
Программа научно-практической конференции с международным участием 

 «ORPHA-DA. Редкие болезни: от истоков к перспективам» 

Целевая аудитория: педиатрия, гастроэнтерология, генетика, дерматовенерология, 

детская кардиология, детская эндокринология, диетология, неврология, пульмонология, 

нефрология, физическая и реабилитационная медицина. 

Дата: 12 марта 2021 г. 

Место: https://med.studio/event/orpha-da-redkie-bolezni-ot-istokov-k-perspektivam 

 
12 марта, пятница  

Открытие конференции 

 

Приветственное слово: директор ФГАУ «НМИЦ здоровья детей» 

Минздрава России Фисенко Андрей Петрович 

директор ФГБНУ «МГНЦ имени академика Н.П. Бочкова» Куцев Сергей 

Иванович 

 

Международные новости по редким болезням. Мясникова Ирина 

Владимировна, председатель правления Общероссийской общественной 

организации «Всероссийское общество редких (орфанных) заболеваний» 
 

9:00-9:30  

 

Зал 1 

Частое орфанное заболевание 

– муковисцидоз 

 
9:30 – 10:45 

 

 

 

Модераторы: Симонова О.И., 

Каширская Н.Ю.  

Зал 2 

Трудности диагностики и терапии 

лизосомных болезней накопления у детей 

 

9:30 – 11:00 

 

 

 

Модераторы: Ari Zimran, Лукина Е.А. 

9:30-

9:45 

Симонова О.И.  

Последние данные по 

таргетной терапии 

муковисцидоза* 
Доклад при поддержке компании 
Санофи, баллы НМО не 

начисляются  

9:30-

10:00 

Ari Zimran 
Болезнь Гоше, как модель 

редкого заболевания 

9:45-

10:00 

 

Каширская Н.Ю. 

Регистры пациентов с 

муковисцидозом: 

10:00-

10:30 

Сурков А.Н. 

https://med.studio/event/orpha-da-redkie-bolezni-ot-istokov-k-perspektivam


Российский и 

международный опыт. 

Данные по коронавирусной 

инфекции* 
Доклад при поддержке компании 

Санофи, баллы НМО не 
начисляются 

Дефицит лизосомной кислой 

липазы: дифференциальный 

диагноз и клинические случаи 

10:00-

10:15 

Высоколова О.В. 
Симонова О.И. 

Трудности диагностики 

муковисцидоза для 

педиатра: ошибки 

неонатального скрининга и 

потового теста, сложные 

коморбидные состояния (в 

клинических примерах) 

 

10:30-

11:00 

Подклетнова Т.В.  

Клинический случай 

успешного перевода пациента 

с мукополисахаридозом II 

типа на идурсульфазу бета* 
Доклад при поддержке компании 
Нанолек, баллы НМО не начисляются 

10:15-

10:30 

Герасимова А.М. 

Свиридова Т.В. 

Современные психолого-

педагогические технологии 

в поддержку семьи ребенка 

с муковисцидозом 

  

10:30-

10:45 

Ахмадулин Ф.Р. 

Правовые аспекты 

назначения таргетной 

терапии на примере 

муковисцидоза 

  

11:00 – 11:10 Перерыв 

Зал 1 

Встреча с иностранным 

профессором 

 

11:10-12:40 
 

Модератор: Симонова О.И. 

Зал 2 

Поражение печени при редких 

болезнях у детей 

 

11:10-12:40 

 

Модераторы: Потапов А.С., Сурков А.Н., 

Полякова С.И. 

11:10-

12:10 

Eitan Kerem (Израиль)   

Медико-социальные 

проблемы редких 

болезней у детей 

11:10-

11:30 

Сурков А.Н. 

Ведение детей с гликогеновой 

болезнью (нозологические 

формы с поражением печени). 

Современные клинические 

рекомендации 



12:10-

12:40 

Дискуссия 11:30-

11:50 

Полякова С.И. 

Наследственная тирозинемия 

  11:50-

12:10 

Потапов А.С. 

Болезнь Вильсона у детей 

  12:10-

12:25 

Кулебина Е.А. 

Диагностика и лечение 

дефицита 3-гидроксиацил-коа 

дегидрогеназы жирных кислот 

с длинной углеродной цепью у 

ребенка 8 месяцев 

  12:25-

12:40 

Усольцева О.В. 

Наследственная 

непереносимость фруктозы у 

детей раннего возраста: 

клинические примеры 

12:40-13:00 Перерыв 

Зал 1 

Оказание паллиативной 

помощи детям с редкими 

болезнями в России и за 

рубежом 

 

13:00-14:30 

 

Модератор: Симонова О.И. 

Зал 2 

Редкие заболевания – что важно 

знать педиатру* 
Сателлитный симпозиум при поддержке 

компании Такеда, баллы НМО не начисляются 

 

13:00-14:30 

 

 Модераторы: Кузенкова Л.М., Пак Л.А. 

13:00-

13:45 

Isaiah Wexler 

(Израиль) 

Поддерживающая и 

паллиативная помощь 

детям с редкими 

болезнями и 

комплексное 

медицинское 

сопровождение 

13:00-

13:30 

Кузенкова Л.М. 

Маски болезни Фабри – как 

педиатру распознать это 

заболевание 

13:45-

14:10 

Полевиченко Е.В. 

Проблемы интеграции 

паллиативной и 

специализированной 

медицинской помощи 

детям с редкими 

заболеваниями 

13:30-

14:00 

Подклетнова Т.В. 

На что обращать внимание 

при диагностике синдрома 

Хантера на примере разбора 

клинических случаев 



14:10-

14:30 

Дискуссия 14:00-

14:30 

Мовсисян Г. Б. 

Болезнь Гоше. Как 

заподозрить на приеме у 

педиатра? 

14:30-14:40 Перерыв 

 

 

Зал 1 

Трудный пациент с 

недостаточностью альфа-1-

антитрипсина 

 

14:40-16:10 

 
Модераторы: Симонова О.И., 

Пушков А.А. 

 

 

Зал 2 

Орфанные заболевания кожи в 

детском возрасте: реалии и 

перспективы 

 

14:40-16:10 

 

Модератор: Мурашкин Н.Н. 

14:40-

15:00 

Симонова О.И. 
Недостаточность 

альфа-1-антитрипсина: 

современные аспекты 

науки и практики 

14:40-

14:55 

Амбарчян Э.Т. 

Состояние оказания помощи 

детям с врожденным 

буллезным эпидермолизом в 

РФ 

15:00-

15:20 

Пушков А. А., 

Савостьянов К.В. 

Генетические основы 

недостаточности 

альфа-1-антитрипсина 

14:55-

15:10 

Епишев Р. В. 

Перспективы лечения 

врожденного буллезного 

эпидермолиза 

15:20-

15:40 

Мельник С.И. 

Опыт заместительной 

терапии у детей с 

недостаточностью  

альфа-1-антитрипсина 

15:10-

15:25 

Ковальская В. А. 

Молекулярно-генетические 

причины эктодермальной 

дисплазии 

15:40-

16:00 

Карчевская Н. А. 

Редкое заболевание: 

дефицит альфа-1-

антитрипсина у 

пациентов с 

обструктивными 

заболеваниями легких 

15:25-

15:40 

Иванов Р.А. 

Ангидротическая 

эктодермальная дисплазия: 

что должен знать педиатр? 



16:00-

16:10 

Дискуссия 15:40-

15:55 

Материкин А.И. 

Вопросы дифференциальной 

диагностики эритродермии в 

периоде новорожденности 

  15:55-

16:10 

Мурашкин Н.Н. 

Современные представления 

об особенностях патогенеза 

врожденного ихтиоза. 

Перспективы таргетной 

терапии 

16:10-16:20 Перерыв 

Зал 1 

Массовый и селективный 

скрининг детей на редкие 

генетические заболевания 

 

 

16:20-17:50 

 
Модераторы: Поляков А.В., 

Савостьянов К.В.  

Зал 2 

Актуальные проблемы атипичного 

гемолитико-уремического синдрома 

у детей* 
Сателлитный симпозиум компании при 

поддержке компании Генериум, баллы НМО не 
начисляются 

 

16:20-17:50 

 

Модератор: Цыгин А.Н. 

16:20-

16:50 

Hoffman Georg 

(Германия) 

Европейский опыт 

массового скрининга 

новорожденных 

16:20-

16:50 

Эмирова Х.М. 

Эпидемиология, диагностика 

и дифференциальная 

диагностика атипичного 

гемолитико-уремического 

синдрома 

16:50-

17:10 

Поляков А.В. 

Российский опыт 

массового и 

селективного 

скрининга на 

спинальную 

мышечную атрофию и 

миодистрофию 

Дюшенна/Беккера 

16:50-

17:20 

Цыгин А.Н. 

Патофизиологические и 

генетические аспекты 

атипичного гемолитико-

уремического синдрома 

17:10-

17:30 

Печатникова Н.Л. 

Московский опыт 

расширенного 

скрининга 

новорожденных на 

17:20-

17:50 

 Музуров А.Л. 

Лечение атипичного 

гемолитико-уремического 

синдрома 



аминоацидопатии, 

дефекты окисления 

жирных кислот и 

органические 

ацидурии 

 

17:30-

17:50 

Савостьянов К.В. 

Селективный скрининг 

российских пациентов 

на редкие болезни. 

Опыт ФГАУ «НМИЦ 

здоровья детей» 

Минздрава Росси 

  

 

 

 

 

  

17:50-18:00 Перерыв 

Зал 1 

Орфанная кардиология 

 

18:00-19:30 

 

Модераторы: Басаргина Е.Н., 

Савостьянов К.В. 

Зал 2 

 

18:00-19:30 

18:00-

18:10 

Басаргина Е.Н. 

Орфанная кардиология 

18:00-

18:30 

Цыгин А.Н. 

Нефропатический цистиноз 

18:10-

18:40 

Патерсон Наталия 

(Испания) 

Фенокопии 

гиперторофической 

кардиомиопатии: 

диагностика, клиника, 

лечение. Разбор 

клинических случаев 

Редкий пациент в практике 

педиатра и невролога 

 

 

 

 

Модераторы: Пак Л.А., Кондакова 

О.Б. 

18:40-

19:05 

Гандаева Л.А., 

Савостьянов К. В., 

Басаргина Е.Н. 

Болезнь Данон у детей. 

Разбор клинических 

случаев 

18:30-

18:45 

Пак Л.А. 

Дифференциальная 

диагностика наследственных 

болезней. Что скрывается под 

«маской» ДЦП? 

 

19:05-

19:30 

Жарова О.П., Басаргина 

Е.Н., Гандаева Л.А. 

Инфантильная форма 

болезни Помпе. Разбор 

клинических случаев 

18:45-

19:00 

Кондакова О.Б. 

Наследственные синдромы с 

врожденными пороками 

развития головного мозга 



  19:00-

19:15 

Бржезинская Л.Б. 

Аутоиммунный 

полигландулярный синдром, 

тип 1. Клинический случай 

  19:15-

19:30 

Лялина А.А. 

Инфантильная паркинсонизм-

дистония, тип 1. Клинический 

случай 

 

 


