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{ата роllсденця; l7.03.2015 Возраст: 9

На приеме в сопровождении закOнног0 представителя; матери.
жатlобы на низкий росъ нечеткость произношения, снижение памяти, неловкость движений.
обращение связано с плаЕированием дальнейшего геýетического 0бследования.
Анамнез:
Пробанд наблюдается в МГК с 2016г. с дз: Синдром Рассела-Сильвера.
Наследственной отягощенности по моногенЕой и эндокринной патологии не отмечается.

Набшодается;
- невролоГ (12-2024): Органическое гlоражение IdHC, аа фоне генетtrческой патологии (синдром Рассела Сильвера)
Когнитивные нарушениlI, синдром речевых нарушений ( снр З ур", стертая дизартрия ), миатонический синдром,
синдром моторной неловкости, парез отводящего нерва с двух сторон.
- эндокринолог: СиндромаJIьная низкорослость. fiефиш,rт массы.
С 05-20219г пациент получает терапию Соматотропином Растач 1,25 мг/сут

Имеет статус ребенка-инв:lJIида.

Проведено:
- кариотиIIирование (05-2017): 46XY, числовых и струкryрных аберраций не вьUIвлено. Хромосомная патология
искJIючена
- молекуJIяРно-генетическая диагноСтика(20|7r, НИИ Медицинской генетики): статус п{етилирования региона
IGF2/H1 9 на хромосоме 1 1р1 5 не соответствует c-hlv Рассела-Сипьвера.
Объективные данные:
Рост 137 см (SDS 0,15), вес 25 кг (SDS-1,44), ИМТ 13,З2 SDS-2,29,
Состояние удовлетворИтельное. Сознание яснOе , положение активное. Правильного телосложения, пониженЕого
IIитания. Поведение адекватное. Речь фразовая, дизартричtlа, специфический фенотип.
череп округлой формы, перкуссия его безболезненна
чмн - гJI€lзные щели, зрачки равнь{е. Реакция зрачкоВ на свеТ живая. Лицо сtrмметриtlцо, язык по средней лилlии.
ОграниченО отведение гJIазныХ яблок кнарУжи с обелIх сторон.Глотание и фонация не нарушены, На вопросы
отвечает избирательно.
Тонус мышц диффузно снижен, сухожильF{ые рефлексы живые, D,= S. Сила в конечностях 5 баллов. дктивные
движения в конечностях в полном объеме. Патологических рефлекс{]в, иЕкоординации нет. В позе Ромберга
устойчив(а). ПНП удовлетворительно выполняет.МотOрная н9ловкость. Вялая осанка.
,Щпагноз: Q87. 1 Синдромальная ilатология.
Синдром Рассела-Сильвера?
рекомендовано:
- наблюдение педиатра, эндокринолога
- консультация генетика (по показаниям).

законный Представитель информировац о цроведенли лqолекулярно-генетичýского обследования (пгс) с целью
поиска молекулярного дефекта.
в настоящее время данный вид исследования в рамках бюджетного финанслIрования на территории
Новосибирской области не цроводцтся.

Алрес: Роесияо п,Новосибирск, ул. Станцславского д.24
Телефон: +7 (3ВЗ) 210-9З-04;
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