ПРОГРАММА
Межрегиональная научно-практическая конференция с международным участием 
«Редкие (орфанные) заболевания: вопросы междисциплинарного взаимодействия и преемственности»
13-14 сентября 2024
Холидей Инн Сокольники Москва, ул. Русаковская 24 

eventumc.com

Научный руководитель и председатель программного комитета: Бокова Татьяна Алексеевна, д.м.н., доцент, руководитель отделения педиатрии ГБУЗ МО МОНИКИ им. М.Ф. Владимирского, профессор кафедры педиатрии с инфекционными болезнями у детей ФДПО ИНОПР ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова Минздрава России.
Сопредседатель: Коталевская Юлия Юрьевна, к.м.н., заведующая консультативным отделением медико-генетического центра ГБУЗ МО МОНИКИ им. М.Ф. Владимирского; научный сотрудник лаборатории наследственной патологии Научно-Исследовательского Института медицинской генетики ТНЦ СО РАМН, главный внештатный специалист по орфанным болезням МЗ МО.
13 сентября

09.00 – 09.05
Приветственное слово. Бокова Татьяна Алексеевна
09.05 – 10.30
Симпозиум: Медико-генетическая служба: перспективы развития 
Модераторы: Воронин С.В., Захарова Е.Ю., Коталевская Ю.Ю., Сеитова Г.Н.
09.05 – 09.25
Современные возможности доклинической диагностики наследственной патологии.
Воронин Сергей Владимирович, к.м.н., главный врач ФГБНУ МГНЦ им. академика Н.П. Бочкова, заместитель председателя профильной комиссии по медицинской генетике Минздрава России, главный внештатный специалист Минздрава России по медицинской генетике по ДФО, член Экспертного Совета Комитета Государственной Думы Российской Федерации по охране здоровья по редким (орфанным) заболеваниям, Москва
09.25 – 09.45
Биомаркеры в диагностике редких болезней.
Захарова Екатерина Юрьевна, д.м.н., профессор, заведующая лабораторией наследственных болезней обмена веществ ФГБНУ МГНЦ им. академика Н.П. Бочкова, Москва
09.45 – 10.05
Организация медико-генетической помощи пациентам с орфанными заболеваниями в Московской области.

Коталевская Юлия Юрьевна, к.м.н., заведующая консультативным отделением медико-генетического центра ГБУЗ МО МОНИКИ им. М.Ф. Владимирского; научный сотрудник лаборатории наследственной патологии Научно-Исследовательского Института медицинской генетики ТНЦ СО РАМН, главный внештатный специалист по орфанным болезням МЗ МО, Москва
10.05-10.25
Расширенный неонатальный скрининг. Проблемы и решения. Опыт Томского НИМЦ.
Сеитова Гульнара Наримановна, к.м.н., главный врач медико-генетического центра НИИ медицинской генетики Томского НИМЦ, Томск
10.25 – 10.30
Вопросы, ответы
10.30 – 11.35 
Симпозиум: Семиотика редких болезней. Часть 1: Мультисистемность клинических проявлений – как не пропустить орфанное заболевание?
Модераторы: Вашакмадзе Н.Д., Бокова Т.А., Коталевская Ю.Ю.
10.30 – 10.50
Современный взгляд на альфа-маннозидоз (при поддержке компании Кьези, не входит в программу НМО).
Вашакмадзе Нато Джумберовна, д.м.н., руководитель отдела орфанных болезней и профилактики инвалидизирующих заболеваний НИИ педиатрии и охраны здоровья детей НКЦ №2 ФГБНУ РНЦХ им. академика Б.В. Петровского, профессор кафедры факультетской педиатрии педиатрического факультета ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова Минздрава России, Москва 
10.50 – 11.10
Болезнь Помпе с поздним началом. Современные подходы к диагностике (при поддержке компании АО «Санофи Россия», не входит в программу НМО).
Коталевская Юлия Юрьевна, к.м.н., заведующая консультативным отделением медико-генетического центра ГБУЗ МО МОНИКИ им. М.Ф. Владимирского; научный сотрудник лаборатории наследственной патологии Научно-Исследовательского Института медицинской генетики ТНЦ СО РАМН, главный внештатный специалист по орфанным болезням МЗ МО, Москва
11.10 – 11.30
Ранняя диагностика мышечной дистрофии Дюшенна в практике педиатра (при поддержке компании АО «Рош-Москва», не входит в программу НМО). 
Смирнова Александра Анатольевна, к.м.н., заведующий вторым психоневрологическим отделением НИКИ детства Минздрава Московской области, Москва
11.30 – 11.35
Вопросы, ответы
11.35 – 12.50
Симпозиум: Семиотика редких болезней. Часть 2: Гепато- и спленомегалия: вопросы дифференциальной диагностики. 
Модераторы: Бокова Т.А., Сурков А.Н.
11.35 – 11.55
Болезнь Гоше: междисциплинарный подход в диагностике и лечении. 

Бокова Татьяна Алексеевна, д.м.н., доцент, руководитель отделения педиатрии ГБУЗ МО МОНИКИ им. М.Ф. Владимирского, профессор кафедры педиатрии с инфекционными болезнями у детей ФДПО ИНОПР ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова Минздрава России, Москва
11.55 – 12.25
Дефицит лизосомной кислой липазы (ДЛКЛ): особенности клинической симптоматики, вопросы диагностики и лечения (при поддержке компании АстраЗенека, не входит в программу НМО).
Сурков Андрей Николаевич, д.м.н., заведующий отделом научных основ детской гастроэнтерологии, гепатологии и метаболических нарушений НИИ педиатрии и охраны здоровья детей НКЦ №2 ФГБНУ РНЦХ им. академика Б.В. Петровского, профессор кафедры факультетской педиатрии педиатрического факультета ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова Минздрава России, Москва
12.25-12.45
Болезнь Ниманна-Пика (дефицит кислой сфингомиелиназы): современные возможности диагностики и лечения (при поддержке компании АО «Санофи Россия», не входит в программу НМО) 
Бокова Татьяна Алексеевна, д.м.н., доцент, руководитель отделения педиатрии ГБУЗ МО МОНИКИ им. М.Ф. Владимирского, профессор кафедры педиатрии с инфекционными болезнями у детей ФДПО ИНОПР ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова Минздрава России, Москва
12.45 – 12.50
Вопросы и ответы 

12.50 – 13.20
Перерыв

13.20 – 14.35
Симпозиум: Семиотика редких болезней. Часть 3: Рахитоподобные симптомы как проявления орфанных заболеваний. 
Модератор: Бокова Т.А., Папиж С.В.
13.20 – 13.40
Подходы к диагностике рахита у детей (при поддержке компании Свикс Биофарма, не входит в программу НМО)
Папиж Светлана Валентиновна, к.м.н., в.н.с. отдела наследственных и приобретенных болезней почек им. М.С. Игнатовой, НИКИ педиатрии и детской хирургии им. академика Ю.Е. Вельтищева ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова Минздрава России, Москва
13.40 – 14.10
Рахитоподобные заболевания в практике клинициста: гипофосфатазия. Современные возможности диагностики и лечения (при поддержке компании АстраЗенека, не входит в программу НМО).
Бокова Татьяна Алексеевна, д.м.н., доцент, руководитель отделения педиатрии ГБУЗ МО МОНИКИ им. М.Ф. Владимирского, профессор кафедры педиатрии с инфекционными болезнями у детей ФДПО ИНОПР ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова Минздрава России

14.10-14.30
Молекулярные механизмы поражения органов полости рта при несовершенном остеогенезе.
Козлитина Юлия Александровна, к.м.н., доцент кафедры детской профилактической стоматологии и ортодонтии Института стоматологии им. Е.В. Боровского ФГАОУ ВО Первый МГМУ им. И.М. Сеченова Минздрава России, Москва
Морозова Наталия Сергеевна, д.м.н., профессор кафедры детской, профилактической стоматологии и ортодонтии Института стоматологии им. Е.В. Боровского ФГАОУ ВО Первый МГМУ им. И.М. Сеченова Минздрава России, Москва
14.30 – 14.35 
Вопросы и ответы
14.35 – 15.40
Симпозиум: Семиотика редких болезней. Часть 4: Частые симптомы редких болезней: мультидисциплинарные вопросы ранней диагностики
Модераторы: Коталевская Ю.Ю., Лаврова А.Е., Инюшкина Е.В.
14.35 – 14.55
Синдром холестаза у детей: вопросы дифференциальной диагностики.
Лаврова Алла Евгеньевна, д.м.н., директор института педиатрии Университетской клиники ФГБОУ ВО ПИМУ Минздрава России, Нижний Новгород
14.55 – 15.15
Болезнь Фабри: особенности клинических проявлений (при поддержке компании Петровакс, не входит в программу НМО). 

Коталевская Юлия Юрьевна, к.м.н., заведующая консультативным отделением медико-генетического центра ГБУЗ МО МОНИКИ им. М.Ф. Владимирского; научный сотрудник лаборатории наследственной патологии Научно-Исследовательского Института медицинской генетики ТНЦ СО РАМН, главный внештатный специалист по орфанным болезням МЗ МО, Москва

15.15 – 15.35
Редкие наследственные синдромы с риском развития злокачественных заболеваний.
Инюшкина Евгения Васильевна, к.м.н., главный внештатный детский специалист онколог-гематолог Минздрава Московской области, заведующая онкологическим (детским) отделением ГБУЗ МО Московский областной онкологический диспансер, Москва

15.35 – 15.40
Вопросы и ответы
15.40 – 16.30
Симпозиум: Вместе мы – сила: союз врача, пациента и пациентской организации.
Модератор: Коталевская Ю.Ю., Бокова Т.А., Погосян Н.С.
15.40 – 15.50
Возрастающая роль общественных объединений в жизни редких пациентов.
Погосян Неля Сергеевна, заместитель председателя правления Всероссийского общества редких (орфанных) заболеваний (ВООЗ), Москва
15.50 – 16.00
Юридические аспекты оказания медицинской помощи редкому пациенту: что нужно знать врачу? 

Смирнова Наталья Сергеевна, юрист Всероссийского общества редких (орфанных) заболеваний (ВООЗ), член комитета по охране здоровья при Государственной Думе Российской Федерации, Москва
16.00 – 16.10
Путь больных с фенилкетонурией. 
Титко Ольга Владимировна, председатель Регионального отделения Московской области Всероссийского общества по фенилкетонурии Всероссийского общества орфанных заболеваний (ВООЗ), Москва
16.10– 16.20
Мукополисахаридоз. Пройти этот путь вместе.
Горчакова Снежана Александровна, президент МБОО «Хантер-синдром». Ассоциация семей с МПС, Москва
16.20 – 16.30
Вопросы, ответы

16.30-17.00
Завершение первого дня конференции.
Бокова Татьяна Алексеевна 
14 сентября
10.00 – 10.05
Приветственное слово. 

Бокова Татьяна Алексеевна 
10.05 – 10.25
Дифференциальная диагностика болезни Гоше 1 типа и болезни Нимана-Пика типы А/В и В на клинических примерах.

Мовсисян Гоар Борисовна, к.м.н., старший научный сотрудник лаборатории редких наследственных болезней у детей ФГАУ НМИЦ здоровья детей Минздрава России, Москва
10.25 – 10.30
Вопросы, ответы

10.30 – 10.50
Разбор клинических случаев. Маски мукополисахаридозов.
Кисленко Анатолий Викторович, ассистент кафедры детских болезней им. Барлыбаевой Н.А. КазНМУ им. С.Д. Асфендиярова, Алматы, Казахстан
Шарипова Майра Набимуратовна, д.м.н., заведующая сектором патентно-информационной и доказательной медицины, консультант-детский гастроэнтеролог АО Научный центр педиатрии и детской хирургии, координатор по мукополисахаридозам в Республике Казахстан, Алматы, Казахстан
10.50 – 10.55
Вопросы, ответы
10.55 – 11.15
Разбор клинических случаев. Щелочная фосфатаза в практике клинициста: расставляем акценты.

Кисельникова Ольга Викторовна, к.м.н., доцент кафедры педиатрии ИПДО ФГБОУ ВО ЯГМУ Минздрава России, Ярославль
11.15 – 11.20
Вопросы ответы

11.20 – 11.40
Разбор клинических случаев. Синдром Жубер 5 типа: от установленного диагноза до преимплантационного генетического тестирования.
Минайчева Лариса Ивановна, д.м.н., врач-генетик МГЦ (Генетическая клиника) НИИ медицинской генетики Томского НИМЦ, Томск
11.40 – 11.45
Вопросы, ответы

11.45 – 12.05
Разбор клинических случаев. Атипичный гемолитико-уремический синдром: вопросы дифференциальной диагностики.
Панкратенко Татьяна Евгеньевна, к.м.н., доцент кафедры трансплантологии, нефрологии и искусственных органов ГБУЗ МО МОНИКИ им. М.Ф. Владимирского, врач-нефролог Центра гравитационной хирургии крови и гемодиализа ДГКБ св. Владимира, Москва
12.05 – 12.10
Вопросы, ответы

12.10 – 12.30
Семейные случаи врожденного буллезного эпидермолиза на территории Республики Беларусь.
Яковлева Светлана Васильевна, ассистент кафедры дерматовенерологии и косметологии с курсом повышения квалификации и переподготовки ОУ Белорусский государственный медицинский университет, врач-дерматовенеролог Республиканского кабинета генетической патологии кожи, Минск, Беларусь
12.30 – 12.35
Вопросы ответы

12.35 – 12.55
Клинический случай раннего начала терапии пациентов со спинально-мышечной атрофией. Пантелеева Маргарита Владимировна, д.м.н., старший научный сотрудник отделения неврологии ГБУЗ МО МОНИКИ им. М.Ф. Владимирского, Москва
12.55 – 13.00
Вопросы ответы

13.00 – 13.20
Разбор клинических случаев. Возможности и ограничения генетической диагностики мышечных дистрофий.
Черневский Денис Константинович, врач-генетик Института педиатрии Университетской клиники ФГБОУ ВО ПИМУ Минздрава России, Нижний Новгород

13.20 – 13.25
Вопросы, ответы

13.25 – 13.45
Разбор клинических случаев. Болезнь Вильсона-Коновалова: варианты манифестации заболевания. 
Бабаян Маргарита Левоновна, к.м.н., доцент кафедры педиатрии с инфекционными болезнями у детей ФДПО ИНОПР ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова Минздрава России, Москва
13.45 – 13.50
Вопросы, ответы

13.50 – 14.10
Актуальные вопросы легочной артериальной гипертензии.
Дворина Ольга Геннадьевна, к.м.н., доцент кафедры кардиологии ГБУЗ МО МОНИКИ им. М.Ф. Владимирского, Москва
14.10 – 14.15
Вопросы, ответы

14.15 – 14.35
Особенности манифестации дефицита лизосомной кислой липазы у пациентов Московской области. 

Бевз Анна Сергеевна, ассистент кафедры педиатрии с инфекционными болезнями у детей ФДПО ИНОПР ФГАОУ ВО РНИМУ им. Н.И. Пирогова Минздрава России, м.н.с. отделения педиатрии ГБУЗ МО МОНИКИ им. М.Ф.  Владимирского, Москва

14.35 – 14.40
Вопросы, ответы

14.40 – 15.00
Синдром Блоха-Сульцбельгера, семейный случай.
Коталевская Юлия Юрьевна, к.м.н., заведующая консультативным отделением медико-генетического центра ГБУЗ МО МОНИКИ им. М.Ф. Владимирского; научный сотрудник лаборатории наследственной патологии Научно-Исследовательского Института медицинской генетики ТНЦ СО РАМН, главный внештатный специалист по орфанным болезням МЗ МО, Москва
Марычева Наталья Михайловна, врач-дерматолог, Московский научно-практический центр дерматовенерологии и косметологии Департамента здравоохранения Москвы, Москва.

15.00 – 15.05
Вопросы, ответы

15.05 – 15.10
Закрытие конференции.
Бокова Т. А., Коталевская Ю.Ю.
