
ОРГАНИЗАТОРЫ 

«ПОМОЩЬ РЕДКИМ:  
ДИАГНОСТИКА, ЛЕЧЕНИЕ И ПРАВОВАЯ 

ЗАЩИТА ПАЦИЕНТОВ  
С ОРФАННЫМИ ЗАБОЛЕВАНИЯМИ» 

2 сентября 2021 
 

Образовательная онлайн-конференция 



«ПОМОЩЬ РЕДКИМ:  
ДИАГНОСТИКА, ЛЕЧЕНИЕ И ПРАВОВАЯ ЗАЩИТА 
ПАЦИЕНТОВ С ОРФАННЫМИ ЗАБОЛЕВАНИЯМИ» 

Образовательная онлайн-конференция 

ПРОШЛА ПРИ ПОДДЕРЖКЕ:  



ОРГАНИЗАТОРЫ 
«ПОМОЩЬ РЕДКИМ:  

ДИАГНОСТИКА, ЛЕЧЕНИЕ И ПРАВОВАЯ ЗАЩИТА 
ПАЦИЕНТОВ  

С ОРФАННЫМИ ЗАБОЛЕВАНИЯМИ» 

ОРГАНИЗАТОРЫ 





  МОДЕРАТОР И ДОКЛАДЧИК НАУЧНОЙ ПРОГРАММЫ 

Тема лекции:  
«Неонатальный скрининг новорожденных как система 
ранней диагностики редких болезней» 

Сергей Иванович КУЦЕВ 
Доктор медицинских наук, член-корреспондент РАН, директор ФГБНУ «Медико-
генетический научный центр им. ак. Н.П. Бочкова», главный внештатный 
специалист по медицинской генетике Минздрава России, президент Ассоциации 
медицинских генетиков России 

В лекции были изложены 
принципы неонатального 

скрининга, организационные, 
нормативно-правовые основы 

скрининга, алгоритм 
скрининга, включая 

пренаталитический, 
аналитический и 

постаналитический этапы.  



   ДОКЛАДЧИК 

Тема лекции:  
«Диагностика и лечение орфанных заболеваний» 

Екатерина Юрьевна ЗАХАРОВА  
Доктор медицинских наук, заведующая лабораторией наследственных болезней 
обмена веществ ФГБНУ «Медико-генетический научный центр им. ак. Н.П. 
Бочкова», председатель экспертного совета Всероссийского общества орфанных 
заболеваний 

В докладе были отражены 
современные возможности 

диагностики, включая 
использование технологии 

секвенирования нового 
поколения.  



   ДОКЛАДЧИК 

Тема лекции:  
«Наследственные орфанные (редкие) болезни. 
Компьютерная поддержка в диагностике, профилактике и 
лечении» 

Евгений Константинович ГИНТЕР 
Доктор биологических наук, профессор, академик РАН. Научный руководитель 
ФГБНУ «Медико-генетический научный центр им. ак. Н.П. Бочкова» 

В докладе были отражены 
современные возможности 

диагностики, включая 
использование технологии 

секвенирования нового 
поколения.  



   ДОКЛАДЧИК 

Тема лекции:  
«База данных Orphanet» 

Даниса ТАШТАНБАЕВА  
ведущий специалист  
ФГБНУ «Медико-генетический научный центр им. ак. Н.П. Бочкова» 

В докладе была представлена 
информация о структуре 
базы и возможностях ее 

использования. 



   ДОКЛАДЧИК 

Тема лекции:  
«Современные молекулярно-генетические методы 
диагностики редких болезней.  
Роль биоинформатики в анализе данных» 

Оксана Петровна РЫЖКОВА 
к.м.н., заведующая лабораторией молекулярно-генетической диагностики 3, 
заведующая ЦКП (Центр коллективного пользования «Геном»), доцент кафедры 
молекулярной диагностики института высшего и дополнительного 
профессионального образования ФГБНУ «МГНЦ», доцент кафедры медицинской 
генетики ФГБОУ ДПО РМАНПО 

В лекции был рассмотрен 
арсенал молекулярно-

генетических методов, 
используемый в настоящее 

время в диагностике 
наследственных заболеваний. 



   ДОКЛАДЧИК 

Тема лекции:  
«Эпидемиология редких болезней» 

Рена Абульфазовна ЗИНЧЕНКО  
д.м.н., профессор, заслуженный деятель науки Российской Федерации, заместитель 
директора по научно-клинической работе ФГБНУ «МГНЦ», заведующая лабораторией 
генетической эпидемиологии 

В лекции были представлены данные о 
распространенности наследственных 

заболеваний с различным типом 
наследования (аутосомно-
доминантные, аутосомно-

рецессивные, Х-сцепленные), 
рассмотрена динамика 

распространения наследственных 
заболеваний, оценены наличие частых 

мутаций в популяции по различным 
наследственным заболеваниям. 



   ДОКЛАДЧИК 

Тема лекции:  
«Клинические маски органных заболеваний: информация 
для амбулаторного терапевта» 

Аркадий Львович ВЁРТКИН  
заведующий кафедрой терапии, клинической фармакологии и скорой медицинской 
помощи МГМСУ им. А.И.Евдокимова, руководитель РОО "Амбулаторный врач" и 
Института амбулаторной терапии, член президиума РНМОТ, профессор, заслуженный 
деятель науки РФ 

Орфанные заболевания 
характеризуются полиморфными 

клиническими проявлениями, многие 
из которых являются поводом для 

обращения в поликлинику и не всегда 
терапевт способен осуществить 
быструю диагностику орфанных 
заболеваний. Тратиться время на 
поиск других причин, тем самым 

удлиняется драгоценное время для 
необходимой консультации и 

быстрого начала лечения. 



  МОДЕРАТОР И ДОКЛАДЧИК ОБЩЕСТВЕННОЙ ПРОГРАММЫ 

Тема лекции:  
«Значение программ защиты прав пациентов в решении 
проблем пациентов с орфанными заболеваниями» 

Юрий Александрович ЖУЛЁВ 
Сопредседатель Всероссийского союза пациентов, президент Всероссийского 
общества гемофилии 

Открыл Общественную программу и выступил с 
приветственным словом к слушателям 



   ДОКЛАДЧИК 

Тема лекции:  
«Развитие помощи и поддержки семей со спинальной 
мышечной атрофией: что прячется за этими словами» 

Ольга Юрьевна ГЕРМАНЕНКО 
Учредитель и директор фонда «Семьи СМА» 



   ДОКЛАДЧИК 

Тема лекции:  
«Качество жизни пациентов с врожденными нарушениями 
иммунитета: от диагностики к полноценной 
самореализации» 

Александр Михайлович РУНОВ 
Руководитель психологической службы БФ «Подсолнух»,  
клинический психолог 



   ДОКЛАДЧИК 

Тема лекции:  
«Цифровой пациентоориентированный сервис» 

Мария Дмитриевна ЕГОРОВА 
Проектный менеджер по развитию цифрового контура Фонда «ПОДСОЛНУХ» 



   ДОКЛАДЧИК 

Тема лекции:  
«Прецедентная практика правовой службы  
БФ «Подсолнух»» 

Мария Владимировна ПОСАДКОВА 
Руководитель Правовой службы Фонда «Подсолнух», преподаватель кафедры 
медицинского права Первого МГМУ им. И.М.Сеченова, исследователь лаборатории 
международного правосудия НИУ «Высшая школа экономики» 



   ДОКЛАДЧИК 

Тема лекции:  
«Детский рак:  
что может сделать родительское сообщество» 

Анастасия ЗАХАРОВА 
Соучредитель и директор Организации родителей детей с нейробластомой «Энби» 



   ДОКЛАДЧИК 

Тема лекции:  
«Дорожная карта» по совершенствованию организации 
медицинской помощи пациентам с редкими (орфанными) 
заболеваниями в РФ» 

Елена Юрьевна КРАСИЛЬНИКОВА 
Аналитик, руководитель проектного офиса «Редкие (орфанные) болезни» ФГБНУ 
«Национальный НИИ общественного здоровья им. Н.А. Семашко», член Экспертного 
Совета ГД РФ по охране здоровья по редким (орфанным) заболеваниям 



   ДОКЛАДЧИК 

Тема лекции:  
«Важность работы с родителями и подготовка 
волонтёров» 

Наталия Геннадиевна ПОЛИЩУК 
Член правления Межрегиональной благотворительной общественной организации 
инвалидов «Общество больных гемофилией» (МБООИ «Общество больных 
гемофилией»), руководитель информационных программ Всероссийского общества 
гемофилии 



ГЕОГРАФИЯ ФОРУМА 

В работе online-конференции приняло участие:  

География посетителей 
Научной программы 

18 стран мира и 141 город 
Страна   Процент Кол-во человек 
Россия 89,77%  535 

Украина 5,37%  32 
Казахстан 1,01%  6 

Другие  3,86%  23 

География посетителей 
Общественной программы 
9 стран мира и 102 города 

Страна   Процент Кол-во человек 
Россия 92,65%  290 

Украина 3,83%  12 
Казахстан 0,96%  3 

Другие  2,56%  8 



СТАТИСТИКА 

В работе online-конференции приняли участники специальностей:  



ОТЗЫВЫ 
«Очень благодарна за возможность 
услышать материал по орфанным 
заболеваниям в такой доступной 
форме, спасибо большое за 
возможность  получать знания в 
онлайн-формате» 

Наталья Викторовна С., 
Керчь 

«Очень полезное расширение 
врачебного кругозора» 

Юрий Николаевич Г., 
Ст.Динская 

«Спасибо организаторам и 
лекторам за очень интересные 
доклады!» 

Ольга Станиславовна Х., 
Нижневартовск «Огромное - огромное спасибо 

организаторам Конференции и 
лекторам за очень интересный и 
познавательный материал!!!» 

Инна Денисовна Ж., 
Липецк 

«Для меня новая тема. Не знала 
что в нашей стране ведётся столько 
работ в этом направлении. 
Доступно широкому кругу не только 
неонатальный скрининг в роддоме» 

Елена Владимировна Т., 
Екатеринбург  

«Очень интересно и нужно. Спасибо 
за организацию Конференции» 

Александр Станиславович П., 
Москва - Жуковский  

«Спасибо за предоставленную 
возможность полнее узнать об 
орфанных заболеваниях» 

Елена Владимировна Т., 
Екатеринбург  

«Организаторам и лекторам огромное 
спасибо! Очень понравилось!» 

Виктор Васильевич Б., 
Уфа 

«Благодарю за данный вебинар с 
общими обзорами по таким 
важным направлениям генетики» 

Татьяна Игоревна П., 
Ростов-на-Дону 

«Очень благодарна организаторам и 
лекторам за познавательную и 
интересную конференцию.  
Узнала для себя много новой и 
полезной информации. Спасибо!» 

Юлия Николаевна Т., 
Вилючинск, Камчатский край  

«Удовлетворён прослушанным, 
интересно и полезно» 

Василий Кузьмич В., 
Воронеж 



СПАСИБО ЗА ВНИМАНИЕ! 
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