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	Конференц-зал

	7.00 – 8.30
	Заседание Профильной комиссии по медицинской генетике Минздрава России (открытое заседание)

	9.00 – 10.00    
	ПЛЕНАРНОЕ ЗАСЕДАНИЕ 
Открытие конгресса. Приветствия.

Государственная Дума Российской Федерации

Министерство здравоохранения Российской Федерации

Федеральное агентство научных организаций 

ФГБНУ Медико-генетический научный центр

Пленарная лекция. 

Современные аспекты диагностики и лечения наследственных болезней. Куцев С.И.

	10.00 – 11.30
	СЕССИЯ 1

НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БОЛЕЗНИ ОБМЕНА, ВЫЯВЛЯЕМЫЕ ПРИ МАССОВОМ И СЕЛЕКТИВНОМ СКРИНИНГЕ. 

Председатели: Куцев С.И., Назаренко Л.П.
1. Клиника, диагностика и лечение BH4 зависимых форм гиперфенилаланиемии. Назаренко Л.П.

2. Клинический опыт проведения нагрузочного теста сапроптерином при гиперфенилаланинемии. Кононенко Н.И. 
3. Диетотерапия при наследственных болезнях аминокислотного обмена. Бушуева Т.В.
4. Новая редакция Российских рекомендаций по диагностике и лечению фенилкетонурии и нарушений обмена тетрагидробиоптерина. Шестопалова Е.А.


	11.30 – 12.00  
	ПЕРЕРЫВ

	12.00 – 14.00
	СЕССИЯ 2

ПАНЕЛЬНАЯ ДИСКУССИЯ (ОБСУЖДЕНИЕ КЛИНИЧЕСКИХ СЛУЧАЕВ). АМИНОАЦИДОПАТИИ И ОРГАНИЧЕСКИЕ АЦИДУРИИ.

Модератор: Михайлова С.В.
Эксперты: Николаева Е.А., Полякова С.И., Семячкина А.Н.
1. Тирозинемия – клинический полиморфизм. Полякова С.И.
2. Лейциноз: диагностика и лечение. Казаков В.Ю.
3. Гомоцистинурия: клинический полиморфизм и молекулярная диагностика. Семячкина А.Н., Воскобоева Е. Ю.
4. Показатели карнитина как диагностические маркеры наследственных заболеваний обмена веществ у детей. Е.А. Николаева Е.А. 
5. Опыт ведения пациентов с метилмалоновой ацидурией. Заживихина М.В.
6. Глутаровая ацидурия тип 1 – трудности диагностики. Михайлова С.В.

	14.00 – 14.45  
	ПЕРЕРЫВ

	14.45 – 17.00  


	СЕССИЯ 3

НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БОЛЕЗНИ С ПОРАЖЕНИЕМ КОСТНОЙ СИСТЕМЫ.

Председатели: Белова Н.А., Лукина Е.А.
1. Гипофосфатазия: cовременные подходы к терапии. Калинченко Н.Ю.
2. Несовершенный остеогенез: клиника, диагностика и лечение. Белова Н.А.
3. Дифференциальный диагноз болезни Гоше у пациентов с поражением костно-суставной системы. Лукина Е.А.

4. Патогенетическая терапия болезни Гоше: клинические примеры. Белогурова М.Б.
5. Мукополисахаридозы: клиника, диагностика, лечение. Семенова Н.А.
6. Болезнь Хантера: диагностика и лечение. Печатникова Н.Л., Полякова Н.А.

	17.00 – 17.30
	ПЕРЕРЫВ

	17.30 – 19.00  


	СЕССИЯ 4

ПАНЕЛЬНАЯ ДИСКУССИЯ (ОБСУЖДЕНИЕ КЛИНИЧЕСКИХ СЛУЧАЕВ).  МУКОПОЛИСАХАРИДОЗЫ. 

Модератор: Николаева Е.А.
Эксперты: Семячкина А.Н., Печатникова Н.Л., Полякова Н.А., Гамзатова А., Гуринова Е.Е., Буянова Г.В.
1. Синдром Марото-Лами - описание большой семьи из Дагестана с МПС VI типа. Гамзатова А.

2. Эффективность фермент-заместительной терапии при синдроме Марото-Лами – три года терапии двух сибсов с МПС VI типа. Буянова Г.В. 
3. Синдром Моркио – первый случай ФЗТ МПС IVa в России. Гуринова Е.Е., Семячкина А.Н. 
4. Мукополисахаридоз II типа: клинический случай. Печатникова Н.Л., Полякова Н.А.
5. Клинический случай мукополисахаридоза I типа – Воинова В.Ю., Семячкина А.Н.


4 июня 2016 г.

	Конференц-зал 

	7.00 – 8.30 


	Совещание главных внештатных специалистов по медицинской генетике по организации регистра наследственных заболеваний 
(участие по приглашению)

	09.00 – 09.40
	Пленарная Лекция

Лабораторная диагностика лизосомных болезней накопления. 

Захарова Е.Ю.

	09.30 – 11.00  
	СЕССИЯ 5
НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БОЛЕЗНИ С ПОРАЖЕНИЕМ ПЕЧЕНИ.
Председатели: Дегтярева А.В., Полякова С.И. 

1. Дефицит лизосомной кислой липазы – современные подходы к диагностике и лечению. Михайлова С.В.
2. Дефицит липопротеинлипазы –диагностика и инновационные методы коррекции. Волгина С.Я. 
3. Абеталипопротеинемия – клиника, диагностика, лечение. Полякова С.И.
4. Морфологическая диагностика метаболических болезней печени. Туманова Е.Л.

	11.00 – 11.30
	ПЕРЕРЫВ

	11.30 – 13.00
	СЕССИЯ 6. ПАНЕЛЬНАЯ ДИСКУССИЯ. АЛГОРИТМЫ ДИФФЕРЕНЦИАЛЬНОЙ ДИАГНОСТИКИ НАСЛЕДСТВЕННЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ ПЕЧЕНИ. 
Модератор: Захарова Е.Ю.

Эксперты: Дегтярева А.В., Михайлова С.В., Полякова С.И.

1. Поражение печени у новорожденных и детей первых месяцев жизни: о чём нужно подумать в первую очередь?  Дегтярева А.В.
2. Клиническая манифестация заболеваний печени в разном возрасте. Михайлова С.В.

3. Острые ситуации: как помочь пациенту до установления диагноза. Полякова С.И.
4. Заключения ТМС: что дальше? Захарова Е.Ю.

	13.00 – 13.15
	ПЕРЕРЫВ

	13.15 – 14.15
	СЕССИЯ 7
НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БОЛЕЗНИ С ПОРАЖЕНИЕМ НЕРВНОЙ СИСТЕМЫ

Председатель: Руденская Г.Е.
1. Клинические аспекты поясно-конечностных мышечных дистрофий.  Andoni Urtizberea (France)
2. Наследственные нейрометаболические болезни в юношеском и взрослом возрасте. Руденская Г.Е., Захарова Е.Ю.

	14.15 – 15.00  
	ПЕРЕРЫВ

	15.00 – 17.00
	СЕССИЯ 8
НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БОЛЕЗНИ С ПОРАЖЕНИЕМ НЕРВНОЙ СИСТЕМЫ
Председатели: Михайлова С.В., Никитин С.С.

1. Болезнь Гентингтона – современные возможности и перспективы лечения. Клюшников С.А.

2. Болезнь Ниманна-Пика типа С, дифференциальная диагностика с другими заболеваниями, сопровождающимися двигательными нарушениями. Михайлова С.В.

3. Болезнь Помпе – причины позднего выявления в России. 
Никитин С.С. 

4. Синдром Ретта – клинико-генетическая характеристика. И.Ю.Юров

5. Мультидисциплинарный подход в ведении пациентов с болезнью Фабри. Салогуб Г.Н.

	17.00 – 17.30  
	ПЕРЕРЫВ

	17.30 – 19.00
	СЕССИЯ 9. 

НАСЛЕДСТВЕННЫЕ БОЛЕЗНИ С ПОРАЖЕНИЕМ ДЫХАТЕЛЬНОЙ СИСТЕМЫ. 
Модераторы: Капранов Н.И., Кондратьева Е.И.
1. Дефицит альфа-1-антрипсина – двухлетний опыт применения инновационного препарата в России. Н.А. Карчевская 

2. Персонифицированный диагноз при муковисцидозе – основа индивидуальной терапии. Шерман В.Д. 
3. Инновационные методы терапии муковисцидоза. Кондратьева Е.И.
4. Контроль муковисцидоза в домашних условиях и преимущества стационарзамещающих технологий. Никонова В.С. 20 мин.

	19.00 – 19.05
	ЗАКРЫТИЕ КОНГРЕССА


