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Соu.ст,1тус -

l{r).Jl Jafio.rнc>11a111н1 r10 МКБ-10: 

А11а,\111сз ,1,101111: девочка от 4 беременности (2 родов. 1 м/а) у же11IILин,,I с 11·11•,c111юii 
болс3111,ю I2перстной кишки. �,а фоне анемии. токсикоза. Роды 3 ( 1- 2007г. 2- 20151·J. 
ф11Зиолоп1ческие. в 40-41 нед, в головном предлежании, безводный IIрt)�Iс;I,уток 15 ,11111. 
·,юJ.ы -с·,�пJ'lы<с, нпуr\)t {)()-вv,iv.'c пуУю-вv.ны 'В\)Круr Ш'cVi \ рю. В-с'С. прv, ))\У,,,,у�)-)'1\н 7, 75<.}i-p ..
длина 520-1., оuенка по Anrap 9/9баллов. Период адаптации протека.� с яв,1снися�1и
токсической эритемы. В род.доме проведено ЭХО-КС, заключение: ООО 2.5 м�1.
Выписана с диагнозом: Здорова. ИГВ с рождения и более года, прикорм с 6 мес. НПР на
первом году- голову держит с 2 месяцев, сидит с 7 месяцев, ползает с 7 меснцев. встает с 8
1-.1есяцев. ходит вдоль опоры с 9 месяцев, гулит с 2 месяцев, к году активно лспе•Iст. но 11с
говорит. Перенесенные заболевания - реакция пищевой непереноснмости. OPBkl.
ф_,,111,ц11011ал1,11ан кривошея. На первом году жизни состояла 11;\ \''IL'TC \ . . \ '1' 1 "1 IC. f;I ( 

:t11;1I·11о·ю�,: ДТБС. Постуральный сколиоз поясничного отдела, 11poi"JtcI111oc IIрIII·.слL·,I11е
передних отделов стопы. наблюдалась неврологом, заключение: гиперто11ус дист;1л1.,11I,Iх
от,1елов н/конечностей, офталь 1ологом, диагноз: Н111 2 ст. Вакцинацин Iю 1·р;нl111").
Аш11ш1ез 'JаGо:1е1нш1н1: в 12 месяцев осмотрен неврологом планово. �Iаш1 прс,тI,ивтIла
жалобы по поводу тревожных эмоций и плохого сна, дано заключс1111е: I·р:- бoii
неврологической симптоматики нет. Группа риска по задержке речевого развит11>I. l3 1 г3
�,ее повторно обращаются к неврологу с жалобами на ЗРР. речь на уровне леIIстн.
Поставлен диагноз: Последствия ПП ЦНС, ЗРР. Рекомендован Пантоrам сироп курсо.v1 11а
60 дней. Также в I rЗ мес осмотрена врачом неврологом-эпилептолого 1. предъивленI,I
жалобы на отсутствие реакции на призывы, дано зак.1ючение: аул1стико1ю;юб11ый
син,1ро�I. Ре"о�1ендовано: консультация генетика. ЛОР врача. о"у,1I1ст. лсчсII11с К<'1'1-с 1,с1I1I
.\�10. Г3 :tскабре 2017 года осмотрена генетиком. зак_rIючс11не: a:·1щ·IIш)11< 1,l\\t'111,1ii
0111:tpo,\I. синдром Регга? Рекомендовано проведение генети•IсскоI о с�-:р11111111г:I.
"011сульт�щия кардиолога. Осмотрена офтальмологом 15.12.2017. за"jIюче1111L·:
ги11ерметропия 2 ст. Консультирована сурдологом. диагн03: перифер11ческая
проводимость слухопроводящих путей не нарушена на момент ооютра. Поое

исслс.J.ования кариотипа. дано заключение: хромосо�1ной 11,1Т1);юI·1111 не

выявлено. Консультирована генетиком ФГБНУ «МГН Ц». 25.12.2017. ню11ачеII;1 )11II(­

диагностн ка. по результатам исследования данных за наследственные а,\lиноаILI1до11ап111,

органические ацидурии и дефекты митохоrдриального бета-окисления не выявлено,

точковых мутаций не определено.В декабре 2017 r и январе 2018 года проведен

д.1ител1,ный .\1ониторинг ЭЭГ. заключение: БЭА- с выраженной дисфун"1Lн11 с1ру1,тур
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01 всдс11ннх бол1,шс справа. С11нженис порога cyдopo;1-i-юii готовщ1с ··11 '1('·:,:1. 1 1,,







ГБУЗ ЯО «Областной перинатальн й цEotp►tJO «Областной
МЕДИКО-ГЕНЕТИЧЕСКАЯ КОВ YJ.l!lll�ИtJl«Jlaльный центр)

1<онсультация 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ 

;> 
7 

J:--U?-<- z---:.e:=:z_:_;___,__... �✓c.,...___.k' · � 
и_ с �� __

�� �_,,_��

e,,....,!..,J. /4:� .. • 
, ;;- \

-�- ·;,}


	Выписка
	Выписка 2
	выписка 3
	направление на секвенирование экзома

