
БЕСПЛАТНЫЙ АНАЛИЗ НА 82 ПОЯСНО

КОНЕЧНОСТНЫЕ МИОПАТИИ3
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• РОLG-ассоциированнш1 
(DNA polymerase subunit gamma) 
атаксия, 

• сенсорная атаксия, 
дизартрия и офтальмопарез, 

• синдром Алперс, 
• прогрессирующая внешняя 

офтальмоплегия сапр. деплецией 
митохондриальной ДНI<, 

• синдром деплеции 
митохондриальной ДНК 
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FLAD 1 ассоциированнш1 с недостаточностью FLAD 1 
ISCU сопровождаемая лактат-ацидозом 

3-метилглутаконовая ацидурия � 

DNAJC19 тип V (дилатирующая 1<ардиомиопатия, 
сапр. Ата1<сией) 

SERACll сапр. Глухотой, энцефалопатией, 
синдромом Лея 

ТIММ50 тип IX HTRA2 тип VIII 
AUH тип I CLPB тип VII 

Мышечная дистрофия � 

FКТN дистрогликанопатия (поясно-1<онечностная), 
дилатационная кардиомиопатия 

DYSF дистрофия Миоши; поясно-1<онечностная 
мышечная дистрофия 

FKRP дистрогликанопатия 

ТСАР поясно-конечностная. тип 2G 
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SLC25A20 карнитин-ацил1<арнитин транслоказы 

ТМЕМ?О митохондриального комплекса V. сапр. 
3-метилглютаконовой ацидурией 
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атаксия и атрофия,спиноцеребемярная 
атаксия 
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• болезнь 
центрального 
стержня, 

• злокачественная 
гипертермия, 

• центральноядерная 
миопатия, 

• миниядерная/ 
мулыиядерная 
миопатия 

SCN4A @i) 

• периодические 
гиперкалиемические 
параличи; 

• калий-зависимая миотропия; 
• врожденная парамиотония; 
• врожденный 

миастеничес1<ий синдром; 
• нормо1<алиемичес1<ие 

калий-зависимые параличи 
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множественная карбоксилазная недостаточность 
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ОРАЗ сопровожд. З-метилrлюта1<оновой 
ацидурией 

OPAl 

Недостаточность CoQ 10 

COQ2 G) 

Болезнь с ПОЛИГЛЮl<Озановыми 
тельцами у взрослых 

RBCKl €:) 

Синдром Перро Е9 

С lOORF2 синдром истощения 
миюхондриальной ДНI< 

Прогрессирующая внешняя 
офтальмоплегия f§D 
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сапр. деплецией 
миюхондриальной ДНI< 
сапр. деплецией 
миюхондриальной ДНI(; 
синдром деплеции 
миюхондриальной ДНI< 

Врожденные нарушения, 
связ. с гликозилированием fl:) 

PGMl 

Гиперметионинемия fu 

АНСУ с недостаточностью 
С-аденозилгомоцистеин 
гидролазы 

AN05 ф 

• гнаюдиафизарная 
дисплазия, 

• поясно-конечностная 
мышечная дистрофия 
типа 2L 

• non-dysferlin Miyoshi 
muscular dystrophy 
(ММDЗ) 

TANG02 fiЭ 

• повторяющиеся 
метаболические 
энцефалопатические 
1<ризы, сапр. 
Рабдомиолизом, 
сердечными аритмиями 
и нейродегенерацией 
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КАЖДЫЙ ПАЦИЕНТ ИМЕЕТ ПРАВО 
ЗНАТЬ СВОЙ ИСТИННЫЙ ДИАГНОЗ 

ДНК-диагностика - необходимый этап подтверждения 
диагноза для орфанных заболеваний, 1< которым относится 
и болезнь Помпе. ДНК подтверждение обязательно 
для пациентов с миопатией.2
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в амбулаторных условиях 

С 2018 года это просто и бесплатно.3

Отправьте образец крови на диагностическую панель.2

На базе ФГБНУ МГНЦ* работает бесплатная 
диагностическая панель на 82 поясно-конечностные 
миопатии.з 

Тестирование проводится на специальном бланке 
методом сухого пятна крови. Процедура малоинва
зивна: не требует специальной подготовки 
пациента.1 

"Федеральное государственное бюджетное научное учреждение 
«МЕДИl<О-ГЕНЕТИЧЕСКИЙ НАУЧНЫЙ ЦЕНТР» 
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ДN;1 получения бланков позвоните 
по телефону горячей линии 

Заполнить обязательные поля 

на бланке. Поставить галочку 

напротив «NGS панель». 

Очистить поверхность 

пальца. 

Получить венозную кровь в пробирке 

ЭДТА** или капимярную кровь 

пациента, выполнив прокол 

пальца. 

"ЭДТА- этилендиаминтетраацетат 

Нанести по капле крови 
на каждый из кружков 
бланка. 

Высушить пятна в течение 4 часов 
при комнатной температуре без 
попадания прямого солнечного 
света. Закрыть высохшие пятна 
крови бумажным клапаном. 

Отправить образец в лабораторию, 

вызвав курьера по телефону горячей 

линии. Получить результат удобным 

способом. 

8(800) 100-24-94 




