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ВЫПИСКА ИЗ МЕДИЦИНСКОЙ КАРТЫ Nol 1368-CT АЦИОНАРНОГО БОЛЬНОГО 

Ребенок Роготовская Ел11завета Алексесв1111, 15.11.2017 г.р., проживающий по адресу: Россия, 
r.Москва­r.Тро�щк, , наход11лась в отделении медицинской генетики ФГБУ Р ДКБ с 26.06.2019 по 27.06.2019
с КЛ\1\IИЧССКИt.1 д11агнозом:

Ос1•ов11оn: Дегенерат1fвное забоJ1спа1111е 11epo11on с11стемы. (GЗ 1.8) Аутосомно-рецесснвная глухота 89 
тип, обусловленная гетерознготttы/\-111 l\-ty1 ou11яl\111 с.1121А>С/с.1097G>C гена KARS? Гнпто111tческ�1-
астатическ11n с11ндроJ\1. Двусторо1111яя хро1111чсская се11сонсвралыrая тугоухсть 4 степени. Нарушение 
nс11хоречевого разв11т11я. 

Жалобы пр11 постуnлс111111: на задержку моторного и психоречевого развития, снижение слуха, 
стереотип1111. в руках. 
Анаl\1нез заболеван11я: больна с рождения. С первого месяца жизни ребенок развивался с задержкой 
моторного развнтия. К трем месяцам не дep>t<aJI голову. Проходили неоднократные курсы 
реаб1ш1пационной тераnни с относительным положительным эффекто,"1. (к 6 месяцам начала 

nереворач11ватьс.я через левую сторону, начала держать голову к 8 месяцам).
С возраста 2х �1есяцсв обратил11 вн11мание на стереот�mии - ребенок засовывал руки в рот. 
К году по.яв1rn11сь стсреотипи11 в виде хлопков, взмахов рук, скрежет зубов. Так же обратили внимание на 
снижсн11е слуха. По результатам проведенных СВП - сснсоневральна.я тугоухость 4 степени OU. 
Проведен11ые по "',есту ж1tтельства обследован11я: 
I.Генет11ческ11е обследован11я:

• Кариотип МГНЦ: 46 ХХ
• Диагностика синдрома Прадера-ВИлли, синдрома Анrельмана: патологии не выявлено.
• ТМС + моча на органические кислоты МГНЦ: без патологю1
• Панель Нервно-мышечные заболевания: выявлена гетерозиготная муrация в гене КARS хромосо,ш

16 (chr:75665632 T>G) и гетерозиготная t.1уrация в гене КARS (chr:75665656 C>G).
• Клиническое секвенирование экзома: обнаружена гетерозиготная мугация в гене КARS с.1121А>С

(p.Asp374Ala) и гетерозиготная муrация в гене КARS с.! 097G>C (p.Cys366Ser). Высоко
консервативные. Заболевания, ассоциированные с геном - Болезнь Шарко-Мари-Тупа. Ar и
Аутосомно-рецессивная глухота 89 типа, AR.

2.Лабораторные исследования:
• Лактат крови (03.2019): 1,3 ммоль/л

3.Ииструментальные обследования:
• Аудиоrрамма (04.2019): тест tte прошел с обеих сторон
• ЭХО-КГ (04.2019): клапанный аппарат 11е изменен Камеры сердца не расширены. ФВ 71'}о.

4 . .КТ и МРТ в динамике: 
• МРТ rоловноrо мозrа (02.2019): патологнческих стурктурных 11з�1снений нс вы.явлено. у,1ерс11ная

наружнu гидроцефалИJ1. Невыражснный лсйкоарсоз. 
• МРТ мышц бедер (02.2019): без патологии.
• КТ rоловного мозга (06.20 J 9): очагов в веществе головного ,101111 нс выявлено. Прнзнак11 

истончени• мозолистого тела. Умеренное рас11111рснис базnльных цистерн II С)бара,н,)Н..'lа.л.ьных 

пространств. 
5.Консул1,rаuии сп�uиалнстов:

• ОJ)1011ед (03.2019) эканнусные установкн стоп. К11�10111t1c кnя Jtcq1op,.,1n1t1U1 110 Juон<1t1ннкu
• Офтальмолог. ()U ангиопати1 сетчатки по д11с1'01111t1сско�1) 11111)
• licвpo101 JfJfl{ ДJI А11:алов1 Л.Я. (012019)noкR'3{1110 �,б ЛC\()l\1tat1 t1t.1 tt '1сдс1(1енныс.- бо.'1е)н11 

обмена вс111еств ДнффсренЩtапьиыR дивr110 J с rJ'} 1111ofi 1,рож t•11ных ,11101н,т,1й 
• llснхна1р (03 20J9) яnер•ка психорсчево10 раtкн11111.
• 1 енсt н1< KAltS мc�o1tt111po1aн11wA синдром ') Дnм ) 1оt111с11на 11ur1101a реко,, ·ндов но сдать uttariнз

re11a KARS I Jo wетоду ( )11гер1 пробанла матсr11, on1a


