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МЕДИЦИНСКОЕ ЗАКЛЮЧЕНИЕ 

по результатам полногеномного секвенирования ДНК 

 

ФИО  

Лабораторный номер F25000ХХХХ 

Пол Женский 

Дата рождения (возраст) 2023 (2 года) 

Вид биоматериала Венозная кровь 

Дата поступления биоматериала  2025 

Диагноз направившего медицинского 

учреждения 

G96.8 - Гипоксически-ишемическое поражение 

ЦНС, синдром тонусных нарушений, 

восстановительный период. Двигательные 

нарушения в форме нижнего спастического 

парапареза средней степени тяжести. 

Эмоционально-волевые нарушения. Задержка 

моторного, речевого развития.  

G93.0 - Арахноидальные кисты височно-лобной 

области.  

H35.0 - Фоновая ретинопатия.  

 

Жалобы: на задержку моторного развития (ходит самостоятельно с широкой базой), 

речевого развития, не может показать, где папа, мама, на имя реагирует избирательно.  

Анамнез: ребенок от 1 беременности, протекавшей на фоне ХКПН, миопия высокой 

степени, анемия легкой степени, коронавирусная инфекция‚ от 1 родов в 38,4 недель в 

головном предлежании. Кесарево сечение. Вес при рождении 3150 г, рост 52 см, по Апгар 7-

8-8 баллов. Вскармливание грудное. Раннее развитие: ходит с 1 года 8 мес., при поддержке, 

сидит самостоятельно с 1 года 4 мec., голову держит самостоятельного с 1 мес., обращенную 

речь не понимает, словарный запас около 20 слов.  

До 6 мес. развивалась соответственно возрасту. После перенесенной вирусной 

инфекции — мама отмечает «откат» в развитии. Обследована в МГК в июне 2024 года, 

диагноз: задержка моторного развития, тонусные нарушения, спастический нижний 

парапарез. Невролог от 2023 — ГИП ЦНС, синдром тонусных нарушений. СДР. Задержка 

моторного развития. Аллерголог от 2023 - Ксероз кожи. Невролог-эпилептолог от 2024 - ГИП 

ЦНС, дисфагия развития, остаточные тонусные нарушения.  

Курс реабилитации «…». Невролог от 2024 - Гипоксически-ишемическое поражение 

ЦНС, синдром диффузной мышечной гипотонии. Задержка моторного развития. Темповая 

задержка речевого развития. Эмоциональные нарушения. ЭЭГ от 2024: без особенностей. 

Госпитализация в «…». МРТ головного мозга от 2024 — МР-данных за наличие изменений 

очагового и диффузного характера в веществе мозга не выявлено. Арахноидальные кисты 

височно-лобной области. МР картина фестончатой перивентрикулярной инфильтрации (ГИП 

ЦНС). Ортопед от 2024 — Тонусные нарушения. Эквинус двусторонний. В 2024 проходила 

реабилитацию «…». Заключение врача-генетика: Последствия гипоксического-ишемического 

поражения ЦНС, симптом тонусных нарушений‚ спастический парапарез, задержка речевого 

развития, эмоциональные нарушения. 
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Биохимия крови: кальций, фосфор, щелочная фосфотаза крови - норма, КФК - 280 Ед/л. 

NSE нейрон — специфическая енолаза — 24, 6 мкг/л+. Белок S-100 - 0,131 мкг/л +. Антитела 

IgA к глиадину — 2, 0 Ед/мл (норма). Антитела IgG к глиадину- 1,3 Ед/мл (норма). Антитела 

IgA к тканевой трансглутаминазе- 0 Eд /мл (норма). Антитела IgG к тканевой 

трансглутаминазе — 0,4Ед/мл (норма). 

Фенотипические особенности согласно предоставленной медицинской документации: 

рост 83 см, вес 10,5 кг. Телосложение правильное. Кожные покровы смуглые. Мышечный 

тонус — дистоничный (в руках — гипотоничный, в ногах - проксимально гипотоничный, 

дистально — повышен по спастическому типу, больше слева). Грубые черты лица, круглое 

лицо. 

Ранее проведенные генетические исследования:  

- TMC 2024 — данных за наследственные аминоацидопатии, органические ацидурии и 

дефекты митохондриального бета-окисления не выявлено. 

С учетом данных анамнеза, предоставленной медицинской документации: направления 

на генетическое исследование, выписки из медицинской карты «…». ФИО, дата рождения 

проведено полногеномное секвенирование ДНК с целью поиска генетических вариантов, 

являющихся вероятной причиной заболевания. 

 

 

РЕЗУЛЬТАТЫ ПОЛНОГЕНОМНОГО СЕКВЕНИРОВАНИЯ 

 

Патогенные генетические варианты 

Ген 
Ассоциированное 

заболевание 

(OMIM) 

Изменение ДНК (HG38) 

(Изменение белка) 

Зиготность 

(Тип 

наследования) 
Частота* 

MECP2 
Синдром Ретта 

(312750) 

X:g.154031154G>C 

ENST00000453960.7:c.710C>G 

ENSP00000395535.2:p.Pro237Arg 

Гетерозигота 

(X-сцепленный 

доминантный) 

0 

 

Вероятно патогенные генетические варианты 

Ген 
Ассоциированное 

заболевание 

(OMIM) 

Изменение ДНК 

(HG38) 

(Изменение белка) 

Зиготность 

(Тип наследования) 
Частота* 

Не обнаружено. 

 

Варианты с неизвестным клиническим значением 

Ген 
Ассоциированное 

заболевание 

(OMIM) 

Изменение ДНК 

(HG38) 

(Изменение белка) 

Зиготность 

(Тип наследования) 
Частота* 

Не обнаружено. 

 

Структурные генетические варианты 

Изменение ДНК 

(HG38)  

Ассоциированное 

заболевание 

(OMIM) 

Затронутые 

морбидные гены 
Число копий Классификация 

Не обнаружено. 

 
* Частоты аллелей приведены по базе gnomAD (выборка до 141456 человек).  
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Варианты в митохондриальной ДНК 

Ген 
Ассоциированное заболевание 

(OMIM) 
Изменение ДНК  Классификация 

Не обнаружено. 

 

Исследование числа клинически значимых коротких тандемных повторов 

Ген 

Ассоциированное 

заболевание 

(OMIM) 

Экспансия 

повтора 

Оценочное 

число повторов 
Классификация 

Не обнаружено. 

 

Клинически значимые варианты, не связанные с основным диагнозом 

Ген 
Ассоциированное 

заболевание 

(OMIM) 

Изменение ДНК 

(HG38) 

(Изменение белка) 

Зиготность 

(Тип 

наследования) 
Частота 

Классифика

ция 

DOCK11 

Мультисистемное 

аутовоспалительное 

заболевание с 

иммунной 

дисрегуляцией 

(301109) 

X:g.118588263dup 

ENST00000276202.9:

c.1922dup 

ENSP00000276202.7:

p.Asn641LysfsTer14 

Гетерозигота 

(Х-сцепленный 

рецессивный) 

0 
Вероятно 

патогенный 

 

Носительство патогенных вариантов нуклеотидной последовательности, приводящих к 

заболеваниям, отличным от направляющего диагноза (согласно списку ACMG) 

Ген 

Ассоциированн

ое заболевание 

(OMIM) 

Изменение ДНК 

(HG38) 

(Изменение белка) 

Зиготность 

(Тип 

наследования) 

Частота 
Классифика

ция 

GALC 
Болезнь Краббе 

(245200) 

chr14-87968386-C-T 

NM_000153.4: 

c.857G>A 

p.(Gly286Asp) 

rs199847983 

Гетерозигота 

(Рецессивный) 
0.00263 % Патогенный 

 
СВЕДЕНИЯ О КАЧЕСТВЕ ИССЛЕДОВАНИЯ 

Метод исследования полногеномное секвенирование (Whole Genome Sequencing) 

Тип библиотеки PCR free  

Средняя глубина прочтения 

генома после секвенирования 

не менее 30х  

Количество прочитанных 

нуклеотидов 

не менее 90 млрд 

Тип прочтения парно-концевое 

Длина прочтения 2 х 150 п.о. 

Качество выходных данных 

секвенирования 

1.    число прочтений с качеством Q20: не менее 90% от числа прочтений, полученных в 

результате секвенирования 

2.    число прочтений с качеством Q30: не менее 80% от числа прочтений, полученных в 

результате секвенирования 

Возможные 

технические/биологические 

ограничения метода  

Сбалансированные транслокации 

Длинные тринуклеотидные повторы 

Крупные инсерции/делеции 

Варианты в митохондриальной ДНК. 

 

ИНТЕРПРЕТАЦИЯ 
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Был проведен поиск патогенных мутаций, ассоциированных с направительным 

диагнозом и прочими наследственными заболеваниями со сходными фенотипическими 

проявлениями. 

Обнаружен ранее описанный в литературе вариант rs61749715 в гетерозиготном 

состоянии в экзоне 3 из 3 гена MECP2, приводящий к аминокислотной замене p.Pro237Arg, с 

общей глубиной прочтения 28X. Патогенные биаллельные варианты в гене MECP2 приводят 

к развитию Х-сцепленного доминантного синдрома Ретта (312750). Выявленный вариант был 

описан патогенным у пациентов с соответствующим фенотипом в статьях [PMID: 33880059, 

21954873, 31427717 и др.]. Вариант не встречается в базе данных популяционных частот 

gnomAD v4.1.0, располагается в консервативном сайте (GERP++), предсказан оказывать 

патогенный эффект на белок компьютерными алгоритмами (CADD, FATHMM, SIFT, LRT, 

MetaSVM, MutationTaster, PROVEAN, Polyphen, AlphaMissense, REVEL) и не оказывать 

патогенного эффекта на белок компьютерными алгоритмами (PrimateAI). Вариант 

аннотирован патогенным/вероятно патогенным в базе данных ClinVar 12 лабораториями 

(Variation ID: 143653). В данных родителей пробанда с высокой вероятностью вариант не 

обнаружен. 

Обнаружен ранее не описанный в литературе вариант в гетерозиготном состоянии в 

экзоне 17 из 53 гена DOCK11, приводящий к сдвигу рамки считывания p.Asn641LysfsTer14, с 

общей глубиной прочтения 40X. Патогенные варианты в гене DOCK11 приводят к развитию 

Х-сцепленного рецессивного мультисистемного аутовоспалительного заболевания с 

иммунной дисрегуляцией (301109). Вариант не встречается в базе данных популяционных 

частот gnomAD v4.1.0, с большой вероятностью приводит к потере функции соответствующей 

копии гена. Выявленный вариант с высокой вероятностью присутствует у матери пробанда в 

гетерозиготном состоянии. 

Других значимых изменений, соответствующих критериям поиска, не обнаружено.  

 

Дополнительно проведена оценка носительства патогенных генетических вариантов, 

ассоциированных с рецессивными заболеваниями. Детям до 18 лет носительство вариантов в 

генах, ответственных за развитие аутосомно-рецессивных заболеваний, не входящих в список 

ACMG, в заключение не выносится.  

Выявлено гетерозиготное носительство вероятно патогенного варианта в гене GALC, 

ответственном за развитие аутосомно-рецессивного заболевания болезнь Краббе 

(OMIM:245200) (rs199847983, c.857G>A(p.Gly286Asp)). Вариант выявлен в гетерозиготном 

состоянии и не может вызывать указанный фенотип при отсутствии патогенных вариантов во 

второй копии гена. Рекомендуется консультация врача-генетика для оценки рисков, связанных 

с данным вариантом для пробанда и членов его семьи. 

 

РЕКОМЕНДАЦИИ 

 

1. С целью валидации выявленных вариантов, возможно проведение секвенирования по 

Сэнгеру. 

2. Консультация врача-генетика. 

 

ССЫЛКИ НА ИСПОЛЬЗОВАННЫЕ БАЗЫ ДАННЫХ И ЛИТЕРАТУРУ 
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1. http://www.omim.org 

2. http://www.ncbi.nlm.nih.gov/snp 

3. http://gnomad.broadinstitute.org 

4. http://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar 

5. https://franklin.genoox.com/clinical 

6. http://www.ensembl.org 

7. https://www.uniprot.org 

8. www.deciphergenomics.org 

 

Дата выдачи заключения: 2025 

 

Врач-генетик                                                                                                       

 

Заместитель руководителя научно-медицинского отдела                                  
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ЗАКЛЮЧЕНИЕ:

Был проведен поиск патогенных мутаций, ассоциированных с направительным диагнозом и 
прочими наследственными заболеваниями со сходными фенотипическими проявлениями.
Обнаружен ранее описанный в литературе вариант rs61749715 в гетерозиготном состоянии в 
экзоне 3 из 3 гена MECP2, приводящий к аминокислотной замене p.Pro237Arg, с общей глубиной 
прочтения 28X. Патогенные биаллельные варианты в гене MECP2 приводят к развитию 
Х-сцепленного доминантного синдрома Ретта (312750). Выявленный вариант был описан 
патогенным у пациентов с соответствующим фенотипом в статьях [PMID: 33880059, 21954873, 
31427717 и др.]. Вариант не встречается в базе данных популяционных частот gnomAD v4.1.0, 
располагается в консервативном сайте (GERP++), предсказан оказывать патогенный эффект на 
белок компьютерными алгоритмами (CADD, FATHMM, SIFT, LRT, MetaSVM, MutationTaster, 
PROVEAN, Polyphen, AlphaMissense, REVEL) и не оказывать патогенного эффекта на белок 
компьютерными алгоритмами (PrimateAI). Вариант аннотирован патогенным/вероятно 
патогенным в базе данных ClinVar 12 лабораториями (Variation ID: 143653). В данных родителей 
пробанда вариант с высокой вероятностью не обнаружен.

Обнаружен ранее не описанный в литературе вариант в гетерозиготном состоянии в экзоне  17 из 
53 гена DOCK11, приводящий к сдвигу рамки считывания p.Asn641LysfsTer14, с общей глубиной 
прочтения 40X. Патогенные варианты в гене DOCK11 приводят к развитию Х-сцепленного 
рецессивного мультисистемного аутовоспалительного заболевания с иммунной дисрегуляцией  
(301109). Вариант не встречается в базе данных популяционных частот gnomAD v4.1.0, с большой 
вероятностью приводит к потере функции соответствующей копии гена. Выявленный вариант с 
высокой вероятностью присутствует у матери пробанда в гетерозиготном состоянии.
Других значимых изменений, соответствующих критериям поиска, не обнаружено.

Дополнительно проведена оценка носительства патогенных генетических вариантов, 
ассоциированных с рецессивными заболеваниями. Детям до 18 лет носительство вариантов в 
генах, ответственных за развитие аутосомно-рецессивных заболеваний, не входящих в список 
ACMG, в заключение не выносится.
Выявлено гетерозиготное носительство вероятно патогенного варианта в гене GALC, 
ответственном за развитие аутосомно-рецессивного заболевания болезнь Краббе (OMIM:245200) 
(rs199847983, c.857G>A(p.Gly286Asp)). Вариант выявлен в гетерозиготном состоянии и не может 
вызывать указанный фенотип при отсутствии патогенных вариантов во второй копии гена. 
Рекомендуется консультация врача-генетика для оценки рисков, связанных с данным вариантом 
для пробанда и членов его семьи.

РЕКОМЕНДОВАНО:

1. См. выданные заключения по результатам полногеномного секвенирования со средней глубиной 
прочтения 10х для родителей ребенка с подозрением на наследственное заболевание в качестве 
сегрегационного анализа.
2. С целью валидации выявленных вариантов, возможно проведение секвенирования по Сэнгеру.
3. Консультация врача-генетика.
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ВАШ РЕЗУЛЬТАТ:

ЗАБОЛЕВАНИЕ ГЕН ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Лизосомные болезни накопления

Болезнь Краббе См. заключениеGALC

Болезнь накопления гликогена тип Ia Мутаций не выявленоG6PC

Болезнь накопления гликогена тип Ib Мутаций не выявленоSLC37A4

Болезнь накопления гликогена тип II  (Болезнь 
Помпе)

Мутаций не выявленоGAA

Болезнь Ниманна-Пика Мутаций не выявленоSMPD1, NPC1, NPC2

Болезнь Фабри Мутаций не выявленоGLA

Мукополисахаридоз тип I Мутаций не выявленоIDUA

Мукополисахаридоз тип II Мутаций не выявленоIDS

Мукополисахаридоз тип IV Мутаций не выявленоGLB1, GALNS

Мукополисахаридоз тип VI Мутаций не выявленоARSB

Нарушения метаболизма аминокислот

Аргининосукциновая ацидемия Мутаций не выявленоASL

Атрофия сосудистой оболочки глаза и сетчатки 
с/без орнитинемией

Мутаций не выявленоOAT

Болезнь кленового сиропа Мутаций не выявленоBCKDHA, BCKDHB, DBT, DLD

Гипервалинемия Мутаций не выявленоBCAT1, BCAT2

Гиперметионинемия Мутаций не выявлено
MMADHC, MAT1A, GNMT, 
AHCY

Гистидинемия Мутаций не выявленоHAL

Дефицит аргиназ Мутаций не выявленоARG1

Дефицит тетрагидробиоптерина Мутаций не выявленоPTS, QDPR, GCH1, PCBD1
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ЗАБОЛЕВАНИЕ ГЕН ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Нарушения метаболизма аминокислот

Дефицит цитрина Мутаций не выявленоSLC25A13

Недостаточность N-ацетилглутамат синтаз Мутаций не выявленоNAGS

Недостаточность карбамоилфосфатсинтазы I Мутаций не выявленоCPS1

Недостаточность орнитинтраснкарбомилазы Мутаций не выявленоOTC

Некетотическая гиперглицинемия Мутаций не выявленоGLDC, AMT,GCSH

Синдром гиперорнитинемии- 
гиперцитруллинемии

Мутаций не выявленоADK, SLC25A15

Тирозинемия тип I Мутаций не выявленоFAH

Тирозинемия тип II Мутаций не выявленоTAT

Тирозинемия тип III Мутаций не выявленоHPD

Фенилкетонурия Мутаций не выявленоPAH

Цитруллинемия тип I Мутаций не выявленоASS1

Нарушения метаболизма креатинина

Синдромы дефицита креатинина Мутаций не выявленоGATM, GAMT, SLC6A8

Нарушения метаболизма липидов

Гипертриглицеридемия Мутаций не выявлено
LPL, APOC2, APOA5, PIHBP1, 
LMF1

Семейная гиперхолестеролемия Мутаций не выявленоLDLR, PCSK9, APOB, LDLRAP1

Ситостеролемия Мутаций не выявленоABCG5, ABCG8

Нарушения метаболизма меди

Болезнь Вильсона-Коновалова Мутаций не выявленоATP7B

Болезнь Менкеса Мутаций не выявленоATP7A

Нарушения метаболизма органических кислот

3-Метилглутаконовая ацидурия Мутаций не выявлено
AUH, DNAJC19, OPA3, TAZ, 
SERAC1,TMEM70, ATP5E, 
ATPAF2,SUCLA2
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ЗАБОЛЕВАНИЕ ГЕН ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Нарушения метаболизма органических кислот

Глутаровая ацидемия тип I Мутаций не выявленоGCDH

Дефицит 3-метилкротонил-Коа Карбоксилазы Мутаций не выявленоMCCC1, MCCC2

Дефицит бета-кетотиолазы Мутаций не выявленоACAT1

Изовалериановая ацидемия Мутаций не выявленоIVD

Комбинированная малоновая и 
метилмалоновая ацидурия

Мутаций не выявленоACSF3

Комбинированная метилмалоновая ацидемия 
и гомоцистинурия

Мутаций не выявлено
MMACHC, LMBRD1, MMADHC, 
ABCD4

Метилмалоновая ацидемия Мутаций не выявлено
MUT, MMAA, MMAB, MCEE, 
MMADHC

Множественный дефицит карбоксилазы Мутаций не выявленоBTD, HLCS

Недостаточность 2-метил-3- гироксибутирил 
КоА дегидрогеназы

Мутаций не выявленоHSD17B10

Недостаточность 2-метилбутирил КоА 
дегидрогеназы

Мутаций не выявленоACADSB

Недостаточность 3-гидрокси-3- метилглутарил 
КоА

Мутаций не выявленоHMGCL

Пропионовая ацидемия Мутаций не выявленоPCCA, PCCB

Нарушения окисления жирных кислот

Глутаровая ацидемия тип II Мутаций не выявленоETFA, ETFB, ETFDH

Дефицит 2,4-диеноил-КоА-редуктазы Мутаций не выявленоNADK2

Дефицит 3-гидроксиацил-Коа- дегидрогеназы Мутаций не выявленоHADH

Дефицит изобутирил-Коа-дегидрогеназы Мутаций не выявленоACAD8

Дефицит карнитин пальмитоилтрансферазы 1А Мутаций не выявленоCPT1A

Дефицит карнитин пальмитоилтрансферазы II Мутаций не выявленоCPT2
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ЗАБОЛЕВАНИЕ ГЕН ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Нарушения окисления жирных кислот

Дефицит карнитин-ацилкарнитин транслоказы Мутаций не выявленоSLC25A20

Дефицит короткоцепочечной ацил-Коа- 
дегидрогеназы

Мутаций не выявленоACADS

Дефицит малонил-Коа-декарбоксилазы Мутаций не выявленоMLYCD

Дефицит очень Длинноцепочечной 
ацилкоэнзим А-Дегидрогеназы

Мутаций не выявленоACADVL

Дефицит среднецепочечной 3-кетоацил-Коа 
тиолазы

Мутаций не выявленоACAA1, ACAA2

Дефицит среднецепочечной Ацилкоэнзим 
А-Дегидрогеназы

Мутаций не выявленоACADM

Недостаточность митохондриального 
трифункционального белка

Мутаций не выявленоHADHA, HADHB

Первичный системный дефицит карнитина Мутаций не выявленоSLC22A5

Этилмалоновая энцефалопатия Мутаций не выявленоETHE1

Нарушения углеводного обмена

Врожденная непереносимость фруктозы Мутаций не выявленоALDOB

Галактоземия Мутаций не выявленоGALT, GALE, GALK1

Дефицит глюкоза-6-фосфат дегидрогеназы Мутаций не выявленоG6PD

Первичный иммунодефицит

ELANE-связанная нейтропения Мутаций не выявленоELANE

Атаксия-телеангиоэктазия Мутаций не выявленоATM

Аутосомно-доминантный гипер IgE синдром Мутаций не выявленоSTAT3

Гипер IgM синдром Мутаций не выявленоCD40LG, AICDA, CD40

Семейный гемофагоцитарный 
лимфогистиоцитоз

Мутаций не выявленоPRF1, UNC13D, STX11, STXBP2

Синдром Вискотта-Олдриджа Мутаций не выявленоWAS
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ЗАБОЛЕВАНИЕ ГЕН ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Первичный иммунодефицит

Синдром Германски-Пудлака тип 2 Мутаций не выявленоAP3B1

Синдром Грисцелли тип 2 Мутаций не выявленоRAB27A

Синдром Неймеген (синдром хромосомной 
нестабильности Неймеген)

Мутаций не выявленоNBN

Синдром Чедиака-Хигаси Мутаций не выявленоLYST

Тяжелый комбинированный иммунодефицит Мутаций не выявлено
ADA, AK2, CD247, CD3D, CD3E, 
CORO1A, DCLRE1C, IL2RG, IL7R, 
JAK3, LIG4, NHEJ1, PRKDC, 
PTPRC, RAG1, RAG2, TNFRSF4, 
ZAP70, PNP

Хрящево-волосяная гипоплазия Мутаций не выявленоRMRP

Х-сцепленная агаммаглобулинемия Мутаций не выявленоBTK

Х-сцепленная лимфопролиферативная 
болезнь

Мутаций не выявленоSH2D1A, XIAP

Прочие генетические нарушения

Аутосомно-рецессивный остеопетроз Мутаций не выявленоTCIRG1

Гомоцистинурия Мутаций не выявленоCBS

Злокачественная гипертермия Мутаций не выявленоRYR1, CACNA1S

Муковисцидоз Мутаций не выявленоCFTR

Несиндромальная нейросенсорная тугоухость Мутаций не выявленоGJB2

Несиндромальная тугоухость и глухота Мутаций не выявленоGJB2, GJB3, SLC26A4, MT-RNR1

Синдром Драве (тяжелая неонатальная 
миоклоническая эпилепсия)

Мутаций не выявленоSCN1A

Туберозный склероз Мутаций не выявленоTSC1, TSC2
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ИНДИВИДУАЛЬНАЯ РЕАКЦИЯ НА НАИБОЛЕЕ ЧАСТО ИСПОЛЬЗУЕМЫЕ 
ЛЕКАРСТВЕННЫЕ ПРЕПАРАТЫ

НАИМЕНОВАНИЕ
ПРЕПАРАТА

АЛЬТЕРНАТИВНАЯ 
ТЕРАПИЯ

РЕЖИМ
ДОЗИРОВАНИЯ

РИСК 
ПОБОЧНЫХ
ЭФФЕКТОВ

ФАРМАКОЛОГИЧЕСКАЯ 
ГРУППА

Противоопухолевые средства

Не обязательнаНизкийСтандартная дозаКапецитабин Антиметаболиты

ВозможнаСреднийИндивидуальная дозаМеркаптопурин

Не обязательнаНизкийСтандартная дозаМетотрексат

ВозможнаСреднийИндивидуальная дозаТиогуанин

Не обязательнаНизкийСтандартная дозаФторурацил

Не обязательнаНизкийСтандартная дозаФторурацил

Иринотекан Индивидуальная доза Средний ВозможнаПротивоопухолевые средства 
растительного происхождения

Средства для лечения заболеваний желудочно-кишечного тракта

Не обязательнаНизкийСтандартная дозаДекслансопразол Ингибиторы протонного насоса
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НАИМЕНОВАНИЕ
ПРЕПАРАТА

АЛЬТЕРНАТИВНАЯ 
ТЕРАПИЯ

РЕЖИМ
ДОЗИРОВАНИЯ

РИСК 
ПОБОЧНЫХ
ЭФФЕКТОВ

ФАРМАКОЛОГИЧЕСКАЯ 
ГРУППА

Средства для лечения заболеваний желудочно-кишечного тракта

Лансопразол Стандартная доза Низкий Не обязательнаИнгибиторы протонного насоса

Омепразол Стандартная доза Низкий Не обязательна

Пантопразол Стандартная доза Низкий Не обязательна

Эзомепразол Стандартная доза Низкий Не обязательна

ВозможнаСреднийИндивидуальная дозаОндансетрон Противорвотные средства

Средства для лечения заболеваний нервной системы

Фенитоин Индивидуальная доза Средний ВозможнаАнтиаритмические средства, 
Противоэпилептические средства

Не обязательнаНизкийСтандартная дозаВенлафаксин Антидепрессанты

Не обязательнаСреднийИндивидуальная дозаИмипрамин

Не обязательнаНизкийСтандартная дозаПароксетин
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НАИМЕНОВАНИЕ
ПРЕПАРАТА

АЛЬТЕРНАТИВНАЯ 
ТЕРАПИЯ

РЕЖИМ
ДОЗИРОВАНИЯ

РИСК 
ПОБОЧНЫХ
ЭФФЕКТОВ

ФАРМАКОЛОГИЧЕСКАЯ 
ГРУППА

Средства для лечения заболеваний нервной системы

Сертралин Стандартная доза Низкий Не обязательнаАнтидепрессанты

Циталопрам Стандартная доза Низкий Не обязательна

ВозможнаСреднийИндивидуальная дозаАрипипразол Нейролептики

ВозможнаСреднийИндивидуальная дозаКлозапин

Диазепам Стандартная доза Низкий Не обязательнаПротивоэпилептические средства , 
Анксиолитики

Средства для лечения заболеваний сердечно-сосудистой системы

Не обязательнаНизкийСтандартная дозаАтомоксетин Адрено- и симпатомиметики 
(альфа-, бета-)

Аспирин Индивидуальная доза Средний ВозможнаАнтиагреганты

ВозможнаСреднийИндивидуальная дозаВарфарин Антикоагулянты

Аторвастатин Индивидуальная доза Средний ВозможнаСтатины
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НАИМЕНОВАНИЕ
ПРЕПАРАТА

АЛЬТЕРНАТИВНАЯ 
ТЕРАПИЯ

РЕЖИМ
ДОЗИРОВАНИЯ

РИСК 
ПОБОЧНЫХ
ЭФФЕКТОВ

ФАРМАКОЛОГИЧЕСКАЯ 
ГРУППА

Средства для лечения заболеваний сердечно-сосудистой системы

ВозможнаСреднийИндивидуальная дозаПравастатин Статины

ВозможнаСреднийИндивидуальная дозаРозувастатин

ВозможнаСреднийИндивидуальная дозаФлувастатин

Средства для лечения инфекционных заболеваний

Гентамицин Стандартная доза Низкий Не обязательнаАминогликозиды, 
Офтальмологические средства

Не обязательнаНизкийСтандартная дозаПэгинтерферон альфа-2а Интерфероны

Невирапин Стандартная доза Низкий Не обязательнаПротивовирусные (за 
исключением ВИЧ) средства

Не обязательнаНизкийСтандартная дозаЦепэгинтерферон альфа-2b
Противовирусные (за 
исключением ВИЧ) средства, 
Интерфероны

Вориконазол Стандартная доза Низкий Не обязательнаПротивогрибковые средства

ВозможнаСреднийИндивидуальная дозаАтазанавир Средства для лечения 
ВИЧ-инфекции
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НАИМЕНОВАНИЕ
ПРЕПАРАТА

АЛЬТЕРНАТИВНАЯ 
ТЕРАПИЯ

РЕЖИМ
ДОЗИРОВАНИЯ

РИСК 
ПОБОЧНЫХ
ЭФФЕКТОВ

ФАРМАКОЛОГИЧЕСКАЯ 
ГРУППА

Средства для лечения инфекционных заболеваний

Эфавиренз Стандартная доза Низкий Не обязательнаСредства для лечения 
ВИЧ-инфекции

Средства для лечения ревматологических заболеваний

ВозможнаСреднийИндивидуальная дозаАзатиоприн Иммунодепрессанты

Аллопуринол Индивидуальная доза Средний ВозможнаПротивоподагрическое средство

Средства для лечения туберкулеза

Не обязательнаСреднийИндивидуальная дозаИзониазид Cинтетические антибактериальные 
средства

Средства для наркоза

Галотан Стандартная доза Низкий Не обязательнаНаркозные средства

Десфлуран Стандартная доза Низкий Не обязательна

Изофлуран Стандартная доза Низкий Не обязательна
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НАИМЕНОВАНИЕ
ПРЕПАРАТА

АЛЬТЕРНАТИВНАЯ 
ТЕРАПИЯ

РЕЖИМ
ДОЗИРОВАНИЯ

РИСК 
ПОБОЧНЫХ
ЭФФЕКТОВ

ФАРМАКОЛОГИЧЕСКАЯ 
ГРУППА

Средства для наркоза

Не обязательнаНизкийСтандартная дозаСевофлуран Наркозные средства

Средства, уменьшающие болевой синдром

Ибупрофен Индивидуальная доза Средний ВозможнаНестероидные 
противовоспалительные средства

Не обязательнаСреднийИндивидуальная дозаТрамадол Опиоидные ненаркотические 
анальгетики

Кодеин Индивидуальная доза Средний Не обязательна
Противокашлевые средства, 
Опиоидные наркотические 
анальгетики
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ЗАКЛЮЧЕНИЕ:

Рекомендована индивидуальная дозировка следующих препаратов:

ПРЕПАРАТ ГЕНОТИПГЕН ПОЛИМОРФИЗМ

Азатиоприн TPMT rs1800462 CC

Аллопуринол CDSN rs3095318 TT

Арипипразол ABCB1 rs1045642 AA

Арипипразол ABCB1 rs2032582 AA

Арипипразол CYP2D6 rs1058164 GG

Арипипразол CYP2D6 rs28371699 AA

Аспирин HLA-DPB1 rs1042136 CC

Аспирин HLA-DPB1 rs3097671 CC

Атазанавир UGT1A10 rs887829 CT

Аторвастатин SLCO1B1 rs4149056 CT

Варфарин VCORC1 rs9923231 TT

Ибупрофен PTGS2 rs20417 GG

Изониазид NAT2 rs1799930 AG

Имипрамин CYP2D6 rs28371725 TT

Иринотекан ABCG1 rs425215 GG

Иринотекан UGT1A1 rs4124874 GT

Клозапин MC4R rs489693 AC

Кодеин CYP2D6 rs28371725 TT

Меркаптопурин TPMT rs1800462 CC

Ондансетрон ABCB1 rs1045642 AA

Правастатин ABCB1 rs2032582 AA

Правастатин SLCO1B1 rs4149056 CT

Розувастатин SLCO1B1 rs4149056 CT

Тиогуанин TPMT rs1800462 CC

Трамадол CYP2D6 rs28371725 TT
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ПРЕПАРАТ ГЕНОТИПГЕН ПОЛИМОРФИЗМ

Фенитоин CYP2C9 rs1799853 CT

Фенитоин HLA-B*1502 rs3909184 GG

Флувастатин SLCO1B1 rs4149056 CT

РЕКОМЕНДОВАНО:

Проконсультируйтесь с Вашим доктором при назначении препаратов из этого списка.
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Для следующих препаратов индивидуальная дозировка не рекомендована*:

Омепразол
Пантопразол
Пароксетин
Пэгинтерферон альфа-2а
Севофлуран
Сертралин
Фторурацил
Цепэгинтерферон альфа-2b
Циталопрам
Эзомепразол
Эфавиренз

Атомоксетин
Венлафаксин
Вориконазол
Галотан
Гентамицин
Декслансопразол
Десфлуран
Диазепам
Изофлуран
Капецитабин
Лансопразол
Метотрексат
Невирапин

*список исследуемых мутаций предоставляется по запросу.
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