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B uHCTpykKIIMM 0O NOPUMEHEHUIO (Jajiee — UWHCTPYKLMS) H3JI0KEH METOJ
COBEPUICHCTBOBAHUS MEIUKO-TEHETUYECKOTO KOHCYJbTHUPOBAHUS IIPU  BPOXKICHHBIX
nopokax pazsutus (BIIP) moueBbinenurensaoi cucremsl (MBC).

BIIP MBC y nereil 3aHuMaroT 2-¢ MECTO II0 PacHpOCTPAHEHHOCTH TOCIIe
3a001€BaHUN JBIXaTEIbHOM CUCTEMBI M HE MMEIOT TEHACHIIMM K CHIKEHUIO, BapbUpys
Cpeau pa3iInyHbIX BO3pacTHBIX rpynn oT 0,4 1o 5,4%. DT aHOManuu SBIIAIOTCS TSKEIOU
BPOKJICHHOM MaTOJIOTUEH, MPU HEKOTOphIX (QopMax (areHe3usi Mouyek, WH(PaHTHUIbHBIN
MOJIMKHUCTO3) — HE COBMECTUMBI C KU3HbBIO, B PSJIE CIy4acB NPUBOAAT K MHBAIUIHOCTH B
CBSI3U C Pa3BUTHUEM I[IOYEHYHOM HEJOCTATOYHOCTH (KUCTO3HAS AUCIUIA3USl, TSKEIbIid
ruaApoHEdPO3).

VYpoBeHb BHEAPEHMS: 00JACTHOM, pecyOIMKaHCKU.

NEPEYEHb HEOBXOJIUMOI'O OBOPYIAOBAHUS, PEAKTHUBOB,
CPEJCTB, U3JIEJIMA MEJJUIINMHCKOU TEXHUKH
[TepcoHaIBHBIN KOMITBIOTED.

INOKA3AHMUS K IPUMEHEHUIO
[Tanuentsl ¢ BIIP MBC u ujieHEBI UX ceEMEH.

INPOTUBOIIOKA3AHUA JJJIAA ITIPUMEHEHMUSA
OTCyTCTBYIOT.

OIIMCAHUE TEXHOJIOI'MU UCITIOJBb3OBAHUA METOJIA

Menuko-reHeTH4eCKOE KOHCYJbTHUPOBAHUE IMAIMEHTOB W YIEHOB HX CEMEH
HE3aBUCUMO OT Ho3osorudeckoi gopmel BIIP MBC npoBoauTcst Mo CleayrouuM 3Tamnam
(cMm. anroput™m o0cCen0BaHUA):

1. COop macnmopTHBIX JaHHBIX POIUTENEH MpodaHa.

2. COop aKkylIepCKO-TUHEKOJIOIMYECKOr0 aHamMHe3a B IEJIOM M OTAENBHO 10
OepeMEHHOCTH TTPOOAHIOM.

3. CocraBieHHe pOJIOCIOBHOW HE MEHEe YeM B TPeX MOKOJICHMSIX C YKa3aHHUEM Ha
HaJM4Ke JIF0001 BPOKICHHOM UM HACJIEICTBEHHON MAaTOJIOTHH B CEMbE.

4. Obs3arenbHOE yIbTpasBykoBoe uccienoBanne MBC poaureneit, cubcoB u, 1o
MOKa3aHUsM, IPOUYMX POJACTBEHHUKOB MPOOaHaa.

5. IlonHpIA  KIMHUYECKUHA  OCMOTp  MpoOaHja, KOHCYJbTAIUS  «Y3KHX»
CIIEHHUAIIMCTOB IO NMOKA3aHUSIM.

6. OdopmieHue MEIUKO-TEHETHYECKOrO0 3aKJIIOUEHUs] C  OIEHKOM  pHCKa
MOBTOpeHUs i cubcoB mnpu u3oiupoBanHoi (opme BIIP MBC c¢ wucnons3oBanuem
pa3paboTaHHBIX HaMHU pacueToB (Tadymia 1).

/. Ha3HaueHHe HUTOr€HETUYECKOTO HMCCIENOBAHUSA MPU HAJUYMM Yy TAlKUEHTa C
BIIP MBC comyrcTBytomux anomanuii pazputus. OpopmieHne MeIuKO-TeHETHUYECKOTO
3aKJIIOUEHUS TIPU BBIABJICHUU CIOPAJAMYECKOM WM yHAcJIeJAOBaHHOW aleppanuu
XPOMOCOM C OLIEHKOM pUCKa MOBTOPEHUS ISl CHOCOB 1O OOIIETIPUHATHIM KPUTEPHUSIM.

8. HanbpHeliliee YTOYHEHHWE HO30JIOTUYECKOTO JHAarHo3a ¢ HCIOJIb30BAHUEM
koMIbtoTepHOU mporpammel «CMHIMAIL» npu HOpManbHOM KapHOTHUIIE y MAlMEHTa C
BIIP MBC. Odopmienue MeAUKO-TEHETUYECKOTO 3aKIIOYEHHs] TpPU  BBIABICHUU



CHHIPOMa MOHOTCHHOW OTHOJIOTMM WJIH YCTAHOBJIEHWW HEKIACCU(PHUITMPOBAHHOTO
koMrIuiekca MHOKecTBeHHbIX BITP (HK MBIIP).

9. lleneHarnpaBieHHOE YJIBTPa3BYKOBOE OOCIEIOBAaHUE TUIOAA TMPH HACTYIUICHUH
clenyromeid 6epeMeHHOCTH.

Tabmuua 1 — OreHka pucka MOBTOPEHUS JJIsi CHOCOB M TOTOMCTBA MPU HU30JIUPOBAHHBIX
cropaanueckux ciaydasax BITP MBC

BIIP MBC Puck mrst cubcos, %
AreHe3ns moyex Manpuuk — 7,4
JleBouka — 3,6
['unponedpos O6a noma — 2,1
Kucro3nas gucmiasus nmouex O6a noima — 2,2
ITonkoBooOpa3Has moyka ObGanoma — 1,4
VY n1BoeHueE Mmovex O0a nmona — 3,6
OxcTpodusi MOYEBOTO My3bIPs O6a moma — 1,5
NHudaaTrIIEHBIN TTOTUKUCTO3 O6a moima — 25,0
ITonmkncTO3 B3pOCIOro TUIa O6a nona — meHee 1

[Tpu nHanmuuum AByx wieHoB ceMbu ¢ BIIP MBC puck jysi cubcoB MOBBIIIAETCS 10
10-12%, npu Tpex u 6onee — no 20%. Puck s moromctBa juip B BIIP MBC
IIPAKTUYECKH COBIAJAET C BEJIMYMHOM pHUCKa Jis cHOCOB, KpoMe Takux ¢GopM, Kak
IIOJINKMCTO3 IIOYEK B3pPOCIIOTrO TUIIA, PUCK Mepeiadyu KoToporo cocrasisteT 50%.

B cBs3u ¢ nHanuuueM y 50% npoOannoB conytcTBytomux BIIP ¢ uzbuparenbHoit
JOKaIu3alurMed HeoOXOAMMO HCKIIOUHUTH CIEAYIOIINE aHOMAIUHU Pa3BUTHUS: MOPAKEHUE
KOHTpaJlaTepajabHOM Nouku npu ogHocropoHHeM BIIP MBC, pacmmpenue xemnya104koB
TOJIOBHOTO Mo3ra/ruaporedannio, BpOKICHHbIH NMOpok cepaua, BIIP aHopekTaibHOTO
OTJIEJIa U MOJIOBBIX OPTAHOB.

[Ipn Hammuuu y npobaHAa CUHAPOMA C AyTOCOMHO-PELECCHBHON 3THOJIOTHEN
IPOBOAMUTCS OCMOTP cHOCOB MpoOaHna JIsl UCKIIOYEHHS] Y HUX TAKOW K€ MaTOJIOTHH.
Puck moBTOpeHust s cuOCOB ormeHuBaeTcs B 25% g Jr000W  TOCTEAYIOIIeH
OepeMEHHOCTH.

[Ipy Hanmuumum y mnpobaHAa CHHAPOMA C ayTOCOMHO-JIOMHHAHTHBIM THUIIOM
HACJIEOBaHUsI HEOOXOIUMO 00CIIe0BaTh POAUTENEH Il HUCKIIOUEHHUST YHACIEJOBAaHHON
¢dbopmel natosioruu. [Ipu peHoTUNMUECKH HOPMAIBHBIX POAUTENSX PUCK MOBTOPEHUS IS
noTomcTBa MeHee 1%. [Ipu nposBIeHUSIX CHHApPOMA y POJIUTENEH Jaxe B MATKOU dopme
PHCK IOBTOPEHUS ISl HOTOMCTBA cocTaBisgeT 50%.

[Ipu ycranoBnenun y mnpodanna ¢ BIIP MBC cungpoma ¢ X-cliemjieHHbIM
PELECCUBHBIM HACIIEJOBAHUEM IPU OTCYTCTBUU AJbTEPHATUBBI PEKOMEHIYETCS OHOICHS
XOpHOHA JUIsl YCTaHOBJICHUS M0JIa C 3JIMMUHALKAEN TIOJA0B C MY»KCKUM KapUOTHUIIOM, T. K.
PHUCK I MJIBUUKOB cocTaBisieT 50%.

[Ipyu wHamuuuum y mnpoOaHga cuHApoMa C  X-CLUEIUICHHBIM JIOMHUHAHTHBIM
HAacCJEJIOBAHMEM M OTCYTCTBUM €ro MPOSBICHUA y MaTepu PHUCK ITOBTOPEHHS HE
npesbimaet 1%. Ecnu y Matepu 0OHapyXKuBaloTCA KIMHUYECKHUE MPOSBICHUS CUHIPOMA,
TO MPHU OTCYTCTBUU AIbTEPHATHBBI PEKOMEHYETCs OMOIICUSI XOpUOHA ISl YCTAaHOBJICHUS



Mojla C DJJIUMHUHALMENW IUIOAOB C JKEHCKMM KAapUOTHIIOM, T.K. PHUCK IS JI€BOYEK
coctasisieT 50%.

[Ipn HK MBIIP, Bxnrouarommx BITP MBC, mnst KOppeKun#u SMIAPUYECKOTO pUCKa
noBTopeHust (2%) peKOMEHIyeTCsl UCTIONBb30BaTh PACUEThI, IPUBECHHBIC B Ta0HIIC 2.

Ta6mumna 2 — Koppekuus pucka nmopropenus aisg cuoco npu HK MBIIP npu Hanuuuu
B KOMIUIEKCE nepeuncieHHbix BITP

BIIP OOmmmi BKIIaI Bxuang Koppexkius
HAaCJIEICTBEHHBIX PEIECCUBHOM pucka, %
KOMIOHEHT, % KOMITOHEHTHI, %0

[MonukucTo3 mouek 22,9 21,9 +5,5

[M'unonasus/amasus novex 22,0 15,0 +3,8

I'uaponedpos 14,1 12,0 +3,0

ITonxoBooOpa3Has moyka 5,3 3,5 MeHee 1

Jlucromnms moduex 18,8 Mmenee 1 MmeHee 1

OxcTpodusi MOUYEBOTO My3bIPs 6,2 MeHee | MeHee |

[IpuMeHeHne UHCTPYKIMH B pabOTe MPAKTUUYECKUX T€HETUKOB benapycu mo3BoiauT
yYCOBEPIIIEHCTBOBaTh o0cieaoBanre nanuentoB ¢ BIIP MBC, ontumMusupoBaTh MEIUKO-
FCHEeTUYECKYI0 TIOMOIIb W TPOPUIAKTUKY OITOM BPOXKICHHOW W HACIEICTBEHHOMN
M1aTOJIOTHH.



AJIropuTM 00C/I€10BAHUS U MEIUKO-TEHETUYECKOT0 KOHCYJILTHUPOBAHUS
npu u30upoBaHHbiX BITP MBC u BbIsiBJIEHHMH CONYTCTBYKOINMX AaHOMAJINI PAa3BUTHA

ITACIIOPTHBIE POJJOCJIOBHAA ITPOBAH/]
JJAHHBIE
MATD OTEILL OCMOTP
N JOINIOJIHUTEJIBHOE
OBCJIEAOBAHUNE
— COI''TACHO MHCTPYKIMHN
AKYIIEPCKHNH YPOJIOTUYECKOE
AHAMHE3 OBCJIEJOBAHUE
MEJUKO-'EHETUYECKOE HUTOI'EHETUYECKOE
3AKJIIOYEHHME OBCJIEJOBAHUME
TP N30JIMPOBAHHOM BIIP MIIC [TPU COITYTCTBVIOIIMX BIIP
MEJINKO-I'EHETUYECKOE I[TONCK TUATHO3A

3AKIJIIOYEHUE
IMTPU HAJIMYNU
ABEPPAIIN XPOMOCOM

10 ITPOI'PAMME «CUHIAMAT »
TP HOPMAJIBHOM KAPUOTUIIE

MEJNKO-TEHETUYECKOE 3AKJIIOYEHUE
[TPU1 BBIAIBJIEHUN HACJIEJCTBEHHOI'O
CHUHAPOMA 1JIN ITPU HE YCTAHOBJIEHHOM

JTIMATHO3E




