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19 ОКТЯБРЯ 2023 ГОДА

ЗАЛ КОРОТКОВ

9:00–10:45  СИМПОЗИУМ  
 «РЕДКАЯ ПАТОЛОГИЯ В КАРДИОЛОГИИ»

Модераторы:   Первунина Т. М., Кручина Т. К. (Санкт-Петербург)

9:00–9:20 	 Гончарова	Н.	С.	(Санкт-Петербург)	
  «Легочная Артериальная Гипертензия: маршрутизация и 

возможности лечения» (при	поддержке	компании	 
АО	«Фармасинтез»,	баллы	НМО	не	начисляются)

9:20–9:40		 Вершинина	Т.	Л.	(Санкт-Петербург)	
  «Легочная гипертензия в детском возрасте.  

Тактика ведения и наблюдения» (при	поддержке	 
ООО	«Джонсон&Джонсон»,	баллы	НМО	не	начисляются)

9:40–10:00		 Фетисова	С.	Г.	(Санкт-Петербург)
  «Мышечные мостики, как малоизвестная аномалия 

коронарных артерий у детей с ГКМП»

10:00–10:20	 Васичкина	Е.	С.	(Санкт-Петербург)	
  «Нарушения липидного обмена у детей с дефицитом 

лизосомной кислой липазы» (при	поддержке	компании	
«АстраЗенека»,	баллы	НМО	не	начисляются)

10:20–10:40	 	Биянов	А.	Н.	(Пермь)
  «Клинический случай тяжелого течения рестриктивной 

кардиомиопатии, осложненной ЛГ» (онлайн)

11:00–13:00  ПЛЕНАРНОЕ ЗАСЕДАНИЕ

11:00–11:45  ПРИВЕТСТВЕННОЕ СЛОВО
Шешко Елена Леонидовна – директор Департамента медицинской 
помощи детям, службы родовспоможения и общественного здоровья МЗ РФ

Шляхто Евгений Владимирович – генеральный директор ФГБУ «НМИЦ 
им. В. А. Алмазова» Минздрава России, академик РАН



11:20–11:45  Первунина	Т.	М.	(Санкт-Петербург)
 «Орфанная настороженность в педиатрии»

11:45–12:15  Куцев	С.	И.	(Москва)
  «Неонатальный скрининг на наследственные болезни: 

достижения, проблемы, перспективы»

11:55–12:20  Костарева	А.	А.	(Санкт-Петербург)	
  «Современные генетические исследования.  

Возможности в науке. Возможности в клинике» 

13:00–14:00  ОБЕД

14:00–15:45   СИМПОЗИУМ «НОВАЯ РЕАЛЬНОСТЬ  
В ПАТОГЕНЕТИЧЕСКОЙ ТЕРАПИИ СМА» 

  (при	поддержке	компании	«Джонсон	&	Джонсон»,	баллы	НМО	
не	начисляются)

Модераторы:   Первунина Т. М., Щугарева Л. М. (Санкт-Петербург)

14:00–14:05  Первунина	Т.	М.,	Щугарева	Л.		М.	(Санкт-Петербург)	
 Открытие и приветствие. Голосование.

14:05–14:15  Первунина	Т.	М.	(Санкт-Петербург)	
  «Маршрутизация пациентов со СМА: как это работает?»

14:15–14:40  Увакина	Е.	В.	(Москва)
  «Преимущества центрального механизма действия 

патогенетической терапии СМА»

14:40–15:05  Гукосьян	Д.	И.	(Краснодар)	
  «Подходы к терапии предсимптоматических пациентов 

со СМА с 4–мя копиями гена SMN2»

15:05–15:30  Щугарева	Л.	М.	(Санкт-Петербург)
  «Долгосрочная эффективность патогенетической терапии 

СМА у детей в реальной клинической практике. Мировой 
и локальный опыт»

15:30–15:45   Дискуссия, подведение итогов, голосование



16:00–17:45  КРУГЛЫЙ СТОЛ 
 «ТК2 МИОПАТИЯ, ВОЗМОЖНОСТИ ТЕРАПИИ»

Модераторы:   Захарова Е. Ю. (Москва), Первунина Т. М. (Санкт-Петербург)

16:00–16:05 	 Захарова	Е.	Ю.	(Москва)
 Вступительное слово
 
16:05–16:25		 Первунина	Т.	М.,	Мамаева	Е.	А.	(Санкт-Петербург)	
  «Проект Методических рекомендаций по терапии ТК2 

миопатии»

16:25–16:45 			 	Мамаева	Е.	А.	(Санкт-Петербург)	 
«Митохондриальная миопатия и возможности терапии»

16:45–17:05			 	Курбатов	С.	А.	(Воронеж)	
 «Диагностика митохондриальной миопатии»

17:05–17:25   	Лепешкин	А.	И.	(Санкт-Петербург)	
«Специализированные продукты питания, обогащенные 
нуклеозидами для диетотерапии ТК2 миопатии»  
(ООО «Промикс»)

17:25–17:45    Общая дискуссия: «Обсуждение проекта решений по 
вопросу утверждения методических рекомендаций»

ЗАЛ «БОТКИН»

9:00–10:45    СИМПОЗИУМ  
«РАК–АССОЦИИРОВАННЫЕ СИНДРОМЫ 
В ДЕТСКОЙ ОНКОЛОГИИ. КЛИНИЧЕСКИЕ 
АСПЕКТЫ ДЛЯ ВРАЧЕЙ ВСЕХ 
СПЕЦИАЛЬНОСТЕЙ»

Модераторы:    Белогурова М. Б., Диникина Ю. В. (Санкт-Петербург)

9:00–9:20  	Диникина	Ю.	В.	(Санкт-Петербург)	
  «Нейрофиброматоз 1 типа и плексиформные 

нейрофибромы: теперь все иначе» (при	поддержке	
компании	«АстраЗенека»,	баллы	НМО	не	начисляются)



9:20–9:45    Моргачева	Д.	А.	(Санкт-Петербург)	
  «Синдром дефицита репарации ошибочно спаренных 

нуклеотидов (CMMRD): в чем опасность?»

9:45–10:05    Безъязычная	И.	В.	(Санкт-Петербург) 
  «Синдром Ли Фраумени: редко, но метко»

10:00–10:20    Лапаева	С.	И.	(Санкт-Петербург)	
  «Туберозный склероз: чем мы можем помочь»?

10:20–10:45   Дискуссия

14:00–15:45    СИМПОЗИУМ  
«ФУНКЦИОНАЛЬНОЕ И ЛЕЧЕБНОЕ ПИТАНИЕ. 
КЕТОДИЕТА»

Модераторы:   Булатова Е. М., Первунина Т. М. (Санкт-Петербург),  
Михайлова С. В., Дегтярева А. В. (Москва)

14:00–14:20   Булатова	Е.	М.	(Санкт-Петербург)	
  «Общие вопросы лечебного питания»

14:20–14:40  	Михайлова	С.	В.	(Москва)	
  «Кетогенная диета при наследственных заболеваниях 

обмена веществ: индивидуальный подход и роль врача 
в улучшении качества жизни пациентов»

14:40–15:55  	Мамаева	Е.	А.,	Артамонова	И.	Н.,	 
Альхова	Т.	С.	(Санкт-Петербург)	

  «Клинический случай назначения кетодиеты  
у новорожденного с дефицитом пируватдегидрогеназы»

14:55–15:10  Артамонова	И.	Н.,	Мамаева	Е.	А.,	Колбина	Н.	Ю.	 
(Санкт-Петербург).	

  «Дефицит пируватдегидрогеназы. Сложный путь 
к диагнозу»



15:10-15:40   Дегтярева	А.	В.,	Зубков	В.	В.,	Дегтярева	Д.	Н.,	
Филиппова	Е.	А.,	Готье	М.	С.,	Докшукина	А.	А.,	 
Шубина	Е.	А.	(Москва)

  «Неонатальный холестаз. Современные возможности 
диагностики и лечения»

15:40–15:45    Дискуссия

16:00–17:45    СИМПОЗИУМ  
«СОВРЕМЕННЫЕ ПОДХОДЫ К ДИАГНОСТИКЕ 
И ЛЕЧЕНИЮ РЕДКИХ ЗАБОЛЕВАНИЙ»

Председатели:   Костарева А. А., Первунина Т. М. (Санкт-Петербург)

16:00–16:40   	Куликова	К.	С.	(Москва)	
   «Особенности диагностики метаболических заболеваний 

костей» (при	поддержке	ООО	«Свикс	Хэлскеа»,	баллы	НМО	 
не	начисляются)

16:40–17:00    Шаркова	И.	В.	(Москва)	
   «Как не пропустить редкого пациента с диагнозом 

миодистрофия Дюшенна» (при	поддержке	ООО	«ПиТиСи	
Терапьютикс»,	баллы	НМО	не	начисляются)

17:00–17:20   	Костарева	А.	А.	(Санкт-Петербург)
   «Современные представления о генной терапии 

и возможности ее применения при СМА» (при	поддержке	
компании	«Новартис»,	баллы	НМО	не	начисляются)

17:20–17:40    Первунина	Т.	М.	(Санкт-Петербург)
   «Генозаместительная терапия спинальной мышечной 

атрофии: Консенсус 2023» (при	поддержке	компании	
«Новартис»,	баллы	НМО	не	начисляются)

17:40–17:45    Дискуссия



ОНЛАЙН–ЗАЛ

14:00–15:45    СИМПОЗИУМ  
«ВЕДЕНИЕ ДЕТЕЙ С РЕДКИМИ 
И НАСЛЕДСТВЕННЫМИ ЗАБОЛЕВАНИЯМИ 
НА АМБУЛАТОРНОМ ЭТАПЕ»

Модераторы:   Кручина Т. К., Васичкина Е. С. (Санкт-Петербург) 

14:00–14:20   	Вершинина	Т.	Л.	(Санкт-Петербург)	
   «Многоликость болезни Помпе в педиатрической 

практике» (при	поддержке	компании	«Санофи»,	баллы	НМО	
не	начисляются)

14:20–14:40    Бойко	М.	С.,	Колбина	Н.	Ю.	(Санкт-Петербург)	
   «Клинический случай семейной гипофосфатазии»

14:40–15:00    Васичкина	Е.	С.	(Санкт-Петербург)	
   «Что скрывает толстая амбулаторная карта ребенка? 

Сложности диагностики Мукополисахаридоза I типа» 
  (при	поддержке	компании	«Санофи»,	баллы	НМО	

не	начисляются)

 15:00–15:20   	Кручина	Т.	К.	(Санкт-Петербург)	
   «Патология ССС у детей с синдромом Нунан»

15:20–15:40   	Ковальчук	Т.	С.	(Санкт-Петербург)	
   «Ведение пациентов с ВПС в амбулаторных условиях»

15:40–15:45    Дискуссия



20 ОКТЯБРЯ 2023 ГОДА

ЗАЛ «КОРОТКОВ»

09:15–11:00   СИМПОЗИУМ  
«РЕДКИЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ В ЭНДОКРИНОЛОГИИ»

Модераторы:     Петряйкина Е. Е., Тюльпаков А. Н. (Москва)

9:15–9:30     Словак	М.	А.	(Екатеринбург)	
    «Резистентность к ТТГ: серия клинических случаев» 

(онлайн)

9:30–9:45     Малиевский	О.	А.	(Санкт-Петербург)	
    «Семейный случай синдрома Триплет А:  

результаты длительного наблюдения»

9:45–10:00    	Никитина	И.	Л.	(Санкт-Петербург)	
    «Случай семейной парциальной липодистрофии  

4 типа у подростка»

10:00–10:15     Меликян	М.	А.	(Армения)	
    «Клинический полиморфизм синдрома Кенни Каффи  

2 типа» (онлайн)

10:15–10:30     Колодкина	А.	А.	(Москва)	
    «Нарушение закладки гипофиза как редкое проявление 

цилиопатий»

10:30–10:45     Тюльпаков	А.	Н.	(Москва)	
    «Наследственный дефицит проопиомеланокортина»

10:45–11:00     Петряйкина	Е.	Е.	(Москва)	
    «Федеральный детский реабилитационный центр.  

Новые возможности реабилитации детей и подростков»
 



11:15–13:00     СИМПОЗИУМ «ОТ ДИАГНОСТИКИ ДО ЛЕЧЕНИЯ 
ПРОГРЕССИРУЮЩЕЙ МЫШЕЧНОЙ ДИСТРОФИИ 
ДЮШЕНА» (при	поддержке	компании	АО	«Рош–Москва»,	
баллы	НМО	не	начисляются)

Модератор:     Скворцова Т. А. (Москва)

11:15–11:20     Вступительное слово

11:20–11:50    	Скворцова	Т.	А.	(Москва)	
    «На что обратить внимание? Дифференциальная 

диагностика миодистрофии Дюшена, взгляд 
гастроэнтеролога»

11:50–12:20     Суслов	В.	М.	(Санкт-Петербург)	
    «Междисциплинарный подход в терапии МДД»

12:20–12:50    	Кузенкова	Л.	М.	(Москва)	
    «Перспективы терапии МДД, результаты клинических 

исследований препарата Деландистроген  
моксепарвовек-рокл»

12:50–13:00     Дискуссия

13:00–14:00     ОБЕД

14:00–15:45     СИМПОЗИУМ «СМА У ДЕТЕЙ: ДИАГНОСТИКА, 
ЛЕЧЕНИЕ, РЕАБИЛИТАЦИЯ» (при	поддержке	компании	
АО	«Рош-Москва»,	баллы	НМО	не	начисляются)

Модераторы:     Щугарева Л. М., Снегова Е. В. (Санкт-Петербург)

14:00–14:10     Вступительное слово модераторов

14:10–14:30    	Снегова	Е.	В.	(Санкт-Петербург)
    «СМА. Возможности диагностики и маршрутизация детей 

в Санкт-Петербурге»

14:30–14:50     Щугарева	Л.	М.	(Санкт-Петербург)	
    «Основы патогенетической терапии СМА.  

Опыт Санкт-Петербурга»



14:50–15:10    	Невмержицкая	К.	С.	(Екатеринбург)	
    «Опыт лечения детей со СМА в Свердловской области» 

(онлайн)

15:10–15:30    	Мамаева	Е.	А.	(Санкт-Петербург)
    «Мультидисциплинарный подход к реабилитации 

пациентов со СМА»

15:30–15:45     Дискуссия

16:00–17:45     СИМПОЗИУМ  
«РЕДКИЙ ДИАГНОЗ В ПРАКТИКЕ ВРАЧА 
ПЕДИАТРА»

Модераторы:   Васичкина Е. С., Петрова Н. А.,  
Гуркина Е. Ю. (Санкт-Петербург) 

16:00–16:20     Васичкина	Е.	С.	(Санкт-Петербург)
    «Мультидисциплинарный подход к ведению  

и лечению пациентов с Мукополисахаридозом  
4 а типа на примере клинических случаев (при	поддержке	
компании	«Биомарин»,	баллы	НМО	не	начисляются)

16:20–16:40    	Гуркина	Е.	Ю.	(Санкт-Петербург)
    «Мукополисахаридоз 4 а типа. Клиника, диагностика, 

реабилитация, перевод во взрослую сеть» (при	поддержке	
компании	«Биомарин»,	баллы	НМО	не	начисляются)

16:40–17:00     Вершинина	Т.	Л.		(Санкт-Петербург)
    «Альфа–маннозидоз у детей. Как не пропустить пациента?»

17:00–17:20    	Бойко	М.	С.	(Санкт-Петурбург)
    «Опыт диагностики и терапии пациентов 

с гипофосфатазией» (при	поддержке	компании	
«АстраЗенека»,	баллы	НМО	не	начисляются)

17:20–17:40     Артамонова	И.	Н.,	Мамаева	Е.	А.,	Колбина	Н.	Ю.	 
(Санкт-Петербург)

     «Болезнь дыхательной цепи митохондрий:   
трехлетняя одиссея на пути к диагнозу»



ЗАЛ «БОТКИН»

09:15–11:00     СИМПОЗИУМ НЦМУ «РАБОТА С РЕДКИМИ 
И МАЛОИЗУЧЕННЫМИ ЗАБОЛЕВАНИЯМИ

Модераторы:     Первунина Т. М. (Санкт-Петербург),  
Кульпанович А. И. (Беларусь)

09:00–09:30     Кульпанович	А.	И.	(Беларусь)	
    «Организация и эффективность патогенетической 

терапии орфанных пациентов в республике Беларусь»

09:30–09:50    	Первунина	Т.	М.	(Санкт–Петербург)	
    «Ранняя диагностика – фактор эффективного лечения 

болезни Фабри» (при	поддержке	компании	«НПО	Петровакс	
Фарм»,	баллы	НМО	не	начисляются)

09:50–10:10     Васичкина	Е.	С.	(Санкт-Петербург)
    «Редкий диагноз. Многоликость синдрома Хантера»

10:10–10:30    	Вершинина	Т.	Л.	(Санкт-Петербург)
    «Разнообразие клинических проявлений МПС 2 типа 

у детей на примере клинических случаев»

10:30–10:45     Дискуссия

11:15–13:00     СИМПОЗИУМ НЦМУ  
«РЕДКИЕ АУТОИММУННЫЕ  
И  АУТОВОСПАЛИТЕЛЬНЫЕ ЗАБОЛЕВАНИЯ» 

Модераторы:     Маслянский А. Л., Мячикова В. Ю. (Санкт-Петербург)

11:15–11:30    	Авдошина	Д.	Д.	(Санкт-Петербург)	
    «Особенности дифференциальной диагностики 

аутовоспалительных заболеваний и инфекционных 
заболеваний, протекающих с синдромом 
рецидивирующей лихорадки»

11:30–11:45     Авагян	А.	(Армения)	
    «Особенности дифференциальной диагностики 

ревматических и онкологических болезней»



11:45–12:00     Назаров	В.	Д.	(Санкт-Петербург)	
    «Особенности лабораторной диагностики аутоиммунных 

и аутовоспалительных заболеваний»

12:00–12:15    	Мячикова	В.	Ю.	(Санкт-Петербург)	
    «VEXAS – новое генетически обусловленное 

аутовоспалительное заболевание взрослых»

12:15–12:30    	Балыкова	Л.	А.		(Саранск)
    «Системный артрит у детей»

12:30–12:45     Зоткина	К.	Е.	(Санкт-Петербург)	
    «Роль анти Ro–52 в патогенезе аутоиммунных болезней»

12:45–13:00    	Манто	И.	А.	(Москва)	
    «Вакцинация пациентов с аутовоспалительными 

заболеваниями»

14:00–15:45     СИМПОЗИУМ  
«РАННЯЯ ДИАГНОСТИКА ВРОЖДЕННЫХ 
И НАСЛЕДСТВЕННЫХ ЗАБОЛЕВАНИЙ»

Председатели:   Коротеев А. Л. (Санкт-Петербург), Ковалев И. А. 
(Москва), Первунина Т. М. (Санкт-Петербург)

14:00–14:20    	Коротеев	А.	Л.	(Москва)
    «Расширенный неонатальный скрининг в СПб и СЗФО»

14:20–14:40     Ковалев	И.	А.	(Москва)
    «Неонатальный скрининг ВПС»

14:40–15:00  Фетисова	С.	Г.	(Санкт-Петербург)
  «Синдром гипертрофии миокарда у новорожденного,  

путь к диагнозу»

15:00-15:20  Петров	Д.	В.	(Санкт-Петербург)
  «Ранняя диагностика редких, наследственных 

заболеваний в условиях отделения реанимации 
новорожденного»



15:20–15:40    	Цибизова	В.	И.	(Санкт-Петербург)
    «Перинатальная диагностики врожденных пороков 

развития»

15:40–15:45     Дискуссия

16:00–17:45     СИМПОЗИУМ  
«РЕДКАЯ ПАТОЛОГИЯ  
В СИСТЕМЕ РЕПРОДУКЦИИ»

Модераторы:     Каганцов И. М., Комличенко Э. В.,  
Кохреидзе Н. А. (Санкт-Петербург)

16:00–16:20    	Каганцов	И.	М.,	Алимурадова	А.	Р.,	 
Пушкарев	Д.	В.,	Сухомлинова	А.	Е.	(Санкт-Петербург)

    «Кистозная лимфангиома мочевого пузыря»

16:20–16:50    	Комличенко	Э.	В.,	Кохреидзе	Н.	А.,	Каганцов	И.	М.,	
Алиева	К.	Х.	(Санкт-Петербург)

    «OHVIRA-синдром: разнообразие вариантов 
и хирургической коррекции»

16:50–17:10    	Кохреидзе	Н.	А.,	Ульрих	Е.	А.,	Дударь	О.	А.	 
(Санкт-Петербург)	

    «Первичная яичниковая недостаточность у девочек 
с кариотипом 46 ХХ»

17:10–17:25    	Кохреидзе	Н.	А.,	Алиева	К.	Х.,	Петренко	Е.	В.	 
(Санкт-Петербург)

    «DICER1-мутация. Клинический случай»

17:25–17:40     Дударь	О.	А.,	Кохреидзе	Н.	А.,	Каганцов	И.	М.	 
(Санкт-Петербург)	

    «Синдром Рейфенштейна: особенности клинического 
ведения пациентов»



ОНЛАЙН-ЗАЛ

9:15–11:00     СИМПОЗИУМ «НАРУШЕНИЯ СНА — ЧАСТЫЙ,  
НО НЕ ВСЕГДА ОЧЕВИДНЫЙ СИМПТОМ  
ПРИ ОРФАННЫХ ЗАБОЛЕВАНИЯХ»

Модераторы:     Петрова Н. А., Кельмансон И. А. (Санкт-Петербург)

09:15–09:35     Свиряев	Ю.	В.	(Санкт-Петербург)
    «Состояния с избыточной дневной сонливостью – 

место нарколепсии» (демонстрация	клинического	случая)

09:35–09:55     Мамаева	Е.	А.	(Санкт-Петербург)
    «Нарушения сна при синдроме опсоклонус – миоклонус»

09:55–10:15     Кельмансон	И.	А.	(Санкт-Петербург)
    «Нарушения дыхания во сне у детей 

с краниофациальными аномалиями»

10:15–10:35     Петрова	Н.	А.	(Санкт-Петербург)
    «Центральный гиповентиляционный синдром»

10:35–10:55    	Бородин	А.	В.	(Санкт-Петербург)
    «Нарушения дыхания во сне у детей с кардиомиопатиями»

10:50–11:00    Дискуссия

МЕСТО ПРОВЕДЕНИЯ:
ФГБУ «НМИЦ им. В. А. Алмазова» Минздрава России,

Санкт-Петербург, ул. Аккуратова, д. 2

КОНТАКТЫ:
Отдел развития сотрудничества и маркетинга ФГБУ  

«НМИЦ им. В. А. Алмазова» Минздрава России
Певнева Екатерина Александровна

Е-mail: Pevneva_EA@almazovcentre.ru

Отдел информационного обеспечения и организации мероприятий
ФГБУ «НМИЦ им. В. А. Алмазова» Минздрава России

Тел.: +7 (812) 702-37-17
E-mail: conference@almazovcentre.ru
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ПАРТНЕРЫ

ООО «НОВАРТИС ФАРМА»


