00JIeBaHUs Y MO3aUKOB HE OTJIMYAETCS OT TaKOBOM NMpU OOBIYHOM
reTepO3UTOTHOM HOCHUTENIHCTBE MATOI€HHOI'O BapHUaHTa, YTO TUKTYET HEOOXOIUMOCTh CBOEBPEMEHHOTO



BBISIBJICHUS MO3an4dHOM (hopMbl. B moKITa1e pacCMOTpPEH CiTydaid MalueHTa ¢ CAHAPOMOM Xurmnens-JInanay
(aHrMoMaro3 ceT4YaTKH, MHOXKECTBEHHbBIE T€MaHTHO0IACTOMBI, CBETJIOKJIETOUHBINA paK MOYKH) Y KOTOPOTO
cexkBeHupoBanue o Canrepy u MLPA B nByX pa3HbIX JJaOOpaTOpHsIX HE MO3BOJWIN BBIIBUTH MYTaIHUIO.
JIns ananu3 JJHK u3 pa3HbIX omyxosieil manuenTa, a 3aTeM Bauanus oOHapy>KEHHOTO B HUX OJHOTO U
TOTr0 k€ BapuaHTHOro ajuiens reHa VHL B kpoBu ¢ nomoiupto NGS ¢ BBICOKUM HOKPBITHEM MPUBEIH K
OIpEEIICHUIO MO3aNuLIM3Ma C J10JIEH TATOr€HHOT0 BapHaHTa B KPOBU 2% U YCTaHOBJIEHUIO OKOHYATEIHHOIO
JIMarHo3a 3a00JeBaHus.

15:30-15:45 «Kaunuveckne caydyau cuHapoma Jlyun-Bap y Jereii ¢ HeBpOJIOrHYeCKHMH
HAPYILIEHUSIMID)

Muwuna Oneca Cepzeesna, Bpau-reaetuk OOO «3Boren», ®PI'bY «HMULI rematonorun» M3 PO, .
Mockaa.

AHHOTaHI/IH: CUHAPOM .HYI/I'Bap, WJIN aTaKCHUA-TCIICAHI'MIKTa3Ms, O6YCJ'IOBJ'ICH r¢pMHUHAJIIBHBIMHA
MyTallusIMHU B TCHEC-CYIIPECCOPEC ATM n XapaKTCPU3YyCTCA BBIpa)KeHHOI;'I KJIMHAYECKOMN IreTCPOrcHHOCTbIO:
HeﬁPOﬂeFeHepaTHBHBIMH HU3MCHCHUSIMHU U HEBPOJIOTUYCCKHUMU IPOABJICHUAMU, HAPYUHICHUAMU B pa60Te
HMMYHHOﬁ CUCTCMbI, a TAK)XKC ITOBBINICHHBIM PHUCKOM PA3BUTHA OHyXOJICﬁ. B noxnane pPaCcCMOTPCHBI
CJIydan 3TOTrO peaAKOro 3a00J1€BaHMs U3 COOCTBEHHOMN IIPpAaKTUKH U O6CY)K,Z[€HLI MOJAX0Abl K T€HETUUYECKOM
JAUAardHOCTUKE aTaKCUHN-TCICAHTUOKTA3UHN Y JIETEH.

15:45-16:00 «Pemaromee 3Ha4eHUe MOJIEKY/JISIPHO-T€HETHYECKOH THATHOCTHKHU B CyAb0e ManueHTa
¢ BPOKAEHHBIM /1e)eKTOM HMMYHHUTETA)»

Ky3zomenko Hamanva bopucoséna, K.M.H., 3aB. OTAEJIOM ONTHMHU3ALUHU JIEYEHUS IEPBUYHBIX
ummyHoepunutoB ®I'BY «HMULL II'OU um. [{mutpus PoraueBa» M3 P®D, r. Mockaa.

AHHOTAUMs: B JIOKJaje OyAeT HpeacTaBieHa MHPOpPMALUsA O FE€HETHYECKOM pa3HOoOpa3uu B Ipyriie
HAIMEHTOB C BPOXKJIEHHBIM JA€(EKTOM HMMYHHUTETA, OTKPBITHIX B MOCJIEIHNE I'0/Ibl HOBBIX T€HAX, J€(PEKTHI
KOTOPBIX HPUBOJAT K (eHOTHIYy MMMyHoaeduiuTa. Takke peub Moijer o0 OCOOEHHOCTSX IOMCKa
TeHETUYECKOM MPUUUHBI 00JIE3HU CPE/IN MALUEHTOB C BPOXKAECHHBIM Ae()UIIUTOM UMMYHHUTETA.

16:00-16:15 «MoJjeky/asipHO-TeHeTHYECKAasl AUATHOCTHKA TY0EepO3HOIr0 CKJepo3a: OT NMaHeJH /10
reHoMa»

Egpemosa Anna Burkmopoena, u.c. nabopatopun snureHetukn ®I'BHY «MI'HI[ um. akax. H.IL.
boukoBay, . Mockaa.

AHHOTAIUS: JMAarHOCTHKAa TyOEpO3HOro cKjepo3a TpeOyeT KOMIUIEKCHOTO KIMHUKO-T€HETHYECKOTO
MOJIX0/a: 3HAHUS AMArHOCTUYECKUX KpUTEpHEB, Moucka HapymeHuid B reHax TSC1/2 B BHZle TOUKOBBIX
MyTalul, TPOTSKEHHBIX JeJelnid, MO3auYHbIX BapHaHTOB M UX HHTEpHpeTanuu, nuddepeHnuanibHoMl
JIMAarHOCTUKU C JpyruMu 3a0onieBaHusMH. B nokmaze OyneT paccMOTpeHa 53BOJIONMS  METO/I0B
MOJIEKYJISIPHO-T€HETHYECKOI JUarHOCTUKH TYOEpPO3HOTO CKIIepo3a B 1abopaTtopusix sanureneTuku u JIMI'/]
Ne2 ®T'BHY «MI'HII um. akan. H.II. boukoBay, ux npeumyiecTBa U HEIOCTATKH, BKIIIOUAs pa3jIvyuHbIe
NGS-noaxomsl.

16:15-16:30 «IGLL1: HoBbIii cTapblii HITPOK HAa MOJie HEOHATAJHLHOI0 CKPUHUHIA MEPBHUYHOTO
HMMYHOIe(PHUIUTA»

Amnneesa Mapua Anekceeena, cnenyaiucT 1o OuomHGOPMaTUKE J1a0OPATOPUU MOJEKYJISIPHOU
nutoreHetnkn ®I'BHY «MI'HII um. akan. H.I1. boukoBay, r. Mockaa.

boopewmosa Anacmacua Muxaiinosna, Mm.H.c., DI'bHY «MI'HI] um. akan. H.I1. BoukoBay, r. MockBa



AHHOTAUMA: [0 pe3yapTaTaM paCIIMPEHHOTO HEOHATaJIbHOIO CKPUHMHIA HAa  IEPBUYHBIC
UMMYHOJeQHUIUTHI ¢ ucnonb3oBanueM Mapkepa KREC Obumn mojyd4eHHBI HEOKUIAHHBIE PE3YibTaThl,
CBUJETENbCTBYIOIINE O TOM, uTo reH IGLL1 sBnsierca ogHol u3 vacteix npuuuH cHukeHus KREC. B
JIOKJIa/1e OyIyT PacCMOTPEHBI CIIOKHOCTH BBISIBIICHHSI TEHETUYECKHX BaPHAHTOB B 3TOM T€HE, MOAXO/BI K
HOJTBEPIKICHUIO TAHHBIX BApUAaHTOB pe(h)epeHCHBIMU METOJIAMH, a TAK)KE TIOJHST BOTPOC O KIMHUIECKOM
3HaYeHuU BapuaHTOB B rene IGLLI1.

16:30-16:45 «NGS B peajbHOH NpaKTHKe: 3aJa4d JUATHOCTHKH M NYTH HMX pelIeHUs NpH
HEMEJIKOKJIETOYHOM paKe JIerkKoro Ha MpuMepax U3 COOCTBEHHOI MPAKTHKI

Jucuya Tamovana Cepzeesna, Bpau—1ad0paTOPHBIA FT€eHETUK MOJIEKYJIIPHO-OMOJIOTHYECKOi TabopaTopuu
otnena Mop(hOIOTHUECKON U MOJIEKYIIPHO-TEHETHUECKON MuarHocTuku omyxoneid HUW kmuHudeckon
onkonoruu ®I'bY «<HMMUI] onkonorun um. H.H. broxuna» M3 P®, r. Mocksa

AHHOTAIUSI: HEMEJIKOKJIETOUHBII pak JIETKOTO — YacTO€ OHKOJIOTHYecKoe 3a00JieBaHUE, MPU KOTOPOM
HEPEIKO B OMyXONU OOHApYKMBAIOT TOUKOBBIE COMATUYECKUE MYTAllUU C MPEAUKTHUBHON LIEHHOCTHIO B
pa3MuYHbIX OHKOreHax. B nokname Oymer ocBeiieHa mpobiieMa MpodUIUpOBaHUsS MyTallMid MPH pake
JIEKTOT'0 C IMOMOIIBI0 BHICOKOIIPOU3BOIUTEIBLHOTO CEKBEHUPOBAHUS, IPEUMYIIIECTBA U HEIOCTATKH STOTO
Moaxo0/Aa, 0COOCHHOCTH OIICHKU MPEAUKTUBHON 3HAUUMOCTH PA3IUYHBIX TEHETUUECKUX BApUAHTOB.

16:45-16:55 Bonpochbl 1OKJaYNKAM, TUCKYCCHUSI
3akpbITHE MIEPBOro IHS KOH(pepeHunu
Jenb 2
23 mas 2025
Cekuusi MOJIOABIX YYEHBIX
Mopaeparop:

BoponnoBa Mapuss BuaagumupoBHa, K.M.H., 3aB. jJabopartopueil MOJIEKYJISPHON 3HJIOKPHUHOJIOTHH
OI'BOY BO «MI'Y umenu M.B. JlomoHocoBay; 3aB. naboparopueil Tepanuu opdaHHbIX 3a001eBaHUM
OI'AOY BO «MO®THU», B.H.c. uHcTUTyTa JAerckoi sHaokpuHonorun ['HI[ ®I'BY «HMUIL
sH0KpuHONIOTUN» M3 P®, unen npasnenust POO «MockoBckoe 0011ecTBO MEUIIMHCKUX TEHETUKOBY, T.
Mocksa

09:30-09:50 «Cunapom [IpumMpoy3: KINHUYECKHH MOTUMOPPU3M>»

Kocmprokoea Anuca Muxaiinosna, ctynent daxynprera ¢pyHnamertanbHor menunuasl GI'BOY BO
«MI'Y umenu M.B. JlomoHocoBa», r. MOCKBa

Ilapgpenenko Mapus Anexceeena, nabopaHT-UCCIEAOBATENb Ta0OPATOPUHN KIMHUYECKOW T€HOMUKH U
ouonndopmaruku HUKU neamatpun u nerckoit xupypruu um. akan. HO.E. Benptumesa ®I'AOY BO
PHUMY umenu H.U. Iluporosa M3 PO, crynenT ¢akynsrera pyHaamenTansHoi Meauunasl @T'bOY BO
«MI'Y nmenn M.B. JlomonocoBay, r. MockBa

Paouxuna Ionuna Cepzeeena crynent daxkynprera pyaaamentanbHor Meauiinasl @T'BOY BO «MI'Y
umenu M.B. JlomonocoBa», r. MockBa

Kypamacomeooea Pabuam I'azumazomedoena, Bpay-nieiuatp OTACIECHUS  BPOXKICHHBIX U
HacnencTBeHHbIX 3a0oneBannit HUKW nenmatpuum u perckoit xupypruum um. akan. FO.E. BenpTuinena
OI'AOY BO PHUMY umenu H.U. ITuporosa M3 P®, r. Mocksa



Bounosa Buxmopusa IOpwvesna, n.M.H., 3aB. otaeinoM kinHudecko reHetuku, HUKW nemmarpuu u
nerckor xupypruu uM. akaj. l0.E. Benprumesa ®I'AOY BO PHUMY umenu H.U. Iluporosa M3 PO,
3aB. Kadenpoil oOmeil 1 METUIIMHCKON TeHETHKH MenuKo-Omosioruyeckoro ¢akynsrera PIAOY BO
PHUMY umenu H.U. [Muporoa M3 PO, unen npasnenus POO «MockoBckoe 00IIeCTBO MEIUIIMHCKUX
TeHETHUKOBY», I'. MoCKBa

AnHOTamusi. cuHapoMm llpumpoy3 — peakoe reHeTHueckoe 3a0oieBaHUE, XapaKTepU3yeTcs
HapyIIEHUSMH WHTEJUICKTYaJIbHOTO Pa3BHTHS, PACCTPONCTBAMH TOBEACHUS, THIIOTOHHEH, AUCTAIIBHON
aTpodueil MBI, KOHTpPaKTypaMu M ocTeornopo3oMm. Cunapoma [IpuMpoy3 cBs3aH C MaTOTCHHBIMU
BapuantamMu B ZBTB20 wimu BapmaHTamMu 4Ymclia KONMUK 3TOro reHa. B mokmaze Oymy ommcaHbl jBa
KIMHUYECKUX Cllydash MalUeHTOB C JaHHBIM CHHIAPOMOM C paziudHbiMM MmyTtarusamu ZBTB20 u
OTIUYAOIIHUMCS (DEHOTHIIOM.

09:50-10:10 «BausiHue reHeTHYeCKHMX (pakTOpoB Ha (OpPMUPOBaAHME APTEPUOBEHO3HBIX
ManbgopManuii roJJ0BHOTO MO3ray

Kupuuenxo Anacmacus Heanoena, ctynent daxkynpTera QyHIaMEHTATBHOW MeIuiuHabl MI'Y nMeHu
M.B. JlomoHocoBa, r. MockBa

Konoeanoe Anexcandp Hukonaesuu, n.m.H., npodeccop, akamemuk PAH, xadenpa neBposoruu,
Helpoxupypruu u MeauuuHcko reneruku HMMULL neitpoxupyprumn um. akanemuka H.H. Bypaenko, r.
MockBa

AHHOTAIMA: B IIOCIEAHNAE IOJbl BHUMAHUE YYECHBIX AKTUBHO IIPUBJICKAET POJIb U BIUSHUE TEHETUYECKUX
(GakTOpOB Ha pa3BUTHE NATOJOTUH COCYAMCTOM CHCTEMBl TOJIOBHOIO MO3ra. ApTEepUOBEHO3HbIE
MaJib(hOpMaIMK FOJIOBHOTO MO3Ia - MOPOKU Pa3BUTUSL COCYIUCTON CUCTEMBI, NPEACTABIISAIOLINE U3 ceOs
KJIYOKH HENpaBUJIbHO C(HOPMHUPOBAHHBIX ATOJIOTMYECKUX apTepuil U BeH. PaHee mpuHATO ObUIO CUMTATH,
YTO JlaHHAs NaTOJIOTUS MOXKET OBITh TOJBKO BPOXKJICHHONH M OOBIYHO BO3HUKAET KaK IPOSBICHUE
reMopparudeckoil cocynuctoit teneanrmdkrtasuu (HHT). Opnako mpoBoauMble B MOCIEAHEE BpeMs
MCCJIEIOBaHMsI JOKa3aiH, 4YTO BOSHUKHOBeHHEe ABM Tax:ke MOKeT HOCUTh U CLIOPaJAMUECKU XapakTep, He
apisigck cumnromoM HHT. Ilenpio nanHoi paGoThl siBasieTCsl cOOpaTh BOEIMHO UMEIOIIYIOCS HA IaHHBIN
MOMEHT aKTyaJbHYI0 HMH(OpPMalMIO O NeHEeTHMYECKUX acleKTax, BIusomux Ha ¢opmupoBanue ABM
TOJIOBHOTO MO3Ta M ONPEACIUTh TOTEHIMAIbHBIEC MIEPCIIEKTUBBI TPOBEACHUS JAIBHENIIINX HCCIECIOBAHUN
B JJAaHHOM HaIpPaBJICHUHU.

10:10-10:30 «®@apMakoreHeTH4ecKHe aCeKThl HHANBUAYAJIBHOI0 OTBETA HA HUKJIOCIIOPUH Y AeTel
¢ He()POTHYECKUM CHHAPOMOM))

Ilaxomoea Buxmopusa Ilaenoena, ctyaeHt Menuko-ononorudeckoro dakyinsrera ®I'AOY BO PHUMY
umenu H.U. [Muporosa M3 P®, nabopant-uccnenosarens HUKW nenuatpun n gerckoil Xupypruu um.
akaz. IO.E. Benptuimesa ®I'AOY BO PHUMY umenun H.U. ITuporosa M3 P®, r. Mocksa

Mopo3zoe Cepeeii Jleonudosuu, K.M.H. Bpau-He(POJIOT OTJeNa HACIEACTBEHHBIX U HPUOOPETEHHBIX
6one3neit mouek umenu npodeccopa M.C. Urnarosoit HUKU nenuatpuu u A€TCKOM XUPYPrUM UM. aKal.
IO.E. Benprumesa ®I'AOY BO PHUMY unmenn H. U [Inporosa M3 PO, r. Mocka

AHHOTAUMS. IUKIOCHOPHH MpUMEHseTcs s JiedeHus Heporuuyeckoro cuaiapoma (HC) y mereit co
CTEPOUJIHOM 3aBHCUMOCTBI0 WJIM PE3UCTEHTHOCTBIO, OJHAKO TEPANEBTUYECKUN OTBET Ha LMKIOCIOPUH
BAapbUPYET, U MALMEHTHl MOTYT CTAJIKHBAThCA C PELMAMBUPYIOIIAM Te4eHHEM. MBI IPOaHATN3UPOBAIN
9KCIIPECCHIO T€HOB, CBA3AHHBIX C META00IM3MOM U MEXaHU3MOM JAEUCTBUSI IUKIIOCTIOPUHA, Y MTAIIUEHTOB C
HC Bplmenmmx B CTOMKYIO pEMUCCHIO U PEUUAUBUPYIONINX Ha (OHE MpHema mpenapaTa. BrisaBieHHbIe
pa3IngMs B SKCIPECCHH MOTYT OBITh EPCHEKTUBHBIMH JUIS IEPCOHATU3AINN TEPAITHH.



10:30-10:50 «Cunapom Penan-Makaepmua: uddepennuanibHas IUMATHOCTHKA W MeIHKO-
reHeTH4YeCcKoe KOHCYJIbTHPOBAHM €

IHlapgenenko Mapus Anexceeena, 1aboOpaHT-UCCIEAOBATENb JTA0OPATOPUH KIMHUYECKOW T€HOMUKH U
ouonndopmarukn HUKU nexmatpum u nerckoit xupypruu um. akan. HO.E. Benptumesa ®I'AOY BO
PHUMY umenn H.U. [Tuporosa M3 P®, ctyaenT dakynbrera dynaameHTanbHon Mmeauiuasl ®I'6OY BO
«MI'Y umenn M.B. JlomonocoBay, r. MockBa

I'posnoea Onvea Cepzeesna, n.M.H., podeccop kadenpbl WHHOBAIMOHHOW TMEIUATPHM M JETCKOU
xupyprun MHOIIP, r.H.c. otnena nerckoi kapauosioruu u aputmonorun HUKUW negmatpuu u nerckoi
xupypruu uMm. akan. l0.E. Benptumesa ®I'AOY BO PHUMY umenu H.U. [Tuporosa M3 P®, r. MockBa

Bounoea Buxmopusa IOpveeéna, n.M.H., 3aB. otnenoMm kinHudeckoi renernku, HUKW nemmatpun u
nerckor xupypruu um. akaj. l0.E. Benprumesa ®I'AOY BO PHUMY umenu H.U. Tluporosa M3 PO,
3aB. Kadenpoil obme U MEAMIIMHCKONW TeHeTHKH Memnuko-Ononorudeckoro ¢akyinsreta @I'AOY BO
PHUMY umenn H. U. [TuporoBa M3 P®, unen npasnenus POO «MocCKkoBcKoe 0OIIECTBO METUITMHCKUX
TCHETHKOBY, I'. MoCKBa

AnHoTtauusi: cunapom @enan-Mak/lepmun - oAHa U3 PEKYPPEHTHBIM CHHIPOMANbHBIX (hopm
paccTpoiicTBa ayTUCTUUECKOIO CIIEKTPa, XapaKTEPU3YIOLIAsCsl TAK)KE HapYLICHUSIMU UHTEJIEKTYaIbHOTO
pa3BUTHsA, CYIOpPOTaMH, MBIIIEYHON THINOTOHUEH, CHIDKCHHOW OO0JEBOM YYBCTBUTEIBHOCTHIO W
HapyLIEHUAMH NOTOOTAeNeHUs. [I[puurHON TaHHOTO PacCTPOMCTBA SIBJIAIOTCS [ATOTEHHBbIE BapUaHTHI B
reie SHANKS3 wunu Bapuanuu nmkia xonuil (aenenuu) storo resa. Ilauuentsl ¢ cunapomom denan-
Maxk/lepMuT HYKIAIOTCS B MEKIUCUUIUIMHADHOW MEIUIMHCKOW IIOMOIIM, a TI€HETHUYecKas
reTepOreHHOCTb U HEMOJIHAsI IEHETPAHTHOCTD, XapaKTEPHbIE JUIsS pACCTPONCTBA, 3aTPYAHSIOT JUATHOCTUKY
U MEAUKO-TEHETHMYECKOE KOHCYJIbTHpOBaHME. B  cBere Hayama  KIMHUYECKMX  HCIBITAHUN
naToreHetuueckoro npemnapara - JAG201 - Heo0X0aUMO aKTyallu3upoBaTh 3HAHUS 00 3TOM CHHJIPOME.

10:50-11:00 Bonpochl 1oKIaTUUKAM, THCKYCCUS
11:00-11:40 ITepepbiB
Cexkuusi «/[BOiHOM reHeTHYECKHH TMATHO3»
MopaeparTopsbl:

Bounoea Buxmopus IOpvesna n.M.H., 3aB. otaenoM kinanueckon renetuku, HUKW nequatpun u
nerckor xupypruu uM. akai. l0.E. Benprumesa ®T'AOY BO PHUMY umenn H.U. ITuporosa M3 P®D,
3aB. Kadeapoil o01el 1 METUIIMHCKON TeHETUKU MeInKo-0rosoruueckoro ¢akynbrera PI'AOY BO
PHUMY umenu H. . ITuporosa M3 P®, unen npasnenus POO «MockoBCKOe OOIIECTBO MEAUITTHCKUX
TE€HETUKOBY, I'. MockBa

Jemukosea Hamanusa Cepzeesna, 1.M.H., TTIaBHBI BHEIUTATHBIN CIELMAIMCT 110 MEIULIMHCKON I€HETHKE
JenapramenTa 3apaBooxpaneHus ropogaa Mocksbl, mpodeccop kadeapsl MeaunuHcKoi renetuku I'bOY
JAI10 PMAIIO M3 P®, r. Mocksa

3axknazomunckan Enena Banepveena, n.M.H., 3aB. 1adoparopueit meauiuHckon reHeTuku PHIX um.
akan. b.B. Ilerposckoro, r. Mocksa

11:40-11:55 «Kiaunuyeckne TIPOSIBJEHUST Yy Majdb4UKa ¢ X-CHEIJIEHHbIM JOMHHAHTHBIM
runogochareMuyecKUM paxuTomM B coueTaHum ¢ cuuapomom Hynan I tunmay»

Hukonaeea Examepuna Anekcanopoena, n1.M.H, crapmnii HayuHblii cotpyaauk HUKU nenmarpun n
nerckor xupypruu uM. akan. F0.E. Benstumesa ®I'AOY BO PHUMY umenu H.U. [Tuporosa M3 PO, r.
Mocksa



Kypamazomeooea Pabuam I'azumazomedoéna, Bpad-neauatrp OTIACICHUS  BPOXKICHHBIX U

HacnencTBeHHbIX 3a0oneBannit HUKW nenmatpum u gerckoit xupyprum uMm. akan. FO.E. BenpTuinesa
OI'AOY BO PHUMY umenn H.U. [Tuporosa M3 P®D, r. Mocksa

Bounoea Buxmopusa IOpveeéna, n.M.H., 3aB. otnenoMm kinHuudecko renernku, HUKW nemmatpun u
nerckoit xupypruu um. akana. FO.E. Benstumesa ®I'AOY BO PHUMY umenu H.U. [Tuporosa M3 PO,
3aB. kKadeapoit oOmeld M METUIIMHCKOW TeHETHKH MeIuKo-Omosiormdeckoro ¢akynprera ®I'AOY BO
PHUMY wumenn H.U. ITuporosa M3 PO, unen npasieHuss POO «MoCKOBCKOE 00IIIECTBO METUITMHCKUX
T€HETHKOBY, I'. MocKkBa

AHHOTANUA. B JIOKJAJE NPUBOAMUTCS KIMHUKO-TCHETUYECKUU aHallu3 OMHCAaHUE Ciy4ash JIBOMHOIO
TEHETHYECKOTO JHarHo3a X-CIETUIEHHOTO JOMUHAHTHOTO TUMOGOCHATEeMUIECKOTr0 paxuTa U CHHAPOMA
Hynan | Tuna, BBISBIEHHE KOTOPOTO CTaJIO BO3MOXKHBIM OJarogapsi MPUMEHEHUIO MOJHOTCHOMHOTO
CEKBEHUPOBAHUS

11:55-12:10 «Hedpokaabunno3 y pedénka ¢ cuaapomom Kadyku: 1uarnocTudeckas oiucces»

Axcenosa Mapuna Eezenveéna, k.M.H., Bpauy-HEQpOJIOT, BEAYIIUHA HAYYHBIH COTPYAHHUK OTIEIICHUS
HACJIEJICTBEHHBIX U MpuoOpeTeHHbIX 6onesHeit mouek HUKUW nenuatpuu u geTckoil XUpypruu UM. akaj.
10.E. Benptumera ®I'AOY BO PHUMY umenu H.U. [Tuporosa M3 P®, r. MockBa

Myxuna Anna Anekcanopoena, Bpad aJyieprojaor-uMMyHOJIOT, COTPYIHUK KOHCYJIbTATUBHOTO OT/ICIICHUS
OI'bY «<HMUL AI'OU um. Imutpusa Porauesay M3 PO, r. MockBa

HlIymuxuna Mapuna Bnaoumuposna, k. M.H., Bpad-Hedposor JII'’KB Ne 13 um. H.®. ®unarosa, r. Mocksa

AHHOTAIUA B IaHHOM CJlydae peOCHOK JUTUTEIBHO HE MOT JIOCTUTHYTh KOPPEKTHOT'O IMarHo3a u3-3a Toro,
YTO Bpay paACICHHWBA] TATOJIOTHIO MOYEK y MallbyMKa, Kak pe3ynpraT cuniapoma Kalyku. Opnako,
IPOBE/ICHUE MOJHOTCHOMHOTO CEKBEHHPOBAHMS BBISIBIJIO MOHOTEHHYIO (OpMy He(pOKaJIbIIMHO32, KaK
BTOpPOIl TeHeTnueckuil nuarxo3. Takum oOpa3oM (eHoTHN pedeHKa ObLT OOBSICHEH COYETaHUEM IBYX
HO30JI0THYEeCKUX OopM

12:10-12:25 «Cunapom cmexubIx reHoB PKD1 u TSC2: i Tak Bce 04eBUAHO?»

Mopo3zoe Cepzeit Jleonudoéuu, K.M.H., Bpay-iequaTp-HE(pOJOr, BEIyLIMH HAy4YHBIH COTPYIHHUK
OTJIEJICHUsI HACJIEICTBEHHBIX U NMPUOOpeTEHHBIX Oosie3Hel mouek uMmeHu npodeccopa M. C. Mrnatosoit
HUKMU nenuatpuu u aerckoit xupypruu um. akan. FO.E. Benprumesa ®T'AOY BO PHUMY umenn H.U.
[Muporosa M3 P®, nouent kadenps! rocnuranbHol neauarpuu Ne2 ®I'bY BO PHUMY umenu H. U.
[Tuporosa M3 P®, r. Mocksa

ITupy3uesa Oxcana Pawiuoosna, spau-uedponor HUKU nennatpuu u nerckoit xupypruu um. akaa. l0.E.
Benprumesa ®I'AOY BO PHUMY umenu H.U. TTuporosa M3 P®, r. Mockga

AHHOTANUSA. B JJAaHHOM KJIMHUYECKOM CiIy4dae y peOeHKa MMeIach MHUKPOCTPYKTYpHas XpOMOCOMHast
aHoMaJTHsl, 3aTparuBaromas aBa cMexxHbix reHa PKD1 u TSC2, uro BeI3Bajio coueranue B ero (heHOTHUIIe
CUMITOMOB JIByX MOHOTEHHBIX 3a00JIeBaHUI

12:25-12:40 «KoMIJIEKCHBI MOAX0 K MEIUKO-TeHeTHYEeCKOMY KOHCYJHTHPOBAHUIO B CeMbe C
TpeMs HAXOAKaMMW

banawosa Mapus Cepzeesna, K. M.H., Bpad-TeHETUK YHUBEPCUTETCKOMN KIMHUYECKOU O0mpbHUITBI Nol KI]
OI'AOY BO Ilepssiit MI'MY um. U.M. CeuenoBa M3 P® (CeueHoBckuii YHUBEpCHTET), I. MOCKBa



Bawakmaoze Hamo J[ycymbepoena, n.m.H., ipodeccop kadeapsl ¢akynprerckoil neauarpun MM

Knunnueckas 6a3a: HUM nmenuatpum M OXpaHbl 370pOBBS JeTel HAayYHO-KJIMHUYECKOTO LeHTpa Ne2
OI'bHY «PHIX umMm. akazn. b.B. IlerpoBckoroy, r. Mocksa

Caoexoea Mapuam Aneeposna, nadopant nadoparopuu menuiuHckoi renetnkn @I'BHY «PHIX uwm.
akaz. b.B. IlerpoBckoro», r. Mocksa.

/IBemewmesuu Cepeeii Jleonuoosuu, npodeccop, a.m.H., r.H.c. PIBHY «PHIIX um. akan. Bb.B.
[Ierposckoro», r. Mocksa

3aknazemunckaa Enena Banepvesna. n.M.H., 3aB. naboparopueil meauuuHckoi reHeruku OI'BHY
«PHIIX um. akazn. b.B. ITerpoBckoroy, r. MockBa

AHHOTAIUS. B JAHHOM COOOIIEHUH pacCMaTPUBACTCS PEIKUN KIMHUYSCKUN Cy4yaH, T/ie HaOIroaaI0Ch
TPU MOHOTCHHBIX MATOJOTHU y OJHOTO PEOCHKAa, YTO CO3/1ajl0 HEOOBIYHBIM MpEneACHT I MEIUKO-
TEHETUYECKOTO KOHCYJIbTUPOBAHUSI.

12:40-12:55 «Peako, Ho MeTK0: coueTtanue MIIC u remopuanm»
Hlenuna Anacmacusa Anexcanoposna, spau-nequatp I'bY3 Mopozosckas AI'’Kb JI3M, r. Mocksa

AHHOTauMs: 0c000€ BHUMaHME B IaHHOM KJIMHUYECKOM HAOJIIOJICHUM MPUBJIEKACT HE TOJIBKO HaJIU4ue
JIBYX HACJIEJICTBEHHBIX 3a00JIeBaHUil, HO U IPUMEHEHHUE IBYX MATOI€HETHUECKUX MIPETapaToB, MOCKOIBKY
o0a stux 3abosnesanus - MIIC u remopunus - UMEIOT CBOE JICUEHHE.

12:55-13:10 «MyTauum B TreHaX MOHHBIX KaHAJIOB KakK (akTop apuTMoreHesa mnpu
runeprpopuyecKnx KapaIuoMuONaTHAX)

3axknazomunckan Enena Banepveena n.M.H., 3aB. nabopatopueld MemuinuHckoi reHeTuku PIBHY
«PHIIX um. akazn. b.B. IlerpoBckoroy, r. Mocksa

Hcnanoe Hzopv Onecoeuu, Mnaglinii Hay4dHBIM COTPYAHMK JabOpaTopuus MEIUIUHCKON TE€HETHKU
OI'BHY «PHUX um. akaa. b.B. Ilerposckoro», HKII 1, r. Mocksa

/Bemewkeeuu Cepzeni Jleonuoosuu, npodeccop, n.m.H., r.H.c. ®I'BHY «PHIIX um. akan. B.B.
ITerpoBckoro», r. MockBa

AHHOTAaIUA: B JAHHOM JIOKJIaJIe pacCCMaTPUBAETCS CEPHS CIIy4aeB, B KOTOPOH COUETANINCh MaTOT€HHbIE U
BEpPOATHO NATOICHHbIE BAapHaHThl B I'E€HAX, CBS3aHHBIX C KapJUOMHONATHEW M TEHaX, CBSI3aHHBIX C
HapyLEeHUSIMU PUTMaA cepaLa

13:10-13:25 «BausiHue BAPHAHTOB JIBYX Pa3HbIX FeHOB HA (JeHOTHN MAIHEHTa ¢ MUOAUCTPodueii»

Apmemvesa Céemnana bponucnagasna, K.M.H., Bpau-HEBPOJIOT, 3aB. IETCKUM IICUXOHEBPOJIOTMYECKUM
ornenenneM-2 HUKW nenmatpum m nerckoit xupypruu uMm. akan. FO.E. Benptumesa ®I'AOY BO
PHUMY umenu H.U. [Tuporosa M3 P®, Bea. ciennasucT o HEPBHO-MBIILIEYHBIM 3a00JIEBAHUSAM, YJIEH
peruoHaIbHONM  00IIecTBeHHOW opranm3anuu  «OOMEeCTBO CHEIHAINCTOB 10 HEPBHO-MBIIICYHBIM
3a00JIeBaHUSAMY, YWIEH MEXIYHAPOIHOTO aJIbsHCA CIIELUAINCTOB B 00JIaCTH HEPBHO-MBILIEUHBIX 001€3HEN
TREAT-NMD, kypatop peecTpa NalleHTOB CO CIUHAILHON MbIIIeYHOH arpodueii B Poccun, r. Mocksa

Monaxosea Anacmacus Bauecnagoéna, Bpady-HEBPOJOr, MIAJIIMA HAay4dHBIM COTPYAHMK OT/ENA
nicuxoHesposoruu 1 anuinentoaorun HUKW nennatpun u nerckoi xupypruu um. akaa. l0.E. BenpTumesa
OI'AOY BO PHUMY umenu H.U. ITuporosa M3 P®, r. Mocksa

IHlynakoea Hpuna Banepvesna, spau-uesposior HUKUW nennatpuu u gerckoit xupypruu uM. akai. FO.E.
Benprumesa ®I'AOY BO PHUMY nmenun H.U. IIuporosa M3 P®, r. Mocksa



AHHOTAIMA: JaHHOE HAOIIOJEHUE SBISETCS PEIKUM BCIEICTBUE COYETaHUS y pedeHKa cpasy HBYX
Pa3IUYHBIX MBIIIEYHBIX AUCTPO(UA, YTO BENET K TPYTHOCTH TOHHMAHHUS BPAuYOM, NPOSBICHUEM
MATOJIOTUU KAKOT'0 MMEHHO T'€Ha SIBJISIeTCS KIIMHUYeCKas CMMITOMAaTHKa y TpobaHaa

13:25-13:40 Couyeranue cunapomoB Jloiica-/Iutna 2 Tuna u buica, npuBoasimee Kk AucHyHKIHH
TGFb curnajabHoro myTu

I'puyeeckan /lapva Opvesna, u.c., acnupantr HUKUW neauatpuun u gerckoit xupypruu um. akau. O.E.
Benprumesa ®I'AOY BO PHUMY umenu H.U. ITuporosa M3 P®, r. Mocksa

Bounoea Buxmopusa IOpveeéna, n.M.H., 3aB. oT1eiaoM kinHuueckou reneruku, HUKU nemuatpun u
nerckor xupypruu uMm. akaj. l0.E. Benprumesa ®I'AOY BO PHUMY umenu H.U. Iluporosa M3 PO,
3aB. Kadenpoil oOmeil 1 METUIIMHCKON TeHETHKH MenuKo-Omosioruyeckoro ¢akynsrera PIAOY BO
PHUMY umenu H. . [Muporosa M3 PO, unen npasnenust POO «MockoBckoe 00IIECTBO METUIIMHCKUX
T€HETHKOBY, I'. MoCcKBa

AHHOTAIUS . B JAaHHOM KJIMHUYECKOM HaOJI0/IeHNU 00a MaTOTeHHBIX BapUaHTa JIOKAJIM30BaHbI B T€HAX,
otHocsmuxcs K TGF-beta-cunrnansrHomy myt. BeposiTHo, BCiieACTBHE IBOWHOIO «ymapay IO OJIHOMY
MOJIEKYJISIPHOMY TpoIieccy cPOpMUpPOBAJCS KpalHe TSKeNbli (HeHOTHI, IPUBEAUINN K JETaTbHOCTU Y
pebeHka B Bo3pacTe 2X JieT.

13:40-14:00 Bonpochbl JOKJaTYNKAM, TUCKYCCHUSI
14:00-14:10 IepepobiB
Cekuusi: MOJIeKYJISIPHO-TeHETHYECKHE HCCIe0BAHUS B OHKOTeMaTOoJIOTHH
Mopeparopsi:

Layp I'puropuii AHaTo1beBUY, 1.M.H., 3aB. JIJA0OpaTOPUEH MOJEKYISIPHONH OHOJIOTHH,
umMMmyHo(deHnotunupoBanus u naromopdonorun 'AY3 CO «ObnacTHas geTcKas KITMHUYECKast
00JbHUIAY, 3aB. Ja00OpaTOpHEN KIETOUHON Tepaniy OHKOreMaToJoruueckux 3abonesanuit 'AY3 CO
«MHCTUTYT MEIUIIMHCKUX KJIETOUHBIX TEXHOJIOTHI», I'. EkaTrepunOypr

Oabmanckas IOuaus BsauecsiapoBHa 3aB. 1aboparopueil HUTOT€HETUKU U MOJIEKYJISIPHON T€HETUKH
OI'BY «HMUILL AT'OU um. Imutpus Porauesa» M3 PO, Mocksa

Onapuna Haranbs BsiuecsiaBoBHA, Bpau-1a0opaTOpHBIA I€HETHK, 3aB. J1abopaTopueill HUTOreHETUKU
I'BY3 «MKHI] umenu A.C. Jlorunosa» JI3M, Bpau-nabopaTOpHbIi T'€HETHK JIAOOPATOPUN METULIMHCKOMN
reHetuku ®I'bHY «PHIIX um. akazn. b. B. IlerpoBckoro», r. Mocksa

14:10-14:30 «MyTtanuu B rene FLT3: ot komiku Susan McDonough u 10 Hammx qneii»

Hayp I'puzopui Anamonvesuu, 3aB. nabopatopueit MOJIEKYJIAPHON 6uosorumy,
umMmyHodenotunupoBanus u naromopdonoruu 'AY3 CO «O6nacTHas neTcKas KIMHUYecKast O0JIbHUIAY,
3aB. jabopaTopuell KJIETOYHOM Tepamuu OHKoremarojormueckux 3aboneBanuiit [AY3 CO «MHcTUTYT
MEAMIMHCKUX KJIETOYHBIX TEXHOJIOTUIY, T. EkaTepunOypr

AHHOTaIUA: B JJOKJIaJe OyayT MpeCTaBlIeHbI JaHHbIE 0 CTPYKType U pyHKuusax rena FLT3, sBomronuu
€ro Ha3BaHUs, a TakXKe J1aH 0030p HanboJiee YacThIX BUIOB MyTalluii — BHYyTPEHHUX TaHJAEMHBIX TOBTOPOB
(FLT3-ITD) u Toueunbix MyTaruii B Tupo3urkuHazHoM qomene (FLT3-TKD), TexHONOTHil MX BBISBICHUS,
MIPOTHOCTUYECKOTO 3HadeHuss myrauuid FLT3 mpu octpoM MHENIOMIHOM JE€MKO3€, YyBCTBUTEIBHOCTH K
TapreTHOW Teparnuu ¢ ucnoiib3oBanueM uHruoutopos FLT3. Jloknan MoxeT npeacTaBisiTh UHTEPEC IS
reMaTosIoroB, JETCKHUX OHKOJIOrOB, Bpauel KIMHUYECKOW J1a00paTOpHOM TUArHOCTHKH, JIaOOpaTOPHBIX
FEHETHKOB, OMOJIOTOB.



14:30-14:45 «MyTtauuonHnslii cratyc rena FLT3 npu ocTpoM MueJIONIHOM JleiiKko3e»

Ilankoea Jlapuca Anexcanoposéna, X.0.H., C.H.C. JIaDOpaTOPUU OHKOTEHETHKH W HACIECICTBEHHBIX
3aboneBanuii 'bY3 MKHI] um. A.C. Jlorunosa /I3M, r. MockBa

AHHOTAIUSA TOKJIA]] TOCBSIICH aHATN3y MyTallMoHHOTo cTatyca reHa FLT3y maruentoB ¢ OMJI, 0630py
METO/IOB BBISBJICHUS M MPOTHOCTHYECKOMY 3HAYCHHUIO MYTallUui, IPUMEHEHHIO MOTYYECHHBIX PE3yIbTaTOB
B KJIIMHUYECKON MpakTuke. JloKiam MOXKET PeICTaBlIATh HHTEPEC ISl TeéMaTOJIOrOB, OHKOJIOTOB, Bpauei
KIIMHUYECKOH JTa00paTOPHOU TUArHOCTHKH, TA0OPATOPHBIX T€HETHKOB, OMOJIOTOB.

14:45-15:00 «FLT3-ITD y nereii ¢ OMJI: cTPYKTYpa U KJIMHUYECKHE 3HAYEHH e»

Hmoe Anvoepm Bawuposuu, spau KJIJI ®I'BY «HMULl AI'OU um. Amutpus Porauésay M3 PO, r.
Mocksa

Annoranus: y gereit c OMJI FLT3-ITD siBnsiercss 0IHUM U3 CaMbIX 4YacTO BCTPEUAIOIIMXCS TEHETHUECKUX
COOBITHI, XapaKTEPU3yIOTCS BBICOKMMH MTOKA3aTEISIMHA PA3BUTHS TIEPBUYHON peppaKkTepHOCTH U YaCTHIMHU
peuunuBamu. Panee, HeOnarompusitHoe nporrHoctuueckoe 3HayeHue FLT3-ITD paccmarpuBaiiocs, B
OCHOBHOM, B KoHTekcTe OMJI ¢ HopManbHBIM KapUOTUIIOM IIPU OTCYTCTBUU MyTanuil B rene NPM1 win
npu coderannu mytaruii B reHe NPM1 u FLT3-ITD ¢ AR>0,5. B noknaae Oyaer W3JI0KESHBI MOJIHBIHA
MOJICKYJISIpHO-TeHeTHYeckuid ipodmits aereii ¢ FLT3-ITD, ee 3HaueHue iis oKa3aTesield BEhKHBACMOCTH
B Pa3iMYHBIX HUTOTCHETHYECKUX Tpymnmnax u d¢¢dexruBHocTs npumenenuss FLT3-unruburopos. byner
noapobno omwmcana crpykrypa FLT3-ITD y pereii u moTeHUuanbHOE 3HAYEHHE XapakTepa
TyIIMIUpoBaHHBIX (pparmenToB st OB u BCB.

15:00-15:20 «B03MOKHOCTH MOJIEKYJISPHO-TEHETHYECKOIl THATHOCTHKH OCTPBIX J1eiiK030B»

Yezo0apv Anxcenuka Cepzeeena, 3aB. nabopatopueit noaumepasnoit nensoi peakuuu ['6Y3 MKHI] um.
A.C. Jlorunosa /I3M, r. MockBa

AHHOTAUMs: OCTPBIA JIEHKO3 - 3TO OBICTPO pa3BHBaOILIEECs KIOHAJIBHOE OIyXoJeBoe 3aboseBaHue
KPOBETBOPHOW TKaHM, XapaKTEPU3YIOLIEECS YBEINUEHUEM HE3PEIBIX KPOBSHBIX KJIETOK B KOCTHOM MO3Te
U nepudepudeckoil KpoBH, Tpedyroliee BHEPEHUS COBPEMEHHBIX METOJI0B TUAarHOCTUKU U JieueHus. B
JAHHOM JI0KJaJie OyAyT pacCMOTPEHbI MOJEKYISIPHO-T€HETHYECKUE MOJXO0/Abl K TMarHOCTUKE U 0coboe
BHUMaHHUE OyJeT Y/AeJIeHO KIIYEBBIM T€HETHUYECKHMM MapKepaM, acCOLMHPOBAHHBIM C Pa3IUYHBIMU
HOJATUIIAMU OCTPBIX JIEMKO30B, MOCKOJIbKY OHM HIPAIOT PELIAIONIYI0 pPOJib B BHIOOpE ONTHMAJIbHOM
TEpaneBTUYECKOI CTpaTeruu U OLEHKE ITPOrHo3a.

15:20-15:35 «CoBpeMeHHbIi B3IJISi HAa MOJIEKYJISPHO-TEHEeTHYECKHIl TMOPTPeT arpeccUBHBIX
JuMpom»

T'abeeea Hennu I'eopzueena, K.M.H., Bpad-reMaToJIOT OTACIEHUS TeMAaTOIOTUN ¥ XUMHOTEpanuu JUMQpomM
¢ OJIOKOM TpaHCIUTAHTAIMd KOCTHOTO MO3Ta M T€MOMOITHYECKHX CTBOJOBBIX KieTok ®I'BY HMMUIL
remarojiorun M3 P®, Mocksa

AHHOTANUA JOKJIAJ IOCBSAIIEH COBPEMEHHBIM IMOJX0/1aM K TEPAIIUX PA3JIMYHBIX BAPUAHTOB ArPECCUBHBIX
aumMoM, B TOM 4YHUCIIEe, C ONOPOH Ha BBIABIECHHBIE T'€HETHYECKHE Mapkepbl. byayT mpeacraBiieHbl
COOCTBEHHBIE PE3yNbTaThl TEPANlUU U TUArHOCTUKU. Oco0oe BHUMaHHUE Oy/eT yAeleHO MyTallusiM B TeHe
TP53

15:35-15:50 «MHoOKecTBEeHHAsi MHEJOMA: IUTOreHeTHYeCKHe XapaKTePUCTHKU M NPAKTHYeCKHi
OIIBIT JUATHOCTUKH»

Koo3zee IOpuii Huxonaeeuu, K.M.H., 3aB. MOJIEKYJISIpHO-Ononorudeckoit madoparopueit ' bY3 MMHKI]
uM. C.I1. borkuna JI3M, r. MockBa



Ivibakoea Hamanva IOpvesna, ¥.M.H., Bpay-IaOOpaTOPHBIA TEHETUK MOJCKYJISIPHO-OMOIOTUUECKON
naboparopun 'bY3 MMHKI] um. C.I1. borkuna /I3M, r. MockBa

AHHOTAIUA TOKJIa/ MOCBSIIEH aHAJIN3Y IIUTOT€HETUYECKUX XaPAKTEPUCTUK MHOKECTBEHHON MUEJIOMBI C
aKIICHTOM Ha pPEJKHUE W HEeCTaHJapTHbIE XPOMOCOMHBIC AHOMAJIMH, BCTPEYAIOLIMECS B KIMHUYECKOH
npakTHke. B pamkax BeicTymuieHus Oynetr paccmorpena poiib FISH-ananusa 11t BBISIBIECHUS KITFOUYEBBIX
TEHETUYECKUX W3MEHEHUH, cTpatudukanus pucka u nepecmMorp mSMART knaccudukanuu; Ha OCHOBE
COOCTBEHHOT'O OIbITa MpPEACTABICHbl PEAKUE M YHUKalbHble choydau. Jlokiaa OpHEHTHpPOBaH Ha
reMaToyioroB, CHEIHAIMCTOB B O0JIACTH KIMHUYECKOH J1abopaTOpHOW AMArHOCTUKH U J1a00paTOpHOM
TEHETUKH.

15:50-16:05 «luToreHern4eckue " MOJIEKYJISIPHO-TeHeTHYeCKHe HAXO/IKHU npu
Makporjao00yjiuHemMuu Bajabaencrpema»

Hayp TI'puzopui Anamonvesuu, 3aB. nabopaTopuei MOJIEKYJIIPHOM OMoJIOTHH,
umMmyHopeHotunupoBanus u naromopdomnoruu 'AY3 CO «O6nactHas qeTcKas KIMHUYECKas OONIbHUIIAY,
3aB. J1abopaTopueil KIETOYHOW Tepamuu OHKoremarosnoruueckux 3aboneBanuit 'AY3 CO «Muctutyt
MEIUIIMHCKUX KJIETOYHBIX TEXHOJOTHUI, I. ExarepunOypr

AHHOTaNUA. B JIOKJa7e OyJIeT JaHO OINHMCAHHME ITUTOTEHETUYECKOTO0 M MOJIEKYISPHO-TE€HETUUECKOTO
naramadTa MaKporioOyaTuHeMuH BanbaeHcTpema, MpeacTaBieHbl Han0oiee ONTHMAIBHBIC MOIXOIBI K
TCHOJIMATHOCTHKE JTAHHOW HO30JIOTHH, JIaHbI MIPAKTUYCCKHE PEKOMEHIAIIUH 110 TECTUPOBAHUIO HanOoJee
YACTBIX IUTOTCHETUYECKUX U MOJICKYJIIPHO-TEHETHYECKUX MapKepoB. JloKiial paccynuTal Ha reMaToJIOTOB,
CHEIMAIMCTOB B 00JIACTU KIMHUYECKOM Ta00paTOpHON AMATHOCTUKH U Ja00paTOPHOM reHETHKHU.

16:05-16:20 «YTo ckpbiBaeTcs 3a 3Toii nHpopmauueii, uro FLT3 «nosioxuTebHBIH»
Ceeepuna Hamanva Anexcanopoena, x.0.1., Bpau KJIJI ®I'bY HMUIL] I'emaronoruu M3 P®, r. Mocksa

AHHOTaIUA JOKJIaJ MOCBALIeH aHanu3y myTanuil B rene FLT3. Onenxa yactots! BeisBienus FLT3-1TD
IIPU OCTPOM MHEJIOUJIHOM JIEWKO3€ y B3pPOCIBIX, CPABHEHHUE PA3IMYHBIX METOJOB MCCIIEAOBAHUS. AHAIN3
cnektpa FLT3-ITD B neGrore/peumauBe W y NAalMEHTOB C NEPBUYHON pedpakrepHOCThIO. [IpHunHb
pPAacXOXJIEHUSI Ppe3ylbTaTOB HCCIEIOBaHUM B pa3HbIX Jabopatopusx. Accouumanms FLT3-ITD c
nHcepuusiMu B NPM1.

16:20-16:30 Bonpochl 1oKIaTYUKAM, THCKYCCUS

16:30-16:45 3akpsbiTHE KOH(pepeH U



