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Неврологическое отделение ВЫПИСКА 

т. в (3466) 49-а�з:,медици ской карты стационарного больного №9247 

Неврологическое отделение 
Ф.И.О.: ХОМЧЕНКО АМЕЛИЯ ВЛАДИМИРОВНА 
Дата рождения: 01.12.2014 
Домашний адрес: Ханты-Мансийский Автономный округ - Югра АО, г Сургут, 
Место работы (учёбы) : Н/0 

Дата, время поступления: 17.11.2020 14:53 
Дата время выписки: 20.11.2020 12:29 
Проведено койко-дней: 3 
Заключительный клинический диагноз: Спинальная мьппечная атрофия, тип II , аутосомно­рецессивный 
тип наследования, гомозиготная делеция экзонов 7-8 гена SМN 1 . Вялый тетрапарез с выраженными 
нарушениями двигательных функций. 

(Gl2.1) 
Сопутствующий диагноз: ФАГ-зависимая фенилкетонурия, классическая форма, аутосомно­
рецессивный тип наследования . (Е70.О) 

Жалобы: со слов отца на выраженную мышечную слабость верхних и нижних конечностей, отсутствие 
возрастной моторной деятельности. 
Анамнез жизни: Ребенок от первой беременности, протекавщей благоприятно. Роды в срок физиологические. 
Родилась с массой тела 3860 гр, длиной 53 см. Оценка по шкале Апгар 8/9 баллов. По результатам 
неонатального скрининга выявлено повышения уровня фенилаланина. Диагноз ФКУ поставлен в возрасте 15 
суток, с этого же момента назначено специализированное питание. Развитие раннее: держит голову с 2 месяцев, 
сама сидела, переворачивалась. 
ЧМТ, эпиприступы отрицает. Перенесенные заболевания: простудные. На диспансерном учете: невролог, 
педиатр,· генетик. Ребенок инвалид. Прививки: по индивидуальному графику. Аллергоанамнез: на медикаменты 
не отягощен; бытово-пищевые: не отягощен. Наследственность: по материнской линии, по линии отца: не 
отягощена. Эпидемиологический анамнез: контакт с инфекционными и туберкулезными больными в течение 1 
мес-отрицает. В течении 1 года за пределы РФ: не выезжала. 
Страховой анамнез: листок нетрудоспособности отцу по уходу за ребенком не нужен. 
Анамнез заболевания: С 6 месяцев началось ухудшение двигательных функций, плохо прибавляла веса, 
симптомокомплекс вялого ребенка. Имело место сочетание классической фенилкетонурии и нервно­мышечного 
заболевания. МРТ головного мозга 12.09.2016г- участки повышеия МР сигнала у задних рогов боковых 
желудочков, вероятно, гипоксчески-ишемического характера. ЭЭГ без патологии. ЭНМГ -снижение амплитуды 
М-ответа, небольшое увеличение амплитуды ПДЕ. 
Дважды 2016 и 2017г находилась на лечении в МЗРФ ФГБОУВО "Российский национальный исследовательский 
медицинский университет имени Н.И. Пирагова" МЗРФ. Особенное структурное подразделение -научно­
исследовательский клинический институт педиатрии им.Академика Ю.Е.Вельтищева. Продолжадла 
генетическое обследование. ДНК диагностика (МГНЦ ) -del 7-8 ех гена SMN в гомозиготном состоянии- таким 
образом диагноз подтвержден молекулярно- генетически. Анализ числа копий - SMN 1 (n =О) копий, SMN2 (n 
=3 копий). Расширенный поиск частых мутаций в гене РАН-гетерозиготная мутация в гене РАН -
гетерозиготная мутация K408W и гетерозиготная мутация IVSl0-11 G>Ав в гене РАН. 
Консультация врача -невролога МЗРФ ФГБОУВО "Российский национальный исследовательский медицинский 
университет имени Н.И. Пирагова" МЗРФ. Особенное структурное подразделение -научно-исследовательский 
клинический институт педиатрии им.Академика Ю.Е.Вельтищева. 24.10.2019г Диагноз: Спинальная мышечная 
атрофия и родственные синдромы. 24.10.2019г там же проведен консилиум врачей "О назначении 
лекарственного препарата по жизненным показаниям "Решение консилиума: В соответствии с Приказом 
Министерства здравоохранения и социального рахзвития РФ от 9 августа 2005г № 494 "О порядке применения 
лекарственных средств у больных по жизненным показаниям " Консилиум постановил: разрешить к 
индивидуальному применению препарата "Спинраза (Нусинерсен)" для оказания медициской помощи 
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