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В рамках Конференции планируется обсуждение клинических случаев, современных 

тенденций развития и инноваций в области генетики по направлениям: 

 

 Генетические аспекты орфанных заболеваний 

 Современные технологии в диагностике  и терапии орфанных болезней 

 Возможности персонифицированного подхода в терапии орфанных 

заболеваний 

 Особенности медико-генетического консультирования 

 Этические аспекты в контексте орфанных болезней 

 Использование репродуктивных технологий 

 COVID-19 и орфанные болезни 

 Орфанные заболевания - междисциплинарный подход 

 Реабилитация больных с орфанными заболеваниями 

 Разбор сложных клинических случаев из практики 

 

 

 

 



 

1 марта 2023 

Ведущим направлением Первого дня II Всероссийской научно-практической 

конференции с международным участием «Орфанные заболевания: прошлое, 

настоящее, будущее», является  нефрологическая патология: тематика охватывает 

наиболее важные  аспекты редких болезней почек, таких как, моногенные формы 

нефротического синдрома, различные варианты наследственных нефропатий, 

тубулопатии, гемолитико-уремический синдром, болезнь Фабри. 

 

Так, в рамках первого дня  секции: пройдут

  Стероид резистентный нефротический синдром. Моногенные формы 

нефротического синдрома. 

  Наследственные нефропатии. 

  Гипофосфатемический рахит и рахитоподобные заболевания  

  Болезнь Фабри 

  Гипофосфатемический рахит  

  CAKUT-синдром 

  Гемолитико-уремический синдром 

   

Также будут освещены молекулярно-генетические аспекты орфанных 

заболеваний, показана роль фундаментальных исследований.  

В конце Первого дня II Всероссийской научно-практической конференции с 

международным участием «Орфанные заболевания: прошлое, настоящее, будущее», 

планируется проведение Батла «Геном против экзома – новый уровень».  

 



 

2 марта 2023 

 

Второй  день II Всероссийской научно-практической конференции с 

международным участием «Орфанные заболевания: прошлое, настоящее, будущее», 

посвящен наиболее актуальным вопросам, таким как, возможности диагностики и 

терапии орфанных болезней, значение пренатальной диагностики и неонатального 

скрининга в профилактике орфанных болезней; представлены клинические разборы 

сложных случаев, редкие клинические наблюдения,  круглые столы и мастер - классы.  

   

 

 

 

 

 

 


