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ВЪIIIИСНОИ ЭПИКРИЗ ИЗ ИСТОРИИ БОЛЕЗНИ No 5645/2022 

Ф.И.О. пациеF1та: Нейжмак Ольга Викторовна 
Дата рождения (возраст): 15.10.2013 (8 лет) 
Лдрес прожива•1ия: 
Место работы/учебы/ДОУ (,[ЩУ): 
Социальный статус: учащийся 
Находился на .1ечении с 08.07.2022 по 22.07.2022 
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Основной д11агноз: G 12.1 - Спинальная мышечная атрофия. 
Соuутству�ощис заболевания: Левосторонний сколиоз пояс�.1ичноrо отдела 2 ст. Q65.1 - Двусторонний 
вывих го.1овок бедренных костей; М24.5 - Сгибательные контрактуры коленных суставов. 
Сrибательные контрактуры тазобедре11ных суставов; М41.4 - Левосторонний rрудопояс11и1.1ный склиоз 
2 ст� М21.6 - Эквинусно-вальгуснъ1е установки стоп; М21.О - Вальгусная деформация нижних 
конеч11остей; R26.8 - Нарушение са�tостоятельной вертикализации; КЗО - Диспепсия; Е66 - Ожирение. 
Угрожае�1а по развитию неалкоrольной жировой болезни печени ; JЗО.1 - Аллергический ринит, 
вызван11ый пыльцой растений; JЗ 1.2 - Хронический фарингит; К29.3 - Хро11ический гас,·рит, 
хе11икобактернегативный, обострение; NЗО.1 - Хронический цистит, рецидивирующее течение. 
Нейрогенная дисфункция �1очевоrо nузыря?L20.8 - Атопический дерматит, раслростране1111ый, 
среднетяже;1ое течение. ЭкзеJ\1а. Риноко11ьютиви1 (сс[1сибилизация к пыльце растений) . 
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Жа:1обы при поступлеоии: невозможность стоять, ходи-rь, мышечную слабость, деформацию 11ог и 
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позво11очника, излишнии вес, повь1шенныи аппетит. 
А11а�iнез заболевания: Ребенок от 11 I беременности (1 беременность - выкидыш в 4 нед, 2 береме1-1ность 
- анэмбриония), протекавш�й благоприятно. Роды в 39 недель, кесарево сечение (ягодичное
предлежа11ие). Вес при рождении 3450 r, Д;1инна 52 см. Оценка по шкале Апгар 8/9 ба,1лов. Затяжная
ко11ъюгаuионная желтуха до 3 месяцев. Груд1tое вскарi\'1ливание до 2 месяцев. От прививок мед.отвод.
Ра11нее развитие: голову держит с 2 месяцев, сидит с 7,5 месяцев, ходила с поддержкой с 10 1\'1есяцев,

слова с 8 �1есяцев.
A11amnesis morЬi. С 1 месяца наблюдалась с дисплазией тазобедренных суставов. С 1 1 месяцев у дево1.1ки
из\1ениласъ походка по типу <<утиной>> (самостоятельно никогда не ходила, r1ередвигалась с помощью
опоры), стала падать. Затем постепе11но перестала при ходьбе подниl\1ать ноги (не пере1uаги·вала через
пре11ятствия), r1срестала вставать у опоры, появился треl\.1ор в рука."Х, перестала вставать с горшка.
Потеря сr1особности к ходьбе у опоры - с 2 лет 2 мес. 1 --la ЭМГ первично-мышеч11ого nорах<е11ия не
выявл�но. Спонтанной активности нет. Предпол1..1жен диагноз: Спинальная мышечная атрофия. При
ДНК-дJ.-tаrtrостике l\ltaй 201 Sr выявлена делеция 7-8 экзонов в re11e SМN I в rомозиrотном состоянии,
что пс)д1всрдило диагноз. 3 копии гена SMN2.
Отме1.1астся значительный 11абор массы тела. усиление сколиоза. Ранее принимала Конвулекс, отмене1-1
по;1ностью за 2 сут. до rоспи1·ализации в 2018 r, посJ1е чего l\1ама стала отмечать вздрагивания во с1--1е
(по прсдостав11еr111ым видео по типу доброкачес1·вс�.1t1ых миоклоний при засыпании).
J1ача1 npиe-v1 па1·оrе11етической терапJ-1и Рисдилла�1 с 17.12.2020 r в дозировке 6,6 мл/сут. Мама отмечает
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полож�1тельн)'Ю динамику в виде увеличения выносливости и мышечнои силы, стала лучше дср>t<ать
голову, выше поднимает руки. увеличилась сила в стопах, прошли запоры. Новый жесткий корсет был
изго·говле1-1 в 2021 r, ребенок 11е может его носить из-за чрезмерного давления 1-1а живот.
В июне 2021 г [·естирование по шкаs1е Хаl\,t1\11ерсмит 186 (из 66)
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Сухожильные рефлексь1: коленные отсутствуют, ахилловы отсуrствуют. Чувствительные нарушения не 
выявляются. Координатор11ые пробы выполняет удолетворительно. Тазовые функции ко1ттролирует. 
Тестпровапие по шкале НFMSE 24 балла. 
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Лабораторные исследоваuия 

Об ЩИ КЛltНJiЧССКИИ анализ коови 
Rа1-tменование Нормы 11.07.2022 10:20 

ii 

Общ1-1й кл11н11ческ11ii анализ кров11 
. 

Лейкоuиты(\.VВС). 10*9/л 4,50 - 11,50 9.97
Эри·гроuиты(RВС). 1 О* 12/л 3.90 -5.50 4.62
1 ·е�оглобин(НGВ), г/л 115-145 133 
,-е:-.1атокри 1( НСТ). % • 33.0 - 42,0 39.3 

. 

Средний объе�1 1ритро11ита(МСV), фл 76,0 -90.0 85.1 
('ред. co,r1. гс�101·лобина ,ритроuите (МСН), 11r 25,0 -31.0 28.8 

Сред. кон1t. rer.101 .1оби.на в Jp. (MCI IC), r/л 300 - 380 338 
1 роt-.1боцит1)1 (PL Т). 10*9/л 180-520 368 
Ко1ффиL1не11т анизотропии :>р�проuитов, fL 35,0 -47,0 42.5
Раснрсдсление 1ритро1111тов по oбъcмy(RDW-CV). % 12.0 - 15,0 14.9

-

Средний объс�1 троl-1боuитов (МРУ), фл 6.0 -13,0 7.3 
Нейтрофиль1(NЕU), 10*9/л 1,50 • 8,00 5.39 
Ли/\t(\)ОЦИТl,1 (L УМ), 1 о•9/л 1,50 - 7.00 . 3.33 
Моно1н1ты (:\10 0), 10*9/., 0,24 - 0,60 0.78 
'Jо111нофи111.1 (EOS), 10*9/л О.ООО - 0.300 0.44 
Ба:1оfри.1ы (11ASO). 1 ()•9/л О.ООО - 0,200 0.03 
Нсйтро(�илы (1\EU), % 38,00 -59.00 54.1 
Jlи�1фоuи 1 1,1 (L УМ),% 29.00 -50.00 33.44 
Мо1101�иты (MONO). % 3,00 -10,00 7.81 
JОЗИНО!])И.1Ы ([()S ). 0,,о О.ООО - 5.000 4.37 
Базо1рилы ( 13ЛSО). % О.ООО -1,000 0.28 
СО')(Скорое1·�. оседания эритроцитов) no Всстерrрсну. м�/qас 2 - 15 15 
Подсчет лейкофорr.,улы с оценкой r.tорфолог1-tи клеток коовн 

-

0,04 - 030 0.1 Палочкоядср11ыс (абс.). 10*9/.1 
С'е1 /\tентоя;tерные (абс.). 10*9/.1 
Эо ·J�1,1о(рилы (абс.). 10*9/;i 
Базоф11лf,1 (абс.). 10*9/;1 
Лим(роцит1,1 (абс.). )0*9/л 
tvtонониты (абс.). 10*9/л 
Пало•1коядерныс, %
Cerr.1c11 ·1 osiдcp11 ыс. �о - .

')о·з11 но1рильr. 0
�

Базо1Jн1.1ы. t¼,
Jlиr-.t�)OЦИTbl. 0/о 

Моно1111ты, % 
. 

l lаи�1енованuе

Исс.1едоваt1�1е показате.1Jей основного обl\1ена (КЩС) 

РА'Г. Т�МР. С 

Да1-tные газов крови 

pl I Л<о111tснтраttия ионов во;�орода 
рС02/ Парrtиона.11ьнос даr�ление утлскис.11ого газа. Mf\il рт.ст. 
r02 /Паr11иа:1ы1ос дanJ1c1111e кислороJ1а. �1:-.1 рт .ст. 
Пара!\оtетры по злектроJ1итаJ\'1 

Na ➔ (11атр11й). �1Мо.rь/л 
К+ (калий). r.1Mo:11,/.1 
ел++ (ка.r11,ций ио11изированнь1й). мМоr1ъ/л 
Са ( 7.4) (Величи11н 11онов кальция привед. к рН=7.4). мМоль/11

анные метабол11тов 

Гл�окоза. 1\1Мо.11,/л 

... 

1.50 -8.00 
О.ООО - 0,300 
0,000 -0.200 
1,50 -7.00 
0,24 - 0.60 

1 - 6 

38 - 59 
0-5 
О -1 

. 

29-50
3 - 10 

1-lормы 11.07.2022 07:56 

37 

7.35 -7,45 7.41 
35,0 - 45,0 40 
60,0 -80.0 70 

135,0 - 145,0 138 

5.68 
0.499 

о 

2.99
0.7
1 

57 
5 

30 
7 

З.5 - 5. l 4,8 {рекоr.tендован нерезабор из ве11озной крови) 
1, 13 - 1.3 2 1.2 
1, 13 - 1.3 2 1.2 

3.9 -5.8 4.9 
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