
 

Ассоциация специалистов в области молекулярной 

медицины, медицинской и лабораторной генетики 

имени Е.И. Шварца 
 

ИНН 7802599984 КПП 780201001 

194223, Санкт-Петербург, проспект Тореза, дом 35 кор. 3 лит. Б, пом. 3Н 

 

 

  Программа 

 

Конференция для врачей: 

«Трудный диагноз в педиатрии. Синдромология: ключ к «пазлу» 

диагноза редкого заболевания. Орфанные заболевания в практике 

врача-педиатра» 

 
Дата проведения мероприятия: 

27-28 января 2022г. 

 

Формат проведения: 

Дистанционный 

 

Место проведения: 

Онлайн платформа «ZOOM» (требуется предварительная регистрация) 
 

 
После регистрации вы получите электронное письмо с подтверждением, содержащее информацию 

о входе в Конференцию. 

 

Участие бесплатное! 
 

Цель мероприятия: 

Углубление знаний и тренинг практических навыков педиатров, медицинских генетиков и врачей 

других специальностей в диагностике наследственных заболеваний, своевременное выявление 

которых приводит к эффективному лечению. Усиление мультидисциплинарных контактов врачей-

педиатров с врачами других специализаций 

Целевая аудитория: 

Врачи-педиатры, врачи-неврологи, психиатры, пульмонологи, офтальмологи, кардиологи, 

ортопеды, ревматологи, нефрологи, лабораторные и клинически генетики, специалисты 

функциональной диагностики, гастроэнтерологи, специалисты лабораторной диагностики и 

другие специалисты. 

Генеральный спонсор Конференции 

 

https://us02web.zoom.us/meeting/register/tZYkcOGvqDMiGdYoqeNfJfuSqJBGO9n46V42
https://www.janssenmedicalcloud.ru/


27 января 2022 г. 

13.00 - 14.00 Регистрация участников 

14.00 - 14.15 

Открытие Конференции 

Ларионова Валентина Ильинична 
д.м.н., проф. СЗГМУ им И.И. Мечникова, президент Ассоциации специалистов в области 
молекулярной медицины, лабораторной и медицинской генетики имени Е.И. Шварца 

Дмитриев Александр Валентинович 
д.м.н., проф. РАН, директор ФГБНУ «Институт экспериментальной медицины» 

Ильинец Ирина Владимировна 
Заместитель главного врача по лечебной работе СПб ГБУЗ «Детский городской 
многопрофильный клинический центр высоких медицинских технологий им. К.А. 
Раухфуса» (согласование)  

Коротеев Александр Леонидович 
к.м.н., главный врач СПб ГКУЗ «Диагностический центр (медико-генетический)» 

Соснина Ирина Брониславовна 
зам. главного врача по медицинской части ГБУЗ КДЦД, заслуженный врач РФ, главный 
внештатный детский специалист невролог Комитета по здравоохранению СПб, врач-
невролог высшей квалификационной категории, СПб (согласование) 

14.15 - 16.00 

Синдромология: ключ к «пазлу» диагноза редкого заболевания на 

примере НБО 

Председатели: 
Храмцова Елена Георгиевна, Ларионова Валентина Ильинична, Мельникова Ирина Юрьевна 

14.15 - 14.35 

Клинические показания к селективному скринингу на НБО. Роль дизморфий 

в концепции формирования диагноза. 

Ларионова Валентина Ильинична 
д.м.н., проф. ФГБОУ ВО "СЗГМУ им. И.И. Мечникова" Минздрава России, президент 
Ассоциации специалистов в области молекулярной медицины, лабораторной и 
медицинской генетики имени Е.И. Шварца, СПб 

14.35 - 15.00 

Методология объективного обследования пациента для выявления 

лизосомных заболеваний. Что должен увидеть врач-педиатр? Показания к 

селективному скринингу на лизосомные заболевания. 

Храмцова Елена Георгиевна  
ФГБОУ ВО "СЗГМУ им. И.И. Мечникова" Минздрава России, СПб 

15.00 - 15.25 

Мукополисахаридозы как генетические синдромы. Взгляд педиатра. 

Геворкян Аннаит Казаровна (согласование) 
к.м.н, член Экспертного Совета «Ассоциации специалистов в области молекулярной 
медицины, медицинской и лабораторной генетики имени Е.И. Шварца», СПб 

15.25 - 15.45 

Дисморфология как проявление лизосомных заболеваний: взгляд детского 

стоматолога. 

Кузьмина Диана Алексеевна (согласование) 
д.м.н., проф. СПбГУ, член Экспертного Совета «Ассоциации специалистов в области 
молекулярной медицины, медицинской и лабораторной генетики имени Е.И. Шварца», СПб 

15.45 - 16.00 Обсуждение, вопросы 

16.00 - 16.30 Перерыв  

16.30 - 17.30 

Лекция 

Нарушения липидного обмена и заболевания поджелудочной железы. 

Мельникова Ирина Юрьевна 
д.м.н., проф., заведующая кафедрой педиатрии и детской кардиологии ФГБОУ ВО 
«СЗГМУ им. И.И. Мечникова» Минздрава России, СПб 

17.30 - 18.30  

Молекулярная диагностика в помощь врачу-педиатру 

Председатели:  
Глотов Олег Сергеевич, Ларионова Валентина Ильинична 

 Разбор клинических случаев 

18.30 - 18.40 Закрытие первого дня конференции. 



28 января 2022 г. 

13.00 - 13.45 

Лекция 

Успехи лечения наследственных заболеваний. Обзор заболеваний, технологий 

и направлений терапии. 

Ларионова Валентина Ильинична 
д.м.н., проф. ФГБОУ ВО "СЗГМУ им. И.И. Мечникова" Минздрава России, президент 

Ассоциации специалистов в области молекулярной медицины, лабораторной и 

медицинской генетики имени Е.И. Шварца, СПб 

13.45 - 14.00 Ответы на вопросы  

14.00 - 16.45 

Лечение наследственных заболеваний с поражением нервной 

системы. Мультидисциплинарные аспекты 

Председатели: 
Щугарева Людмила Михайловна, Соснина Ирина Брониславовна, Муружева Замира 

Магомедовна, Лапин Сергей Владимирович 

14.00 - 14.30 

Опыт применения препарата Нусинерсен. Клинические примеры. 

Щугарева Людмила Михайловна 
д.м.н., профессор кафедры «Детская невропатология и нейрохирургия» ФГБОУ ВО 

«СЗГМУ им. И.И. Мечникова» Минздрава России, зав. отделением неврологии СПб ГБУЗ 

«Детская городская больница №1», руководитель Комитета по молекулярной неврологии 

«Ассоциации специалистов в области молекулярной медицины, медицинской и 

лабораторной генетики имени Е.И. Шварца», СПб 

(доклад при поддержке ООО «Джонсон и Джонсон») 

14.30 - 15.00 

Актуальные возможности диагностики СМА. 

Соснина Ирина Брониславовна 
зам. главного врача по медицинской части ГБУЗ КДЦД, заслуженный врач РФ, главный 

внештатный детский специалист невролог Комитета по здравоохранению СПб, врач-

невролог высшей квалификационной категории, СПб  

(доклад при поддержке ООО «Джонсон и Джонсон») 

15.00 - 15.30 

Острые проявления НБО с поражением нервной системы и психики. 

Ларионова Валентина Ильинична 
д.м.н., проф. ФГБОУ ВО "СЗГМУ им. И.И. Мечникова" Минздрава России, президент 

Ассоциации специалистов в области молекулярной медицины, лабораторной и 

медицинской генетики имени Е.И. Шварца, СПб 

15.30 - 16.00 

Преемственность в лечении пациентов со СМА. Опыт применения препарата 

Эврисди® у взрослых пациентов со СМА 2 типа. 

Муружева Замира Магомедовна  
к.м.н., врач-невролог, научный сотрудник ФГБНУ «ИЭМ», СПб 

(доклад при поддержке компании Roche) 

16.00 - 16.15 

Опыт клиники ИЭМ по организации лечения пациентов с наследственными 

заболеваниями с поражением нервной системы. 

Ларионова Валентина Ильинична (соавт. Муружева З.М., Татаринов А.Е., Бисярин И.В.) 

д.м.н., проф. ФГБОУ ВО "СЗГМУ им. И.И. Мечникова" Минздрава России, президент 

Ассоциации специалистов в области молекулярной медицины, лабораторной и 

медицинской генетики имени Е.И. Шварца, СПб 

16.15 - 16.35 

Молекулярно-диагностические методы диагностики спинальной мышечной 

атрофии. 

Назаров Владимир Дмитриевич 
к.м.н., н.с. Научно-методического центра Минздрава России по молекулярной медицине, 

ПСПбГМУ им. акад. И.П. Павлова, СПб 

16.35 - 16.45 Вопросы, обсуждение 

16.45 - 16.50 
Подведение итогов. 

Закрытие конференции. 

 


